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RESUMO

A macroglossia ¢ uma doenca congénita rara, frequentemente associada a patologias
como a sindrome de Beckwith-Wiedemann, os linfangiomas e os hamartomas. Essas
anomalias podem causar impactos significativos na respiracao, na alimentagdo, na fala e
no desenvolvimento maxilofacial, afetando tanto as fungdes quanto a estética dos
pacientes. O objetivo desta tese ¢ realizar uma andlise detalhada das causas da
macroglossia no contexto de patologias congénitas, com base numa revisao da literatura
cientifica e no estudo de casos clinicos. A pesquisa pretende compreender e identificar as
causas das macroglossias, para além das suas caracteristicas clinicas, funcionais e
morfoldgicas, para melhorar o diagndstico e as abordagens terapéuticas. Ao explorar a
relagdo entre macroglossia e patologias congénitas, este trabalho pretende fornecer uma
visdo ampla das estratégias de tratamento, com foco nos aspetos cirurgicos, funcionais e
estéticos necessarios para uma orientagdo clinica mais eficaz. A revisao sera baseada em
estudos publicados nos ultimos 5 anos, encontrados em bases de dados como PubMed,
Cochrane e Google Scholar. As palavras-chave utilizadas serdo “macroglossia”,
“patologias congénitas”, “cirurgia lingual” e “resultados funcionais”. A principal
pergunta a ser respondida é: «Qual ¢ a eficacia das abordagens terapéuticas ciriirgicas no
tratamento da macroglossia congénita, e quais sdo seus impactos funcionais?». Para isso,
sera utilizado o modelo PIO: P (Paciente): Pacientes com macroglossia associada a
patologias congeénitas. I (Intervencdo): Intervengdes cirurgicas e conservadoras. O
(Resultado): Resultados funcionais, estéticos e reducdo de complicagdes. Serdo incluidos
estudos em inglés, francés ou portugués que tratem de macroglossia em patologias
congénitas, abordando aspetos clinicos, cirurgicos e funcionais. Estudos irrelevantes
serdo excluidos. Por fim, sera elaborada uma tabela geral com os artigos selecionados,
para discutir e analisar os resultados encontrados.

Palavras-chave: “macroglossia”, “patologias congénitas”, “cirurgia”, “resultados
funcionais”.
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ABSTRACT

Macroglossia is a rare congenital disease, often associated with pathologies such as
Beckwith-Wiedemann syndrome, lymphangiomas and hamartomas. These anomalies can
have a significant impact on breathing, eating, speech and maxillofacial development.
maxillofacial development, affecting both the functions and aesthetics of patients. The
aim of this thesis is to carry out a detailed analysis of the causes of macroglossia in the
context of congenital pathologies, based on a review of the scientific literature and the
study of clinical cases. The research aims to understand and identify the causes of
macroglossia, in addition to its clinical their clinical, functional and morphological
characteristics, in order to improve diagnosis and therapeutic approaches. By exploring
the relationship between macroglossia and congenital pathologies, this work aims to
provide a broad overview of treatment strategies, with a focus on the surgical, functional
and aesthetic aspects necessary for more effective clinical management. The review will
be based on studies published in the last 5 years, found in databases such as databases
such as PubMed, Cochrane and Google Scholar. The keywords used will be
"macroglossia", "congenital pathologies", "lingual surgery" and "functional results". The
main question to be answered is: "What is the efficacy of therapeutic approaches in the
treatment of congenital macroglossia, and what are their functional impacts?". To this
end, the PIO: P (Patient) model will be used: Patients with macroglossia associated with
congenital pathologies. I (Intervention): Surgical and conservative interventions. O
(Outcome): Functional and aesthetic results and reduction of complications. We will
include studies in English, French or Portuguese dealing with macroglossia in congenital
pathologies, addressing clinical, surgical and functional aspects. Irrelevant studies will be
excluded. Finally, a general table will be drawn up with the selected articles to discuss
and analyze selected, to discuss and analyze the results found.

bR 1Y 99 ¢

Keywords: “macroglossia”, “congenital pathologies”, “surgery”, “functional results”.
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Patologias congénitas da boca: macroglossia - da etiologia a abordagem terapéutica ¢ progndstico: revisao
integrativa

1. INTRODUCAO

A cavidade oral ¢ uma estrutura anatomica essencial que desempenha um papel vital na
sobrevivéncia e a qualidade de vida do individuo. A lingua ¢ um elemento muito
importante deste ecossistema, em particular nas fungdes de: degluticdo, mastigagdo,
respiracdo, fonacao e detecao gustativa. Contudo, em algumas circunstancias pode ter
efeitos significativos e complexas no desenvolvimento craniofacial e funcional dos

individuos que tém alteragdes estruturais deste érgao como a macroglossia.

A macroglossia caracteriza-se como um aumento patoldgico do volume lingual, podendo
ultrapassar os limites anatomicos naturais da cavidade oral. Esta condi¢cdo patoldgica,
embora rara, pode ocorrer de maneira isolada ou associada a diversas sindromes genéticas

ou patologias congénitas.

Estas sindromes incluem o de Beckwith-Wiedemann (BWS), distirbio genémico devido
a alteragdes epigenéticas na regido do cromossomo 11p15.5, responsavel pela regulacao
do crescimento facial. Estudos recentes como os de Binhezaim et al. (2024), Kizek et al.
(2024) e Ainuz et al. (2022) demonstram que a macroglossia e presente em 90% dos casos
diagnosticados com esta sindrome, embora esta prevaléncia possa variar entre 80 e 90%
dependendo da leitura, ¢ que vai definir uma das caracteristicas clinicas mais prevalentes

e relevantes da sindrome de Beckwith-Wiedemann.

Identificada pela primeira vez por Beckwith em 1963 e Wiedemann em 1964, a sindrome
de BWS caracteriza-se por defeitos da parede abdominal (como onfalocele),
macroglossia, predisposi¢do aumentada para tumores embrionarios, anormalidades renais
e hepaticas e hipoglicemia neonatal. A prevaléncia desta sindrome esta estimada entre 1
a cada 10.000 a 15.000 nascimentos (Kaczan et al., 2019). Estd designada como o

distarbio de crescimento mais frequente.

No contexto da sindrome de Beckwith-Wiedemann, a macroglossia ndo € apenas um sinal
clinico isolado, mas uma entidade com implica¢des funcionais e estéticas profundas. Ja
desde os primeiros momentos da vida, o volume aumentado da lingua provoca
complicagdes. Como dificuldades respiratérias graves, obstru¢do das vias areas
superiores € apneia do sono que € frequentemente relatada em neonatas e criangas

pequenas com essa patologia. Marsh & Perlyn (2024) e Cohen et al. (2020) sdo estudos
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que demostraram claramente o impacto respiratorio significativo da macroglossia nestes

pacientes, observando melhoria ap6s intervencao cirargica.

Além das questdes respiratorias, as dificuldades na alimentagdo também sdo frequentes e
preocupantes. O facto de a lingua ficar em protrusdo, no recém-nascido, dificulta a
succao, o que pode levar frequentemente a ma nutricao ou necessidade de alimentagao
por via alternativa como sondas nasogastricas ou gastrostomias, nos primeiros meses da
vida. Diversos estudos clinicos e revisdes sistematicas evidenciaram claramente estes

problemas da alimentac¢ao, como o trabalho de Naujokat et al. (2024).

A macroglossia relacionada com a BWS desempenha o papel essencial no
desenvolvimento da linguagem e na aquisi¢ao da fala. O tamanho aumentado da lingua
limita os movimentos precisos necessarios para articulagdo dos sons, levando a atrasos
no desenvolvimento da linguagem e a problemas de comunicagao persistentes. De acordo
com alguns estudos, as intervengdes cirurgicas precoces, particularmente antes da fase de
balbticio, podem ter um impacto significativo no desenvolvimento linguistico e evitando

ou reduzindo as complica¢des fonoaudioldgicas futuras destas criangas.

Para além das consequéncias funcionais imediatas, a macroglossia tem repercussdes no
crescimento craniofacial. As modificagdes oclusais importantes sdo frequentemente
causadas por uma pressao constante e inadequada da lingua sobre os estruturas dsseas e
dentarias, resultando em mordida aberta anterior, mordida cruzada posterior e
prognatismo mandibular. Estes achados foram extensivamente documentados na
literatura, como no estudo retrospetivo realizado por Marsh & Perlyn (2024) e Kim et al.
(2023), que apontaram uma alta prevaléncia de deformidades dentofaciais associadas a
macroglossia ndo tratada e demonstraram melhoria objetiva do prognatismo mandibular

apos glossectomia.

Perante este quadro clinico complexo, € essencial optar por uma abordagem
rigorosamente multidisciplinar para tratar as macroglossias relacionadas a BWS,
envolvendo pediatras, geneticistas, cirurgides, oromaxilofaciais, ortodontistas,
fonoaudiologos e psicologos. As intervengdes terapéuticas variam entre técnicas
conservadoras, estimulacdo orofacial e ortodontia preventiva até procedimento cirurgico

mais invasivo como a glossectomia parcial.

No entanto, apesar dos avancos no tratamento cirurgico da macroglossia, varios desafios

ainda permanecem. Ainda ha muito debate sobre o momento ideal para intervencao
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cirtirgica, com algumas evidéncias sugerindo que intervencgdes mais precoces (abaixo de
um ano) estdo associadas a melhores resultados ortodonticos e funcionais a longo prazo
(Kizek et al., 2024; Kim et al., 2023). Embora Aleixo e al. (2023) indiquem que mesmo
intervengodes tardias podem oferecer bons resultados a longo prazo. Por outro lado,
existem preocupagdes legitimas sobre os riscos anestésicos em pacientes muito jovens, €
sobre possiveis complicagdes pos-operatdrias, como edema, dor prolongada, dificuldade

alimentar transitoria e riscos infeciosos.

Esta tese propode-se realizar uma revisao integrativa abrangente da literatura cientifica
atual sobre a macroglossia associada a sindrome de Beckwith-Wiedemann, explorando
especificamente a eficacia das diferentes abordagens cirtirgicas descritas, seus resultados
funcionais em termos respiratorios, alimentares e fonatorios, os resultados ortodonticos e
dentarios observados apos interven¢do, além das complicagdes potenciais descritas. O
objetivo central ¢ oferecer uma visdo clara e atualizada que permita aos clinicos tomar

decisOes baseadas em evidéncias solidas e atuais.

Pretende-se também, através deste estudo, identificar lacunas ainda existentes na
literatura sugerindo areas especificas que necessitem de mais investigacdo. Dessa forma,
este trabalho visa contribuir ndo apenas para a pratica clinica imediata, mas também para
estimular futuros estudos que aprofundem o conhecimento e melhorem as estratégias
terapéuticas e preventivas para pacientes com macroglossia associada a sindrome de

Beckwith-Wiedemann.
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2. METODOLOGIA

A elaboracao deste trabalho baseia-se numa revisao integrativa da bibliografia existente
relacionada com o tema a desenvolver: macroglossia nas patologias congénitas - da
etiologia a abordagem terapéutica e perspetivas funcionais -, procura de artigos na
literatura; recolha de artigos; andlise critica dos artigos incluidos; discussao dos
resultados; e por ultimo a revisao integrativa da literatura. Foi realizada uma pesquisa
bibliografica nas bases de dados cientificas: PubMed, Scopus e Google Scholar. Os
termos de pesquisa foram os seguintes: “macroglossia” AND ‘“‘congenital disorders”,

“macroglossia” AND “surgical treatment” e “macroglossia” AND “functional

outcomes”. (cf. Tabela 1)

Tabela 1

Lista de bases de dados utilizadas, palavras-chave e numeros encontrados.

Base de dados Palavras chaves da pesquisa Numeros de artigos
PubMed “macroglossia” AND “‘congenital 55

EEINTS

disorders”, “macroglossia” AND
“surgical treatment” e “macroglossia”
AND “functional outcomes”

Scopus “macroglossia” AND “congenital 193
disorders”, “macroglossia” AND
“surgical treatment” e ‘“‘macroglossia”

AND “functional outcomes”

Google Scholar “macroglossia” AND “congenital 1 000
disorders”, “macroglossia” AND
“surgical treatment” e “macroglossia”

AND “functional outcomes”

2.1. Critérios de inclusao

1. Artigos em idiomas: inglés, francés e portugués
2. Data de publicagao: artigos publicados nos tltimos 5 anos (entre 2019 e 2024)
3. Intervengdes cirurgicas (redugdo da lingua) ou conservadoras (estimulo orofacial,

terapia fonoaudioldgica, ortodontia)

4. Tipo de estudo: ensaios clinicos, estudo de coorte ou retrospetivo, séries/ casos
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clinicos, revisao sistematicas e integrativas.
5. Estudos em humanos com macroglossia congénita

6. Obtencao de artigos em PDF completos e em “free full-text”

2.2. Critérios de exclusao

l. Artigos que ndo estavam nos idiomas inglés, francés ou portugués
2. Data de publicagao inferior a 2019 ou posterior a 2024

3. Macroglossia ndo congénita (tumoral, adquirida)

4. Estudos em animais ou in vitro

5. Artigos ndo recuperaveis em PDF em texto completo

Os estudos incluidos nesta revisao integrativa foram selecionados de acordo com os

seguintes critérios, seguindo a estratégia PICOS. (cf. Tabela 2).
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Tabela 2
Estratégia de pesquisa PICOS.
Descricao Abreviatura Componentes de pergunta
Populacao P Pacientes com macroglossia congénita associada a
sindrome.
Intervencao I Identifica¢do e tratamento de reducdo cirirgica da
lingua para diminuir o volume lingual e melhorar as
fungdes orofaciais.
Comparacao C A eficacia comparando as diferentes técnicas cirurgicas,

como as intervengdes precoces ou tardias e as suas
consequéncias. E brevemente os efeitos de tratamentos
mais conservadores, ou seja, antes da cirurgia.

Resultados o Os resultados dividem-se em quatro categorias
principais: os resultados funcionais (respiragao,
alimentacao/ degluticdo e fonagdo), os resultados
ortoddnticos/dentarios (relacionados as mas oclusdes),
avaliacdo da qualidade da vida do paciente ¢ as
complicagdes possiveis decorrentes da cirurgia. E todos
os fatores sdo avaliados antes/depois da cirurgia para
ver alguma melhoria do paciente neste quatro fator
importante.

Tipo de estudos S Estudos retrospetivos, casos clinicos (e caso clinico
longitudinal), revisdo sistematica e estudo transversal
comparativo para avaliar a eficdcia da identificagdo e
tratamento da macroglossia nas patologias congénitas.

A questdo decorrente da PICOS ¢ a seguinte:

“Qual ¢ a eficacia das abordagens terapéuticas cirurgicas no tratamento da macroglossia

congénita, e quais sao os seus impactos funcionais?”
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Figura 1

Fluxograma de PRSIMA para identifica¢do, sele¢do e inclusdo dos artigos.

[ Identificacao dos estudos via bases de dados e J

Estudos identificados a Estudos removidos antes do
partir de PubMed, Scopus e R rastreio:
Google Scholar " Removidos pela data
o
® | | (n=1248) (n=535)
S Removidos pela lingua
£ (n=5)
g Removidos pelo tipo de
- estudo (n =176)
Removidos por duplicata
(n=426)
\ 4
Estudos examinados (n | Estudos excluidos apos
=106) ”| examinacdo do titulo o do
resumo (n= 81)
S
©
z
)
& v
w Estudos avaliados quanto a - .
elegibilidade ,| Estudos ndo pertinente
(n=25) (=14
o .
§ Estudos incluidos no
S trabalho final (n=11)

Com base na pesquisa bibliografica utilizada no presente trabalho foram identificados
106 artigos. A selecao foi realizada em etapas por: titulo, resumo, leitura do texto na
integra e critérios de inclusdo e exclusdo. Apds uma andlise abrangente foram

selecionados 11 artigos, com a metodologia intitulada PRISMA ilustrado na Figura 1.

Através do Grafico 1, observamos o tipo de artigos avaliados. 5 sdo estudos retrospetivos
(Naujokat et al., 2024; Kim et al., 2023; Cohen et al., 2020; Ainuz et al., 2022; Marsh &
Perlyn, 2024), 3 sdo estudos de caso clinico (Kaczan et al., 2019; Binhezaim et al., 2024;



Patologias congénitas da boca: macroglossia - da etiologia a abordagem terapéutica e progndstico: revisao

integrativa
Harada et al., 2019), 1 ¢ uma revisao sistematica (Kizek et al., 2024), 1 ¢ um estudo de
caso clinico longitudinal (Aleixo et al., 2023) e 1 ¢ um estudo transversal comparativo

(Defabianis et al., 2022).

Grafico 1

Percentagem de distribuicdo por tipo de estudo.

M Estudo de caso

M Estudo retrospectivo

B Estudo de caso clinico longitudinal
M Revisdo sistematica

Estudo transversal comparativo

Em relagdo ao periodo de publicacdo, os anos de 2023 e 2024 contabilizaram o maior
nimero de artigos sobre o tema em questdo (um total de 3 cada ano), 2 artigos foram
encontrados em 2019 e 2022 e 1 artigo encontrado em 2020. Distribui¢do relativamente

aos anos de publicagao, no Grafico 2.

Grafico 2

Distribui¢do por ano de publicag¢do dos artigos incluidos.

(32} o
(o] (o]
I H I

2019 2020 2022 2023 2024
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3. RESULTADOS
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Os resultados dos estudos analisados estao compilados e apresentados sobre a forma de uma tabela (cf. Tabela 3).

Tabela 3

Resultados dos estudos analisados

Resultados funcionais

Tipo de Género / Técnicas . ~ —— Resultados . . Complicacdes
Autor/Ano p s . (Alimentacio, Respiracao, P - Qualidade de vida plicag
estudo Idade cirurgicas ~ ortodonticos /dentarios eventuais
Fonacio)
. Cirurgia antes de 1 ano: a ~ Reinser¢do da
Glossectomias . . Intervengao antes de . .
L maioria dos RN deixa de ter . lingual na cavidade .
parciais, . ~ 12 meses previne ou Duas dificuldades
L dificuldades de sucgdo e . . oral e o fim da S -
principalmente . . corrige prognatismo . . principais: intubagdo
~ e ,, sialorreia. Antecede a fase de > . sialorreia melhora o
. - 4al2meses ressecgdo “wedge . . mandibular, mordida o complexa nos RN com
Kizek et al. Revisao 7 o balbucio: desenvolvimento conforto diario € a .
. - ambos os ou “stellate . . aberta e aumento das N . macroglossias, € 0
(2024) sistematica . fonético tende a seguir o N aparéncia facial, . j
sexos modificada, ~ ~ arcadas. Sem cirurgia (ou edema lingual pos-
padrdo normal. Intervengdes L. . fatores que se A
conforme a com cirurgia tardia) operatorio exige

gravidade e a
idade do paciente.

apos 15 meses mostram
beneficio funcional bem
menor.

observam-se tais
alteracdes.

presume serem
benéficos para a
socializagdo.

acompanhamento.

11
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Resultados funcionais
(Alimentacao, Respiracao,
Fonacéo)

Resultados
ortodonticos /dentarios

Qualidade de vida

Complicacdes
eventuais

Autor/Ano Tipo de Género / Té,cni.cas
estudo Idade cirurgicas
68 criangas
com sindrome
de Dois métodos
Beckwith-Wie principais:
demann: 24 A técnica de
com ressecgao central
macroglossia com remogao da
leve ponta descrita por
(tratamento Egyedi-Obwegeser
Naujokat et Estudo conservador), (2,2 CE?.SOS) ca
al. (2024) retrospetivo 44 com . tccnica que
macroglossia preserva a ponta
moderada/ com ressecgao
grave central e cunha
submetidas @  lateral Schwenzer
glossectomia. (22 casos).
Idade na Volume médio
cirurgia variou ressecado:
de 3,5 meses a 10,2 cm?.

8 anos (média
2,5 anos).

Apds um seguimento médio
de 15 anos, 26 operados e 10
tratados de forma
conservadora. A idade média
na avaliagdo foi de 18 anos
(4,5-36). No grupo cirargico:
85 % ainda apresentavam
lingua volumosa e 19 %
cicatrizes inestéticas, mas
nao houve perda de paladar
ou sensibilidade. Mobilidade
foi considerada boa, embora
38 % mostrassem leve desvio
na protrusdo. Metade relatou
desenvolvimento tardio de
fala e 50 % dificuldade de
fonag@o; apesar disso, 92 %
estavam satisfeitos com a sua
pronuncia e 81 % com a
forma atual da lingua.

No seguimento de
15 anos, 62 % de
malposicdo, 58 % de
mordida aberta ¢ alguns
casos de prognatismo. 8
% precisaram cirurgia
ortognatica versus 0 %
no manejo conservador.
Nao operados tiveram
mais maloclusdes (80 %
versus 70 %), confinadas
a correcdo ortodontica.
Glossectomia reduz a
gravidade e a
necessidade de cirurgia
esquelética, embora ndo
elimine totalmente as
deformidades.

A longo prazo nao
se registou qualquer
limitagdo de
inteligibilidade da
fala, mesmo com a
presenca de
cicatrizes. Pacientes
e pais referiram alto
grau de satisfacdo
global. Impacto
positivo sobre
conforto funcional e
bem-estar estético.

Complicagdes em um
terco dos operados:
deiscéncia,
sangramento,
hematoma ou necrose
da ponta da lingua.
Cinco criangas
precisaram revisao
cirurgica e trés
permaneceram
intubadas > 3 dias por
dificuldade
respiratoria.
Reoperagoes tardias
em trés pacientes (duas
apos 3 anos, uma apods
5,5 anos). Um &bito
ocorreu no 3.° dia
(miocardite viral
aguda) sem relagao
causal com a
glossectomia.
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Resultados funcionais

Tipo de Género / Técnicas . N A Resultados . q Complicacdes
Autor/Ano 'p  enie (Alimentacao, Respiracio, os 2 Qualidade de vida prica¢
estudo Idade cirurgicas Honagio) ortodonticos /dentarios eventuais
Redugdo lingual
pela técnica
modificada do tipo Melhora
“Keyhole”, significativa da
realizada com . &l .
eletrocautério A glossectomia elevou o qualidade de vida,
Volume lineual foi escore OSA-18, refletindo avaliada pelo
Um menino. 3 reduzido Sté a0 melhora global. Mobilidade questionario “OSA-
’ L lingual aumentou, os - 18” (pontuacao total Sem complicagdes,
anos, com limite lingual do e . ~ Sem medicdes .
. , disturbios de alimentacdo o passou de 32 para recuperacio pos-
Estudo clinico BWS, arco deciduo . cefalométricas, relatam L.
Harada et o e . regrediram e observou-se ~ 70). Melhora operatdria sem
(relato de paralisia inferior, evitando AT . boa contenc¢do lingual . L
al. (2019) alivio clinico da apneia do . . acentuada em sono, incidentes notaveis,
caso) cerebral e encurtamento sono. Mudancas na dentro do arco inferior conforto fisico e alta no 18° dia pos.
atraso €Xcessivo. N ¢ apods 1 ano. . d1ap
intelectual Simultaneamente articulacdo da fala e no ansiedade parental. operatorio.
' frenulo e mﬁscul(; paladar ndo puderam ser Diferenga entre
enioelosso foram confirmadas (devido ao OSA-18 e PSG
& r agc ionados atraso intelectual). atribuida a viés do
anteriormente cuidador e falhas
manobra pensa(’ia técnicas do exame.
para ampliar a via
aérea.
Sem complicagdes
iratori das. o .
_ respiratorias agudas Analise cefalométrica .
. Sialorreia residual em 2 casos Dois casos de
Glossectomia pela . - mostrou melhora . LI
. . " e dificuldade de deglutigédo - . Melhora estética deiscéncia cicatricial
11 criancas téenica "Keyhole transitoria em um caso objetiva do prognatismo observada apos a (1 com necessidade de
. (idade média (ressegdo eliptica . . oL mandibular e relagdes . aa ap . . .~
Kim et al. Estudo de 35 meses. 4 mediana e Cinco pacientes iniciaram oclusais anés a cirurgia, com cirurgia de revisdo).
(2023) retrospetivo . ’ . dieta oral ja no 4.° dia, os >ap ~ melhora da posicao Nenhum caso de
meninos, 7 cuniforme . glossectomia. Corregao . S
. . demais migraram da sonda A mandibular e das neuropatia lingual ou
meninas). anterior) com foi mais eficaz em

Harmonic Scalpel.

para via oral entre 5 e 6 dias.
Desenvolvimento de fala

normal em todos, exceto um
com atraso neurologico.

pacientes operados mais
jovens.

relagdes oclusais.

hipoglosso, nem
atrofia da lingua.
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. 7 A Resultados funcionais Resultados eyt
Tipo de Género / Técnicas . = .~ P . . Complicacdes
Autor/Ano Az o (Alimentacao, Respiracio, ortodonticos Qualidade de vida t
estudo Idade cirurgicas ~ - eventuais
Fonacéo) /dentarios
Realizar a
glossectomia antes
dos 12 meses ndo
. A cirurgia proporcionou eleva o indice de Uma deiscéncia da
Glossectomia pela . . g L . . o~
L . queda expressiva no indice ~ complicagdes nem a ferida exigiu revisdo,
. técnica modificada L . Melhora da oclusdo k . .
36 pacientes JE—— de apneia-hipopneia com L necessidade de um paciente precisou
em “W” com < . dentaria com aumento ~
com BWS « " melhor saturagdo minima. ~ reoperagdes, de segunda
. Keyhole”, . . da classe I e reducdo .
Cohen et al. Estudo (idade . Cinco dos 14 pacientes . ~ configurando-se como glossectomia. Sem
. . realizada em todos das mas oclusdes - .
(2020) retrospetivo mediana de . dependentes de sonda estratégia eficaz para défices
0s pacientes. . classe III e das . .
9,5 meses, 3,8 . passaram a alimentar-se . tratar a macroglossia neuro-gustativos
Incisdes com . . mordidas abertas
a 22,8 meses). L exclusivamente por via oral . grave, a0 mesmo documentados e
eletrocautério ~ . anteriores. L
(Bovie) enquanto a fala ndo foi tempo que melhoraa  nenhuma complicago
avaliada. respiragao, a anestésica grave.
alimentagdo ¢ a
estética facial dos
lactentes.
Todas as criangas passaram a ~
. asp Restauragdo completa
manter a lingua dentro da A
g da competéncia oral
boca com labios fechados, .. ~
. eliminou a protrusdo
sem qualquer episodio de . , L o
. ~ visivel da lingua, A tinica intercorréncia
apneia ou obstrugao reduzindo o estigma foi deiscéncia
19 pacientes . respiratoria. Dificuldades de  Redugdo das classes 111 . U8 .
Glossectomia com . ~ . N o social e a ansiedade  superficial na ponta da
com BWS C alimentagdo regrediram (de 53% para 37%) e . . , R
. . sy a técnica "W . L dos pais. A maioria lingua em trés
Ainuz et al. Estudo (idade média o . (persistiram em apenas um diminuicdo das . .
. . anterior", realizada . deixou de ter criangas, acompanhada
(2022) retrospectivo  de 405 dias, 8 . caso). Atraso da fala mordidas abertas . 1
sob anestesia dificuldades de de candidiase.

meninos, 11

. eral.
meninas). &

manteve-se ou melhorou sem
novos problemas relevantes
(6 pacientes receberam
acompanhamento
fonoaudiologico). Ganho
funcional consistente no
curto-médio prazo.

anteriores de 26% para
16%.

alimentagdo e ndo
houve piora na fala.
Resultando numa
melhoria global do
bem-estar da crianca e
da familia.

Resolvida apenas com
nistatina topica, sem
reoperagao.
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Autor/Ano

Tipo de
estudo

Género /
Idade

Técnicas
cirargicas

Resultados funcionais
(Alimentacao, Respiracao,
Fonacéo)

Resultados
ortodonticos /dentarios

Qualidade de vida

Complicacdes
eventuais

Binhezaim
et al. (2024)

Estudo de caso

Uma menina
de 5 anos com
BWS.

Glossectomia pela
técnica "Keyhole",
combinando
resseccao em
cunha anterior e
redugdo central da
lingua, sob
anestesia geral.
Com preservagao
dos feixes
neurovasculares
laterais.

Articulacdo e inteligibilidade
melhoraram com fonoterapia
intensiva. Degluti¢do e
mastigacdo adequadas,
cessando sialorreia. O gosto
preservado (crianga
distinguia os quatro sabores).

Planeamento ortodontico
em curso para corre¢ao
de mordida aberta e
protrusdo e
acompanhamento a
longo prazo.

Relato clinico
descreve melhora
estética imediata.

Maior facilidade na

alimentagdo e

comunicagao,

refletindo beneficio
psicossocial.

Nenhuma complicagdo
pbs-operatoria.

Defabianis
et al. (2022)

Estudo
transversal
comparativo

48 pacientes
com BWS
(idade entre 2
e 16 anos) e
48 controles
saudaveis.

Nao descreve
procedimentos
operatorios. Parte
da coorte ja havia
sido submetida a
glossectomia, mas
sem detalhes
técnicos.

Pacientes com BWS
apresentaram mais
dificuldades funcionais do
que os controles saudaveis
(mastigagdo 10,4 %,
respiracdo ruidosa 22,9 %,
salivagdo 27,1 %).

Os operados tiveram
dificuldades de mastigacdo e
respiracao ainda mais
frequentes (27,3 % e 45,5 %).
54,5 % dos operados com
alteracdes fonéticas (nos sons
/s/, It/ e /t/), sugerindo
comprometimento funcional
persistente nos casos mais
graves, apesar da cirurgia.
Nao houve variagoes
relevantes em fungéo da
idade/sexo.

Mordida aberta anterior
em 45,8 % dos pacientes
com BWS,
comparativamente a 6,2
% dos controles
saudaveis. Entre os
operados, 81,8 % ainda
apresentavam mordida
aberta. A cirurgia nem
sempre corrige
completamente as
altera¢des dento-
esqueléticas nos casos
mais severos, exigindo
acompanhamento
ortoddntico/ortopédico
adicional.

Pacientes com BWS
operados
apresentaram piores
escores de
qualidade de vida
oral (OHIP-14),
com maior impacto
nas fungdes orais,
estética e
psicossociais. No
entanto, a maioria
dos pais relatou
satisfagdo com os
resultados da
cirurgia.

Nenhuma complicagéo
cirargica aguda foi
relatada. No entanto,
pacientes operados
apresentaram taxas
elevadas de
dificuldades
persistentes de
mastigacgdo, respiragao
e alteracdes fonéticas.
Isso pode refletir
limitagdes funcionais
nos casos mais graves.
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Resultados funcionais

Tipo de Género / Técnicas . N A Resultados . q Complicacdes
Autor/Ano P g (Alimentacao, Respiracio, A e 2 Qualidade de vida prica¢
estudo Idade cirurgicas ~ ortodonticos /dentarios eventuais
Fonacéo)
Dificuldade de sucgdo e
fecho labial. Lingua ainda
volumosa limitava a
Uma menina degluti¢do (motivo da Apesar do atraso na
com BWS. segunda cirurgia). fala, bom Deiscéncia da ferida
. . ~ Acompanhamento ) R o 1:
Glossectomia Mastigava bem com padréo ortoddntico. nio foi desenvolvimento cirurgica no 10° dia
parcial aos 13 funcional observado, apesar . RN psicomotor, pos-operatorio,
. . descrito. Reabilitagdo ) .
Kaczanet  Estudo de caso  meses. Nova Glossectomia de protrusdo lingual . . autonomia, necessidade de nova
. o . ‘1 inclui controlo postural . o . ~ ~
al. (2019) clinico cirurgia 10 parcial. esporadica. mandibular e atividades diariase  intervengdo. Infegoes
dias depois, Nao houve alteracdo da . ~ ~ interacdes socias respiratorias
. ~ . estimulagdo das fungdes
devido a percecao gustativa ou da orais adequadas com frequentes, sem
deiscéncia da fonética apos a primeira ' apoio terapéutico relagdo com a cirurgia.
ferida. cirurgia. No entanto, a fala continuo.
encontra se bastante atrasada.
A fonoterapia foi iniciada
precocemente.
Ap0s a glossectomia, a
evolucdo funcional foi boa.
Complicagdes respiratorias
Glossectomia graves em 2 %. Apneia do Mais de um ano apos a
realizada sono desapareceu ou cirurgia, apenas 30 % Elevada satisfagdo Dois casos de
exclusivamente melhorou nos casos mantinham alguma ma familiar. Lingua S
. P ~ ; o . I deiscéncia com
526 pacientes, com a técnica controlados. Todos oclusdo anterior. 53 % contida, estética ~ R
Marsh & . L. ~ . ~ o - . . reoperagdo. Trés
Estudo 391 pacientes  unica de ressec¢do  retomaram alimentagdo oral, exibiam relagdo normal e aceita e estigma ~
Perlyn . ) A . o . ~ . L transfusdes por
retrospetivo com BWS anterior em "W as sondas foram retiradas em 17 % mantinham relagdo  social minimizado.
(2024) , . . . sangramento € uma
operados. executada por um até 3 semanas (s6 um caso edge-to-edge, mostrando  Pedidos pontuais de

Unico cirurgiao
entre 1986 ¢ 2014.

exigiu gastrostomia). Na fala,
79 % tém articulagdo normal
ou melhorada, e os demais
mantiveram distor¢oes leves
sem piora, com tendéncia a
corrigir-se com fonoterapia.

correcdo significativa do
cruzamento anterior € da
mordida aberta.

retoque cicatricial
na adolescéncia.

mucocele. Nenhuma
lesao nervosa relatada.
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Tipo de Género / Técnicas Resultados funcionais Resultados Complicacdes
Autor/Ano P g (Alimentacao, Respiracao, A e 2 Qualidade de vida prica¢
estudo Idade cirurgicas Honagio) ortodonticos /dentarios eventuais
Melhoras
funcionais
significativas
~ AL observadas ao longo
Pos-glossectomia (9 anos): Corregdo ortodontica da do ¢
Menino . £10s3 , ’ mordida aberta anterior ¢ Nenhuma complicagdo
. Glossectomia respiragdo nasal estavel e . acompanhamento .
avaliado desde . . . . , . da mordida cruzada . , maior relatada. Leve
parcial realizada silenciosa, lingua contida . . em multiplas areas . ~ L
Estudo de caso  os 8 meses aos ) posterior unilateral. S distor¢do temporaria
. .. aos 9 anos. com bom selamento labial. L1 (respiragdo,
Aleixo et clinico 10 anos, com .. . . . Recidiva observada aos 9 . no fonema /r/
o g . Técnica Mastigagdo e degluticdo . \ mastigagao, .
al. (2023) longitudinal sindrome de . P : anos (relacionada a ~ observada apos a
. combinada normais (disfagia grave . . fonag@o), . . .
(10 anos). Beckwith- L . o . macroglossia). Apos a . cirurgia, resolvida com
. incisdes elipticas e inicial resolvida) e a fala . . permitindo . .
Wiedemann . R . ~ cirurgia houve . . fonoterapia em seis
cuniformes. inteligivel: distor¢do de /t/ . postergar a cirurgia
(BWS) desapareceu em seis meses alinhamento ¢ or anos e meses.
P ' estabilidade inicial. P

refletindo impacto
positivo na
funcionalidade
geral.
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4. DISCUSSAO

4.1. Etiologia e diagnoéstico precoce da macroglossia na sindrome de Beckwith-

Wiedemann

A sindrome de Beckwith-Wiedemann (BWS) ¢ uma condi¢do genética que afeta varios
sistemas do corpo, apresentando uma variedade de manifestacdes fenotipicas. Em 2018,
devido a esta diversidade, foi reclassificada como Beckwith-Wiedemann spectrum
(BWSp), segundo Kizek et al. (2024). A macroglossia, macrossomia ¢ anomalias de
parede abdominal sdo caracteristicas desta sindrome. A macroglossia sendo um dos
critérios que diferencia o BWSp de outro disturbio, deteta-se como o sinal mais eficaz
para o diagndstico, afetando 80-99% dos pacientes (Kizek et al., 2024; Naujokat et al.,
2024).

O BWSp ¢ um disturbio genémico multissistémico que ¢ associado a anormalidades
epigenéticas na regido do cromossomo 11pl5, onde os genes reguladores do crescimento
fetal estdo localizados. A etiologia molecular do BWSp ¢ complexa devido as alteracdes
que sdo frequentemente de tipo mosaico. O mais comum dos casos envolve um
mecanismo epigenético com a perda da metilacdo em 1C2 (Imprinting center 2) que
representa a etiologia molecular em 50-60% dos casos. A incidéncia do BWSp ¢ de

aproximadamente 1:10.000 a 10.500 nascidos vivos (Aleixo et al., 2023).

A classificacdo de BWSp ¢ tradicionalmente identificada por caracteristicas como
macroglossia (lingua aumentada), macrossomia (crescimento acima da meédia antes e
depois do nascimento), anormalidades da parede abdominal (incluindo hérnia umbilical
ou onfalocele), e um maior de risco de tumores embrionarios (Kizek et al., 2024); Ainuz
et al.,, 2022). Entre outras manifestagdes clinicas podem incluir hemihiperplasia
(crescimento excessivo do lado do corpo), pregas ou fendas auriculares, anomalias renais
e hipoglicemia neonatal (Ainuz et al., 2022; Kaczan et al., 2019). O conhecimento das

caracteristicas clinicas da sindrome permite um diagnostico rapido.

4.2. Impactos funcionais e ortodonticos da macroglossia nlio tratada

A macroglossia se ndo for tratada pode ter um grande impacto significativo nas fungdes

orofaciais e no desenvolvimento dento-esquelético. O aumento de tamanho da lingua, as
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alteragdes na postura habitual e a pressdo exercida pela musculatura podem interferir
negativamente na realizagdo das fungdes orofaciais e na oclusdo dentaria (Kizek et al.,
2024), que podem ter efeitos significativos na fala, ingestdo de alimentos e qualidade da

vida geral.

4.2.1. Respiracio e vias aéreas

Em casos graves, a macroglossia pode levar a obstrugao das vias aéreas e a insuficiéncia
respiratoria (Ainuz et al., 2022). A macroglossia, que provoca a obstru¢ao das vias aéreas
superiores ¢ particularmente importante na primeira infancia e ela pode ser um sinal de
perturbagdes do sono, como a apneia obstrutiva do sono (AOS). No caso de macroglossia
com AOS ndo tratada pode ser uma fonte de graves problemas de satide em pacientes
jovens, tais como atraso no crescimento, perturbacdo do défice de atengdo e
hiperatividade, enurese, deformidade toracica, hipertensao pulmonar, deficiéncia
intelectual, conduta desajustada, doenca cardiovascular e outras anomalias (Kizek et al.,

2024).

Alguns autores consideram que a intervengdo precoce no tratamento, mesmo nas formas
moderadas de macroglossia, poderia ajudar a prevenir ou aliviar a apneia do sono,
inferindo que a falta de tratamento pode levar a um risco acrescido de complicacdes
respiratorias. Embora o estudo de Marsh & Perlyn (2024) mostra que a macroglossia da
BWS ¢ raramente associada a problemas respiratorios de longo prazo. Mas tal como os
outros autores, sublinha-se a necessidade de considerar a intervengdo cirirgica precoce
em casos severos ou devido a indicagdes vitais associadas a macroglossia nao tratada para

assegurar as vias areas.

4.2.2. Degluti¢ao e alimentacgio

A macroglossia na sindrome de Beckwith-Wiedemann (BWS) leva a problemas
funcionais importantes na cavidade oral, como a degluti¢cdo e a alimentagdo. Os doentes
ndo tratados apresentam dificuldades na alimentacdo, a mastigar e a engolir (disfagia)
devido a mobilidade limitada da lingua e a incapacidade de gerir corretamente o objeto
alimentar. As consequéncias associadas a lingua no desenvolvimento da cavidade oral
devem ser corrigidas o mais cedo possivel. Segundo Aleixo et al. (2023), o risco de

aspiracdo de liquidos devido a complicagdes na fase oral de degluticdo € um aspeto
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critico.

A sialorreia (salivagdo excessiva) ¢ um fator comum na sindrome de Beckwith-
Wiedemann, resultante da incapacidade de manter a lingua dentro da boca. Esta
hipersalivacdo pode nao s6 causar problemas de saide como desidratagdao ou infecdes,

mas também tem um impacto no individuo a nivel social (Kizek et al., 2024).

Em situagdes graves, as dificuldades alimentares e a disfagia podem constituir uma
indicacdo para intervengdo cirirgica precoce. Antes da cirurgia, podem ser utilizados
métodos de alimentagdo alternativos como biberdes adaptados ou alimentagao por sonda,
pode ser ttil para a nutricdo e para otimizar o crescimento (Kaczan et al., 2019; Cohen et
al., 2020). No entanto a dependéncia a longo prazo destes métodos pode potencialmente

dificultar o desenvolvimento das competéncias de alimentacdo oral.

Embora o estudo de Defabianis et al. (2022) refira que a macroglossia raramente esteja
associada a dificuldades alimentares a longo prazo em individuos nao operados, outras
fontes salientam o seu impacto significativo na funcdo oral. A cirurgia de reducdo da
lingua permite eliminar ou limitar consideravelmente estes problemas (Kizek et al.,

2024).

4.2.3. Fala e comunicacao

Neste ponto da fala e da comunica¢do, a macroglossia na sindrome de Beckwith-
Wiedemann exerce uma influéncia consideravel. Os doentes ndo tratados ou antes da
cirurgia apresentam dificuldade de fonagdo e distor¢des na fala, incluindo complicacdes
referentes a articulagdo de sons especificos. Defabianis et al. (2022) mencionam a
possibilidade de atraso no desenvolvimento da fala que pode ocorrer. Essencialmente,
isso significa uma dificuldade adicional de verbalizar as necessidades dos pacientes

(Kaczan et al., 2019).

A protrusdo constante da lingua e a dificuldade de manté-la na boca durante a fala ndo so6
afeta a fun¢do, mas também tem consequéncias psicossociais importantes. A aparéncia
pode ser mal interpretada, levando a um sentimento de ser diferente ou a percegdes

erroneas que afetam as relacdes sociais (Aleixo et al., 2023; Naujokat et al., 2024).

Naujokat et al. (2024), para prevenir a formacdo de maus habitos e para ajudar no

desenvolvimento da fala € possivel recorrer a uma terapia de suporte e conservadora, a
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fonoterapia. Normalmente iniciada precocemente para que seja benéfica. A presenca de
distorgdes significativas na fala e a protrusdo constante da lingua sdo critérios essenciais
para indicacdo da cirurgia da lingua (TRS). Isto reforca que estas dificuldades estdo

presentes quando a macroglossia nao ¢ gerida cirurgicamente (Aleixo et al., 2023).

4.2.4. Desenvolvimento dento-esquelético

Naujokat et al. (2024) indicam que a macroglossia significativa na Sindrome de
Beckwith-Wiedemann (BWS) leva a grandes alteragdes no desenvolvimento dento-

esquelético, devido ao aumento da pressao pela lingua.

Em pacientes com macroglossia ndo tratada cirurgicamente ou antes da intervengao,
frequentemente sdo observadas anomalias na oclusdo e no sistema musculosquelético. De
acordo com Naujokat et al. (2024) e Marsh & Perlyn (2024), uma grande percentagem
destes individuos apresentam oclusao anterior anormal além de caracteristicas como uma

arcada dentaria alargada e corpo mandibular maior.

As deformidades tipicas que podem ser observadas incluem: mordida aberta anterior, ma
oclusdo incluindo Classe III, prognatismo mandibular, alargamento das arcadas dentarias,
diastemas e protrusdo dos incisivos. Embora a macroglossia possa estimular o
crescimento da mandibula, a sua influéncia precisa e a conexdo com o momento da
cirurgia sdo objeto de debate. Mas ndo tém suporte consistente em grandes estudos

(Naujokat et al., 2024).

E essencial notar que a macroglossia persistente ndo normaliza espontaneamente estas
estruturas. Sem intervencao cirurgica ou se ¢ realizada tardiamente, estas deformidades
persistem e muitas vezes exigem tratamento ortodontico e, por vezes, cirurgia maxilar na

adolescéncia (Marsh & Perlyn, 2024).

4.2.5. Repercussoes psicossociais e qualidade da vida

A macroglossia significativa na BWS afeta negativamente a qualidade de vida dos
pacientes. Em individuos que apresentam macroglossia ndo tratada, um dos fatores mais
importante que ja mencionamos ¢ a aparéncia da lingua proeminente. Que pode levar a
percecdo de que ha uma deficiéncia mental. Essa aparéncia combinada com a sialorreia,

causa um sentimento de ser diferente e impacta as interacdes sociais, afetando a imagem
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corporal e o bem-estar psicologico (Aleixo et al., 2023).

Pacientes com BWS tém Qualidade de Vida Relacionada com a Saude Oral (OHRQoL)
consideravelmente inferior em comparagao aos individuos saudaveis. Especialmente nos

aspetos de funcao oral e impacto psicossocial (Defabianis et al., 2022).

Esses desafios psicossociais, assim como os funcionais, sdo critérios relevantes para a
indicacao de cirurgia de redu¢do da lingua (TRS). A recuperagdo da aparéncia e da fungao
oral ap0s a cirurgia mostrou diminuir o estigma social, a ansiedade dos pais promovendo

uma melhoria no estado geral do paciente (Ainuz et al., 2022).

4.3. Estratégias cirurgicas para a reducio da lingua

A cirurgia de reducao da lingua (TRS) ¢ uma técnica utilizada para tratar a macroglossia,
apresentando uma taxa média de ressecdo cirtrgica em torno de 70%. O objetivo ¢
diminuir o tamanho da lingua, mantendo a sua forma e fun¢do normais (Kizek et al.,

2024).

4.3.1. Indicacdes clinicas

Naujokat et al. (2024) notam que as indicac¢des para a cirurgia de redu¢do da lingua sdo
extensiveis e fundamentais nos efeitos funcionais e estéticos da macroglossia. Os critérios
incluem obstrucao das vias aéreas superiores, dificuldades persistentes na alimentagdo e
protrusdo da lingua, ma oclusdo dentaria ou esquelética, distor¢des na fala e impacto
psicolégico (Aleixo et al., 2023). De acordo com Naujokat et al. (2024), em situagdes
criticas com perigo vital, como obstrugdo das vias aéreas ou complicagdes de degluticao
que levam a perda de peso. Pode ser imprescindivel realizar a intervengdo cirirgica
mesmo em criancas com menos de 12 meses. A selecdo das técnicas cirurgicas €
determinada pela severidade do tamanho da lingua e o grau de comprometimento das

fungdes mencionadas (Kizek et al., 2024).

Um profissional de satde qualificado deve tomar decisdo cirurgica caso a caso. Um
estudo retrospetivo indica que a ressecdo deve ser feita em bebés ou individuos com
denticdo decidua (Marsh & Perlyn, 2024; Naujokat et al., 2024), indicam que as criancas
com idade inferior a 12 meses, s6 foram operadas apenas em casos graves, sendo o

paciente mais jovem a ter sido operado com 3,5 meses de idade. Ele sugere entdo que a
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redugdo da lingua deve ser realizada apos o primeiro ano de vida para minimizar o risco
de complicagdes perioperatdrias, a menos que haja uma indicagdo vital. Por outro lado,
estudos indicam que uma interven¢ao cirurgica realizada antes dos dois anos de idade ¢
eficaz na prevencao ou redugdo da ma oclusao dento-esquelética (Marsh & Perlyn, 2024;

Naujokat et al., 2024).

De acordo com Cohen et al. (2020) e Kizek et al. (2024), o momento da cirurgia deve ser
determinado pela sintomatologia e ndo pela idade do paciente. Argumentam que a
realizagdo de uma intervengdo numa idade jovem pode necessitar de uma cirurgia
subsequente devido ao crescimento da lingua. Uma cirurgia realizada precocemente,
combinada com fisioterapia e o tratamento ortodontico, pode proporcionar resultados

estaveis.

4.3.2. Principais técnicas de reducao lingual descritas na literatura

Virias técnicas cirargicas foram propostas para a reducdo da lingua. A maioria dos
procedimentos inclui a remog¢ao da extremidade ao nivel da ponta da lingua. O objetivo
a atingir ¢ um tamanho quase normal, de modo que a lingua permaneca atras dos incisivos

com mobilidade suficiente (Naujokat et al., 2024).

Técnicas amplamente utilizadas incluem a descrita por Egyedi e Obwegeser, que envolve
a ressecdo do corpo central e da ponta da lingua, sendo simétrica e indicada para
macroglossia bilateral (Egyedi & Obwegeser, 2008 cit in Naujokat et al., 2024). Outra
técnica ¢ a de Schwenzer, que preserva a ponta da lingua, mas reduz o corpo centralmente
em combina¢do com uma ressecdo em cunha lateral, recomendada para macroglossia
unilateral (Naujokat et al., 2024). Outras técnicas incluem a modificada em forma de “W
com keyhole” (Cohen et al., 2020), a técnica “Keyhole” descrita como ressecao eliptica
mediana e cuniforme anterior (Kim et al., 2023), por vezes combinada com redu¢do
central (Binhezaim et al., 2024), e a técnica “W anterior” (Ainuz et al., 2022). As
propostas basicas envolvem incisdes em formato de cunha no vértice da lingua e eliptica
no centro, ou a combinacdo de ambas. O conhecimento tridimensional da anatomia

permite criar variantes individualizadas, segundo Aleixo et al. (2023).
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4.3.3. Anestesia e pos-operatorio imediato

Frequentemente a reducdo cirurgica da lingua ¢ efetuada sob anestesia geral e com
intubac¢do nasotraqueal, de acordo com Naujokat et al. (2024). Embora possa haver
exageros nas alegacdes de intubacao dificil, um estudo retrospetivo registou intubagao
dificil numa pequena proporg¢ao das criangas com BWSp intubadas na idade inferior a um
ano sendo um fator influenciador. Os padrdes cirtirgicos sugerem uma idade minima de
3 anos para procedimentos cirurgicos devido a complicagdes que podem surgir apos a

anestesia, como a necessidade de reintubacao (Kizek et al., 2024).

Naujokat et al. (2024) indicam que no pos-operatdrio imediato, os doentes sdo colocados
sob ventilagio mecénica e sedagdo na unidade de cuidados intensivos pediatricos. E
utilizada uma sonda nasogastrica para administrar e para garantir a nutri¢ao e proteger a
ferida cirurgica. Edema e inchaco pds-operatério podem levar a obstrucao grave das vias
aéreas, exigindo intubac¢do prolongada e ventilagdo artificial. Em geral a dieta oral inicia-
se por volta do sétimo dia apds a cirurgia dependendo do edema. No entanto, em
determinados casos, pode ser iniciado ja no quarto dia, segundo Kim et al. (2023). E nos
casos mais severos, como demonstrado no estudo Naujokat et al. (2024) a alimentagdo

por sonda nasogéstrica pode durar até 11 dias numa situacdo especifica.

4.3.4. Reabilitacio e prevencio de recidiva

A reabilitagdo pos-cirurgica ¢ fundamental para maximizar os resultados (Aleixo et al.,
2023). A terapia miofuncional orofacial (TMO) ¢ essencial para a recuperagdo dos
movimentos e na reabilitacdo funcional apos a cirurgia. A fonoterapia, por Naujokat et
al. (2024), pré e pos-operatorio ¢ um procedimento essencial no decurso do tratamento.
A restauracdo da func¢do orofacial ¢ obrigatoria para um prognostico favoravel nos
resultados funcionais ortodonticos, de acordo com Aleixo et al. (2023). A ortodontia e
cirurgia ortognatica podem, de acordo com Naujokat et al. (2024) ser necessarias como

terapia complementar.

Além disso, Kizek et al. (2024) escrevem que nalgumas situagdes pode ser necessaria
uma segunda cirurgia (debulking ou cirurgia em duas etapas). Essa necessidade pode
advir do crescimento da lingua, resultados insuficientes na primeira vez no caso em que

a cirurgia foi realizada tardiamente ou simplesmente quando a estética ¢ mais desejavel.
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4.4. Eficacia dos tratamentos cirdrgicos

A cirurgia para redu¢do da lingua ¢ considerada um tratamento eficaz para a macroglossia
em pacientes com BWS. A revisdo da literatura de Kizek et al. (2024) demonstrou que a
macroglossia ¢ uma condi¢ao frequentemente observada com impactos consideraveis,
sendo uma indicagdo para ressecao cirurgica, € a corre¢ao por glossectomia parcial pode
ser benéfica. Em casos graves com indicagdes vitais, o tratamento cirargico ¢ indiscutivel

e particularmente relevante, conforme Naujokat et al. (2024).

Naujokat et al. (2024) salientam que a cirurgia de redugao da lingua realizada em criangas
em crescimento tem uma influéncia positiva no desenvolvimento musculoesquelético,
dento-alveolar e funcional. As técnicas cirargicas utilizadas foram eficazes no tratamento
da macroglossia, com consequéncias insignificantes em relagdo a complicagdes tardias
para a fala e o paladar. Num estudo, ndo foram observadas limitagdes na inteligibilidade
da fala a longo prazo, e a satisfacdo com o tratamento foi alta. A técnica de cunha anterior
foi considerada simples, eficaz e segura. A sensibilidade geral e gustativa ¢ geralmente

preservada apds o procedimento (Aleixo et al., 2023).

Do ponto de vista ortodontico, a glossectomia reduz a gravidade e a necessidade de
cirurgia esquelética, embora ndo elimine completamente as deformidades. Estudos
demonstraram que a reducdo da lingua, quando realizada antes dos 2 anos de idade, ¢
eficaz na prevencdo do desenvolvimento ou agravamento da ma oclusdo dento-
esquelética (Kim et al., 2023; Marsh & Perlyn, 2024). Um estudo observou melhora
objetiva do prognatismo mandibular e das relagdes oclusais apds a glossectomia, sendo a
corre¢do mais eficaz em pacientes operados mais jovens (Kim et al., 2023). Outro estudo
mostrou corre¢do significativa da mordida cruzada anterior e da mordida aberta

observadas no pré-operatério (Marsh & Perlyn, 2024).

Em termos funcionais, Marsh & Perlyn (2024), Ainuz et al. (2022) e Cohen et al. (2020)
relatam que a cirurgia demonstrou ser eficaz na melhoria da respiracdo e da apneia do
sono, da alimenta¢do e da competéncia oral. Todos os pacientes retomaram a alimentagao
oral. A fala geralmente apresentou articulagdo normal ou melhorada, com tendéncia a
corrigir-se com fonoterapia. Do ponto de vista psicossocial, a restauracdo completa da
competéncia oral eliminou a protrusdo visivel da lingua, reduzindo o estigma social e a
ansiedade dos pais, resultando numa melhoria global do bem-estar da crianca e da familia.
A eficécia € suportada por achados polissonograficos melhorados e raras complicagdes

ou necessidade de cirurgia repetida. A redugdo precoce da lingua ¢ uma opgao eficaz e
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segura a curto prazo para pacientes com BWS. Um estudo de caso longitudinal
demonstrou a eficacia do tratamento interdisciplinar ao longo de 10 anos (Aleixo et al.,

2023).

4.5. Complicacdes associadas a cirurgia da macroglossia

As complicagdes associadas a cirurgia de reducao da lingua foram descritas na literatura.
No estudo retrospetivo de Naujokat et al. (2024), complicagdes ocorreram num ter¢o dos
pacientes operados. As complicagdes cirargicas incluiram deiscéncia  da
ferida, sangramento, hematoma e necrose da ponta da lingua. Cinco casos necessitaram
de revisao cirargica. Em outro estudo, ocorreram dois casos de deiscéncia cicatricial, um
necessitando de cirurgia de revisdo (Kim et al., 2023). A deiscéncia superficial na ponta
da lingua foi observada em trés criangas em outro estudo (Ainuz et al., 2022).
Sangramento com necessidade de transfusdo ocorreu em trés casos numa grande série
com um episodio de infecdo por mucocele também foi relatado por Marsh & Perlyn

(2024).

Complicagdes gerais, embora menos frequentes, também foram relatadas. No estudo
retrospetivo de Naujokat et al. (2024), trés pacientes sofreram distlrbios respiratorios e
necessitaram de intubac¢ao por mais de trés dias. O edema e inchago pds-operatdrio podem
levar a obstrugdo grave das vias aéreas, exigindo intubagdo prolongada. A reintubagao ¢
uma questdo potencial apds a anestesia. Um paciente faleceu no terceiro dia pos-
operatorio devido a miocardite viral aguda. Os autores ndo estabeleceram uma relagao

causal definitiva com a glossectomia.

A necessidade de reoperagdes tardias pode surgir, com alguns pacientes a precisar de um
segundo procedimento anos apos a cirurgia inicial, segundo Naujokat et al. (2024). No
entanto, em estudos com menor tempo de seguimento ou amostras especificas (Ainuz et
al., 2022; Cohen et al., 2020), as complicagdes foram relatadas como raras. Nao foram
documentados défices neuro-gustativos em alguns estudos. Nao foram relatados casos de

neuropatia lingual ou do hipoglosso, nem atrofia da lingua em um estudo.

4.6. Abordagem multidisciplinar na gestao da macroglossia

A macroglossia, devido a lingua aumentada pode levar varios problemas que ja foram
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enunciados precedentemente: dificuldade na fala, alimentagao e degluticdo, obstrugao das
vias respiratorias, alteragdes dento-esqueléticas, sialorreia, impacto social (Ainuz et al.,
2022; Aleixo et al., 2023). Binhezaim et al. (2024) relata que, devido a natureza complexa
da sindrome, e das suas manifestagdes, o tratamento destes doentes requer a colaboragao
de varios especialistas. Uma equipa tipica pode incluir cirurgides orais ¢ maxilofaciais,
terapeutas de fala, ortodontistas, pediatras, geneticistas, pneumologistas,

gastroenterologistas, entre outros...

Esta abordagem de equipa ¢ essencial para uma avaliagao abrangente do doente, para
tomada de decisdes de tratamento e para o planeamento individualizado do tratamento,
(Kizek et al., 2024). O tratamento pode passar por uma terapia conservadora, como a
terapia miofuncional orofacial e a ortodontia, e pela redugdo cirargica da lingua nos casos
mais graves. Segundo Aleixo et al. (2023), o terapeuta da fala desempenha um papel
essencial tanto nas abordagens conservadoras como no acompanhamento pré e poOs-
cirargico para melhorar a degluticdo, a mastigagdo e a fala. O objetivo da cirurgia ¢
reduzir o tamanho da lingua, preservando na medida do possivel a sua forma e func¢ao.

Pode ser necessario um tratamento ortoddntico para corrigir ou melhorar os dentes.

Entdo, a colaboracao efetiva entre as diferentes areas ¢ considerada essencial para obter
os melhores resultados funcionais, estéticos e psicossociais. O acompanhamento a longo

prazo por esta equipa € essencial (Aleixo et al., 2023).

4.7. Limitacoes do estudo

As fontes identificam varias limitagdes nos estudos existentes e apresentam investigagoes
sobre a gestdo da macroglossia na sindrome de Beckwith-Wiedeman. As limitacdes
frequentemente referidas sdo o pequeno tamanho da amostra de doentes incluidos nestes
estudos (Kim et al., 2023; Defabianis et al., 2022). Dada a raridade do BWS (incidéncia
1:10.000/10.500 nados) (Aleixo et al., 2023; Kizek et al., 2024), a realiza¢do de estudos
com um grande numero de casos ¢ dificil, limitando a capacidade de tirar conclusdes

definitivas.

Além disso, pode haver falta de informacdo ou viés de selecao nos dados recolhidos, o
que pode reduzir o poder estatistico. Uma limitagdo importante ¢ a falta de dados de
seguimento a longo prazo para muitos doentes. Ha pouco informacao sobre os resultados

a longo prazo em grupos de pacientes, particularmente em relacdo ao curso do
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desenvolvimento dentofacial, aos resultados da fala, a percecdo do paladar e a qualidade
de vida na idade adulta. A duragdo variavel do seguimento em diferentes estudos também

dificulta as comparagdes, de acordo com Marsh & Perlyn (2024).

Cohen et al. (2020) mencionam outra limitagdo sobre a avaliagdo dos resultados e por
vezes limitada pela subjetividade da evolugdo ou auséncia de teste unificado para medir
funcdes como a degluti¢do, fala ou o crescimento ortognatico. Num estudo de Defabianis
et al. (2022), os participantes foram auxiliados pelos pais ou tutores no preenchimento
dos questiondrios no caso da primeira infancia. O que aumenta o risco de os autorrelatos
nao refletirem totalmente a qualidade de vida e de as respostas poderem ser subestimadas

ou imprecisas.

Existem limita¢des relacionadas com a comparagdo de diferentes técnicas cirurgicas ou
com falta de grupos de controlo para comparacao direta dos resultados. Alguns estudos
foram realizados numa unica instituicdo (Cohen et al., 2020; Ainuz et al., 2022), o que

pode afetar a generalizagdo dos resultados.

Estes fatores realcam a necessidade de pesquisas futuras mais robustas e mais bem

coordenadas.
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5. CONCLUSAO

A gestao da macroglossia na sindrome de Beckwith-Wiedemann (BWS) ¢ essencial para
mitigar os seus impactos e otimizar a qualidade de vida dos doentes. A macroglossia ¢
uma caracteristica proeminente da BWS, afetando uma percentagem significativa de
doentes. Esta condigdo pode causar problemas nas fungdes orofaciais, no
desenvolvimento dento-esquelético e no bem-estar geral dos pacientes afetados, incluindo
dificuldades de alimentagdo, degluticdo, respiragdo (como apneia do sono), alteragdes na

fala e na oclusdo dentéria, bem como impacto psicossocial.

A natureza complexa da macroglossia na BWS exige inequivocamente uma abordagem
interdisciplinar e coordenada. Uma equipa de especialistas, incluindo potencialmente
cirurgides oromaxilofaciais, pediatras e outros, ¢ essencial para a avaliagdo, tomada de
decisdo de tratamento e seguimento. Os tratamentos variam desde terapias conservadoras,
como a terapia miofuncional orofacial e a terapia da fala, que podem ser suficientes para
casos ligeiros ou servir como complemento a cirurgia até a glossectomia para casos

moderados a graves quando existe um comprometimento funcional significativo.

O momento ideal para a cirurgia € motivo de debate na literatura. Embora a cirurgia possa
ser benéfica em muitas idades, varios estudos sugerem que a intervencao precoce,
especialmente antes dos 12 a 24 meses ou antes do desenvolvimento de alteracdes dento-
esqueléticas e padrdoes compensatorios da fala, pode proporcionar beneficios adicionais.
A intervencao precoce demonstrou potencial para prevenir ou reverter alteragdes dento-
esqueléticas, como a mordida aberta e o prognatismo mandibular, reduzindo assim a
necessidade de cirurgia ortognética subsequente. No entanto, as decisdes sobre a
indicagdo cirurgica e o momento da interven¢do devem ser baseadas principalmente na

gravidade dos sintomas e no impacto funcional individual.

As técnicas cirargicas atuais, como a ressec¢ao em “W modificada”, a técnica de
“Keyhole” ou as combinagdes, procuram reduzir o volume da lingua preservando ao
maximo a sua forma, mobilidade e sensibilidade (incluindo o paladar). Os resultados
relatados mostram, geralmente, melhorias na respiragdo (especialmente apneia do sono),
alimentacao e degluti¢do, retencdo da lingua na cavidade oral e estética facial. O impacto
na fala pode variar e alguns sons podem continuar a necessitar de intervencao de terapia

da fala ap6s a cirurgia. Embora geralmente ndo graves, as complicagdes perioperatorias
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como deiscéncia da ferida, hemorragia ou dificuldades respiratérias podem ocorrer e
requerem uma monitorizagdo cuidadosa. Alguns doentes podem necessitar de reoperagao

tardia.

Em resumo, o tratamento da macroglossia associada a BWS ¢ um processo complexo que
beneficia enormemente da coordenagdo entre as diferentes especialidades. A redugao
cirargica da lingua ¢ uma ferramenta eficaz e relativamente segura para casos bem
indicados, sendo a decisdo sobre o momento ideal orientada pela gravidade dos sintomas,
impacto funcional e potencial para a prevencdo de sequelas a longo prazo. A
monitorizagdo continua, o tratamento individualizado e a reabilitagdo pds-operatoria sao
essenciais para otimizar os resultados, minimizar as complicagdes e melhorar a qualidade
de vida destes doentes e das suas familias. Apesar dos progressos alcancados, sdo
necessarios estudos a longo prazo com um maior nimero de doentes para uma

compreensdo mais aprofundada e padroniza¢ao dos procedimentos.
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