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O que é Macroglossia?

A macroglossia € o aumento anormal da lingua. Ela pode ser verdadeira ou relativa. A
macroglossia verdadeira ocorre devido a alteragbes na estrutura da lingua, causando seu
aumento, enquanto a macroglossia relativa acontece quando a lingua parece grande devido a
alteragdes nas estruturas ao redor, como a mandibula ou o ténus muscular reduzido na regido
da boca.

O que causa a Macroglossia?

A macroglossia pode ser uma constatagéo isolada no ultrassom ou pode estar associada a
diversas condigdes. A macroglossia isolada é comumente causada pelo aumento do musculo
da lingua. A condicdo também pode ser causada pela Sindrome de Beckwith-Wiedemann
(BWS), uma anomalia genética que afeta o crescimento fetal, resultando no crescimento
excessivo de varias estruturas, incluindo a lingua. A sindrome de Down (Trissomia do 21)
também pode causar macroglossia. Na sindrome de Down, a lingua tem um tamanho normal,
mas parece aumentada devido ao tdnus muscular reduzido e aos 0ssos pequenos da face.

Como os cromossomos estao relacionados a Macroglossia?

Bebés com macroglossia podem ter a sindrome de Down (Trissomia do 21) que € uma condigao
causada pela presenca de um cromossomo extra no par 21. Essa condi¢do também pode estar
associada a outros sindromes genéticas causadas por variagdes genéticas mais complexas.
Esses disturbios, como a BWS, nao sao detectados pela analise cromossémica de rotina.

Devo realizar mais exames?
Gestantes podem realizar mais testes para saber mais sobre a condi¢do do bebé. Os exames
disponiveis dependem da idade gestacional. Os exames a serem solicitados incluem:

- Exame de ultrassom detalhado: examina o bebé e verifica a presenca de outras anomalias. O
ultrassom pode identificar muitas, mas ndo todas as anomalias.
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- Ecocardiograma fetal: ultrassom focado no coragao do bebé. Anomalias cardiacas podem ser
observadas em varias condi¢des que também causam macroglossia. Saber se ha defeitos
cardiacos pode ajudar a orientar os cuidados durante a gestacéo e apos o nascimento do bebé.

- Amniocentese: retirada de uma pequena quantidade de liquido ao redor do bebé com uma
agulha fina. O liquido é testado para diagnosticar condigbes genéticas, como a sindrome de
Down (através de um teste chamado cario6tipo) e pode também detectar a BWS, utilizando testes
como microarray ou estudo de metilagdo do DNA.

- DNA fetal livre: teste n&o invasivo de sangue materno que examina o DNA do bebé. E um
excelente teste de triagem para certas condigbes, mas nao fornece tantas informagdes
genéticas quanto a amniocentese. Quando a amniocentese n&o é realizada, este exame de
sangue pode testar algumas condigdes genéticas e o sexo do bebé.

Quando a macroglossia € identificada ou suspeitada no ultrassom, é recomendada a consulta
com um geneticista, pois, mesmo na auséncia de outros defeitos congénitos, a macroglossia
pode estar associada a disturbios genéticos. Ter essa conversa pode ajudar os pais a decidir
sobre as opg¢des de teste disponiveis antes e apds o nascimento.

O que isso significa para o meu bebé apés o nascimento?

Os resultados a longo prazo e as complicagbes da macroglossia dependem da causa. Alguns
bebés com essa condicdo ndo tém problemas e levam uma vida normal. Em outros casos,
alguns bebés podem apresentar complicagbes que variam de dificuldade para respirar e
problemas de alimentacgao, até dificuldades para dormir, falar e alteragcées na aparéncia.

Isso podera acontecer novamente?

O risco de ter um segundo filho afetado pela macroglossia depende da causa. Se a
macroglossia for isolada, o risco de outro filho ser afetado pode ser de até 50% em uma
gestagédo futura. Se o bebé afetado tem sindrome de Down, o risco de isso acontecer
novamente em uma futura gestagéo € muito menor (1-1,5%). No entanto, o risco pode ser maior
se a sindrome de Down for causada por uma variagdo genética nos pais. Para a BWS, essa
chance € mais variavel e pode variar de <1% a 50%, dependendo das variagbes genéticas dos
pais.

Quais outras perguntas devo fazer?

- Ha outras anomalias no ultrassom?

- Que tipo de teste genético eu precisarei fazer?

- Com que frequéncia farei exames de ultrassom?

- Meu bebé precisara de cirurgia apoés o nascimento?

- Onde devo realizar o parto?

- Posso conhecer a equipe de médicos que assistira ao meu bebé quando ele nascer?
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