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Sindrome de Apert e Terapia Ocupacional

A Sindrome de Apert - Um Olhar Abrangente sobre a
Neurodiversidade Craniofacial

A Sindrome de Apert ¢ uma condi¢do genética rara e complexa,
classificada como uma acrocefalossindactilia, que se manifesta por
uma combinacio de anomalias craniofaciais e das méos e pés. E
causada por uma mutacdo em um gene especifico (FGFR2), que afeta o
desenvolvimento dsseo, levando a uma fusdo prematura das suturas
cranianas (craniossinostose) e a anomalias nas extremidades, como a
sindactilia (fusdo dos dedos) (Cohen & MacLean, 2000; OMS, 2019).




Essa sindrome, que possui uma incidéncia de aproximadamente 1 em
cada 65.000 nascidos vivos, apresenta um espectro de manifestacoes
que impactam significativamente diversas dreas do desenvolvimento
da crianca, desde a alimentacao e a respiracio até a motricidade fina,
a cognicdo e a participacao social. Dada a sua complexidade, a
Sindrome de Apert exige uma abordagem terapéutica altamente
especializada e multidisciplinar, com a Terapia Ocupacional (TO)
desempenhando um papel crucial na promoc¢ao da funcionalidade e
da autonomia (Kessler & Hertford, 2012).

1. Craniossinostose e Anomalias Craniofaciais:

A caracteristica mais marcante da Sindrome de Apert é a fusdo
prematura das suturas cranianas, especialmente as suturas coronal e
sagital. Isso leva a um crescimento atipico do cranio e da face (Cohen
& MacLean, 2000; Stricker et al., 1990).

- Formato do Cranio (Acrocefalia/Braquicefalia):

O cranio adquire uma forma alongada no sentido vertical (torre) ou

achatada, com a parte frontal proeminente.
- Comprometimento do Crescimento Médio da Face (Hipoplasia
Maxilar):
A parte central da face ndo cresce adequadamente, resultando em:

Olhos proeminentes (proptose ocular): Devido a drbitas rasas. Isso
pode levar a problemas de visdo e requer protecao ocular.

Nariz com ponte achatada.

Dentes apinhados e ma oclusao: Em decorréncia do maxilar
subdesenvolvido. Isso pode impactar a alimentacao e a fala.

Palato alto e arqueado: Pode estar associado a fenda palatina ou
uvular, impactando a fala e a alimentacdo (Brazil & Speltz, 2011).




- Implica¢des no Desenvolvimento:

Aumento da Pressao Intracraniana: A fusido prematura pode nao
permitir o crescimento adequado do cérebro, levando a um aumento
da pressao intracraniana, que pode afetar o desenvolvimento cognitivo
e requerer intervencao cirurgica.

Problemas Respiratorios: A hipoplasia facial e a obstrucio das vias
aéreas superiores podem causar apneia do sono e dificuldades
respiratorias cronicas.

Problemas de Alimentacao: A ma oclusio, o palato alterado e as
dificuldades respiratdrias podem dificultar a suc¢io, mastigacao e
degluticdo, tornando a alimentacdo um desafio significativo nos
primeiros anos.

Dificuldades de Fala: A estrutura da boca e do nariz afeta a
ressonancia da voz e a articulacao dos sons.

Problemas Auditivos: A anomalia da base do cranio pode levar a

problemas no ouvido médio e surdez condutiva.

2. Anomalias das Maos e Pés (Sindactilia):

A caracteristica distintiva das extremidades na Sindrome de Apert é a
sindactilia simétrica e complexa, que ¢é a fusdo dssea e/ou de tecidos
moles dos dedos e artelhos (Gosain et al., 2004).

- Maos: Geralmente apresentam fusao de todos os dedos (mdo em

"luva" ou "pa"), especialmente do 2° ao 5° dedos, e o polegar pode ser

desviado ou fundido. Isso impede a pin¢ca e o movimento individual
dos dedos.

- Pés: Similarmente, os artelhos sao frequentemente fundidos.




- Implicacdes no Desenvolvimento:

Dificuldade Extrema na Motricidade Fina: As anomalias das maos
limitam severamente a capacidade de agarrar, manipular objetos
pequenos, usar utensilios, vestir-se, escrever, e realizar atividades de
autocuidado. Essa é uma area priméria de atuacdo da Terapia
Ocupacional (Cole & Gersch, 2017).

Impacto na Independéncia Funcional: As limitac6es nas maos
afetam quase todas as atividades de vida didria e a exploracao do
ambiente.

Problemas de Mobilidade: As anomalias dos pés podem afetar a
marcha e o equilibrio, embora a marcha independente seja

geralmente alcancada.

3. Implicacoes Cognitivas e de Desenvolvimento:

Embora as caracteristicas fisicas sejam proeminentes, a Sindrome de
Apert também pode impactar o desenvolvimento cognitivo.

- Deficiéncia Intelectual: Uma proporcdo significativa de individuos

com Sindrome de Apert apresenta alguma forma de deficiéncia

intelectual, variando de leve a moderada (Varghese et al., 2018). No
entanto, hd um espectro, e muitos individuos podem ter inteligéncia
na faixa normal ou limitrofe.

- Atrasos no Desenvolvimento: Atrasos motores, de fala e cognitivos

sd0 comuns e exigem intervencdo precoce e continua.

- Desafios no Funcionamento Adaptativo: A capacidade de realizar
tarefas didrias e se adaptar a diferentes ambientes pode ser afetada,
mesmo em individuos com habilidades cognitivas preservadas, devido

as limitacoes fisicas e sensoriais.




- Aspectos Emocionais e Sociais: A aparéncia fisica diferente e as
dificuldades na comunicacido podem levar a desafios na interacao

social e impactar a autoestima.

Componentes da Equipe Multidisciplinar:

A equipe pode variar, mas geralmente inclui:

1. Cirurgioes Craniofaciais e Neurocirurgioes:

Essenciais para corrigir a craniossinostose e as anomalias faciais,
bem como para manejar a pressio intracraniana. As cirurgias sao
frequentemente realizadas em fases ao longo da infancia e
adolescéncia (Cohen & MacLean, 2000).

2. Cirurgioes Plasticos (Mao):

Atuam na separacao cirurgica dos dedos (sindactilia) para melhorar a
funcdo das méos (Gosain et al., 2004). Multiplas cirurgias sao
geralmente necessarias.

3. Pediatra / Geneticista:

Realizam o diagndstico, acompanham o crescimento e
desenvolvimento geral e coordenam o encaminhamento para outras

especialidades.




4. Oftalmologista:

Para monitorar e tratar problemas oculares decorrentes da proptose
ocular e outras anomalias.

5. Otorrinolaringologista (ORL):

Para gerenciar problemas auditivos e de vias aéreas superiores, como
a apneia do sono.

6. Fonoaudiologo:

Atua no desenvolvimento da linguagem, fala e comunicacio, bem

como nas dificuldades de alimentacio (succao, mastigacio,

degluticdo) decorrentes das caracteristicas orofaciais (Brazil & Speltz,
2011).

7. Fisioterapeuta:

Foca no desenvolvimento motor grosso, equilibrio, postura e
mobilidade geral, especialmente se houver atrasos motores ou
problemas musculoesqueléticos.

8. Nutricionista:

Oferece suporte para garantir uma nutricdo adequada, especialmente
se houver dificuldades de alimentacdo ou crescimento.

9. Psicologo / Neuropsicologo:

Avaliam o desenvolvimento cognitivo, o funcionamento adaptativo, e
oferecem suporte emocional ao paciente e a familia. Também podem
atuar no manejo de questdoes comportamentais (Varghese et al., 2018).

10.Dentista / Ortodontista:

Para manejar as anomalias dentdrias e da oclusao.

11. Terapeuta Ocupacional (TO):

O foco desta apostila, com um papel vital na funcionalidade diria e
nas habilidades praticas.




Coordenacgédo e Comunicagéo:
A chave para o sucesso dessa abordagem multidisciplinar é a

comunicacdo efetiva e a coordenacdo entre os membros da equipe e a

familia.

- Reunides de Equipe:

Casos complexos frequentemente se beneficiam de reunides regulares
da equipe para discutir o progresso, alinhar objetivos e planejar os
proximos passos.

- Plano de Cuidados Integrado:

Desenvolver um plano de cuidados que contemple as metas de cada
area terapéutica de forma complementar.

- Paciente e Familia no Centro:

O individuo com Sindrome de Apert e sua familia devem ser os
principais colaboradores e tomadores de decisdo em todo o processo
(Kessler & Hertford, 2012).

A intervencdo precoce e continua por uma equipe multidisciplinar
bem coordenada é crucial para otimizar os resultados funcionais,

cognitivos e psicossociais das pessoas com Sindrome de Apert.




O Papel Central da Terapia Ocupacional na Sindrome de Apert:
Areas de Intervengéio

A Terapia Ocupacional (TO) é uma peca fundamental na equipe
multidisciplinar que atende individuos com Sindrome de Apert. Seu
foco principal é capacitar a pessoa a participar das atividades que sio
significativas para ela (ocupacdes), promovendo a independéncia
funcional e a qualidade de vida. Dada a complexidade das anomalias
nas maos e face, a atuacdo da TO é crucial desde os primeiros meses
de vida.

Principios da Intervencao em Terapia Ocupacional:

A TO na Sindrome de Apert segue principios como:

- Abordagem Desenvolvimentista:

Acompanha as fases do desenvolvimento, oferecendo suporte para a
aquisicao de marcos e habilidades.

- Orientacdo para a Ocupacio:

O tratamento é direcionado a facilitar a participacdo em atividades de
vida didria (AVDs), brincar, escola e, posteriormente, trabalho.




- Abordagem Centrada na Familia:

A familia é parte integrante do processo, recebendo orientac¢oes e
sendo capacitada para apoiar a intervencdo no dia a dia.

- Adaptacao e Compensacao:

Auxilia o individuo a adaptar tarefas ou utilizar recursos para superar
limitacoes fisicas.

Principais Areas de Atuacéo da Terapia Ocupacional:

1. Habilidades de Alimentacao e Degluticao:

a. Desalfios:

A hipoplasia do terco médio da face, o palato alto/fendido e a ma
oclusdo podem dificultar a succado, mastigacdo e degluticao, levando a
problemas de alimentacio e risco de aspiracdo (Hofmann et al., 2017).

b. Intervencao da TO:

1. Avaliacdo da postura e controle oral-motor durante a alimentacao.
ii. Orientacdes sobre posicionamento adequado para alimentacao.
iii. Uso de bicos, mamadeiras ou copos adaptados.

iv. Técnicas para estimular a succio e a mastigacao.

v. Introducao de diferentes texturas de alimentos e manejo de
seletividade alimentar.

vi. Treino do uso de utensilios (colheres, garfos) adaptados, se
necessario.




2. Desenvolvimento da Motricidade Fina e Habilidades de Mao:

a. Desafios:

A sindactilia complexa das maos (fusdao dssea e/ou de tecidos moles
dos dedos) é um dos maiores desafios funcionais, impactando
severamente a preensao, manipulacao de objetos e destreza manual
(Gosain et al., 2004; Cole & Gersch, 2017). Multiplas cirurgias sao
necessdrias para separar os dedos, mas a funcio pds-cirurgica ainda
requer reabilitacdo.

b. Intervencédo da TO:
i. Pré-Cirurgica: Estimulacdo da exploracdo tatil, consciéncia corporal
das mios, e preparacao da pele para as cirurgias.
ii. Pos-Cirurgica:

1. Manejo de Cicatrizes e Edema: Técnicas de compressao e
massagem para reduzir inchaco e aderéncias.

2. Mobilizacao Articular: Exercicios para manter e aumentar a
amplitude de movimento das articulacoes recémseparadas.

3. Fortalecimento Muscular: Atividades para desenvolver a forca dos
musculos intrinsecos e extrinsecos da mao.

4. Melhora da Destreza e Coordenacao: Treino da pinca fina,
manipulacdo de objetos pequenos, uso de tesouras, botoes, ziperes.

5. Adaptacdo de Atividades: Modificacao de brinquedos e
ferramentas para que a crianca possa utilizd-los com a funcio de suas

maos.

6. Orteses: Confeccéo e ajuste de 6rteses (splints) para

posicionamento, protecido e ganho de movimento.




3. Atividades de Vida Diaria (AVDs) e Instrumentais de Vida Diaria
(AIVDs):

a. Desafios:

As limitacOes nas maos e, por vezes, atrasos cognitivos e motores
impactam a independéncia no autocuidado e em tarefas domésticas.
b. Intervencao da TO:

1. Vestir-se: Treino da sequéncia de vestir/despir, adaptacdo de roupas
(velero, ziperes maiores, sapatos sem cadarco).

ii. Higiene Pessoal: Treino de escovacao de dentes, uso do vaso sanitdrio,
lavagem das maos, banho, com adaptacdes de equipamentos (escovas
adaptadas, barras de apoio).

iii. Alimentacao: Treino do uso de utensilios, corte de alimentos, e
estratégias para comer de forma independente.

iv. Organizacao e Limpeza: Ensino de tarefas domésticas simples, como

arrumar a cama, guardar pertences, participar na limpeza.

v. Mobilidade: Auxilio no uso de carrinhos, andadores ou cadeiras de
rodas, se necessario, e no desenvolvimento de estratégias para se

locomover em diferentes ambientes.

4. Processamento Sensorial:

a. Desalfios:

Individuos com Sindrome de Apert podem apresentar padroes atipicos
de processamento sensorial (hipersensibilidade ou hipossensibilidade a
estimulos tateis, auditivos, visuais). Isso pode afetar a atencao, o
comportamento e a participacao.




b. Intervencao da TO:

i. Avaliacao do perfil sensorial para identificar as necessidades
individuais.

ii. Criacao de "dietas sensoriais" com atividades que ajudem a regular
o sistema nervoso (ex: pressao profunda, movimento, escovacao).

iii. Adaptacado de ambientes para reduzir estimulos aversivos ou

aumentar estimulos necessarios.

5. Brincar e Participacao Social:

a. Desafios: As limitacOes fisicas nas maos e, por vezes, dificuldades
cognitivas, podem impactar a capacidade de brincar e interagir com
pares. A aparéncia fisica também pode afetar a interacio social.

b. Intervencao da TO:

i. Desenvolver habilidades de brincar (brincar funcional, simbdlico,
construtivo) e o uso criativo de brinquedos.

ii. Adaptar brinquedos e o ambiente de brincadeira para promover a
participacao.

iii. Trabalhar habilidades sociais através do brincar (troca de turno,
cooperacao, resolucao de conflitos).

iv. Apoiar a participacdo em grupos e atividades recreativas inclusivas.
6. Habilidades Pré-Académicas e Académicas:
a. Desafios: A motricidade fina, a coordenacdo olho-méio e as

dificuldades cognitivas podem impactar a escrita, o uso de materiais

escolares e a participacao nas atividades de sala de aula.




b. Intervencao da TO:

i. Treino da preensao do lapis, postura adequada para escrita.

ii. Adaptacao de materiais (cadernos com pauta adaptada, materiais
mais faceis de manusear).

iii. Estratégias para organizacao de materiais e planejamento de
tarefas.

iv. Uso de tecnologias assistivas (teclados adaptados, softwares de
ditado).

A Terapia Ocupacional, com sua visdo abrangente e focada na
funcionalidade, capacita individuos com Sindrome de Apert a alcancar
o maximo de independéncia em suas vidas diarias, a participar de
forma significativa em seus ambientes e a desenvolver seu potencial
em todas as fases da vida (Case-Smith & O'Brien, 2015; Grego et al.,
2010).

A Visdo da Terapia Ocupacional

Além das intervencoes diretas nas mdos e na alimentacao, a Terapia
Ocupacional na Sindrome de Apert dedica atencdo especial ao
processamento sensorial, ao desenvolvimento do brincar e a
promocao da inclusdo social. Essas dreas sdo cruciais para o

desenvolvimento integral e a qualidade de vida do individuo.




1. Processamento Sensorial e Regulacao:

Individuos com Sindrome de Apert podem apresentar padroes
atipicos de processamento de informacdes sensoriais, 0 que
afeta como eles interpretam e reagem aos estimulos do
ambiente. Isso pode incluir:

- Hipersensibilidade: Reacoes exageradas a estimulos tateis
(texturas de roupas, toques), auditivos (sons altos), visuais (luzes
brilhantes) ou gustativos/olfativos. Isso pode levar a evitacio de
atividades, seletividade alimentar ou comportamentos de
irritabilidade.

- Hipossensibilidade: Necessidade de mais estimulos para
registrar uma sensacdo, podendo buscar movimento intenso,
pressdo profunda ou nao reagir a dor/temperatura.

- Dificuldades na Propriocepcao e Vestibular: Podem afetar o
planejamento motor, equilibrio, coordenacao e consciéncia

corporal.

Intervencao da TO no Processamento Sensorial:

- Avaliacdo do Perfil Sensorial: Utilizacdo de ferramentas como o Perfil
Sensorial para identificar as preferéncias e desafios sensoriais do
individuo.

- Criacao de "Dietas Sensoriais": Desenvolver um plano individualizado
de atividades sensoriais que ajudem a crianca a se autorregular (ex:
atividades de pressao profunda para aqueles que buscam mais input,
atividades de movimento para os que necessitam de mais estimulo
vestibular).




- Adaptacao do Ambiente: Modificar o ambiente para ser mais
"sensorialmente amigavel", como reduzir a iluminacéo, usar fones
de ouvido para diminuir ruidos, oferecer diferentes texturas para
exploracao.

- Incorporacdo de Estratégias Sensoriais nas Rotinas: Integrar
atividades sensoriais ao longo do dia para manter o nivel de alerta e
o comportamento regulado.

2. Desenvolvimento do Brincar e Lazer:

O brincar é a ocupacdo priméaria da crianca e é fundamental para o
desenvolvimento fisico, cognitivo, social e emocional. As anomalias
das mdos na Sindrome de Apert podem impactar a capacidade de
manipular brinquedos e participar de jogos.

- Desafios: Dificuldade em manipular objetos pequenos, empilhar
blocos, usar tesouras, segurar lapis de cor ou participar de jogos que
exigem destreza manual. A autoimagem e a aparéncia também podem

afetar a participacdo em brincadeiras com pares.

- Intervencao da TO:

Adaptacao de Brinquedos: Modificar brinquedos para facilitar o
manuseio (ex: cabos maiores, botdoes mais faceis de apertar).

Selecao de Brinquedos: Escolher brinquedos que se adequem as
capacidades motoras e cognitivas atuais da crianca.

Desenvolvimento de Habilidades de Brincar: Ensinar habilidades de

brincar exploratorio, funcional e simbdlico.




Promocao da Interacdo Social no Brincar: Facilitar a participacdo em
brincadeiras de grupo, ensinando troca de turno, compartilhamento e
resolucdo de conflitos.

Identificacio de Interesses de Lazer: Explorar e adaptar atividades de
lazer e hobbies que a crianca possa desfrutar, promovendo a
participacao e o bem-estar.

3. Inclusao Social e Qualidade de Vida:

A inclusdo social é um objetivo primordial da Terapia Ocupacional,
permitindo que individuos com Sindrome de Apert participem
plenamente em todos os aspectos da vida.

- Desafios: A aparéncia fisica diferente e as dificuldades na
comunicacio e motricidade podem levar a estigma social, bullying e
isolamento.

- Intervencao da TO:

Desenvolvimento de Habilidades Sociais: Através de brincadeiras e
atividades em grupo, ensinar a expressar emocoes, iniciar interacoes,
ler pistas sociais.

Autodefensoria: Capacitar o individuo a comunicar suas necessidades

e a defender seus proprios direitos.

Aconselhamento e Apoio: Oferecer suporte emocional e estratégias de

enfrentamento para o individuo e a familia lidarem com questoes
relacionadas & autoimagem e aceitacao social.

Adaptacoes Ambientais: Recomendar adaptacoes na escola e na
comunidade para promover a participacdo irrestrita.

Colaboracao com a Escola: Trabalhar com educadores para garantir
um ambiente inclusivo, com adaptacdes pedagdgicas e suporte
adequado.
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