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Introdugdo: Delecdo do cromossomo 12q é uma condi¢do genética rara em que falta uma parte do brago mais
longo do cromossomo 12. Sua incidéncia ocorre em ambos 0s sexos. Quanto as caracteristicas, hd aquelas que
s8o perceptiveis ao observar a crianga como os olhos pequenos e encovados, orelhas menores com sulcos mais
achatados e com baixa implantacéo e outras caracteristicas mais profundas ao analisar o intelecto do individuo.
A fonoaudiologia é uma profissdo que abrange diversas areas do conhecimento, como a linguagem, audicdo e
atua na habilitacdo e reabilitacdo da fungdo estomatognatica, pala qual engloba as funges de sucgdo,
mastigacao, degluticdo, respiracdo e falal. Objetivo: Tendo em vista a importancia da tematica, presente estudo
descreve os achados fonoaudioldgicos em pacientes com dele¢es do cromossomo 12q. Método: Trata-se de um
estudo de revisdo bibliografica, em artigos pesquisados nas bases de dados PubMed, Lilacs, Biblioteca Virtual
em Saude (BVS) e Scielo, no qual foram utilizadas as palavras-chaves indexadas nos Descritores em Ciéncias
da Salde (DeCS). Resultados: Pacientes com delecdo do cromossomo 12q podem apresentar as seguintes
caracteristicas que envolvem a fonoaudiologia: atraso no desenvolvimento motor global, o que implica
diretamente nas fungdes estomatognaticas, principalmente na mastigacdo, degluticdo e fala; deficiéncia
intelectual, em que o paciente pode apresentar dificuldade de aprendizagem, comunicacao e habilidades sociais;
por fim, anomalias congénitas, como ma formacGes de estruturas orais como palato e a macroglossia, que
poderdo acarretar em uma dificuldade na mastigacéo e fala. Estudos corroboram que h4 uma associagao entre
os fatores genéticos com o Transtorno do Espectro Autista, que implicara diretamente na comunicacao deste
individuo2. Conclusdo: Diante desses fatos, a fonoaudiologia se torna essencial para que pacientes com esta
condigdo genética, possa ser habilitado e consiga ter uma vida funcional.
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