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- PREFACIO -

Este livro é uma raridade na literatura da sadde. E vocés hao de concordar.

As Doengas Raras sdo assim chamadas quando afetam uma pequena porcentagem
da populacdo. Mas nem por isso sdao menos importantes, pois cada vida importa. Em
algumas partes do mundo sdo doengas 6rfas, porque o acesso ao diagndstico correto e seu
tratamento adequado sdao muito dificeis. Como também o investimento em pesquisa pode
ser bem raro. E a jornada de um paciente com doenga rara é sofrida, longa e muitas vezes
infrutifera.

A Multidisciplinaridade e a Interdisciplinaridade podem amenizar em muito os
percalgos desses pacientes e familiares. Através da disseminagdo do conhecimento e
acesso a ele, uma boa parcela de dificuldades pode ser abreviada. Com isso todos sé tem
a ganhar.

Nesse intuito de colaborar com mais informagdes técnicas e cientificas para
profissionais da saude e familiares de portadores de doencas raras este livro traz
conteudo cientifico produzido por profissionais da saide também tdo raros quanto os
pacientes, com linguagem mais acessivel e de consulta pratica para quem trabalha com
doengas raras ou quer aprofundar seus conhecimentos.

Com o sucesso do Congresso Nacional de Doencas Raras e Anomalias Genéticas o
conhecimento ndo podia se restringir as salas de aula. A pds-graduacdo em Doengas Raras
foi gerada e concretizada, por isso este livro busca extrapolar os ambientes de ensino e
chegar as maos de quem procura informacdes sobre patologias incomuns, traz
orientacoes a familias com direcionamentos na procura de um diagnostico e esperancas
terapéuticas.

"Primum non nocere” frase de origem incerta, mas de principio bioético bem claro.
Mas como dizia Hipdcrates: “Aliviar a dor é obra divina “ pois na verdade todos somos
instrumentos em varios momentos de nossas vidas. E como alivia nossas dores internas
aliviar as dores de outros, como acalenta o coracdo ver o aprendizado de novas pessoas
em Doencgas Raras como se apaixonassem por um bem querer. E mais ainda quando essa
paixdo leva a um sorriso nos olhos de um paciente ao invés de lagrimas e um suspiro de
esperan¢a de um pai e uma mae.

Assim sera a leitura desse livro raro, apaixonante, contagiante e disseminante!

Jodo Pessoa, 02 de Maio de 2023

Dra Maria Enedina Scuarcialupi
Presidente do IIl CONAMDRACON - 2023
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Eixo Tematico |
Saude: Diretrizes e terapéutica nas Doencas Raras.

Este primeiro momento do livro, no eixo tematico | ser& apresentado um compilado de pesquisas
desenvolvidas acerca dos aspectos relacionados a terapéutica considerando a amplitude dos campos das
ciéncias da saude. Compreendendo estudos e pesquisas relacionadas as doencas raras desde o
diagndstico, cuidados e tratamentos realizando reflexdes relacionadas as diretrizes da satde. As
pesquisas apresentadas no terceiro Congresso Nacional Multidisciplinar de Doengas Raras e Anomalias
Congeénitas - 11l CONAMDRACON foi de forma presencial e online no Centro Universitario UNIESP.
A experiéncia com o evento foi enriquecedora, participei do congresso na conducdo da
Comissao Cientifica e posso afirmar que agregou muito ao meu aprendizado, proporcionado por um
ambiente onde o dialogo e a parceria foram presentes. Percebi que 0 avango nas pesquisas no campo das
doencas raras esté evoluindo na proporgéo da importancia do tema para a sociedade e vém contribuindo
para a melhoria da assisténcia e qualidade de vida aos pacientes. A qualidade dos trabalhos e das
apresentacdes foram muito bons e assim conseguiu agregar maior conhecimento a todos que estiveram
presentes ao evento e na propagacao por meio do presente Ebook.
As contribuicBes das mais diversas areas do campo da salde propiciaram um dialogo
interdisciplinar e multidisciplinar com abrangéncia das préaticas integrativas e complementares da salde.
O Eixo Tematico | (ET: Saude) foi composto pela coordenadora Luciana Maria Martinez
Vaz e a equipe Elce Correia Cabral da Silva, Jeremias Antunes Gomes Cavalcante, Celso Costa
da Silva Janior, EIma Galdino Branddo, Isabella Ferreira Bessa Neves e Suénia Mousinho da
Silva, a quem expressamos nossa gratiddo por conduzirem as avaliacdes dos trabalhos
realizando contribui¢cfes de acordo com os aspectos cientificos no ambito das diretrizes
terapéuticas abordadas em cada estudo na amplitude dos campos das ciéncias da saude.
Dessa forma, os capitulos a seguir consistem em uma oportunidade para uma analise mais
complexa e na perspectiva humanizada no cuidado e na qualidade de vida das pessoas com doengas
raras.

Prof? Luciana Maria Martinez Vaz

Presidente da Comissao Cientifica do
11 CONAMDRACON - 2023
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CAPITULO 1

DOENCAS RARAS NA DERMATOLOGIA UM PASSEIO PELO
UNIVERSO DAS GENODERMATOSES

Joanne Elizabeth Ferraz!

Renata Silveira Rodrigues Paiva?
Amanda Matias Alves®

Maria de Lourdes Navarro de Lima Medeiros?
Roberta Kelly Brito de Oliveira®
Saionara Ferreira de Araljo®*
!Doutora em Medicina Tropical,
2Mestre em Ciéncias Fisiologicas;
3Especialista em Doencas Raras;
“Doutora em Ciéncias das Religides.
joanne_ferraz@yahoo.com.br

RESUMO: As genodermatoses sdo doencas raras hereditarias que afetam a pele e anexos
cutaneos. Sao caracterizadas por uma grande variedade de sinais e sintomas, como erupcoes
cuténeas, bolhas, descamacao, hiperpigmentagéo, hipopigmentacéo, entre outros. Existem mais
de 600 tipos de genodermatoses descritas na literatura médica, algumas mais comuns e outras
extremamente raras. A maioria das genodermatoses é causada por mutacdes em genes
especificos que codificam proteinas importantes para a funcdo cutanea normal. O diagnéstico
precoce é essencial para 0 manejo adequado e prevencdo de complicacdes graves. A abordagem
terapéutica depende do tipo de genodermatose e dos sintomas apresentados pelo paciente, e
pode incluir tratamentos topicos, sistémicos e/ou cirdrgicos. A equipe multidisciplinar é
fundamental para o cuidado integral dos pacientes com genodermatoses, incluindo
dermatologistas, geneticistas, pediatras, oftalmologistas, dentistas, entre outros. Novos avangos
na pesquisa genética e biotecnoldgica estdo permitindo o desenvolvimento de terapias mais
especificas e eficazes para as genodermatoses, trazendo esperanca para pacientes e suas
familias.

Palavras-chave: doencas raras; doengas hereditérias; dermatologia; genodermatoses.

INTRODUCAO

A dermatologia desempenha um papel essencial no manejo de doencas raras. Com mais
de 7.000 doencas raras conhecidas, afetando aproximadamente 400 milhdes de pessoas em todo
0 mundo, é crucial reconhecer as manifestagdes cutaneas nessas condi¢des (CASTIGLIA et al.,
2020).

Os sintomas dermatolégicos sdo frequentemente o primeiro e, as vezes, o Unico sinal
clinico de doengas raras, que podem ser fatais se ndo forem diagnosticadas e gerenciadas
prontamente. A abordagem as doencgas raras requer uma equipe multidisciplinar, que inclui
dermatologistas, geneticistas, pediatras, neurologistas e outros especialistas, dependendo das
especificidades da doenca (KAMAKURA et al., 2021).

12
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A pele é o maior érgdo do corpo e esta envolvida em numerosas fungdes metabolicas e
imunolégicas. Em doencas raras, as manifestacGes cutdneas podem fornecer pistas essenciais
para condi¢bes subjacentes e podem ser Uteis no diagnostico, manejo e acompanhamento
(SADOWSKI et al., 2021).

Os sintomas dermatologicos em doencas raras podem variar amplamente, desde
alteracOes sutis até manifestagdes cutaneas graves. Por exemplo, na doenca de Fabry, uma
doenca rara de armazenamento lisossomico, achados cutdneos como angioqueeratomas,
acroparestesias e hipoidrose sdo comuns e podem levar a um diagnaostico e inicio de tratamento
mais precoces (GUEDES et al., 2018).

Outro exemplo é a epidermélise bolhosa (EB), um grupo de doencas genéticas raras que
afetam a pele e as mucosas. A EB é caracterizada pela formacao de bolhas e fragilidade cutanea,
levando a feridas e cicatrizes. O diagnostico precoce e 0 manejo adequado das lesdes cutaneas
sdo essenciais na prevencdo de complicacdes como sepse e carcinoma de células escamosas
(LEDUCQ et al., 2017).

Os dermatologistas desempenham um papel fundamental no diagnostico, manejo e
vigilancia desses pacientes. O diagnostico e manejo de doencas raras exigem uma abordagem
multidisciplinar que envolve diferentes especialistas, incluindo dermatologistas. Pacientes com
doencas raras frequentemente necessitam de cuidados a longo prazo e atencdo médica
especializada, que pode ser fornecida por uma equipe de especialistas trabalhando juntos
(CARVALHO et al., 2020).

A equipe deve incluir especialistas em genética, pediatria, neurologia, imunologia e
outras especialidades, dependendo da doenca especifica. A coordenacdo do cuidado e a
comunicacdo entre diferentes especialistas sdo criticas no manejo de doencas raras (BAPTISTA
etal., 2019).

Por exemplo, em distlrbios genéticos raros como a incontinéncia pigmentar, um
distarbio multissisttmico que afeta a pele, dentes, olhos e sistema nervoso central, a
coordenacdo entre dermatologistas, geneticistas, neurologistas e oftalmologistas é essencial
(FARIAS et al., 2023).

A colaboragdo entre diferentes especialistas pode ajudar a estabelecer um diagndstico
preciso, desenvolver um plano de tratamento eficaz e monitorar de perto a evolucdo da doenca.
Por exemplo, em doencas raras como a epidermélise bolhosa, uma equipe multidisciplinar pode
trabalhar em conjunto para gerenciar a dor, prevenir infecgdes e fornecer terapia nutricional
adequada (CAMPOS et al, 2022).
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OBJETIVO
Revisar a literatura existente sobre as genodermatoses raras e avaliar a importancia do

cuidado multidisciplinar na abordagem desses pacientes.

METODOLOGIA

Este estudo consiste em uma revisdo bibliografica da literatura sobre as
genodermatosesraras. A busca de literatura foi realizada nas bases de dados Medline, PubMed
e Scielo, utilizando os seguintes termos de busca: "doengas raras”, "dermatoses",
"genodermatoses” e "cuidado multidisciplinar”. Foram selecionados artigos que abordavam
questdes relacionadas ao tema, publicados nos Gltimos cinco anos, e em seguida, foi realizada
a selecdo das genodermatoses mais abordadas na literatura atual. Os artigos selecionados foram
avaliados com base em sua relevancia, qualidade metodoldgica e contribuicdo para a

compreensdo das questdes éticas em pediatria.

REVISAO BIBLIOGRAFICA

As genodermatoses sdo doencas genéticas que afetam a pele e/ou as unhas, podendo
apresentar manifestagdes em outros 6rgdos e sistemas. Essas condicdes sdo causadas por
mutacBes em genes especificos que podem ser herdados de forma autossémica dominante,
autossomica recessiva ou ligada ao X (OLIVEIRA et al., 2021).

Existem diversas genodermatoses, sendo que cada uma apresenta caracteristicas clinicas
e genéticas Unicas. Algumas das genodermatoses mais conhecidas incluem a epidermolise
bolhosa, ictiose, sindrome de Netherton, sindrome de Peutz-Jeghers, sindrome de Cowden,
entre outras (ALVES et al., 2019).

O diagnostico das genodermatoses é feito com base em caracteristicas clinicas e, em
alguns casos, exames genéticos. O tratamento varia de acordo com a genodermatose em
questdo, mas geralmente inclui medidas para controle de sintomas, prevencao de infecgdes e
suporte nutricional. Além disso, € importante ressaltar que o cuidado multidisciplinar é
fundamental no tratamento das genodermatoses, envolvendo profissionais como
dermatologistas, geneticistas, nutricionistas, fisioterapeutas, psicologos, entre outros (DOS
SANTOS et al., 2020).

A atencdo a saude de individuos com doencas raras € um desafio significativo para o
sistema de satde. A maioria das doencas raras apresenta manifestacdes cutaneas que podem ser

altamente incapacitantes e impactar significativamente a qualidade de vida dos pacientes. A
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atuacdo de dermatologistas especializados no tratamento de genodermatoses é crucial para
oferecer uma abordagem eficaz e abrangente a esses pacientes (YEHIA et al, 2023).

No entanto, o tratamento de genodermatoses requer uma abordagem multidisciplinar e
colaborativa. Uma equipe especializada em doencas raras, que envolve dermatologistas,
geneticistas, nutricionistas, fisioterapeutas e psicdlogos, por exemplo, pode ajudar no manejo

das diversas manifestagdes da doenca e prevenir possiveis complicagdes (ARAUJO et al, 2020).

XERODERMA PIGMENTOSO

Xerodermapigmentoso (XP) é uma doenca rara, de origem genética, caracterizada por
hipersensibilidade cutdnea a radiacdo ultravioleta (UV) e um risco aumentado de
desenvolvimento de cancer de pele. A condigdo é causada por mutacfes em genes envolvidos
no reparo do DNA ap6s danos causados pela radiacdo UV (FINE et al, 2020).

Pacientes com XP podem apresentar erupgdes cutaneas, lesdes na pele, olhos e boca,
qgueimaduras solares graves, envelhecimento prematuro da pele e uma alta incidéncia de cancer
de pele. A gravidade dos sintomas varia de paciente para paciente, mas a maioria dos casos de
XP sdo graves e limitantes (GUEDES et al., 2017).

O diagndstico de XP é baseado na apresentacdo clinica da doenca, historico familiar,
teste de sensibilidade a radiacdo UV e teste genético. Aconselhamento genético é recomendado
para pacientes com XP e seus familiares (ITIN et al., 2020).

O tratamento de XP envolve principalmente medidas preventivas para evitar a exposi¢ao
a radiacdo UV. Isso inclui evitar a exposicao direta ao sol, utilizar roupas protetoras e protetor
solar de amplo espectro. Também é recomendado que 0s pacientes sejamsubmetidos a exames
regulares da pele e oftalmologicos para detectar lesdes precoces e possiveis canceres (LEDUCQ
etal., 2019)

Em resumo, Xerodermapigmentoso € uma doenca rara, mas grave, que requer cuidado e manejo
especializados. A prevencdo da exposicdo a radiacdo UV é fundamental para evitar
complicagdes graves, como cancer de pele. Pacientes com XP devem ser acompanhados por
uma equipe multidisciplinar especializada e submetidos a exames regulares para garantir um

diagnostico precoce e um tratamento adequado (LIMA et al., 2020).

ICTIOSES HEREDITARIAS
As ictioses hereditarias sdo um grupo de doencas raras, de origem genetica,

caracterizadas por uma anormalidade na queratinizacéo da pele, resultando em uma pele seca,
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escamosa e espessa. A condicdo é causada por mutagdes em diferentes genes que afetam a
producdo ou a quebra de proteinas da pele, resultando em um acumulo anormal de queratina
(ESCAMEZ et al., 2021).

Existem varios tipos de ictioses hereditarias, incluindo a ictiose vulgar, a ictiose lamelar,
a ictiose arlequim, a ictiose ligada ao X, entre outras. Cada tipo de ictiose tem suas proprias
caracteristicas clinicas, mas geralmente apresentam descamacéo, prurido, fissuras na pele e
dificuldade para regular a temperatura corporal (DALGARD et al., 2019).

O diagnostico de ictiose hereditaria € baseado na apresentacdo clinica da doenca,
historico familiar, exames laboratoriais e testes genéticos. O tratamento de ictiose hereditaria
visa melhorar a qualidade de vida dos pacientes, reduzir os sintomas e prevenir complicacfes
secundarias (PEREZ et al., 2019).

Os cuidados gerais incluem manter a pele hidratada, evitar banhos muito quentes, uso
de sabonetes suaves e evitar roupas apertadas. Em casos mais graves, medicamentos topicos e
sisttmicos podem ser prescritos, bem como fototerapia, em que a pele é exposta a uma luz
especifica para melhorar a descamacdo (CARVALHO et al., 2020).

Além disso, € importante um acompanhamento médico regular para detectar
precocemente qualquer complicacdo, como infeccdes secundarias, e para ajustar o tratamento
de acordo com a evolu¢do da doenca. Pacientes com ictiose hereditaria também podem se
beneficiar do aconselhamento genético para entender a natureza hereditaria da condicdo e a
probabilidade de transmiti-la para seus filhos (JOHNSON et al., 2020).

Os dermatologistas sdo especialistas no tratamento de ictioses hereditarias e devem
liderar uma equipe multidisciplinar para fornecer cuidado completo aos pacientes. Otratamento
também pode envolver outros profissionais, como geneticistas, psicélogos e fisioterapeutas,
dependendo das necessidades do paciente (LOPEZ et al., 2019).

Em resumo, ictioses hereditarias sdo doencas raras, mas graves, que afetam a qualidade de vida
dos pacientes. O diagnostico precoce, o tratamento individualizado e o acompanhamento
regular sdo fundamentais para prevenir complica¢fes secundarias e melhorar a qualidade de
vida desses pacientes. A equipe multidisciplinar liderada por dermatologistas € essencial para

garantir um cuidado completo e personalizado (MORAIS et al., 2019).

DISPLASIAS ECTODERMICAS
As displasias ectodérmicas sdo um grupo de doencas genéticas raras que afetam o
desenvolvimento dos tecidos ectodérmicos, como a pele, cabelo, dentes e unhas. As

manifestacdes clinicas variam amplamente, mas geralmente incluem anomalias dentarias, pele
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seca, cabelo fino e escasso, além de unhas quebradicas e com forma anormal (SANCHEZ et
al., 2021).

Existem vérios tipos de displasias ectodérmicas, incluindo a displasia ectodérmica
hipoidrotica, a displasia ectodérmica hidrotica, a displasia ectodérmica anidrética e a displasia
ectodérmica ectrodactilia. Cada tipo apresenta um conjunto Unico de sintomas e padrdes de
herancga genética (SOUTH et al., 2014).

O diagnostico de displasias ectodérmicas é baseado em uma avaliacdo clinica, histérico
familiar e, em alguns casos, testes genéticos. O tratamento € principalmente sintomatico e
depende das manifestacdes clinicas do paciente. Por exemplo, o tratamento de anomalias
dentérias pode envolver o uso de proteses dentarias, enquanto a pele seca pode ser tratada com
hidratantes e emolientes (KLASSEN et al., 2019).

Pacientes com displasias ectodérmicas também podem se beneficiar do aconselhamento
genético para entender a natureza hereditaria da condicdo e a probabilidade de transmiti-la para
seus filhos. A equipe médica que cuida desses pacientes deve ser multidisciplinar e incluir
dermatologistas, geneticistas, dentistas e outros especialistas, conforme necesséario (SANTOS
et al., 2020).

Além disso, é importante fornecer suporte emocional e psicoldgico para 0s pacientes e
suas familias, uma vez que essas condi¢cGes podem afetar significativamente a autoestima e a
qualidade de vida dos pacientes. Grupos de apoio também podem ser Uteis para fornecer
informacdes e recursos para pacientes e suas familias (KIM et al., 2021).

As displasias ectodérmicas sdo um grupo de doencas genéticas raras que afetam o
desenvolvimento dos tecidos ectodérmicos, com uma ampla variedade de manifestacdes
clinicas. O diagnostico precoce, o tratamento sintomatico individualizado e o suporte emocional
sdo fundamentais para melhorar a qualidade de vida desses pacientes. Uma equipe
multidisciplinar liderada por dermatologistas é essencial para garantir um cuidado completo e
personalizado (KRAMKIMEL et al., 2020).

NEUROFIBROMATOSES

As neurofibromatoses sdo um grupo de doengas genéticas raras que afetam o sistema
nervoso e se manifestam principalmente na pele. Existem trés tipos de neurofibromatose: a
neurofibromatose tipo 1 (NF1), a neurofibromatose tipo 2 (NF2) e a schwannomatose. Embora
cada tipo apresente caracteristicas clinicas distintas, todos sdo causados por mutagdes genéticas

que afetam a producéo de proteinas que regulam o crescimento celular (NAKANO et al., 2019).
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A neurofibromatose tipo 1 é a forma mais comum e afeta cerca de 1 em cada 3.000
pessoas. Os principais sintomas incluem manchas café-com-leite na pele, pequenos tumores
chamados neurofibromas, problemas dsseos, como escoliose, além de outros sintomas
neuroldgicos, como convulsdes, déficit de atencdo e hiperatividade. A NF1 é uma condigédo
autossdémica dominante, o que significa que um individuo so precisa herdar uma copia mutante
do gene para desenvolver a doenca (BRUCKNER et al., 2019).

J& a neurofibromatose tipo 2 € menos comum, afetando cerca de 1 em cada 25.000
pessoas. Esta condicdo € caracterizada por tumores benignos nos nervos cranianos,
especialmente no nervo auditivo, levando a perda auditiva progressiva. A NF2 é também uma
doenga autossdomica dominante, com cerca de 50% dos casos resultando de novas mutagdes
genéticas (VAN et al., 2012).

A schwannomatose € a forma mais rara de neurofibromatose, com menos de 1.000 casos
relatados na literatura médica. Esta condicdo é caracterizada por maltiplos tumores benignos
chamados schwannomas, que se desenvolvem ao longo dos nervos periféricos do corpo. A
schwannomatose é geralmente hereditaria, mas também pode ocorrer devido a mutacGes
genéticas espontaneas (SHNEIDER et al., 2019).

O diagndstico de neurofibromatose é baseado em uma avaliagdo clinica, historico
familiar e, em alguns casos, testes genéticos. Nao ha cura para as neurofibromatoses, mas
otratamento € sintomatico e pode incluir cirurgia para remover tumores, terapia ocupacional,
fisioterapia e tratamento de sintomas neurolégicos (SADOWSKI et al., 2021).

Além disso, é importante fornecer suporte emocional e psicolégico para os pacientes e
suas familias, uma vez que essas condi¢cBes podem afetar significativamente a qualidade de
vida. Grupos de apoio também podem ser Uteis para fornecer informagfes e recursos para
pacientes e suas familias (PALLER et al., 2020).

Em conclusdo, as neurofibromatoses sdo um grupo de doencas genéticas raras que
afetam o sistema nervoso e se manifestam principalmente na pele. Embora cada tipo apresente
caracteristicas clinicas distintas, todos sdo causados por mutacfes genéticas que afetam a
producdo de proteinas que regulam o crescimento celular. O diagnostico precoce, o tratamento
sintomatico individualizado e o suporte emocional s&o fundamentais para melhorar a qualidade
de vida desses pacientes (SHAWARTZ et al., 2023).

EPIDERMOLISE BOLHOSA
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A epidermdlise bolhosa (EB) é uma doenca rara genética caracterizada pela fragilidade
da pele e das mucosas, resultando em bolhas e lesdes. E uma condigio heterogénea que pode
afetar diferentes camadas da pele e pode apresentar diversas formas clinicas. A EB é uma
doenca crbnica que pode ter um grande impacto na qualidade de vida dos pacientes e suas
familias. Este artigo tem como objetivo apresentar uma revisdo sobre a EB, sua patogénese,
diagndstico, tratamento e as perspectivas futuras (ALMEIDA et al., 2019).

A EB é causada por mutacdes em genes que codificam proteinas envolvidas na formacéo
da epiderme e/ou da derme. Essas mutacdes podem afetar a producdo ou a funcdo dessas
proteinas, resultando em uma pele mais fragil e suscetivel a lesdes. Dependendo do gene
afetado, a EB pode ser classificada em quatro tipos principais: EB simples, EB juncional, EB
distrofica e EB mista (KAMAKURA et al., 2021).

O diagndstico da EB é baseado na histéria clinica e exame fisico do paciente. As
caracteristicas clinicas da doenca, como a presenca de bolhas e lesdes na pele e nas mucosas,
sdo fundamentais para o diagndstico. Além disso, testes genéticos podem ser realizados para
confirmar o tipo especifico de EB e identificar a mutacao responsavel pela doenca (FINE et al.,
2020).

N4o existe cura para a EB, e o tratamento é direcionado para o controle dos sintomas e
prevencdo de complicacOes. As lesdes podem ser tratadas com curativos especiais, como
hidrocoloides ou hidrogéis, para prevenir infeccdes e promover a cicatrizagdo. Em alguns casos
graves, pode ser necessario 0 uso de antibioticos ou outros medicamentos para controlar a dor
e inflamacdo. A terapia génica e o transplante de células-tronco estdo sendo estudados como
possiveis opgdes terapéuticas para a EB no futuro (KARAMFILOU et al., 2018).

Devido a natureza complexa da EB e suas multiplas manifestacdes clinicas, é essencial
gue os pacientes sejam acompanhados por uma equipe multidisciplinar composta por
dermatologistas, geneticistas, enfermeiros, fisioterapeutas, dentre outros profissionais de saude.
O cuidado multidisciplinar é importante para a avaliacdo e tratamento das complicacGes que
podem ocorrer em diferentes sistemas do corpo, como problemas dentérios, oftalmolégicos e
gastrointestinais (PALLER, et al., 2020).

A EB ¢é uma doenca rara e complexa que pode ter um grande impacto na qualidade de
vida dos pacientes e suas familias. Embora ndo haja cura para a doenca, o diagnostico precoce
e o tratamento adequado podem ajudar a melhorar os sintomas e prevenir complica¢fes. O

cuidado multidisciplinar é essencial para 0 manejo da EB, e as perspectivas futuras incluem a
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terapia génica e o transplante de células-tronco como possiveis opgdes terapéuticas
(BRUCKNER et al., 2019).

LENTIGINOSES E SINDROME DE LEOPARD

As lentiginoses sdo um grupo de doencas genéticas raras que se caracterizam por
maltiplas manchas escuras na pele, chamadas lentigos. Existem vérias formas de lentiginoses,
incluindo a sindrome de Peutz-Jeghers, a sindrome de Carney, a sindrome de Laugier-Hunziker
e asindrome de LEOPARD. A sindrome de LEOPARD é uma doenca rara e hereditaria que se
caracteriza por lentigos, além de outras manifestacGes clinicas, como defeitos cardiacos,
hipertelorismo, surdez neurossensorial, atraso do desenvolvimento e retardo mental
(ALMEIDA et al., 2019).

As lentiginoses sdo causadas por mutacGes em diferentes genes, dependendo da forma
da doenca. Na sindrome de Peutz-Jeghers, as mutac6es ocorrem no gene STK11, que codifica
uma proteina envolvida na regulacdo do ciclo celular. Na sindrome de Carney, as mutagdes
ocorrem no gene PRKAR1A, que codifica uma proteina envolvida na transducédo de sinal. Na
sindrome de Laugier-Hunziker, a etiologia é desconhecida. Ja na sindrome de LEOPARD, as
mutagdes ocorrem no gene PTPN11, que codifica uma proteina envolvida na transducao de
sinal e na regulagéo do crescimento celular (DALGARD et al., 2019).

As lentiginoses apresentam multiplos lentigos na pele e mucosas, que podem variar em
namero e distribuicdo, dependendo da forma da doenca. Além disso, algumas formas de
lentiginoses podem apresentar outros sinais clinicos, como polipos intestinais na sindrome de
Peutz-Jeghers e tumores cardiacos na sindrome de Carney. Ja na sindrome de LEOPARD, além
dos lentigos, sdo observados defeitos cardiacos, hipertelorismo, surdez neurossensorial, atraso
do desenvolvimento e retardo mental (GUEDEZ et al., 2017).

O diagnostico das lentiginoses é baseado nas manifestacGes clinicas e na histéria
familiar do paciente. Além disso, exames genéticos podem ser realizados para confirmar o
diagnostico e identificar a mutacdo responsavel pela doenca (LIMA et al., 2020).

N&o ha cura para as lentiginoses, e o tratamento é baseado no manejo dos sintomas. Em
alguns casos, € indicado o acompanhamento clinico para a deteccdo precoce de possiveis
complicagdes, como cancer em pacientes com sindrome de Peutz-Jeghers (MORAIS et al.,
2019).

CONCLUSAO
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As genodermatoses séo doengas raras que afetam a pele e apresentam uma grande
variabilidade clinica. Algumas delas, como a epidermdlise bolhosa, o xerodermapigmentoso e
a sindrome de Menkes, podem ter consequéncias graves e até mesmo fatais. Além disso, as
genodermatoses também podem causar grande impacto na qualidade de vida dos pacientes, com
sintomas como coceira, dor e deformidades fisicas.

Para um tratamento adequado dessas doencas, € essencial a participacdo de uma equipe
multidisciplinar, envolvendo profissionais como dermatologistas, geneticistas, pediatras,
nutricionistas, fisioterapeutas, psicologos e assistentes sociais. Cada membro da equipe tem um
papel importante a desempenhar no cuidado integral do paciente, contribuindo para um melhor
diagndstico, tratamento e acompanhamento da doenca.

Além disso, a pesquisa cientifica nessa area € de extrema importancia, ja que muitas das
genodermatoses ainda ndo tém tratamento efetivo ou cura. Novas descobertas sobre o0s
mecanismos moleculares dessas doencas e sobre possiveis terapias podem trazer esperanca para
0s pacientes e suas familias.

Portanto, a conscientizacdo sobre as genodermatoses e a importancia da equipe
multidisciplinar no cuidado desses pacientes deve ser cada vez mais difundida, para que
possamos oferecer uma assisténcia integral e de qualidade para todos os individuos afetados
por essas doencas raras.
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RESUMO: A sindrome de Prader-Willi é classificada como uma doenca rara de origem
congénita, que aferta aproximadamente 1:10000 a 1:20000 nascidos vivos pelo mundo, que tem
capacidade de gerar alteracBes no sistema nervoso central, resultando em um atraso leve ou
moderado no desenvolvimento fisico e mental, além de distdrbios na aprendizagem, alteracdes
de comportamentos, no desenvolvimento sexual e uma necessidade involuntaria e constante de
comer, dentre outras compllicagdes. Essa pesquisa buscou identificar qual o conhecimento que
a comunidade cientifica e a populacdo em geral possuem sobre a Sindrome de Prader-Willi.
Com isso, o objetivo foi favorecer a comunidade cientifica e a populacdo em geral com o
conhecimento a respeito do tema, por meio de uma revisao na literatura, tendo em vista que
suas repercussdes clinicas sdao muito complexa e abrangente, das quais podem-se destacar as
suas multiplas alteracdes sistémicas, em especial a obesidade, hipotonia e alteracBes de
aprendizagem, com isso, seu impacto para a qualidade de vida de pessoas com este diagnostico
requer um cuidado especializado e precoce, através de exames moleculares e o
acompanhamento de uma equipe multidisciplinar, com o intuito de prevenir complicacfes
decorrentes desta sindrome, afim de proporcionar uma melhor qualidade de vida para estes
pacientes. Os efeitos relacionados aos sintomas podem ser moderados e amenizados com um
acompanhamento que priorize as intervencdes assisténcias e educativas para prevencao de
complicacdes. A estratégia de compartilhar conhecimentos e informacdes sobre esta sindrome
para além dos pacientes com o diagndstico se mostra capaz de poder estruturar um ambiente
mais seguro, assistido e estimulante para o desenvolvimento do cuidado e para um
acompanhamento de salde e educacdo mais eficiente.

Palavras-chave: sindrome de Prader-Willi; doencga rara; doenga congénita.

INTRODUCAO

A Sindrome de Prader-Willi é uma doenca rara que afeta 1:10000 a 1:20000 nascidos
vivos no mundo. Seus sinais e sintomas foram descritos, inicialmente, em 1956, pelos médicos
Andrea Prader, Heinrich Willi e Alexis Labhart e tém a capacidade de causar comprometimento
na saude, socializacdo e qualidade de vida dos individuos afetados. Apesar de ser uma patologia

de origem genética, com incidéncia em ambos o0s sexos, a probabilidade de ocorréncia na
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mesma familia ¢, apenas, 0,1%, sem relatos de prevaléncia entre etnias ou grupos especificos
(CAUICH et. al., 2019).

A etiologia dessa doenca se deve a delegdo do cromossomo 15q11-g13, de origem
paterna na maioria dos casos ou a dissomiauniparental de origem maternal (BRASIL et. al.,
2021). Além disso, segundo a Associacdo Médica Brasileira, 2022, hd um terceiro mecanismo
existente: o defeito no imprinting na regido critica, o que contribui para a necessidade de
aconselhamento genético, visto que neste ultimo caso, as chances de um segundo filho herdar
a doenca é de 50%.

A SPW pode manifestar-se com caracteristicas variadas, a depender da fase da vida do
individuo, como: obesidade, alteracfes de aprendizagem e morfoldgicas, atraso no crescimento,
perturbacdes comportamentais, atraso na puberdade, hiperfagia, anomalias genitais, hipoplasia
das extremidades, hipotonia severa e labio superior de espessura fina. Suas condicdes clinicas
podem ser confundidas com as de outras patologias; por isso, faz-se necessaria a realizagdo de
testes genéticos para alcancar o diagnoéstico correto (AGUIAR et. al., 2022).

Por isso, suas bases genéticas tém sido investigadas com o intuito de fornecer melhor
entendimento genético e um tratamento precoce para 0s sintomas apresentados, 0s quais, por
sua vez, variam em graus de intensidade entre os individuos com a sindrome (CINTRA, 2021).
Apesar disso, estudos que apresentam danos na regido do hipotdlamo ainda sdo escassos;
porém, devido a desregulacdo de funcdes corporeas como saciedade, fome e agressividade, tém-
se associado as alterac@es clinicas da SPW com disfuncfes dessa regido (BRASIL, 2021).

Desta forma, por se tratar de uma sindrome rara com diagndstico clinico complexo, faz-
se necessario o conhecimento dessa entidade nosoldgica pelos profissionais de salde, bem
como para a sociedade, de forma a agir precocemente no tratamento dos individuos com a SPW.
Com base no exposto, este artigo tem como questdo norteadora: Qual o conhecimento que a
comunidade cientifica e a populacdo em geral possuem sobre a Sindrome de Prader-Willi, de

acordo com pesquisas na literatura?

OBJETIVO
Com base no exposto, este artigo tem como objetivo favorecer a comunidade cientifica
e a populagdo em geral com o conhecimento a respeito do tema, por meio de uma revisao na

literatura.

METODOLOGIA
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A metodologia utilizada para a realizacdo deste estudo foi a partir de uma reviséo
sistematica da literatura a respeito da Sindrome de Prader-Willi, por meio de uma analise critica
d qual seria o conhecimento da comunidade cientifica e a populagdo em geral possuiam sobre
a Sindrome de Prader-Willi.

A busca de literatura foi realizada nas bases de dados Medline e LILACS, utilizando os
seguintes termos de busca: "sindrome de Prader-Willi ", "doengas raras" e "base de dados".
Foram apresentados apenas 4 artigos que abordavam questdes com o objetivo favorecer a
comunidade cientifica e a populacdo em geral sobre o conhecimento a respeito da tematica,
publicados nos ultimos cinco anos. Os artigos selecionados foram avaliados com base em sua
relevancia, qualidade metodoldgica e contribuicdo para a compreensdo sobre a sindrome de
Prader-Willi. Os principais temas identificados foram analisados em profundidade, a fim de

fornecer uma visdo abrangente e critica das questdes éticas em pediatria.

REVISAO DE LITERATURA

A respeito da definicdo, a Sindrome de Prader-Willi (SPW) é um distdrbio raro
de origem genética ocasionado pela auséncia de genes paternos localizados no cromossomo 15.
Foi identificada e descrita pela primeira vez em 1956 e é caracterizada por diminuicéo da forca
muscular e tonus neonatal, baixa estatura, hiperfagia, obesidade grave, problemas
comportamentais e cognitivos, dismorfismos faciais, além de vérias alteracdes enddcrinas
como: deficiéncia de hormonio do crescimento, hipogonadismo, hipotireoidismo e insuficiéncia
adrenal de origem central, os quais trazem grande prejuizo funcional aos pacientes e seus
familiares (LIMA, 2021).

Os fatores genéticos que influenciam diretamente nas alteragBes dessa
comorbidade sdo oriundos da ndo expressao de alguns genes especificos. O gene Necdin (NDN)
é responsavel por codificar a proteina Necdina presente no hipotdlamo. Estudos experimentais
em camundongos demonstraram que a deficiéncia neste gene pode ocasionar insuficiéncia
respiratoria, além de reducdo dos hormonios liberadores de gonodotrofinas (GnRh), o que
explicaria o hipogonadismo. (CINTRA, 2021). Além do NDN, os genes MAGEL2, SNRPN,
SNORD116 e MKRN3 sdo bem descritos na literatura como participantes de alteracfes
especificas no desenvolvimento biopsicossocial dos individuos acometidos (LIMA, 2021).

Complicagdes ortopéedicas como geno valgo, geno varo e luxacao por frouxiddo
ligamentar podem ser causadas nos casos de SPW devido a presenca da obesidade em conjunto

com a hipotonia. Ademais, 0 excesso de peso estd associado aos principais fatores
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desencadeantes da morbidade e mortalidade na SPW, de maneira que seu controle é
fundamental para melhor qualidade de vida e maior sobrevida desses pacientes (PASSONE et.
al., 2022).

Quanto ao diagnadstico, por vezes pode ser desafiador executa-lo clinicamente devido as
alteracdes fenotipicas existentes na SPW. No entanto, em 1953 foram estabelecidos alguns
critérios para facilitar a identificacdo dessa doenca. Desse modo, foi estabelecida a elei¢do de
critérios maiores e menores de sinais e sintomas. (BRASIL, 2021). Para criangas menores de
trés anos, sdo necessarios 5 pontos para sugerir o diagndstico, de modo que, 4 deles devem ser
de critérios maiores. Em criangas maiores de trés anos, sao necessarios 8 pontos, sendo pelo
menos, 5 atribuidos aos critérios maiores. Os critérios maiores sdo qualificados com 1 ponto e
0s menores valem 0.5 pontos cada (AGUIAR et. al., 2022).

Os critérios maiores sdo: hipotonia neonatal ou infantil, com succéo deficiente e melhora
com a idade; problemas de alimentacdo e/ou falta de ganho de peso, exigindo alimentacdo por
sonda ou outras técnicas especiais de alimentagdo; ganho de peso rapido entre doze meses e
seis anos de idade, causando obesidade centripeta, polifagia; achados faciais caracteristicos,
como diametro bifrontal estreito, fissuras palpebrais em forma de améndoa e cantos dos labios
voltados para baixo; hipogonadismo (hipoplasia genital; pequenos labios e clitoris, escroto
hipopléasico e criptorquidismo em homens); puberdade atrasada; infertilidade; atraso no
desenvolvimento; retardo mental leve a moderado; disturbios de aprendizagem (CAUICH,
2019).

Critérios menores: diminuicdo dos movimentos fetais e letargia infantil, que melhoram
com a idade; disturbios de conduta tipicos, além de distarbios do sono, rigidez e apnéia do sono;
baixa estatura aos quinze anos; hipopigmentacdo; méaos e pés pequenos para a idade; maos
estreitas, com borda ulnar reta; esotropia, miopia; saliva espessa e viscosa; defeito de
articulacdo de palavras (PASSONE et. al., 2022).

Embora os sinais e sintomas sugiram a presenca de SPW, é necessario realizar a
confirmagcdo com testes de metilacdo, o qual sugere o diagndstico em 99% dos casos,
acompanhado dos testes genéticos (LIMA, 2021). Os principais testes genéticos realizados sdo:
hibridizacdo fluorescente in situ (FISH), analise da metilacdo do DNA, hibridizacdo gendémica
comparativa por array (a-CGH), amplificacdo multiplex de sondas dependente de ligacao
(MLPA), analise cromossémica por microarray (CMA) e estudo molecular do polimorfismo do
DNA (PASSONE et. al., 2022).
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Por se tratar de uma patologia que atinge Varios sistemas do organismo, é necessario
que o paciente seja acompanhado por uma equipe multidisciplinar de forma precoce. Nesse
sentido, € essencial a incorporacdo de tratamentos dietéticos, hormonais comportamentais e
utilizacdo de farmacos para que todos os sintomas apresentados pelo paciente sejam tratados
(AGUIAR, 2022).

O seu tratamento requer a necessidade de profissionais de saude qualificados com o
didlogo e planejamento emconjunto de equipes multidisciplinares, apontando para a formagéo
de projetos terapéuticos para a atuacdo na area de intervencdo precoce, prevencdo de
conplicacBes e orientacbes, devidamente amparadas na area de politicas publicas para a
promocdo da saude (DY KENS; ROOF; HUNT-HAWKINS, 2017).

O principal foco no tratamento da sindrome de Prader-Willi é o controle da obesidade e
suas comorbidades. Para isso, utilizam-se cinco tipos de intervencbes, as quais se
complementam e formam uma abordagem integral do individuo, sdo elas: manejos
farmacoldgico e nutricional, orientacdo psicoemocional, manejo cirurgico e de complicacdes e
comorbidades, conforme apresenta na tabela 1, pontuando as formas terapéuticas e suas
caracteristicas e impactos do tratamento, pontuando e caracterizando cada seguimento de

assisténcia, disponivel a seguir (CAUICH, 2019).

Tabela 1: abordagem terapéutica para o0 manejo da sindrome de Prader-Willi
ABORDAGEM TERAPEUTICA
MANEJO FARMACOLOGICO A somatotropina (hormdnio de crescimento

recombinante) é o tratamento de escolha para

a terapia de reposicdo hormonal, o que
permite significativo aumento da estatura do
individuo, velocidade de crescimento e
diminuicdo do percentual de gordura
corporal. Além disso, ao ser administrada
antes dos trés anos de vida, sua eficacia se
torna maior.

Entretanto, ha contraindicacdo de sua
utilizacdo para pacientes com infeccdo
respiratoria relativamente leve, apnéia do

sono, hipertrofia tonsilar, hipoventilacdo,
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aspiracdo respiratdria e apnéia relacionada a
obesidade, pois o0 horménio do crescimento
acelera essas condicbes pré-existentes,
causando morte subita, especialmente em

criangas.

MANEJO NUTRICIONAL

Devido a tendéncia de hiperfagia, é essencial
que os pacientes com SPW possuam um
ambiente alimentar saudavel, com restricdo
de alimentos a mis do que o recomendado.
Além disso, sua alimentacdo deve ser
monitorada e respeitar os limites segundo as
necessidades dietéticas do individuo.

Em todos os casos, € recomendado
acompanhamento de nutricionista
especializado. Por sua vez, habitos saudaveis
e exercicio fisico podem ser moldados desde
muito cedo pela familia, o que contribui para
a reducéo da fraqueza muscular e da

adiposidade.

ORIENTACAO
PSICOEMOCIONAL

Cada etapa da vida dos individuos com
Sindrome de Prader-Willi tem suas
implicagcbes  proprias, podendo gerar
ansiedade, agressividade e dificuldade de
desenvolver-se em sociedade. Por isso, €
necessario o acompanhamento psicoldgico e

psiquiatrico em todas as etapas de sua vida.

MANEJO CIRURGICO

Por conta da hiperfagia, os individuos com
Sindrome de Prader-Willi, muitas vezes ndo
conseguem perder peso com a propria dieta e
é dificil lutar contra a natureza da proria
doenca. Dessa forma, a cirurgia bariatrica
pode acompanhar o regime hipocaldrico para

a reducdo de peso.
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MANEJO DE COMPLICACOES E
COMORBIDADES

A apneia do sono advinda da obesidade
costuma exigir um manejo especifico e é
abordada por especialistas da area de
pneumologia.

A saliva pegajosa e a hipertrofia tonsilar-
adenoidea  obstrutiva  costumam  ser
elementos tratados pela endocrinologia.
Distarbios  ortopédicos, principalmente
articulares e desvios da coluna vertebral,
geralmente requerem manejo ortopedico e
fisioterapéutico.

Alteracdes oftalmoldgicas sdo geralmente
comuns, para as quais revisoes periodicas e
manejo especifico das alteracBes visuais séo
recomendadas uma vez detectadas.

Por fim, a saude bucal, geralmente ¢ afetada
pelos héabitos alimentares dos pacientes e
pela deficiéncia na producéo de saliva tipica
da sindrome, portanto as medidas

preventivas ndo devem ser subestimadas.

Fonte: adaptado de CAUICH, 2019.

E evidenciado uma grande quantificacdo de obesidade em criancas decorrentes desta

sindrome, sendo assim, o tratamento se baseia em quatro pilares principais: dieta, exercicio,

terapia com rhGH e estratégias comportamentais (Griggs; Mathai, 2015).

O tratamento requer um acompanhemento rigoroso, pois a sua adesdo mostrarau-se

fundamental para o desenvolvimento do processo, e um menor impacto de suas complicagoes

pra a vida do paciente. O acompanhamento longitudinal de uma equipe multiprofissional

mostra-se eficiente (SETTI, 2012).

Esse acompanhamento longitudinal deve ser disponibilizado para todos os pacientes

com esta sindrome, além de uma avaliagdo constante e surpervisdo do tratamento. A

comunicagéo entre os profissionais e pacientes/familiares propiciam condigdes que atendem o

alcance de préaticas para promover uma melhor qualidade de vida (KUO, 2007).
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Com isso, se a Sindrome de Prader-Willi se tornar-se mais estudada e disseminada suas
informacoes, o seu diagnostico, tratamento e acompanhemento seriam mais precoce, resultando

em uma melhorar qualidade de vida e os cuidados desses pacientes (PASSONE, 2018).

CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Prader-Willi é uma doenca genética rara com alteragcbes em multiplos
sistemas, em especial a obesidade (devido a hiperfagia), hipotonia e alteragdes de
aprendizagem. Dessa forma, sua complexidade evidencia a necessidade de diagnostico precoce
através de testes moleculares e de tratamento multidisciplinar com o intuito de diminuir
possiveis comorbidades advindas da doenca e fornecer uma melhor qualidade de vida para 0s

individuos afetados pela doenca.
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RESUMO: Introducéo: Os cuidados das doencas raras sdo preferencialmente realizados por
uma equipe interprofissional articulada com a multiprofissionalidade, principalmente na
pediatria, devido trata-se de um conjunto de sinais e sintomas variados que atinge uma pequena
porcentagem da populacdo, sendo importante a atuacdo de toda a equipe e a realizacdo de
praticas transformadoras que proporcionem as mudancas da realidade de saude da crianca e
melhorem a sua qualidade de vida. Objetivo: relatar o delineamento utilizado na identificacéo,
deteccdo e continuidade de cuidados a uma crianca com sindrome da displasia ectodérmica
anidrotica. Metodologia: Trata-se de relato de experiéncia, vivenciado durante nosso primeiro
ano de residéncia em enfermagem na area de salde da crianca, trata-se de uma crianga que deu
entrada em um hospital pediatrico, em que atudvamos, localizado na cidade de Jodo Pessoa —
PB, onde foi diagnosticado com uma doenca rara, a sindrome da displasia ectodérmica
Anidrética. Relato de Experiéncia: Pré-escolar, dois anos, sexo masculino, residente do interior
da Paraiba, admitido na pediatria em um hospital da Paraiba, no decorrer de sua internacéao foi
diagnosticado com uma doenca rara, a sindrome da displasia ectodérmica anidrotica,
envolvendo toda a equipe multiprofissional através de diagnosticos de exclusdo e utilizacdo da
bioinformaética, além de verificar sinais em outros casos na familia ainda ndo diagnosticados.
Concluséo: A assisténcia em saude foi importante para a melhoria e resolutividade no cuidado
em saude da crianga com a doenga rara, desde sua admissao, até os cuidados na alta hospitalar.
Além da assisténcia da equipe multiprofissional através da Integralidade do cuidado,
corresponsabilidade e capacitacdo de evitar novos episodios de internacdo hospitalar e
tranquilizar os familiares sobre as caracteristicas comuns da sindrome.

Palavras-chave: doencas raras; displasia ectodérmica; anidrotica; educacéo interprofissional.

INTRODUCAO

Segundo a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras

(PNAIPDR) é importante que o cuidado a estas doencas seja realizado preferencialmente pela
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equipe interprofissional, para que possa haver a discusséo conjunta, favorecendo a compreensao
e 0 seguimento da atencdo (BRASIL, 2014). As doencas raras, também conhecida como
“doenca Orfa”, se caracteriza por conjuntos variados de sinais e sintomas que aflige uma
pequena porcentagem da populagéo, podendo ocasionar problemas degenerativos e cronicidade
debilitante, onde o diagndstico precoce faz toda a diferenca na vida da pessoa com a doenca e
de seus familiares (SOUZA, et al. 2019).

Sendo a assisténcia multiprofissional articulada com o cuidado interprofissional diante
a necessidade de trabalho em equipe para identificar o diagnostico e as necessidades de salude
da crianca, além de mostrar um importante instrumento de reorganizacéo do trabalho em equipe,
influenciando positivamente nas praticas em saude através do dialogo, interagdo, cooperacédo e
tomada de decisdo em conjunto, reduzindo conflitos e estimulando a educagdo interprofissional
que qualifica os profissionais a atuarem com demandas complexas e com préaticas mais seguras,
satisfatorias e de melhor qualidade (FERNANDES, et al. 2021).

Todavia, tendo em vista as especificidades do cuidado pediatrico nos diversos niveis de
assisténcia, busca-se prestar uma experiéncia exitosa, sendo estd a que proporciona o cuidado
bem-sucedido a crianga, mitigando ou diminuindo os reinternamentos hospitalares. Assim ha
uma busca da realizacdo de praticas transformadoras que proporcionem as mudancas da
realidade de salde da crianga e melhorem a sua qualidade de vida (SANTOS, et al. 2016).

Nessa perspectiva, a interprofissionalidade é voltada ao exercicio de a¢des integradas,
buscando alcancar o mesmo objetivo, que é a centralidade do cuidado no binémio criancga-
familia, fortalecendo o dialogo e a articulagdo das informacdes e aches, isto devido as
colaborac@es de diferentes grupos profissionais que atuam no mesmo espac¢o de saude, a fim de
potencializar a resolutividade da assisténcia e o trabalho em equipe (CEBALHO, et al. 2022).

Desse modo, objetivou-se relatar o delineamento utilizado na identificacdo, deteccdo e

continuidade de cuidados a uma crianga com Sindrome da displasia ectodérmica anidrética.

METODOLOGIA

Esse estudo trata-se de um relato de experiéncia da vivéncia de quatro residentes de
enfermagem durante nosso primeiro ano de residéncia em 2021, que destacou-se pelo seu
diferencial de investigacao, devido as caracteristicas atipicas apresentadas pelo paciente, uma
crianca de dois anos de idade, sexo masculino, residente do interior da Paraiba (PB) que deu

entrada no hospital pediatrico, localizado na cidade de Jodo Pessoa — PB, onde atudvamos como
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residentes de enfermagem na area de salde da crianga. Durante a internagdo foram surgindo
algumas indagac0Oes pela equipe, com a realizacao das investigacdes a partir da assisténcia inter
e multiprofissional até o diagnostico de doenca rara: Sindrome da displasia ectodérmica

anidrotica.

RELATO DE EXPERIENCIA

Pré-escolar, dois anos, sexo masculino, residente do interior da Paraiba, admitido em
um hospital pediatrico, localizado em Jodo Pessoa-PB, onde atudvamos como residentes de
enfermagem, devido a um quadro de desconforto respiratorio, além de miiase em cavidade nasal
e oral, apresentado por infestacdo de larvas que se alimentam de tecidos vivos ou mortos de um
hospedeiro (RIBEIRO, et al. 2021).

No decorrer de sua internacdo devido as caracteristicas atipicas apresentadas, foram
surgindo algumas indagaces entre a propria equipe, com a realizacdo de investigacoes
envolvendo toda a equipe multiprofissional através de diagnésticos de exclusdo e utilizacdo da
bioinformatica. Por esta, foi possivel delinear o diagndstico da sindrome rara de displasia
ectodérmica anidrdtica, devido as suas caracteristicas clinicas, fenotipicas e histérico pregresso,
a partir da assisténcia interprofissional.

O delineamento exitoso para o diagndstico dessa Doenca Rara (DR) levou em
consideracdo trés ferramentas essenciais para tal ato: A escuta qualificada, que se configurou
como compromisso e responsabilidade dos profissionais em compreender na assisténcia do
usuario a sua realidade, considerando os aspectos socioculturais, econdémicos, questfes de
género, raca, fatores psicologicos, emocionais e territoriais assim como a sua histéria, levando
em consideracdo quaisquer aspectos que sejam de relevancia na sua vida para o contexto
assistencial (PARET, 2019; SOUSA, et al. 2022).

Através dela foi possivel identificar que ja existiam outras pessoas na familia ndo
diagnosticadas com 0s mesmos sinais e sintomas, ja que se tratava de uma doenca genética. No
caso descrito identificou-se que os antecedentes familiares (o tio e 0 avd materno da crianga)
também possuiam a mesma condig&o rara, isso pela analise de fotos e informaces trazidas pela
propria genitora da crianca durante a escuta; A discussao interprofissional, que permitiu afunilar
possiveis hipdteses diagnosticas por meio da tecnologia (bioinformatica), em uso do aplicativo
face2gene que trata-se de um conjunto de aplicativos de fenotipagem inteligente, que facilita a

avaliacdo genética de forma abrangente e precisa, auxiliando profissionais de satide com uso da
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bioinformatica, apenas com uso de uma fotografia de face, buscando caracteristicas faciais e
ndo faciais relevantes, para apresentar a principal sindrome que mais se enquadra com a
caracteristica daquela fotografia apresentada (FDNA, 2019).

Apesar do aplicativo apresentar algumas limitaces de idioma e caracteristicas proprias,
podendo apresentar alguns erros, logo apds colocar a fotografia tanto da crianca, quanto a
imagem de seu tio, apresentou-se como alta (HIGH) probabilidade para a sindrome ectodérmica
anidrética (ectodermaldysplasia/ hypohidrotica) (ARAUJO, et al. 2001).

Dando inicio a toda investigacdo junto a equipe na qual direcionou a um diagnéstico
correto, 0 que seria muito mais dificil apenas com a avaliacdo uniprofissional isolada. E, por
fim, o processo de alta deste paciente, por meio do planejamento de sua alta qualificada, dada
a necessidade em garantir a continuidade dos cuidados de saude e o uso eficiente do recurso do
hospital e da comunidade, a partir da identificacdo e avaliacdo das necessidades dos doentes,
de acordo com parametros estabelecidos, bem como a respectiva instrucdo ao paciente e/ou
genitor(a).

No processo de alta deste paciente, o planejamento da alta qualificada se fez essencial
visto a necessidade em garantir a continuidade dos cuidados de saude e o uso eficiente do
recurso do hospital e da comunidade, a partir da identificacdo e avaliagdo das necessidades da
crianca, de acordo com parametros estabelecidos, bem como a respectiva instrugédo ao paciente

e/ou genitor(a). As orientacdes para a alta sdo de responsabilidade de toda a equipe
multiprofissional devendo realizar as devidas orientacfes a familia através da educacdo em
saude que é o principal fator que deve ser realizado durante todo o processo de desospitalizacéo.

Neste caso de DR a familia foi orientada a realizar o uso de roupas leves, banhos em
temperatura ambiente, hidratacdo da pele, avaliacdo odontolégica regular, cuidado com as

mucosas, cuidados com hipertermia recorrente manifestada principalmente pelo exercicio
fisico, ou pelo uso de roupas quentes inapropriadamente, orientacdes para o retorno as consultas
ambulatoriais, esclarecimentos sobre o diagnostico e identificagdo de situacGes de agravos,
assim como o0 uso correto de medicagdes prescritas. Posterior a alta hospitalar, a crianga foi
encaminhada para acompanhamento ambulatorial no mesmo hospital de referéncia, onde
atualmente € assistida por uma equipe multiprofissional.

Toda acédo planejada e executada proporcionou uma melhora na qualidade de vida dessa
crianca e seus familiares que, com informacdes assertivas, podem qualificar o cuidado e garantir

a continuidade dele, sendo assim sua rede de apoio.
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CONCLUSAO

Dentre a préatica e experiéncia apresentada € possivel afirmar o quanto a aplicacdo de
ferramentas especificas da assisténcia em saude é importante para a melhoria e resolutividade
no cuidado em saude da crianca com Doencas Raras. O preparo para a alta com base no cuidado
apoiado junto a familia, com abordagem interprofissional, assim como uma escuta qualificada
traz consigo perspectivas positivas, significativas e impactantes para o paciente e familiares ao
seu redor (SOUSA, et al. 2022). Dada a garantia de sua integralidade ao cuidado,
corresponsabilidade e capacitacdo em seu manejo, ampliando assim cada vez mais sua rede de
apoio terapéutico.

Assim, observa-se que estas ferramentas foram importantes para a resolucéo do caso e
para 0 preparo da crianca para a alta e pos-alta, além de evitar novos episddios de internacédo
hospitalar e tranquilizar os familiares sobre as caracteristicas que seria comum da propria

sindrome.
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INTRODUCAO

Segundo a OMS, doenca rara é definida como aquela que tem uma taxa de prevaléncia de
65:100.000 habitantes, ou ainda, em uma estatistica mais palpavel, 1,3:2.000. Acredita-se que haja mais
de 6.000 tipos diferentes de doencas raras, podendo chegar até 8.000. 75% delas acometem criangas e
80% tém origem genética. Existem mais de 300.000.000 de portadores de doengas raras no mundo®?,

Assim sendo, a Histiocitose de Langerhans (HL) é entendida como uma doenca rara,
tendo uma incidéncia geral de 1-5:1.000.000 e, em criancas de 1-15 anos, de 3-9:1.000.000,
com pico entre 1-3 anos, predominancia masculina (até 2,5:1) e leve predilecdo por brancos,

segundo alguns estudos®*°.

OBJETIVO
Realizar uma revisdo bibliografica sobre o diagndstico e os discutir o tratamento da

Histiocitose de Langerhans.

METODOLOGIA

Foi realizada uma revisdo bibliografica narrativa. Como fonte de informagdo, foram
utilizados livros-texto de hematologia, a Ultima atualizagdo do Manual de Hemofilia do
Ministério da Saude, o Protocolo de Indugéo de Imunotolerancia do Ministério da Saude além
artigos indexados nas bases PubMed, ScienceDirect, SpringerLink, Wiley Online Library.
Como descritores de busca foram utilizados Langerhanscellhistiocytosis, treatment isolados
e/ou combinados

Os critérios de incluséo foram a presenca dos descritores de busca no titulo e/ou resumo

do artigo, relacdo do artigo com o tema a ser pesquisado, e sua publicacdo ter ocorrido entre 0s
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anos 2000 e 2022. Os critérios de exclusdo foram a auséncia dos descritores de busca no titulo

e/ou resumo do artigo, bem como a auséncia de relagdo do artigo com o tema a ser pesquisado.

RESULTADOS E DISCUSSAO
HISTORICO

Acredita-se que os primeiros casos de HL foram descritos por Hipdcrates (450-400A.C)
como lesBes cranianas dolorosas, ndo-fatais. Mais de dois milénios depois, em 1865, Smith
descreveu lesGes impetiginiformes cutaneas associadas com lesdes liticas cranianas. Enquanto
isso, trés anos apos, em 1868, Paul Langerhans descobriu células dendritica cutanea,
apresentadora de antigenos, que levaram seu nome. Nesse periodo até 1940, uma série de casos
misteriosos comegaram a serem descritos reunindo parte ou todas essas caracteristicas clinicas,
somadas ao acometimento esplénico, medular ou hepatico. Em 1940, Lichtenstein agrupou-as
e chamou-as de Histiocitose X, remetendo ao mistério por tras da fisiopatologia da mesma.
Apenas em 1973 é que Nezelof, associou a Histiocitose X a infiltracdo por células de

Langerhans, passando a ser denominada Histiocitose de Langerhans (HL)®".

FISIOPATOLOGIA

Hoje a HL é entendida como uma neoplasia mieloide inflamatéria, ou seja, ela é
primariamente uma proliferacdo clonal, um cancer de origem mieloide, com um substrato
inflamatorio, dando-lhe uma peculiaridade em relacdo as neoplasias como classicamente a
conhecemos*®°. A denominacéo histiocitose refere-se aos histiocitos, macrofagos teciduais
que, somado as células dendriticas e mondcitos, compdem o sistema mononuclear fagocitario°.
Novos estudos moleculares apontam que essas células dendriticas vieram de precursores
mieloides da medula éssea que tiveram a via da proteina quinase mitogénica (RAS-RAF-MEK-
ERK-MAPK) ativadas por mutacdes, alterando a motilidade, sobrevivéncia e proliferacéo

celulart811-13,

MANIFESTACAO CLINICA

Quanto a expressdo clinica, ela é bem variada, podendo acometer uni ou
multissistémica. A unissistémica subdivide-se em uni ou multifocal, sendo os principais 6rgaos
envolvidos 0s 0ssos (até 80% dos casos), pele e linfonodos. Quanto as lesbes 0sseas, geralmente
nédo sdo dolorosas e envolvem cranio (40% dos casos), vértebras, fémur e imero. Pode ainda

acometer os orgaos de risco, a saber figado, medula dssea e baco. Tais 6rgéos sdo associados

40



com menores taxas de sobrevida e maiores morbidades, necessitando de uma terapia mais
intensiva. Outrora, os pulmdes foram considerados érgdos de risco, porém por ndo se constatar
um pior progndstico, foram retirados dessa classificagao?1416,

A historia clinica da patologia pode ser recheada, comecando com lesGes em couro
cabeludo, papulas, méaculas, eritema, petéquias e hipopigmentacdo na pele, associada a
hipertrofia gengival, Ulceras orais ou perda dentaria. Pode se manifestar com febre, alterar
comportamento, convulsionar, ter disartria, ataxia, tremores, espasticidade, otites de repeticéo,
amenorreia, atraso puberal e puberdade precoce. Quando houver tais manifestacfes com
associacao com alteracOes laboratoriais, tais como anemias, plaguetopenias, de funcdo hepatica,
de coagulograma, deve-se atentar para a possibilidade de acometimento de Orgdos de
riSCO3,5,7,14,17-19_

A manifestacdo em menores de dois anos de idade aparenta ser pior e 0 acometimento
multissistémico €, geralmente, antes dos cinco anos. ComplicacGes como fraturas 6sseas, perda
da audicdo, da visdo, de dentes, paralisia medular, perfuracdo de palato, colangite esclerdtica,
cirrose hepética, diabetes insipidus, insuficiéncia hipofisaria, esplenomegalia macica com
ruptura e trombocitopenia, sindrome hematofagocitica, sindrome da veia cava superior por
aumento de linfonodos mediastinais, podem ocorrer em até 50% dos casos®"°.

A HL também acomete o sistema nervoso central (SNC), manifestando-se como
diabetes insipidus, com sede e diurese excessivas inicialmente, podendo ter alteracdes de
imagem no neuroeixo e na velocidade de crescimento associadas. LesOes dsseas vertebrais,
orbitarias, etmoidais, zigomaticas, esfenoidais e temporais sdo de alto risco para lesGes
encefalicas®1415,

Para o protocolo internacional vigente da Sociedade Internacional de Histiocitose, LCH-
111, os pacientes sdo classificados em Baixo Risco, Sitio Especial/Doenca Ossea Multifocal e
Alto Risco. O Baixo Risco é aquele que tem acometimento que nao seja de 6rgao de risco, sitio
especial ou Osseo multifocal, ainda que multissisttmico. O Alto Risco, aqueles com
envolvimento de, ao menos, um orgao de risco, ou seja, o figado, baco ou medula 6ssea. O Sitio
Especial, o acometimento encefélico, vertebral, da oOrbita, do osso temporal, esfenoide,

zigomatico ou etmoide. A Doenca Ossea Multifocal o acometimento de dois ou mais 0ssos**.

DIAGNOSTICO
A suspeita diagnostica inicia-se com a historia, € aumentada pelas manifestacdes

clinicas, porém sé é ratificada com os achados anatomopatoldgicos da biopsia das leses 6sseas
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elou cuténeas. Essas caracterizam-se por infiltragdo granulomatosa de linfocitos e,
principalmente, eosinofilos e histiocitos com nucleo unico fendido no centro (lembrando um
feijdo ou um rim), nucléolo discreto, poucos vacuolos e citoplasma levemente eosinofilico. Tais
histiécitos sdo reconhecidos como células de Langerhans quando marcados na imuno-
histoquimica com CD1a, S100 e/ou CD207 (langerina)®> "4,

Figura 1. Células de Langerhans permeada por eosinofilos
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Fonte: Imagem propria, 2023

Figura 3: marcacdo imuno-histoquimica nuclear e citoplasmatica com a proteina S100
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Fonte: Imagem prépria, 2023

Outrora, usou-se muito a microscopia eletrénica nos casos de duvida diagnostica,
constatando-se a presenca dos granulos de Birbeck. Porém, devido a indisponibilidade da
mesma, bem como a correspondéncia de tais granulos com o0 CD207 na imuno-histoquimica,
ela tem sido deixada de lado. Os novos estudos genéticos descobriram uma relagdo entre a
mutacdo no gene BRAFY®E presente em até 65% dos casos, com maiores taxas de
acometimento de érgdos de risco, maior agressividade, refratariedade, recorréncia e progressao,
relacionando-se, possivelmente, com a patogénese da doenga. Aventa-se que essa mutacéo ative
a via MAPK e esteja presente em muitos canceres humanos. A pesquisa dessa mutagdo pode

ser feita no liquor ou no sangue periférico®611:1820,

TERAPEUTICA

A abordagem terapéutica da HL varia de acordo com a apresentag&o clinica segundo a
classificacdo de acordo com o risco. A estratégia terapéutica para lesdes unissistémicas varia
bastante, desde uma conduta expectante a curetagem, infiltracdo de corticosteroides, tacrolimus
ou acido zoledrbnico para as Osseas focais, podendo ainda administrar metotrexate oral,
talidomida, hidroxiuréia associada ou ndo com terapia sistémica a depender da extensdo das
lesBes??2. A apresentacdo multissistémica requer uma terapia sistémica a base a prednisona
40mg/m?/dia por quatro semanas, desmamada em duas semanas e vimblastina 6mg/m?/dia por
seis semanas, em uma fase inicial de inducdo, seguida de ciclos das mesmas medicacdes, a cada

trés semanas por 6 ou 12 meses, a depender da classificacdo de risco>*>.
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Pacientes tratados da forma supramencionada apresentam excelentes taxas de sobrevida,
de 100 e 98%, se for uni ou multissistémica respectivamente, segundo dados internacionais.
Quando ha acometimento de rgéo de risco a mesma cai significativamente para 77%"°. Diante
disso, o novo estudo internacional em aberto da Sociedade Internacional de Histiocitose, LCH-
IV, visa esclarecer algumas duvidas quanto a efetividade de se trocar por terapias de salvamento
ou transplante precocemente em pacientes de Alto Risco, além da prevenc¢do das recidivas ao
se prolongar a terapia para 12 meses nos pacientes de Sitio Especial e Doenga Ossea Multifocal
e 24 meses para o Alto Risco, por exemplo??.

Com o advento de novas descobertas fisiopatoldgicas, principalmente as relacionadas
com a prevaléncia da mutacdo do BRAFV®E novas e empolgantes estratégias terapéuticas
passam a ser testadas, como vemurafenibe e dabrafenibe, inibidores do BRAF, trametinibe,
sorafenibe e cobimetinibe, inibidores da MAPK, etanarcept, inibidor de TNF alfa, apontando
para um futuro cada vez mais personalizado no tratamento (terapias-alvo), tal como ja vém

ocorrendo em outras neoplasias®’*.

CONCLUSAO

A HL é uma rara doenca, de diagnostico complexo, necessitando do auxilio da patologia.
Devido a complexidade em seu manejo, ela requer tratamento em centros especializados de
cuidado terciario, de preferéncia, onco-hematoldégico, com o suporte de uma equipe
interdisciplinar de cuidado. Quando tratada corretamente tem excelente sobrevida, podendo

apresentar recaidas.
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INTRODUCAO

A hemofilia é uma patologia rara, o que significa, para OMS, que ela incide em pelo
menos 65:100.000%2, E definida como uma coagulopatia hereditaria ligada ao X, acometendo,
sobretudo, individuos masculinos. E subdividida em A e B, caracterizada por deficiéncia do
fator VIII e IX da coagulacdo, respectivamente. Tem uma incidéncia 1:4.000-5.000
nascimentos em homens para o tipo A e 1:15.000-30.000 para o B, ou seja, o tipo B é quase
oito vezes menos comum que o tipo A®>.

Devido aos grandes avancgos na terapéutica, hoje os portadores da doenca vivem muito
bem, porém nem sempre foi assim. Até a década de 50, quando apenas o plasma estava
disponivel para tratar estes pacientes, havia uma baixa expectativa de vida. Em 1960, surgiu o
crioprecipitado e em 1970, os fatores derivados de plasma. Na década de 80, as inativacdes
virais diminuiram drasticamente as contaminacGes plasmaticas e nos anos 90, surgiu a primeira
geracdo dos fatores recombinantes. Na virada do segundo milénio, seguiram as segunda e
terceira geracOes desses fatores, quando a profilaxia primaria foi estabelecida como padréo-
ouro de tratamento. Logo ap6s a primeira década desse milénio, surgiu a terapia génica e 0s
fatores de meia-vida estendida. E hoje, a caminho da terceira década do presente milénio, as
terapias de desbalango tém sido estudadas®.

A hemofilia é caracterizada por uma mutagdo no cromossomo X que altera
quantitativamente a producéo, se hemofilia A, do fator VIII, se B, do fator IX, prejudicando a
hemostasia secundaria. Cerca de 80% dos casos sdo hemofilia A e 20% B. Ha uma estreita
relacdo entre o nivel de fator residual e o fenétipo clinico. Sendo assim, ela é classificada em
leve, moderada e grave, com niveis de 5-40%, 1-5% e menor que 1%, respectivamente. Até 2/3

da hemofilia A e metade dos hemofilicos B podem ter fendtipo grave®>’.
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Por ser ligada ao X, expressa-se em heterozigose em homens, bem mais comuns quando
comparado as mulheres. As mulheres geralmente sdo portadoras, necessitando de homozigose
para ser doente ou do efeito de Lyonizacgdo (supressédo do cromossomo X sadio, restando o X
doente). Em até 30% dos casos de hemofilia, ndo ha historico de antecedentes familiares,

caracterizando uma “mutagio de novo3*”7,

OBJETIVO
Realizar uma revisdo bibliografica sobre o diagndstico e os principais tratamentos das

Hemofilias dos tipos A e B.

METODOLOGIA

Foi realizada uma revisdo bibliografica narrativa. Como fonte de informacéo, foram
utilizados livros-texto de hematologia, a ultima atualizacdo do Manual de Hemofilia do
Ministério da Saude, o Protocolo de Inducédo de Imunotolerancia do Ministério da Saude além
artigos indexados nas bases PubMed, ScienceDirect, SpringerLink, Wiley Online Library.
Como descritores de busca foram utilizados hemophilia,treatment isolados e/ou combinados

Os critérios de inclusao foram a presenca dos descritores de busca no titulo e/ou resumo
do artigo, relacdo do artigo com o tema a ser pesquisado, e sua publicacéo ter ocorrido entre 0s
anos 2000 e 2022. Os critérios de exclusdo foram a auséncia dos descritores de busca no titulo

e/ou resumo do artigo, bem como a auséncia de relacdo do artigo com o tema a ser pesquisado.

RESULTADOS E DISCUSSAO
APRESENTACAO CLINICA

Geralmente ha uma histéria familiar positiva com casos de sangramentos anormais em
homens. Por ser uma coagulopatia da hemostasia secundaria, seus sangramentos Sao mais
profundos que os da hemostasia primaria, esses sdo cutaneo-mucosos, aqueles musculo-
articulares, embora, 0s cutdneos-mucosos tambem possam existir, porém bem mais limitados.
A historia é caracterizada por um quadro iniciado, muitas vezes, ao nascimento com um
cefalohematoma desproporcional, hematomas pds-vacinais de grande monta, ou ainda, ao
comegar a engatinhar e andar, eles aparecem. Observa-se também a presenca de sangramentos
anormais apo0s procedimentos odontologicos, pequenos cortes e coletas de exames de

laboratoriais®®"’.
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Complicagbes como hematlria com obstrugdo renal, acidente vascular encefalico
hemorréagico ap6s traumas, hematoma de lingua com obstrugdo da via aérea também podem
ocorrer. Agudamente as hemartroses distendem a capsula articular, geram espasmo muscular e
promovem um aumento da pressdo intracapsular. Com 0s anos, porém, esse Processo
repetidamente destruira as articulagdes gerando perdas importantes da amplitude de

movimento’.

DIAGNOSTICO

Diante de uma suspeita clinica de sangramento principalmente da hemostasia
secundaria, solicita-se um hemograma, que deve apresentar-se sem plaguetopenia, e exames de
triagem da coagulacdo (TP, TTPA, FvW-antigeno), revelando um alargamento do TTPA,
indicando problemas na via intrinseca, na auséncia de deficiéncia do fator de Von Willebrand
(FVW). Sendo assim, prossegue-se a investigacdo sob a suspeita de hemofilia, dosando 0s
fatores V1I1 e IX da coagulagéo. Alguns centros dos EUA recomendam o teste da mistura como
triagem também, que consiste na mistura do plasma do paciente com um plasma sabidamente
normal, se corrigir o TTPA é porque havia uma deficiéncia de fator, se ndo, ha a presenca de
um inibidor. Pesquisas mais acuradas de biologia molecular podem ser feitas para ver os pontos

de mutac&o, porém so estdo presentes em nivel de pesquisa’®.

TRATAMENTO

Ha duas décadas, os fatores recombinantes até a terceira geracdo pareciam ser o que
havia de mais promissor no tratamento da patologia, evitando os inimeros problemas advindos
dos derivados de plasma. Tais fatores, produzidos por engenharia genética, permitiram a
profilaxia priméria iniciada até os 4 anos, mantendo a salde articular das criancas. Outrora, na
era dos fatores derivados de plasma, a profilaxia preconizada era a secundaria ou terciaria
iniciada, apenas, quando ja havia o primeiro episddio de hemartroses ou lesbes articulares,
respectivamente, por exemplo. A profilaxia priméaria na infancia veio acompanhada de melhora
significativa da qualidade de vida global®.

Hoje o tratamento € profilatico primario, ou seja, trata-se prevenindo sangramentos e
ndo se espera sangrar para inicia-la, como antigamente. Objetiva-se elevar o fator deficiente
para niveis sanguineos acima de 1%, “transformando-0” em um hemofilico leve ou moderado.
Tal fato revoluciona a vida do paciente. As doses sdo de 25-40Ul/kg para o fator VIII ou IX,

geralmente 3 vezes na semana. As aplicagdes séo endovenosas e dependem da metabolizagéo
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individual do fator (farmacocinética), o que, muitas vezes, limita adesdo e compromete a
terapia. Deve-se ainda tratar incisivamente os traumas com repouso, reposi¢cao imediata do
fator, crioterapia, analgésicos, anti-inflamatdrios ou mesmo corticoide em baixas doses®.

Pensando holisticamente, a terapia da hemofilia perpassa inimeros profissionais da
saude, bem como precisa, em grande medida, da cooperacdo, da educacao e do entendimento
dos pacientes e seus familiares. Os pais, e mais tarde 0s proprios pacientes, podem e devem ser
treinados para aplicar os fatores. Orientagfes quanto ao procedimento inicial em caso de
sangramento podem salvar suas vidas. O acompanhamento com a fisioterapia, fisiatria e
ortopedia garante e melhora a salde articular. O seguimento com um educador fisico é
importante para o fortalecimento muscular e prevencao de hemartrose. Enfim, essa viséo global
do paciente proporciona-lhe uma vida “praticamente normal’3#,

A exposicdo a niveis elevados do fator que o organismo do paciente ndo esta acostumado
cobra seu preco: o surgimento de inibidores, autoanticorpos contra o fator VIII ou IX. Diante
do aparecimento de inibidores, a eficacia da terapia de reposicdo exdgena é perdida e o paciente
volta a sangrar, fazendo de tais anticorpos um dos maiores desafios da hemofilia atualmente.

Os inibidores, geralmente, sdo IgG policlonais contra diferentes epitopos dos fatores.
Hoje ja consegue-se delinear que as 50 primeiras exposicdes aos fatores tém alto risco para
desenvolvimento de inibidores e se nesse periodo o paciente for exposto a cirurgia ou trauma,
essa chance aumenta ainda mais. Também se viu que quanto mais cedo se comeca a profilaxia,
hoje é realizada a profilaxia priméaria, menores serdo os eventos inflamatério durante a vida, o
que diminuira a probabilidade de formacéo de inibidores. Até 30% dos casos de hemofilia A e
até 3% dos de B podem formar inibidores. Inibidores podem ser tdo graves que transformam
uma hemofilia leve em grave devido ao bloqueio do fator circulante em niveis sub6timos®2©.

Nessas circunstancias, surgem as tentativas de dessensibilizacdo, conhecidas por
imunotolerancia que tem uma eficacia de 60-80%. A imunotolerancia é a exposicao a fatores
exogenos em doses muito altas, de 2-3,5 vezes as doses maximas normalmente feitas.
Geralmente esse tipo de dessensibilizacdo sé é feita para hemofilia A, pois a B tem baixa taxa
de sucesso e grande probabilidade de anafilaxia, desenvolvimento de glomerulonefrite
membrano-proliferativa e sindrome nefrotica. O mecanismo imune de atuacdo da
imunotolerancia envolve inibicdo de linfécito B de memoria, indugdo de anticorpos anti-

idiotipicos, de anergia de linfocito T e supressio de linfocito T,
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Paciente com inibidores devem ser tratados com um agente “by-pass”, seja FEIBA
(complexo protrombinico parcialmente ativado), fator VIl recombinante ou de longa duragéo,

principalmente para os casos de sangramentos agudos®1°.

O FUTURO JA COMECOU!

As novas demandas que a hemofilia trouxe, a exemplo do surgimento de inibidores e
ma adesao terapéutica devido a grande frequéncia de aplicacdo do fator, tém sido a propulsado
para grandes avangos na mesma.lnovagdes como fatores de meia-vida estendida, de até 1,7
vezes mais duracdo para o fator VIII e até 5,6 vezes para o IX, utilizando as mais diversas
tecnologias que retardam sua degradacdo na corrente sanguinea, a saber peguilacdo, fusdo a
albumina, conjugacdo a anticorpos ou mesmo ao fator de von Willebrand e anticorpos,
brevemente serdo incorporadas na préatica clinica. Tais fatores sdo aplicados uma, no méaximo,
duas vezes na semana®!t,

Para os casos de inibidores de alto titulo que falharam a imunotolerancia, desenvolveu-
se anticorpos monoclonais biespecificos miméticos ao fator V111, a exemplo do emicizumabe e
Mim8, os quais sdo aplicados semanal inicialmente, depois, conforme o ajuste da dose,
quinzenal ou mensalmente, por via subcutanea, com risco quase nulo para formacédo de novos
inibidores. Esses anticorpos tém a mesma funcao do fator VIII, ou seja, unem o IX ativado ao
X, ativando o X, dando continuidade a toda subsequéncia de eventos da cascata da
coagulagio®o,

Mais recentemente, as terapias de desbalanco tém sido experimentadas. Algumas
objetivam diminuir a fibrindlise, buscando equilibrar a coagulacdo deficiente, a exemplo dos
inibidores da via do fator tecidual (concizumabe, marstacimabe), do RNA de interferéncia de
antitrombina (fitusiran) e do inibidor de proteina C (serpin PC)%*2,

Hoje fala-se na cura da hemofilia grave através da terapia génica, onde se transfecta
hepatdcitos com o gene do fator deficiente através de adenovirus associado (AAV), comecando
a produzir o fator deficiente em niveis de até 40%. A terapia génica constitui-se na edi¢do génica
para construcdo do fator deficiente, a insercdo desse fragmento no AAV, que sera infundido no
corpo do paciente. Devido ao tropismo do AAV pelos hepatdcitos, ele aloja seu material
genético nos mesmos que comecam a produzir o respectivo fator deficiente. O figado é
propositalmente escolhido pois fisiologicamente é o produtor de varios fatores de coagulacao.
Em pacientes com presenca de inibidores ou imunizacdo prévia para o AAV, bem como

hepatopatias, essa terapia é proscrita. O fato é que a referida terapia diminui em no minimo seis
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vezes 0 risco de sangramento anual e praticamente anula as necessidades de reposi¢do de

fator®12,

CONCLUSAO
Assim sendo, as novas terapias apontam para um futuro bem promissor para criangas
hemofilicas, proporcionando-lhes uma vida praticamente normal, garantindo-lhes uma

qualidade de vida consideravelmente melhor na vida adulta do que ha poucos anos.
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RESUMO: Introducdo: A poliomielite € uma doenca infecto-contagiosa que, ao infectar
criancas e adultos, pode causar febre, mal-estar, cefaleia, distirbios gastrointestinais e rigidez
na nuca, acompanhada ou ndo de fraqueza e paralisia flacida. Apds surtos endémicos em
diversos paises, politicas publicas globais estiveram voltadas para a sua erradicacdo,
diminuindo exponencialmente os casos notificados. Entretanto, tardiamente, numeros
significativos de sobreviventes queixaram-se de sequelas que derivam da afeccdo do
motoneurénio inferior, sendo denominadas de Sindrome Pds-Poliomielite. Nesse sentido, a
abordagem multidisciplinar, com destaque para assisténcia fisioterapéutica, torna-se
fundamental no que tange a funcionalidade, bem-estar e a atenuacdo das complicacdes
secundarias. Objetivo: Descrever a intervencdo fisioterapéutica oferecida em tempos
pandémicos, aos usuarios com diagndstico médico de sindrome pds poliomielite. Metodologia:
Trata-se de um texto descritivo, na categoria de relato de experiéncia, que se fundamenta em
um projeto de extensdo vinculado ao departamento de fisioterapia da Universidade Federal da
Paraiba em consonancia com uma Instituicdo de referéncia no atendimento as pessoas com
deficiéncia no municipio de Jodo Pessoa-PB. Para a avaliacdo da dor, fadiga, capacidade
funcional e qualidade de vida, foram utilizados os respectivos instrumentos: escala analdgica
da dor associada ao Diagrama de Corlett&Manenica; Borg Modificada; Escala de Severidade
da Fadiga Modificada; indice de Barthel Modificado e WhoQol-Bref. Como ferramentas de
interacdo entre a equipe e os pacientes foram utilizados o Google Meet, aplicativo WhatsApp;
Canva; Instagram e o0 YouTube. Relato de experiéncia: Participaram da acdo 10 usuarios, com
média de 56 anos de idade, baixa condi¢do socioeconémica e educacional, relatando,
predominantemente, unido estavel. Observou-se, de maneira geral, a presenca das seguintes
sintomatologias: diminuicdo do condicionamento fisico, fadiga, dor mioarticular, restri¢des de
amplitude de movimento, aumento recente de peso corporal e atrofia muscular progressiva.
Considerando a situacdo de vulnerabilidade social, especialmente em tempos pandémicos,
notou-se ainda sofrimento psiquico, caracterizado por crises de panico, ansiedade e depressao.
Dito isso, a intervencdo fisioterapéutica buscou almejar a analgesia, a promog¢do do
relaxamento, o ganho e/ou manutencgéo de forca muscular, a melhora na mobilidade, postura, a
independéncia nas atividades de vida diaria, bem como a prevencao, por meio da educacdo em
salde, de contraturas, quedas e contagio pelo virus SARS-Cov-2. Durante o periodo de
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reavaliacdo, foi possivel observar melhoras nos sintomas fisicos (algias mioarticulares, fadiga
e fragueza muscular), funcionais (independéncia funcional) e emocionais (reducdo dos
sentimentos de tristeza, desesperanca e medo), repercutindo na percepcao da qualidade de vida.
Conclusdo: Durante o periodo da pandemia da COVID-19, o telemonitoramento configurou
uma ferramenta relevante para a continuidade do acompanhamento aos pacientes com a SPP;
sendo uma estratégia eficaz para viabilizar a melhora dos sintomas fisicos e do estado mental
desses usuarios.

Palavras-chave: COVID-19; fisioterapia; funcionalidade; qualidade de vida; sindrome pds-
poliomielite.

INTRODUCAO

A Poliomielite anterior aguda (PAA), também conhecida como paralisia infantil, € uma
doenca infectocontagiosa aguda causada pelo poliovirus selvagem, que é um agente esférico,
sem envoltorio e de cadeia simples de acido ribonucleico. Ele instalasse no homem, hospedeiro
definitivo, apds o contato direto com fezes e mucosas infectadas, havendo, portanto, maior risco
para as populacdes de paises em desenvolvimento (MAIA; PYRRHO; VIEIRA, 2018).

No final da década de 1980, estima-se que tal doenca foi responsavel por acometer cerca
de mil criancas diariamente. A clinica, em sua maioria, exibia quadros assintomaticos. Todavia,
o0s sintomaticos possuiam diferentes graus de comprometimentos, apresentando: febre, mal-
estar, cefaleia, disturbios gastrointestinais e rigidez na nuca, acompanhada ou ndo da
preocupante fraqueza e paralisia flacida, ocorridas devido a afeccdo do motoneur6nio inferior
(CHU; LAM, 2019).

Diante disso, a Organizacdo Mundial da Satde (OMS) estabeleceu metas de erradicacdo
da poliomielite, sendo a adesdo as campanhas de vacinacao e politicas de saneamento basico,
as principais medidas de conscientizacdo e prevencdo da doenca (DURANTE; POZ, 2014;
MATQOS, 2019). Em consequéncia, a partir de 1988, aproximadamente 99% das notificacdes
foram diminuidas (OPAS, 2019). No Brasil, pesquisas epidemiologicas confirmam essa
realidade uma vez que, a ultima infeccdo detectada ocorreu em 1989, na cidade de Souza/PB,
no entanto, atualmente, hd uma ameaca real de retorno dessa enfermidade, tendo em vista, a
queda nas taxas de vacinacio durante a pandemia da COVID-19 (MINISTERIO DA SAUDE,
2019; MINISTERIO DA SAUDE, 2022).

Apesar do exposto, a preocupagao com os sobreviventes se mantém, pois, manifestagdes
repentinas como, fadiga, atrofia, nova fraqueza muscular e dor mioarticular, tém sido relatadas
cerca de 40-50 anos apos a fase aguda da doenca (CONTI, 2018; PEREIRA et al., 2017). Essa
condigdo, de codigo G14 na Classificagéo
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Estatistica Internacional de Doencas e Problemas Relacionados a Saude (CID-10), esta
denominada como Pés-Poliomielite ou Sindrome Pés-Pélio (SPP) (ORGANIZACAO
MUNDIAL DA SAUDE, 1994).

O quadro referido afeta geralmente as musculaturas adjacentes as previamente
comprometidas, como as dos membros inferiores. Outros sintomas podem estar associados:
disfonia; disfagia; insuficiéncia respiratoria; transtorno urinario e fecal; distdrbios do sono,
associado ou ndo a cefaleia matinal; aumento de peso corporal; intolerancia ao frio; ansiedade;
depressdo; problemas de meméria (MINISTERIO DA SAUDE, 2016; DA SILVA;
ZUCKERMAN; OLKIN, 2017).

Sua etiologia incerta, estd rodeada de teorias que consideram aspectos como alta
demanda metabolica ou envelhecimento prematuro, desuso ou uso excessivo da musculatura,
predisposicdo a inflamacdo, reativacdo viral, sindrome imunomediada e sobrepeso. Entretanto,
estudos eletrofisioldgicos tém demonstrado que a degeneracdo das unidades motoras
remanescentes provoca a instabilidade na transmissdo da jungdo neuromuscular, sendo, por
tanto, a teoria mais aceita atualmente (LO; ROBINSON, 2018).

Nesse sentido, considerando ser uma sindrome crénica e incuravel, comorbidades e
diminuicdo dos indices da capacidade funcional sdo problematicas frequentes em 22 a 87% das
pessoas com PAA (SOARES et al., 2019). Por tanto, a descontinuidade do tratamento, tende a
agravar a condicdo. Assim, o cuidado pela equipe multidisciplinar ¢ fundamental, sendo
essencial a insercdo da fisioterapia nessa assisténcia, a fim de contribuir para a melhora da
funcdo respiratéria, da mobilidade fisica, reducdo da dor e consequentemente, na melhora da
qualidade de vida dos individuos afetados (GARIP et al., 2017).

Contudo, diante do contexto pandémico, houve a necessidade de suspender grande parte
dos servicos ambulatoriais de fisioterapia da cidade de Jodo Pessoa, fazendo necessario
implementar novas alternativas de apoio biopsicossocial; entre elas, o teleatendimento e

telemonitoramento.

OBJETIVO

O presente relato tem por objetivo descrever a intervencdo fisioterapéutica oferecida,
em tempos pandémicos, aos usuarios com diagnostico médico de Sindrome Pos-Poliomielite
de uma instituicdo de referéncia no atendimento as pessoas com deficiéncia, no municipio de

Jodo Pessoa.
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METODOLOGIA

Trata-se de um texto descritivo na categoria de relato sobre uma experiéncia ocorrida
durante o Edital PROEX N°01/2021 - FLUEX 2021, que teve vigéncia nesse mesmo ano, entre
as datas 05 de abril a 30 de julho. A vivéncia contou com a participacdo organizacional de treze
membros; uma coordenadora efetiva e outra adjunta; trés colaboradores, também do corpo
docente; e oito alunos voluntarios, que se encontravam em diferentes periodos académicos no
curso de Fisioterapia da Universidade Federal da Paraiba (UFPB). Juntos, elaboraram
estratégias de reabilitacdo para dez usuarios da Fundacdo Centro Integrado de Apoio ao
Portador de Deficiéncia - FUNAD.

Fundamentalmente idealizado na perspectiva pandémica, visando apoiar todos que
possuissem um diagndstico de SPP, o projeto usufruiu incessantemente das midias digitais, por
intermédio de recursos como Google Meet, Drive, Docs e Excel, imprescindiveis nas reunides
de alinhamento entre a equipe, que ocorriam semanalmente; WhatsApp, meio audiovisual de
interacdo com o grupo, oferecendo também assisténcias individuais por, no minimo, duas vezes
na semana, com duracdo média de 60 minutos; Canva, artificio de design grafico para a
construcdo dos materiais informativos; Instagram e YouTube, fontes de divulgacdo dos
trabalhos.

Como critério norteador das condutas propostas, foram realizadas, antes, durante e ap0s
as sessoes, avaliacdes sobre a percepc¢do da dor e do cansaco, por meio da Escala Analdgica da
Dor associada ao Diagrama de Corlett&Manenica, Escala de Borg Modificada,
respectivamente. Ademais, visando uma analise quali e quantitativa mais complexa, dados
sobre fadiga (Escala de Severidade da Fadiga - FSS), sono (Escala de sonoléncia de Epworth -
ESE), capacidade funcional (indice de Barthel Modificado) e qualidade de vida (WhoQol-bref)
também foram requisitados no periodo pré e pos atuacao.

RELATO DE EXPERIENCIA

Diante um cenario em que o Brasil se encontrava, prolongadamente, entre os trés paises
do mundo com maior numero de casos de infeccdo e dbitos por COVID-19, medidas de
biosseguranca, como o isolamento social, salvaram vidas, afinal, inameros foram os possiveis

casos de transmissOes evitados (OMSa8ac, 2020). Tal condi¢do singular provocou a
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interrupgao, por tempo indeterminado, de muitos servi¢cos ambulatoriais, estimulando, ainda
mais, o papel social das instituicdes (DINIZ et al., 2020).

A telessalde é considerada um mecanismo chave nessa situacdo, dada a sua capacidade
de diminuir a circulacdo de individuos em estabelecimentos de salde, reduzir o risco de
contaminacdo de pessoas e a propagacdo da doenca (CAETANO et. al., 2020). As tecnologias
digitais tornaram-se artificios para aprimorar as estratégias de saude publica, proporcionando
solucBes inovadoras na prestacdo de servicos nesse ambito. O modelo ja existente de interacdo
remota entre profissional de saude e paciente; bem como, acbes de suporte de servicos;
treinamentos e informacdes em salide; ganharam ainda mais destaque com o cendario pandémico
(CAETANO et. al., 2020).

A telessalde e a telemedicina, até entdo consideradas servicos de apoio ao sistema de
salde, avangcam em direcdo ampla de atuacdo, com aplicabilidade no campo de assisténcia
direta, repositério de dados, transicdo do cuidado e real ordenadora de pessoas dentro do
Sistema Unico de Salde (SUS) (SILVA, et. al., 2021). Essas diversas aplicagdes atuam na
promocao, assisténcia e educacdo em saude, tornando uma ferramenta de grande pglotencial
para o enfrentamento da pandemia do novo coronavirus (CAETANO et. al., 2020).

Dado o exposto, a comunidade extensionista, presente no curso de Fisioterapia da
UFPB, em consonancia com a FUNAD, reinventaram suas praticas assistenciais voltadas a
reabilitacdo da pessoa diagnosticada com SPP. Ao todo, participaram da acdo 10 pacientes,
com média de 56 anos de idade, baixa condi¢do socioecondmica e educacional, relatando,
predominantemente, unido estavel. Destes, 60% (06) participaram de modo ativo dos
atendimentos remotos.

O acompanhamento de cada paciente foi realizado sob as orientacdes das docentes
coordenadoras do projeto que, de acordo com 0s componentes curriculares concluidos,
designaram dois académicos, do terceiro ao ltimo periodo do curso de graduacdo, para avaliar
e planejar o tratamento de cada paciente. Dessa forma, em um primeiro contato com oS
pacientes, ocorrido via WhasApp, cada dupla formada, para além de apresentarse, e estreitar
seus lagos, aplicou, individualmente, as escalas EVA associadas ao Diagrama de
Corlett&Manenica, Borg Modificada, FSS, ESE, indice de Barthel Modificado e WhoQol-bref.
A escolha do recurso de comunicacdo em questdo se deu pela sua utilizagdo em massa,
tornando-o o meio audiovisual mais pratico e acessivel a adesdo da continuidade da reabilitagéo,
por isso, esteve presente em todas as interagdes de forma sincrona (video chamada) ou

assincrona.
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Diante a variedade de dados adquiridos pré intervencdo, houve a necessidade de
sistematizd-los numa plataforma online, surgindo entéo as planilhas Excel e os documentos
anexados ao Drive que, tiveram suas configurac0es de acesso alteradas visando garantir maior
seguranca, dessa forma, apenas parte do nucleo organizacional teve acesso integral as
informacdes.

Posteriormente a esse processo, via Google Meet e WhatsApp, aconteceram discussoes
norteadoras para validacao das condutas planejadas pelos extensionistas. Essas ocasides, foram
recorrentes durante todo o periodo de atuacdo do projeto de extensdo, permitindo a troca de
experiéncias, através do modelo de roda de conversa, que transformou o processo de ensino-
aprendizagem, aumentando o vinculo do binémio aluno-professor e, em consequéncia,
possibilitou aos académicos maior seguranca e autonomia na iniciagao dos teleatendimentos.

Sendo assim, encontros de aproximadamente uma hora ocorriam 2 vezes por semana,
na midia digital supracitada, variando quanto a disponibilidade e turnos. Esses momentos
tinham como objetivos efetivar a avaliacdo das condicbes fisicas, por meio das escalas e
instrumentos, como também de promover intervencdes, respeitando as necessidades e
limitacBes individuais.

Dito isso, registros evolutivos, durante o periodo de abril a julho de 2021, exibem a
concretizacdo de aproximadamente 30 sessfes de atendimentos remotos para cada paciente. O
plano terapéutico respeitou as seguintes fases: coleta da anamnese; e aplicacdo das escalas.
Sendo todos esses, instrumentos de reavaliacdo, especialmente os dois primeiros, que diante da
falta de dados vitais, forneceram maior segurancga no decorrer da pratica clinica.

Sabe-se que, os pacientes com SPP apresentam incapacidades funcionais, afetando suas
atividades diarias e por consequéncia, seu contexto social e emocional. Os achados clinicos
observados nos pacientes corroboraram com a literatura, que demonstra a grande incidéncia das
sintomatologias a seguir: diminui¢do condicionamento cardiopulmonar, fadiga, dor articular,
restricoes de amplitude de movimento (ADM), aumento recente de peso corporal e atrofia
muscular progressiva po6s-polio (MINISTERIO DA SAUDE, 2016; MURRAY et al.,
WINBERG, et al., 2017).

Entretanto, considerando a situacdo de vulnerabilidade social, especialmente em tempos
pandémicos, notou-se nas pessoas assistidas que, somado aos aspectos fisicos intrinsecos a
condicdo cronica, o panico, 0 medo da morte e do desconhecido, o imenso luto pelas vidas
perdidas, entre elas, as de entes amados, e 0 impacto do distanciamento social, provocaram um

processo de intensificacdo do quadro. Segundo o Ministério da Satde (2020), este é um achado
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tipico para a populag&o brasileira, uma vez que notificado a elevacéo dos indices de transtorno
de ansiedade e depressdo, além de estresse pos-traumatico.

Portanto, 0s objetivos essenciais das condutas almejavam ndo somente o ganho e/ou
manutencdo de forca muscular, a melhora na mobilidade, postura, e independéncia nas
atividades de vida diaria (AVD’S), mas também a atenuagdo da analgesia, a promog¢ao do
relaxamento, e a prevencao de contraturas, quedas e contagio pelo virus SARS-Cov-2.

Para atingir esses propoésitos, o programa terapéutico de tratamento baseou-se em
diferentes abordagens, como:

° Cinesioterapia: alongamentos ativos e ativos-assistidos, fortalecimentos de baixa
intensidade e ndo fatigantes; treinamento proprioceptivo e de equilibrio; atividades de estimulo
a funcionalidade;

° Exercicios respiratérios: respiracdo diafragmatica, fracionada e solucos
inspiratorios;

° Relaxamento e conscientizacdo corporal: meditacdo guiada e mindfulness;

) Educacdo em saude: orientagdes pertinentes ao paciente com SPP.

E vélido salientar que, de acordo com as necessidades e o estado clinico geral dos
pacientes, esses exercicios foram modificados quanto a intensidade. Sabendo disso, devido a
notificacdo de 2 (33,3%) pacientes com diagnéstico confirmado de coronavirus, foi acentuado
condutas para o sistema cardiorrespiratorio, além das orienta¢fes de prevencdo e promogéo a
salde.

Outrossim, foram elaborados 23 materiais educativos, sendo 15 em formatos de
cartilhas e 8 em videos, que abordavam diversos assuntos pertinentes a melhora da qualidade
de vida dos pacientes, englobando também tematicas de enfrentamento a COVID-19. Para 0s
documentos escritos, optou-se pela plataforma Canva, tendo em vista seu carater gratuito, bem
como a sua vasta possibilidade de designs ilustrativos.

Tais produgbes desenvolvidas pelos alunos extensionistas foram disponibilizadas
seguindo um cronograma semanal (tabela 1), sendo, portanto, repassado um conhecimento com
linguagem acessivel, baseada em evidéncia cientifica, e de grande valia tanto para a populacéo-
alvo, como seus familiares ou comunidade no geral. A diversidade nos contetdos trabalhados
foi propositalmente planejada, a fim de favorecer os aspectos biopsicossociais dos individuos,
atenuando também os impactos da pandemia nos servicos de satde prestados aos portadores de

doencas cronicas.
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Tabela 1. Cronograma de materiais educativos produzidos.

Data de Tipo de Tema
publicacdo material

05/04/2021 Cartilha Medidas de prevencdo contraa COVID: nunca é demais
aprender mais.

12/04/2021 Cartilha A sindrome Pds-poliomielite: vamos conhecé-la
melhor?

16/04/2021 Video Exercicios para membros superiores (alongamentos
ativos e ativos assistidos).

19/04/2021 Cartilha Inspire e expire: o0s beneficios dos exercicios
respiratorios.

23/04/2021 Video Exercicios para membros inferiores (Alongamentos
ativos e ativos assistidos).

26/04/2021 Cartilha Alonguem-se: descubra os beneficios do alongamento
fisico.

03/05/2021 Cartilha OrientacGes posturais para as atividades de vida diaria.

07/05/2021 Video Exercicios de mobilidade para o tronco.

10/05/2021 Cartilha Sono e saude: dicas para dormir bem.

14/05/2021 Video Exercicios respiratorios e relaxamento.

17/05/2021 Cartilha Prevencao de quedas.

24/05/2021 Cartilha A importancia do fortalecimento muscular para as
atividades diarias.

28/05/2021 Video Meditagéo guiada: Descanse sua cabeca.

31/05/2021 Cartilha Conscientizacgdo para evitar fadiga e sobrecarga:

aprenda a relaxar.
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07/06/2021 Cartilha Jogos e trabalhos mentais para desestressar.

11/06/2021 Video Evitando a fadiga e a sobrecarga: aprenda a relaxar.
14/06/2021 Cartilha COVID-19 e suas repercussdes no sistema nervoso.
18/04/2021 Video O que fazer na dor lombar?

21/06/2021 Cartilha COVID-19 e suas  repercussdes no sistema

cardiorrespiratorio.

28/06/2021 Cartilha Os direitos da pessoa com deficiéncia.

05/07/2021 Cartilha Autocuidado durante a pandemia.

12/07/2021 Cartilha A importancia do autocuidado em tempos de pandemia.
16/07/2021 Video Préticas integrativas no cuidado a salde.

Fonte: Autoria propria

Atualmente, todos esses trabalhos de educacdo em satde encontram-se disponiveis ndo
apenas para o publico-alvo, via grupos de WhatsApp, mas também para todos os cidaddos
interessados, basta acessar o canal do Youtube (Extensao Fisio SPP), como também, a conta do
Instagram (@extensaofisiospp), na qual houve um pouco de maior alcance.

Nesse sentido, apesar do 6timo feedback dos pacientes, o baixo engajamento
visualizado nas redes sociais, somado a desvalorizacdo de alguns familiares sob o trabalho
prestado, foram fragilidades notadas pela equipe. Esse fato, fruto da ignoréncia e do preconceito
enraizado na realidade brasileira, segundo Zenaide e Baracho (2018), marginaliza, incapacita e
estigmatiza os portadores de deficiéncia que, precisam ultrapassar as barreiras econdmicas,
sociais e politicas para se impor quanto parte da sociedade. Assim, a¢cbes como o projeto de
extensdo em questdo, ndo apenas promovem a assisténcia dessas pessoas, mas tambem
estimulam atitudes de efetivacdo aos direitos previstos no Estatuto da Pessoa com Deficiéncia
(Lei 13.146/2015).

A respeito dos desafios enfrentados ao longo da vivéncia, 0 mais evidente correlaciona-
se a0 manuseio da tecnologia, por parte dos pacientes, assim como a falta de conectividade

adequada. Alguns membros ndo possuiam uma boa conexdo de internet, o que dificultava a
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interacdo, sobretudo, a chegada da informacéo de maneira clara e total, sendo por vezes preciso
remarcar ou flexibilizar os recursos e horérios do teleatendimento. Apesar disso, entende-se
que, até mesmo os impasses serviram de aprendizado para consolidar o entendimento sobre as
diversas realidades existentes, adquirindo experiéncia no desdobramento de estratégias e
criatividade nos servigos prestados.

Logo, no que se refere ao periodo vigente do projeto, os alunos tiveram uma
oportunidade impar de desenvolver seus aspectos humanisticos, bem como suas relagdes
interpessoais. Além disso, competéncias na area informatica foram qualificadas em prol de
discussbes que fortaleceram a pratica extensionista em tempos arduos e definiram a melhor
técnica e dindmica assistencial, algo fundamental para o futuro profissional.

Ao final do periodo de atuacdo do projeto, foi realizada uma abordagem aos pacientes,
sendo esse um momento para compartilhar seus relatos e consideragdes acerca das vivéncias na
extensdo. Diante disso, comparacBes qualitativas mostram que, para todo o publico-alvo, a
continuidade dos exercicios e orientacGes promovidas, ocasionaram a melhora da qualidade de
vida e das AVD’S, havendo também a diminui¢do de algumas queixas, como o nivel de dor e
fadiga. Em especial, foi informado a atenuacdo da ansiedade, sensacédo de soliddo e desamparo,
acarretado pela pandemia.

Portanto, para 0s pacientes, a assisténcia concretizada pelos integrantes do projeto foi
positiva, levando a tona valiosas ponderagfes, como as seguintes:

“Agradeco todos pelas cartilhas enviada pra nos, todas foram muito bem elaboradas (...)
me ajudam a continuar fazendo os exercicios." Paciente 1.

“Vocés sdo muito importantes para noés, a tristeza vai até embora, obrigado por tudo!”
Paciente 2.

Com isso, a mobilizacdo e o engajamento da comunidade extensionista permitiu o
cumprimento do objetivo assistencial pré-estabelecido. Acredita-se entdo, que a comunicacao
e educacdo em saude sdo campos potenciais para utilizacdo das tecnologias digitais como
estratégia de aproximacédo ao paciente. Desse modo, por exercerem papéis significativos ao

evitar a desassisténcia, a teleorientagdo e o telemonitoramento s&o recursos favoraveis.

CONSIDERACOES FINAIS

Em virtude dos fatos apresentados, é notdrio que as acdes fisioterapéuticas promovidas

possibilitaram aos pacientes a melhora dos aspectos fisicos, psiquicos e emocionais. Dessa
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forma, apesar dos desafios encontrados durante o periodo de acompanhamento remoto, as
adaptacGes metodoldgicas e tecnoldgicas foram fundamentais para viabilizar a continuidade da
assisténcia aos pacientes com SPP. Concomitantemente, dado os impasses que impossibilitaram
as praticas presenciais, o projeto foi de suma importancia para a formacéo académica e pessoal
dos que contribuiram para o processo de reinvencao e fortalecimento da extensionista.

Deste modo, as estratégias de telessatide cumpriram com seus objetivos, mantendo bons
resultados clinicos e sendo, portanto, uma opg¢do viavel e acessivel durante o periodo

pandémico.
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RESUMO: A epidermdlise bolhosa é classificada como uma doencga rara caracterizada pela
fragilidade cutanea. Quanto a sua classificacdo, ela pode ser subdivida de acordo com sua
profundidade em que se formam bolhas nas camadas da pele, considera-se entdo em
epidermolise bolhosa simples, juncional, distréfica e de kindler. As principais complicacfes e
sintomas sdo o surgimento de bolhas, principalmente areas de maior atrito, como maos e no
pés, pode ocorrer o0 surgimento de nevos melanociticos benignos em areas cicatriciais, hipo ou
hiperpigmentacdo, prurido e alteracGes de cor na pele em todo o corpo, a perda de cabelo,
anemia, complicagbes como céncer de pele, bem como, lesdes no interior da cavidade oral,
bolhas esofagicas, problemas articulares e nas formas mais graves podem surgir a fusdo dos
dedos das maos e pés, levando a uma mao em “luva de boxe”. Para a realizacdo da busca foi
elaborada uma revisdo de literatura, selecionando artigos da seguinte base de dado: Sistema
Online de Busca e Analise de Literatura Médica (MEDLINE) por meio da Biblioteca Virtual
em Saude (BVS), utilizando os seguintes descritores de busca: “epidermoélise bolhosa”, “doenga
rara” e “sinais e sintomas”. A pesquisa apontou que 0s pacientes apresentam diversos
obstaculos para uma qualidade de vida devido as manifestacfes e caracteristicas clinicas da
doenca, e que a presenca de lesbes multiplas com diferentes caracteristicas torna a patologia um
grande desafio. Com esta pesquisa pode-se concluir que é de extrema importancia o
acompanhamento com a equipe multidisciplinar, envolvendo o paciente e toda a familia para
um melhor progndstico no tratamento.

Palavras-chave: epidermolise bolhosa; doenca rara; caracteristicas clinicas.

INTRODUCAO

A Epidermdlise Bolhosa é considerada um desafio diario que afeta milhares de
individuos em todo 0 mundo. Ela € caracterizada como uma condi¢do genética rara que ndo tem
cura e faz com que a pele e as membranas mucosas formem bolhas, ocasionado em feridas e
cicatrizes dolorosas, desta forma, sua descoberta e tratamento sdo de extrema importancia para
0 manejo clinico (RAMALHO; EGYPTO; EGYPTO, 2021).

Estima-se que aproximadamente 500 mil pessoas em todo o mundo tenham a doenga,

e esta condicdo afeta todos os aspectos da vida do paciente, desde a sua saude fisica até seu
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bem-estar psicolégico e emocional, destacando que além dele, a familia e cuidadores se
envolvem e sofrem o impacto em conjunto durante todo o processo (COUTO, 2018).

Existem diversas formas para classificar a epidermolise bolhosa, sendo diferenciada de
acordo com o seu nivel, ou seja, sua profundidade, em que ocorre a deficiéncia de coesdo na
pele. A sua classificacdo inclui também o modo hereditario de transmissdo da doenca, sendo
eles: autossomico dominante ou recessivo (SILVA; GIMENEZ, 2021).

O tratamento e acompanhamento para estes pacientes € de suma importancia, com isso,
é necessario profissionais com habilidade técnica e cientifica, pois desta forma é possivel prever
e evitar complicacdes (BRASIL, 2021).

E importante para a correta identificaco e classificacio o planejamento do assistencial
para com o paciente com epidermdlise bolhosa, referenciando para que ele seja avaliado por
uma equipe multidisciplinar, a qual seria indicado abranger o médico, fisioterapeuta, terapeuta
ocupacional, nutricionista, dentista e enfermeiro (BRASIL, 2020).

Os profissionais de salde que acompanham estes pacientes devem ser treinados e estar
sensibilizados sobre suas especificidades e individualidades, além de propiciar procedimentos
estratégicos de modo a evitar a provocar novos danos na pele, ocasionando diversas
complicacdes (COUTO, 2018).

Essa condicao reverbera em um grande impacto na qualidade de vida do paciente, seja
em funcdo da dor fisica, quanto dos custos para o tratamento ou do seu estado emocional,
havendo a necessidade de destacar aa importancia do apoio e acompanhamento desta equipe
multidisciplinar de forma continua (SILVA; GIMENEZ, 2021).

Nesse contexto, a questdo norteadora deste estudo é: Quais sdo as caracteristicas clinicas

e manejos terapéuticos da epidermolise bolhosa, de acordo com a literatura cientifica?

OBJETIVO
O objetivo desta revisdo foi compartilhar as caracteristicas clinicas e manejos
terapéuticos para o cuidado de pacientes com diagnéstico de epidermolise bolhosa, a partir da

literatura cientifica.

METODOLOGIA
A pesquisa foi desenvolvida por meio de uma revisao sistematica da literatura sobre a
tematica envolvendo a epidermolise bolhosa e suas caracteristicas clinicas e manejo, seguida

por uma analise critica dos principais temas identificados.
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A busca na base eletronica utilizada foi o Sistema Online de Busca e Anélise de
Literatura Médica (MEDLINE) por meio da Biblioteca Virtual em Saude (BVS), utilizando os
seguintes descritores de busca: “epidermolise bolhosa”, “doenca rara” e “sinais e sintomas”,
separados entre si pelo operador booleno AND. As pesquisas encontradas foram publicadas
entre 0 ano de 2017 até o ano de 2011, apenas no idioma inglés.

Foram selecionados 6 artigos que abordavam a epidermdlise bolhosa e suas
caracteristicas clinicas e 0 manejo, além de que respondessem & questdo norteadora desta
pesquisa. Os principais temas identificados foram analisados em profundidade, a fim de

fornecer uma visdo abrangente e critica sobre 0s aspectos e manejos terapéuticos.

REVISAO DE LITERATURA

A epidermolise bolhosa é uma manifestacdo genética rara, ndo infecciosa e que se evolui
de forma cronica e se caracteriza pela formacao de bolhas no tecido epitelial podendo evoluir
para feridas (HACHEM et al., 2014).

Essas bolhas sdo formadas por mutacdes de genes que provocam alteracdes nas
proteinas que sdo responsaveis pela juncdo da pele. As manifestacdes e complicacBes podem
apresentar diversas alteraces de acordo com subtipo e idade do paciente (ZIDORIO, 2014).

Nas formas mais graves e mais complexas as bolhas sdo generalizadas, apresentar
ulcerac@es cronicas, sequelas cicatriciais, envolvimento de maltiplos érgédos, maior morbidade
e complicacdes (HACHEM et al., 2014).

Existem subtipos mais graves que podem ser letais. As formas mais graves estdo
associadas a complicacdes: anemia cronica, osteoporose, problemas gastrointestinais e
cardiacos (MAGARI et al., 2010), e em casos mais graves pode acontecer lesGes esofagicas,
acarretando falta de apetite, nauseas e vomitos cronicos (DANYER, 2010).

Desta forma, a qualidade de vida de uma forma geral é totalmente comprometida pela
patologia, ndo s6 no que diz respeito a danos fisicos, mas também o bem-estar social e
emocional, sendo imprescindivel a assisténcia integrada, individualizada e holistica do
profissional de satide (BENICIO et al.,2016).

A incidéncia dessa doenca aqui no Brasil é: 19 casos para 1.000.000 nascidos vivos
(NEBR), 11 casos para 1.000.000 de habitantes, aproximadamente 1.200 casos no Brasil
(Cadastro Debra Brasil 2014 — 2022).

As quatro formas principais sdo: epidermolise bolhosa simples, caracterizado pelas

bolhas superficiais e localizada, sem cicatrizes. Epidermélise bolhosa juncional, caracterizado
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pelas bolhas profundas sendo uma forma letal. Epidermolise bolhosa distréfica, caracterizada
por bolhas profundas, onde h4 o acometimento de cicatrizes na pele e mucosas, Epidermolise
bolhosa kindler, com bolhas, atrofia de pele, fotossensibilidade, colite e estenose de mucosas
(FINE, 2014).

A classificacdo desses diferentes tipos de EB é denominada de acordo com o local onde
as bolhas se desenvolvem, fatores genéticos, proteinas envolvidas, formas de heranca e aspectos
clinicos (BOEIRA, 2012).

A epidermdlise bolhosa simples normalmente é a forma mais comum, conforme
apresenta a imagem 1, os seus principais sintomas e complicac6es séo: bolhas principalmente
nas maos e pés, pode ocorrer manchas benignas e alteragdes de cor na pele, prurido, risco de
sobrepeso ou obesidade, pele mais grossa nas plantas dos pés, dentre outro.

Imagem 1: Principais sintomas e complicacGes da epidermdlise bolhosa simples.
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Fonte: DEBRA, 2021.

Ja a epidermdlise bolhosa juncional transmite de forma autossdmica recessiva,
entretanto recentemente foi registrado uma forma autossomica dominante, os principais
sintomas que podem ocorrer: manchas benignas na pele, mudancas de cor, prurido, interior da
cavidade oral com surgimento de lesdes bolhosas, perda de cabelo, anemia, Cancer de pele (na

fase adulta), perda ou espessamento das unhas, dentre outros, conforme apresenta a imagem 2.
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Imagem 2: Principais sintomas e complicacdes da epidermélise bolhosa juncional.
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Fonte: DEBRA, 2021.

A epidermolise bolhosa distrofica apresenta as duas formas: recessiva e dominante,
sendo a primeira mais severa. Os principais achados sdo: fragilidade principalmente nos dedos
das méaos e pés, além das unhas, cancer de pele, constipacdo intestinal, lesdes no interior da
cavidade oral, bolhas esofagicas, problemas articulares, dentre outros.

Imagem 3: Principais sintomas e complicacdes da epidermélise bolhosa distrofica.
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70



A epidermdlise bolhosa kindler € umas das formas menos comum, ou seja, mais rara de
se diagnosticar. Ela é denominada como forma recessiva, de acordo com a imagem 4, suas
principais complicacdes podem ser: formacéo de bolhas generalizada e com tendéncia a afetar
as extremidades, com tendéncia a diminuir com o decorrer da idade, fusdo dos dedos das méos
e pés levando a uma médo em “luva de boxe”, estreitamento de 6rgaos da regido urinaria e genital
e perda dentéria.

Imagem 4: Principais sintomas e complica¢fes da epidermolise bolhosa kindler.
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Fonte: DEBRA, 2021.

Devido a variabilidade da EB, é indispensavel o acompanhamento multiprofissional
(HACHEM et al., 2014), com destaque especial a equipe de enfermagem que é responsavel
pelo cuidado direto as pessoas acometidas com a doenca. Por se tratar de uma patologia sem
cura, demanda cuidados continuos, preventivos e paliativos (AMARAL et al., 2014).

Dentre estes cuidados podemos citar: Banhos (Na*Cl), tratamento de infeccéo,
hidratacio e controle de sudorese, psicoterapia, terapéuticas holisticas, terapéutica
medicamentosa com analgésicos, AINH, Gabapentina, anti-histaminicos, antidepressivos,
Ondansetrona, Talidomida, Ciclosporina e Canabindides (GOLDSCHNEIDER et al., 2014;
DENYER et al.,2017).

Os profissionais de salde sdo de extrema importancia frente aos cuidados desses
pacientes, uma vez que a rotina de cuidados levar ao estresse, até mesmo pela escassez de
conhecimento, o que pode ser ainda mais agravado com decisdes incertas e inadequadas sobre

a situacdo, por tanto, a cautela é necessaria (BARBOSA et al.,2015).
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Para o seu diagnostico deve-se realizar o sequenciamento genético, considerado padrao
ouro, no entanto, no Brasil, existem restricdes de acesso devido ao alto custo financeiro
envolvido, sendo necessario esforcos em conjunto dos 6rgéos governamentais, instituicdes de
salde e sociedade em geral para que se busquem solugdes (DEBRA, 2021).

O sequenciamento é uma ferramenta essencial no diagnostico devido a sua alta preciséo
na deteccdo de mutagBes genéticas especificas, fornecendo informagbes importantes para o
tratamento e gerenciamento adequados da doenga, além de auxiliar na identificacdo de
pacientes assintomaticos (DEBRA, 2021).

ESTRATEGIAS USADAS NO TRATAMENTO

A epidermdlise bolhosa traz consigo diversas modificacdes que afetam principalmente
a epiderme, ocasionando a formacdo de bolhas, feridas, dor e desconforto na pele, esses
pacientes se consideram ‘“pessoas borboletas” devido a fragilidade da pele (GROCOTT et
al.,2013).

O tratamento para as feridas é dificultado pela disponibilidade dos produtos e grande
custo para as familias, a prioridade desses pacientes € a prevencao das lesdes cutaneas, sendo a
prevencdo sua principal forma de orientacdo, pois até mesmo vestir roupas casuais pode levar
a formacéo de bolhas e feridas (GROCOTT et al.,2013).

Por isso, antes de decidir o manuseio de cuidados nessas feridas, é fundamental fazer
uma investigacdo da superficie do corpo afetada a procura do tipo de comprometimento (feridas
cronicas, bolhas, erosfes). Neste caso, a equipe pode negociar um cronograma de exames
rotativo, o qual permita verificar toda a superficie da pele ao menos a cada 6 meses (POPE et
al.,2012).

CONCLUSAO

A realizacdo desta pesquisa possibilitou identificar que a epidermolise bolhosa é uma
patologia rara e de dificil diagndstico, possui diversas complicagdes, com isso, sua prevengdo
e tratamento sdo de extrema importancia no manejo clinico

Além disso, destaca-se ainda a relevancia desta pesquisa, uma vez que 0s estudos nessa
tematica ainda sdo escassos e € importante estimular o desenvolvimento e aprimoramento de
mais pesquisas e debates sobre a epidermoOlise bolhosa, sendo primordial para o
compartilhamento dos conhecimentos, provendo mais conhecimento aos profissionais de salde,

bem como aos pacientes e seus familiares.
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RESUMO:As ictioses configuram-se por serem um grupo heterogéneo de enfermidades dentro
das genodermatoses. Caracterizada por alteracdes genéticas que interferem no processo de
queratinizacdo do extrato corneo da pele, a presenca de hiperplasia da epiderme traz como
consequéncia a descamacdo anormal e retencdo de escamas cutaneas, sinais clinicos presentes
em todas as subformas da ictiose. Sendo assim, as ictioses podem ser divididas entre as ndo
sindrémicas, com acometimento cutaneo exclusivo, ou sindrémicas, quando o quadro também
esta atrelado a alteracdes sistemas. Tal artigo tem como finalidade abordar alguma das formas
mais comuns das ictioses ndo sindrémicas, analisando sua incidéncia, apresentacdo
histopatoldgica, manifestacdes clinicas e abordagem geral sobre tratamentos. Para tal,
confeccionou-se esta revisao de literatura narrativa, composta por trés textos de artigos online
e dois capitulos de livros de dermatologia geral, datados entre os anos de 2010 e 2023. Tal
revisdo abordou os topicos supracitados em relacdo as ictioses vulgar, ligada ao cromossomo
X, arlequim, lamelar e epidermolitica, além de bebés colddio e eritrodermia ictiosiforme
congénita. Concluiu-se que cada forma da genodermatose abordada apresenta um prognéstico
diferenciado, de acordo com o perfil de acometimento da epiderme em cada um de seus
subtipos. Sendo assim, a progressao da enfermidade pode cursar desde a regresséo dos sintomas
ou até a mortalidade precoce. Além disso, tal dermatose ndo possui cura, havendo a necessidade
de manejos especificos de acordo com seu modo de apresentacdo, que vao desde um suporte
neonatal adequado para avaliacdo de desenvolvimento, além de tratamento tépicos com cremes
emolientes e queratoliticos, além de retindides sistémicos em casos mais graves, para melhor
controle das lesGes.

Palavras-chave: Ictiose; Anormalidades da Pele; Recém-Nascido.

INTRODUGAO

As genodermatoses sdo doencas de acometimento cutaneo que envolvem alteragfes
genéticas, principalmente hereditarias e, eventualmente, apds mutacGes. Sdo consideradas
relativamente raras e, entre os tipos mais observados, encontram-se as ictioses (RIVITTI, 2018).

A ictiose configura-se como um grupo heterogéneo de doencas, herdadas ou adquiridas,
que tem em comum a diferenciacdo anormal dos queratinocitos, células presentes na epiderme.
Neste caso, ha presenca de hiperplasia da camada epidérmica, causando um aumento do extrato
cdrneo e consequente descamacéo cutanea permanente e continua, podendo afetar parte ou todo
o tegumento (RIVITTI, 2018; AZULAY, 2021).
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Dentre as classificacBes das ictioses, a vertente clinica foi responsavel por diferenciar o
subtipo hereditario em dois grandes grupos, sindrdbmicos, o qual as alteracfes cutaneas se
associam a alteracdes sistémicas, e ndo sindrémicas, em que a expressdo da doenca se restringe
apenas a pele. Ademais, as ictioses hereditarias podem ser divididas entre congénitas, com
manifestacdes clinicas do periodo nascimento até a primeira semana de vida ou de inicio tardio,
além de hiperproliferativas ou de retencdo (AZULAY, 2021).

No subgrupo das ictioses hereditarias ndo sindrémicas estdo presentes, entre outras, 0S
tipos ictiose vulgar, ictiose ligada ao cromossomo X, bebé colodio, ictiose arlequim, ictiose
lamelar, ictiose epidermolitica eritrodermia ictiosiforme congénita, as quais serdo abordadas

com mais detalhamento nesta revisao.

OBJETIVO

O objetivo desta revisdo de literatura configura-se na elaboracdo de uma abordagem
geral sobre os subtipos mais comuns das ictioses hereditarias ndo sindrémicas, com enfoque em
sua epidemiologia, manifestacdo histopatologica, apresentacao clinica e tratamento, quando

houver.

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo de literatura narrativa. Para a coleta de artigos relevantes ao
tema, utilizou-se como ferramenta os sites de busca online Scielo e Lilacs, priorizando textos
publicados entre os anos de 2018 e 2023. Entretanto, devido a sua relevancia e atualidade dentro
do assunto, utilizou-se de artigos datados desde 2010 para a confeccdo da reviséo.

Ademais, contou-se com auxilio de livros da &rea de dermatologia geral em formato
digital, com edigdes entre os anos de 2018 e 2021. Sendo assim, para a confeccdo deste relato,
contou-se com trés artigos e dois capitulos de livros.

Por fim, as imagens utilizadas sdo referentes a acervo préprio do autor, sendo

modificadas quando necessario, a fim de ndo comprometer o anonimato dos pacientes.

REVISAO DE LITERATURA

Ictiose vulgar
Caracteriza-se como o0 tipo mais comum de ictiose, com epidemiologia de 1/300

criancas nascidas vivas, sem prevaléncia entre raca ou sexo, além de ser uma genodermatose
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autossomica dominante ndo congénita, como manifestagdes principalmente o 1° ano de vida da
crianca (AZULAY, 2021).

Sua apresentacdo histopatoldgica caracteriza-se por hiperceratose associada a
diminuicdo ou auséncia da camada granulosa. Além disso, também possui deficiéncia de
profilagrina, proteina presente nos cornedcitos cutaneos e responsavel pela organizacdo dos
filamentos de queratina e sua ligagdo com o envelope corneificado, sendo que a disfuncdo
interfere no destacamento dos cornedcitos, causando as escamas na pele (AZULAY, 2021).

Quanto ao quadro clinico, varia entre casos mais brandos, com xerodermia, enquanto as
manifestacBes mais intensas cursam com grandes escamas cutaneas evidentes, poligonais, que
evidenciam um aspecto de aspereza a pele, principalmente em areas extensoras dos membros.
Pode estar relacionada a hiperlinearidade e ceratodermia palmoplantar. Comprometimento de
face é raro e, quando ocorre, caracteriza-se por ser bem discreto enquanto as regies de dobras
flexurais sdo poupadas. Pode involuir com o aumento de idade da crianca acometida
(AZULAY, 2021).

Ictiose recessiva ligada ao X n&o sindromica

Segundo tipo mais comum de ictiose, com epidemiologia de 1/2000 a 1/6000 criancas
nascidas vivas. Por ser uma genodermatose recessiva ligada ao cromossomo X, é exclusiva do
sexo masculino (AZULAY, 2021).

A histopatologia é representada pela deficiéncia na atividade da enzima esteroide-
sulfatase, ocasionando acimulo de sulfato de colesterol nas células epidérmicas e consequente
maior adesividade entre si, dificultando a protedlise dos desmossomos no estrato cérneo
(AZULAY, 2021).

Por fim, as manifestacfes clinicas iniciam logo ap6s o nascimento, com descamacado
fina, que diminui por um periodo e retorno aos 4 meses de idade. Apresenta escamas grandes e
de cor escura, podendo ser chamada de ictiose nigricante, que afeta pescoco e pavilhdes
auriculares, além de regides de flexura. Neste caso, as regides palmoplantares ndo sao
acometidas. Pode ocasionar opacidade de cornea, sem afetar a acuidade visual, e criptorquidia
(AZULAY, 2021).

Ictiose arlequim

Disturbio raro com heranga autossdmica recessiva congénita. Possui epidemiologia de
1/300.000 nascidos vivos, havendo grande incidéncia de natimortalidade (RAYMUNDO et al.,
2010; AZULAY, 2021).
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E causada por uma mutacdo e perda de funcio do gene ABCAI12, localizado no
cromossomo 2q35, que acarreta o defeito de transporte de lipidios intracelulares, formando
granulos lamelares anormais, estes secretados na epiderme e causando escamas hiperceratéticas
espinhosas (RAYMUNDO et al., 2010).

Ao nascer, a crianga possui intensa ceratose, com a pele semelhante a couro, de
coloragéo esbranquicada e com fendas profundas, que acaba por restringir 0s movimentos. As
areas flexoras sdo acometidas, levando a deformidade nas articulagBes. Pode apresentar
ectropio e eclabio, olhos involuidos, malformacdo do pavilh@o auricular, hipoplasia de nariz e
dedos poucos desenvolvidos (Figura 1) (RAYMUNDO et al., 2010; AZULAY, 2021).

A elevada taxa de mortalidade estd relacionada a desidratacdo, disturbio
hidroeletroliticos e metabdlicos, infec¢bes e problemas respiratorios, sendo este ltimo
relacionado a dificuldade de mobilizacdo do térax. Ademais, as caracteristicas faciais podem
restringir a alimentacdo, podendo levar a hipoglicemia e desidratacdo (RAYMUNDO et al.,
2010).

Bebé colddio

Neste caso, ha a apresentacdo de um distarbio que pode acarretar outras ictioses
congénitas autossémicas recessivas, sendo que cerca de 10% dos bebés colodios evoluem para
uma pele normal (AZULAY, 2021).

Nos achados histopatoldgicos observa-se hiperceratose ortoceratética, hipogranulose e
tampdo ceratotico folicular com obstrucdo das glandulas sudoriparas (AZULAY, 2021).

Nesta genodermatose, os bebés nascem principalmente pré-termo e como se estivessem
recobertos em toda sua extensdo por uma membrana transparente, o que prejudica o controle
da temperatura corp6rea. Além disso, podem apresentar ectropio, eclabio, orelhas rudimentares,
obstrucdo de narinas e atrofia de dedos. Com o passar dos dias, esta membrana se rompe e deixa
a pele com escamas lamelares distribuidas pelo corpo, além de causar fissuras em areas de
flex&o e palmoplantares, podendo ocasionas infec¢des (AZULAY, 2021).

Ictiose lamelar

Dermatose congénita de heranca autossdmica recessiva que possui incidéncia de
1/200.000 nascidos vivos, para ambos 0s sexos. E causada pela mutacdo no gene
transglutaminase 1 no cromossomo 14, o que ocasiona hiperceratose, paraceratose focal,
hipergranulose com células pseudovacuoladas e atividade mitotica aumentada (MORAES et
al., 2019; AZULAY, 2021).
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Comumente, a crianca como bebé colddio, com suas caracteristicas comuns, entre elas
ectropio, eclabio e orelhas rudimentares. Posteriormente, a crianca ird evoluir para quadro de
escamas grossas, poligonais e escuras na pele, com descamagdes no couro cabeludo e alteragdes

no cabelo, com quadro de alopecia (Figura 2). Ademais, pode apresentar episodios de
hipertermia pela obstrucdo das glandulas sudoriparas (MORAES et al., 2019; AZULAY, 2021).

A eritrodermia ictiosiforme congénita (EIC) apresenta caracteristicas muito semelhantes
a lamelar, tanto em questdes genéticas, epidemioldgicas e pela apresentacdo primaria em bebé
colddio. Apesar de ambas as formas apresentarem eritema, na EIC ele é mais intenso e as
escamas sao mais finas e translucentes, enquanto na forma lamelar, hd menos eritema e as
escamas S0 mais grosseiras, em virtude da ceratose (AZULAY, 2021).

Ictiose/hiperceratose epidermolitica

Genodermatose autossomica dominante rara, com epidemiologia de 1/250.000 nascidos
vivos, de ambos o0s sexos, decorrente da mutacao no gene das citoqueratinas 1 e 10, localizados
nos cromossomos 12q13.3 e 17¢g21. fazendo com que haja edema intracelular nos queratinécitos
suprabasais, resultando em bolhas intraepidérmicas (AZULAY, 2021).

O quadro inicia logo ap6s o0 nascimento, com aparecimento de eritema e bolhas, as quais
podem ser extensas e colocar em risco a vida da crianca. Posteriormente, as lesdes bolhosas
adquirem aspecto ceratésico, podendo ser localizado ou generalizado, acometendo as areas
flexoras (Figura 3). Quando a mutacdo estd relacionada a citoqueratina 1, pode ocorrer
hiperceratose palmoplantar, o que ndo ocorre quando a mutacdo acomete a citoqueratina 10
(MENDES et al., 2013).

Tratamento

O tratamento da maioria das ictioses se configura na utilizagéo de cremes emolientes e
queratoliticos, além de retindides topicos ou sistémicos, em casos mais graves. No bebé colddio
e principalmente na ictiose arlequim, faz-se necessario a manutencdo do equilibrio eletrolitico
e da temperatura, além do controle do risco de infeccBes. Por fim, deve-se atentar nas
necessidades caldricas e hidricas do paciente, além de fazer reposi¢éo de vitamina D quando
necessario (MENDES et al., 2013; AZULAY, 2021).

CONCLUSAO
Conclui-se que as ictioses sdo doencas de manifestagdes raras dentro das
genodermatoses. Suas diferentes formas de apresentacdo sdo decorrentes dos diversos

mecanismos, congénitos ou ndo, entretanto, sua principal caracteristica é a ocorréncia de
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descamacdo da camada epidérmica da pele em virtude da disfungdo do extrato corneo. Seu
progndstico € varidvel de acordo com sua variante e ndo possui tratamento efetivo na maioria

dos casos, sendo necessario o controle dos sintomas, a fim de ndo se ter uma evolugéo grave.

Figura 1. Ictiose Arlequim

Fonte: Acervo préprio dos autores.

Figura 3. Ictiose Epidermolitica
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Fonte: Acervo préprio dos autores.
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RESUMO: A asma grave ¢é classificada como uma Doenga Rara que apresenta uma condi¢ao
que requer doses médias ou doses altas de corticosteroides inalatérios, juntamente com outros
medicamentos, para o controle eficaz dos sintomas da doenca. E classificada como uma
condicdo pulmonar cronica que pode ser debilitante e potencialmente fatal se ndo for
adequadamente controlada. No Brasil, existem aproximadamente 3,7% com o diagnostico desta
patologia, 0 que representa uma prevaléncia baixa, porém, o controle dos sintomas sdo cruciais
para todos o0s tipos de asma existentes, vislumbrando que esta busca possa ser alcancar através
do uso correto de inaladores, a adesdo a medicacdo e os tratamentos ndo farmacoldgicos,
resultando no seu controle para evitar futuros agravos. Diversos fatores influenciam para o
prognostico da asma grave, dentre eles estdo os fatores como tabaco, alergias, fatores
ambientais, a inatividade e a ndo adesdo ao tratamento podem impedir um bom controle da
asma. Apesar da continua pesquisa e desenvolvimento de novas terapias para o seu controle e
tratamento, a asma grave continua sendo uma condicao desafiadora a ser gerenciada pela equipe
de satde. O diagnostico de asma grave releva uma condicdo bastante complexa e que requer
assisténcia cuidadosa e tratamento continuo da equipe multiprofissional em satde. E essencial
gue o0s pacientes com asma grave trabalhem em conjunto com sua equipe de saude
multiprofissional para desenvolver um plano terapéutico de tratamento personalizado que
atenda as suas necessidades suas condi¢des especificas e pontuais. Com o tratamento e apoio
adequados da equipe de salde, os pacientes com asma grave podem levar e ter uma melhor
qualidade de vida e sem complicagoes.

Palavras-chave: asma grave; doenca rara; doenga pulmonar.

INTRODUCAO

A asma grave € caracterizada por ser uma condicédo rara, que afeta aproximadamente
3,7% das pessoas com diagnostico de asma. E uma forma complexa da doenca e de dificil
manutencio e controle, podendo levar a sintomas graves e até mesmo ocasionar a morte. E
importante que pacientes com asma grave recebam tratamento adequado para auxiliar no seu
controle e sintomas, resultando em uma melhorar qualidade de vida (FERNANDES et al.,
2014).
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A asma grave esté relacionada diretamente sobre os niveis dos sintomas e na resposta a
medicacdo, ela é uma condi¢do crbnica de caracteristica inflamatoria, que causa estreitamento
das vias aéreas, caracterizada por sintomas como tosse, chiado no peito, falta de ar e aperto no
peito, que podem se tornar mais frequentes e intensos ao longo do tempo, se ndo tratado
(BRASIL, 2013).

Para 0 seu tratamento, & necessario doses médias e/ou altas de corticosteroides
inalatorios, bem como outros medicamentos para controlar os sintomas, que séo identificados
de forma persistentes, apesar do uso de corticosteroides inalatérios em altas doses e outros
medicamentos de controle (ALVAREZ-GUTIERREZ et al., 2020).

Embora todos os tipos de asma, incluindo a asma grave, sejam condi¢Ges cronicas, a
asma grave requer um tratamento mais intensivo para poder controlar os sinais e sintomas,
caracterizando a sua gravidade, comparada com as demais (FERNANDES et al., 2014).

De acordo com a IV Diretrizes Brasileiras para o Manejo da Asma (2006), para o
tratamento da asma grave € necessario concentrar-se na importancia do acompanhamento
individualizado e na distribuicdo de tratamentos biologicos, com énfase no gerenciamento de
sintomas e a sua consideracdo de seguranca e eficacia, sendo importante trabalhar em
colaboracdo com profissionais de saude qualificados para desenvolver um plano de terapéutico
individualizado e que gere a reducéo dos sintomas e risco de complicacdes.

Essas diretrizes se aplicam tanto a pacientes adultos quanto para pacientes pediatricos
com diagnéstico de asma grave, e sendo adaptadas a realidade do Brasil. E essencial trabalhar
em estreita colaboracdo com um profissional de salude para gerenciar adequadamente a asma
grave e prevenir exacerbacdes e/ou complicacGes decorrentes do manejo inadequado do
tratamento (BRASIL, 2021).

Segundo Costa, 2016, o tratamento e 0 monitoramento adequados S0 essenciais para
controlar a asma grave de maneira satisfatoria, sendo fundamental um conjunto de ac¢Ges pelos
profissionais da saude para desenvolver um plano individualizado no tratamento e no manejo
correto.

Além dos medicamentos, outras medidas podem ajudar a controlar a asma grave e suas
complicages, como por exemplo, evitar desencadeadores, como a fumaga de cigarros,
poluentes atmosféricos e alérgenos, e monitorar a funcdo pulmonar regularmente. Em casos
complexos e ndo controlados pode ser necessario internamento hospitalar ou uso de ventilador
mecénico (PONTE; SOUZA-MACHADO, 2021).
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Diante disto, a asma grave é uma condigdo séria que requer tratamento adequado e
monitoramento intenso. E importante trabalhar em parceria com profissionais de saide para
desenvolver um plano de tratamento individualizado que atenda as necessidades especificas de
cada paciente e ajude a controlar efetivamente os sintomas.

Com o tratamento adequado, a maioria das pessoas com asma grave pode levar uma
vida ativa e saudavel. Entdo a questdo norteadora desta pesquisa é: quais os abordagem pode

envolver o diagndstico de asma grave ndo controlada?

OBJETIVO
Identificar os aspectos que envolvem a asma grave nao controlada e a importancia de

um tratamento adequado, por meio de artigos cientificos desenvolvidos a partir da literatura.

METODOLOGIA

A trajetoria metodoldgica utilizada nesta pesquisa incide por meio de uma revisao
sistematica da literatura sobre a tematica envolvendo asma grave ndo controlada, seguida por
uma analise critica dos principais temas identificados.

A busca da pesquisa ocorreu nas bases eletrdnicas utilizadas foram aL.iteratura Latino-
Americana e do Caribe em Ciéncias de Saude (LILACS) e no Index Medicus do Pacifico
Ocidental (WPRO), por meio da Biblioteca Virtual em Saude (BVS), utilizando os seguintes
termos de busca: "asma”, “grave" e "doenca rara".

Foram selecionados apenas 4 artigos que abordavam e focavam na asma grave nao
controlada e seus aspectos enfrentados pelos pacientes, que respondiam a questdo norteadora
desta pesquisa. Os artigos selecionados foram identificados e analisados em profundidade, a

fim de fornecer uma visdo abrangente e critica sobre a asma grave ndo controlada.

REVISAO DA LITERATURA

A definicdo de asma grave se caracteriza por apresentar pacientes ndo controlados,
com sintomas e exacerbacoes frequentes, independente do seu tratamento, que necessite de altas
doses de ICS/LABA, ndo controlada ou s6 controlada com CO, seja uso crénico ou ciclos
repetidos, é decorrente de fatores modificaveis, tais como, os fatores externos que séo: adesdo
ao tratamento, técnica inalatéria e comorbidades checadas e controladas (GINA, 2018;
HEKKING, 2015).
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O diagnostico da gravidade da asma nédo € de facil categorizacdo, pois estudos de
prevaléncia demostraram a asma grave deve levar em consideragdo varios fatores, como adeséo
e acesso ao tratamento, técnica inalatoria, diagndsticos diferenciais e comorbidades prevalentes
(FERNANDES et al., 2014).

Aproximadamente 3,7% sdo asmaticos graves, que mesmo otimizando o tratamento
— ndo apresentam controle dos sintomas, com técnica adequada e adesdo (FERNANDES et al.,
2014).

De acordo com as diretrizes da GINA, pelo menos um dos seguintes critérios que
qualifica o paciente com o diagnostico, de as asmas graves nao controlada ou ndo, conforme
apresenta a imagem a seguir.

Imagem 1: Diretrizes da GINA com a descri¢cdo dos critérios de ama nao controlada

A i i i i A\
Pelo menos um dos seguintes critérios qualifica um paciente como tendo asma nao controlada
Uso frequente de CO Exacerbagbes graves Controle de Sintomas
insatisfatoério
r R 4 \ [ Mau controle dos h
ExacerbagGes O, Exacerbagbes graves: sintomas:
frequentes: - >1 exacerbacio por + Sintomas frequentes
+ 22 exacerbagoes por ano que requer § X?lvulz(.;c?:hsnﬁ%:da por
ano que requerem hospitalizagdo asma
corticosterdides orais « Noite'acordado
devido a asma
LG 4 < 4 L %
A J

Fonte: GINA, 2018

A fenotipagem sdo as caracteristicas observaveis de uma doenga, como morfologia,
desenvolvimento, propriedades bioguimicas ou fisioldgicas ou comportamento (CARDOSO,
2017).

Para os pacientes com um fendtipo identificado de doenca pulmonar obstrutiva podem
ser compartilhado um grupo de caracteristicas clinicas, funcionais e / ou inflamatorias, sem
qualquer tipo de implicacdo de um mecanismo subjacente comum, tais como: asma alérgica,
doenca respiratoria exacerbada por aspirina, asma eosinofilica grave (CARDOSO, 2017).

De acordo com GINA, 2018, o endo6tipo € um subtipo de doenga, definido
funcionalmente e patologicamente por um mecanismo molecular distinto ou por respostas de

tratamento distintas, entre os pacientes com doenca pulmonar obstrutiva, € provavel que haja
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varios endotipos especificos associados a causas moleculares subjacentes divergentes e com
respostas distintas ao tratamento.

Jé esses endotipos podem ou ndo se alinhados com fendtipos clinicos ou inflamato6rios
identificados a partir de estudos limitados a asma ou a DPOC, tais como o enfisema devido a
deficiéncia de alfal-antitripsina (REDDEL, 2019).

Os Biomarcadores tém uma caracteristica definida como uma medida de ser um
indicador de processos biolégicos normais, processos patogénicos ou resposta a uma
intervencdo, os principais exemplos potenciais sdo: FeNO, eosindfilos sanguineos - mas estes
podem ndo atender aos critérios de qualidade para biomarcadores (ANDERSON, 2008;
REDDEL, 2019).

Para o diagndstico do fenotipo T2/ eosinofilico é necessario a intervencdo da medicina
de precisdo que e orientada por fenotipos e biomarcadores (GINA, 2018).

O tratamento especifico ao perfil do paciente com inflamacdo tipo T2 se caracteriza
pelos eosindfilos sanguineos > 150cells/UL e/ou; FeNO > 20 ppb e/ou; eos escarro > 2% e/ou;
asma desencadeada por alérgeno e/ou; a necessidade de CO de manutencdo, com a repeticado

hemograma e FeNO ateé trés vezes, em uso de menos dose de CO se possivel (GINA, 2018).

Tabela 1: Critérios pata o diagndstico de ADC

Tabela 1. Critérios diagnodsticos de ADC (SEPAR — 2005)
Critérios maiores
. Uso de corticoides orais de forma continua ou por mais de seis meses no ultimo ano.

. Uso continuo de corticides inalados em altas doses (budesonida ou equivalente >
1200 mcg/dia ou fluticasona > 880 mcgr/dla) associados a outra droga de
manutencao, como beta-2 agonista de longa duragao.

Critérios menores

" Necestsidade diaria do uso de beta-2 agonista de curta duracao como medicacdo de
resgate.

. VEF, menor que 80% do tedrico previsto ou variabilidade do PFE (pico de fluxo
expiratdério) maior que 20%.

. Uma ou mais visitas por asma a servicos de urgéncia no ultimo ano.
. Trés ou mais cursos de corticoide oral no Gltimo ano.

. Episddio prévio de crise asmatica com risco de vida.

. Rapida deterioracédo da fungao pulmonar.

Fonte: SEPAR, 2005

E necessario enfatizar a individualizagio do tratamento e a selecéo biol6gica com as
recomendacgdes para 0 acompanhamento das pacientes com asma grave, que abordam
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apontamentos para diagndstico e tratamento da asma grave, como por exemplo, a fenotipagem,
uso de biomarcadores e novos tratamentos que séo analisados por um painel de uma equipe
especialista (PINTO et al., 2021).

As recomendacdes para o tratamento e controle da asma grave abordam o uso de
biomarcadores, além de identificar preditores de resposta para individualizar planos
terapéuticos para o tratamento (ALVES et al., 2020).

O tratamento e o monitoramento adequados sdo fundamentais para o controle
satisfatorio da asma grave. A sua gravidade é determinada com base na quantidade de
medicacdo necessaria para controla-la, porém, apesar de ser uma condi¢do grave, com
tratamento e monitoramento adequados, a maioria das pessoas com asma grave pode levar uma
vida ativa e saudavel (PONTE; SOUZA-MACHADO, 2021).

O uso da corticoterapia inalatéria em altas doses combinadas com beta-2 agonistas de
acao prolongada, antagonistas dos receptores muscarinicos de acdo prolongada e agentes
bioldgicos demonstrou eficacia no controle da asma (ALVAREZ-GUTIERREZ et al., 2020).

Outro ponto que muitas vezes ndo é levado em consideracao € a utilizacdo de cursos
menores de CO para o tratamento desses pacientes, estudos mostram que a partir de quatro
ciclos por ano, ja aumentam consideravelmente os riscos de complicagdes relacionadas ao CO,
sendo importante ressaltar as consequéncias que o0 uso crdnico de CO pode ter nos pacientes,
seja em doses fixas ou em cursos ao longo do tempo (SULLIVAN, 2018).

CONCLUSAO

A asma grave é uma doenga complexa e que necessita de um grande acompanhamento,
para confirmacdo do seu diagndstico é necessario o rastreamento de comorbidades e controle
de alteracOes fisicas e emocionais, cuidados ambientes domiciliar e trabalho mudanca de
habitos e vicios, adesdo ao tratamento, técnicas inalatérias eficaz e a progressdo maxima de
tratamento.

Esta pesquisa mostrou a importdncia do acompanhamento sistematico e suas
repercussdes clinicas no manejo do paciente com asma grave ndo controlada. Seu principal
desafio é o diagnostico precoce e o tratamento, além de apresentar escassez na literatura para o

compartilhamento de conhecimento por meio de artigos cientificos.
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FIBROSE PULMONAR IDIOPATICA

Maria Enedina Scuarcialupit

Amanda Matias Alves?

Lazuir Braga Matos do Nascimento?

Maria de Lourdes Navarro de Lima Medeiros?
Roberta Kelly Brito de Oliveira®

Saionara Ferreira de Araljo®?

IMédica Pneumologista;

2 Especialista em Doengas Raras;

3Doutora em Ciéncias da Religides.
enedinapneumo@enedinapneumo.com

RESUMO: A Fibrose Pulmonar Idiopatica (FPI) é uma doenca pulmonar crénica e progressiva
que afeta principalmente pessoas idosas, causando danos aos pulmdes e cicatrizes que levam a
diminuicdo da capacidade pulmonar, dificuldade respiratoria e tosse seca. O objetivo deste
artigo e fornecer uma visao geral da FPI, incluindo fatores de risco, diagnostico, tratamento e
manejo. A epidemiologia da FPI mostra que ela € mais comum em homens e em pessoas com
historico de tabagismo, e sua prevaléncia tem aumentado nos ultimos anos. O diagnéstico da
FPI é complexo e envolve uma avaliagdo multidisciplinar, incluindo exames de imagem e testes
de funcdo pulmonar. O tratamento da FPI inclui medicamentos que reduzem a inflamacéo e a
fibrose, oxigenoterapia, transplante pulmonar e cuidados paliativos. A equipe multidisciplinar
¢ fundamental no manejo da FPI, fornecendo suporte emocional, reabilitacdo pulmonar e
tratamento de complicag@es associadas. E importante aumentar a conscientizacio sobre a FPI
para melhorar o diagndstico precoce e o tratamento da doenca.

Palavras-chave: fibrose pulmonar idiopéatica; doenca pulmonar; capacidade pulmonar;
tratamento; equipe multidisciplinar.

INTRODUCAO

A fibrose pulmonar idiopatica (FPI) é uma doenga pulmonar intersticial cronica,
caracterizada pela formagéo excessiva de tecido conjuntivo (fibrose) nos pulmdes, resultando
em dificuldade respiratdria progressiva e comprometimento da qualidade de vida. A FPI é
considerada uma doenca rara, com uma prevaléncia estimada de 13 a 20 casos por 100.000
pessoas, sendo mais comum em homens acima de 50 anos (MOREIRA et al., 2019).

A etiologia da FPI ainda ndo é completamente conhecida, embora se acredite que seja
resultado de uma interagdo complexa entre fatores ambientais e predisposicdo genética. A
exposicao a agentes ambientais, como poeira organica, produtos quimicos e fumaca de cigarro,
tem sido associada ao desenvolvimento da doenca em alguns casos. Além disso, estudos tém
identificado mutacOes genéticas especificas que podem aumentar o risco de desenvolvimento
da FPI (RAGHU et al., 2020).
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A progressdo da FPI é variavel e pode ser imprevisivel, com alguns pacientes
apresentando um declinio rapido da funcdo pulmonar e outros com um curso mais lento da
doenca. O diagndstico da FPI é baseado na histéria clinica do paciente, exame fisico, exames
de imagem e testes de funcao pulmonar (CAMINDI et al., 2021).

Atualmente, ndo ha cura para a FPI e o tratamento visa principalmente controlar os
sintomas e retardar a progressao da doenca. Os tratamentos incluem terapias farmacoldgicas,
como corticosteroides e imunossupressores, e terapias ndo farmacoldgicas, como
oxigenoterapia e reabilitacdo pulmonar. Em alguns casos, o transplante pulmonar pode ser uma
opcao (TRAVIS et al., 2022).

Embora os avangos na compreensdo da patogénese da FPI tenham levado a novas
opcodes de tratamento, ainda existem lacunas significativas no conhecimento sobre a doenca. A
identificacdo de biomarcadores precoces da doenca, melhores critérios de diagndstico e
prognostico e novas terapias € uma area ativa de pesquisa. Além disso, a necessidade de um
melhor entendimento dos mecanismos patogénicos subjacentes a FPI continua a ser um
importante desafio na area da fibrose pulmonar intersticial (FERNANDEZ et al., 2020).

Neste artigo, revisaremos 0s avangos recentes na compreensdo da patogénese da FPI,
bem como as principais abordagens terapéuticas disponiveis para a doenca. Também

discutiremos as principais lacunas no conhecimento e as perspectivas futuras.

OBJETIVO
Este artigo tem como objetivo revisar os avancos recentes na compreensdo da

patogénese da FPI, bem como as principais abordagens terapéuticas disponiveis para a doenca.

METODOLOGIA

Foi realizada uma busca sistematica na literatura cientifica, utilizando as principais
bases de dados, como PubMed, Scopus, Scielo e Medline, com os seguintes termos de busca:
"fibrose pulmonar idiopatica”, "patogénese”, "diagndstico”, "tratamento” e "progndstico".
Foram incluidos artigos publicados nos ultimos 10 anos, com texto completo disponivel e

escritos em inglés, portugués ou espanhol.

REVISAO BIBLIOGRAFICA

91



A patogénese da fibrose pulmonar idiopética (FPI) é complexa e envolve multiplos
processos celulares e moleculares. Acredita-se que a FPI seja uma doenca resultante de uma
interagdo complexa entre fatores genéticos e ambientais (NATHAN et al., 2019).

Um dos principais eventos na patogénese da FPI ¢ a lesdo do epitélio pulmonar, que €
responsavel pela barreira fisica e imunolégica dos pulmdes. A lesdo do epitélio pulmonar pode
ocorrer devido a exposi¢do a agentes toxicos, como poeira organica ou poluentes atmosféricos,
ou devido a outras condigdes, como refluxo gastroesofagico. A leséo do epitélio pulmonar leva
a liberacdo de citocinas e quimiocinas, que atraem células inflamatorias para o tecido pulmonar
(RAGHU et al., 2022).

As células inflamatorias, como macrofagos, linfocitos e neutrofilos, produzem uma série
de mediadores inflamatérios, como o fator de crescimento transformante beta (TGF-B),
interleucina-1 (IL-1), interleucina-6 (IL-6) e interleucina-8 (IL-8), que promovem a
proliferacdo de fibroblastos e a deposicao de matriz extracelular (MEC) no pulméo (RICHELDI
etal., 2021).

Os fibroblastos sdo as células responsaveis pela producdo da MEC, que é composta
principalmente de colageno, elastina e proteoglicanos. Na FPI, os fibroblastos sdo ativados e
proliferam em excesso, produzindo grandes quantidades de MEC. Essa producéo excessiva de
MEC leva a formacdo de cicatrizes (fibrose) nos pulmdes, que interferem na troca gasosa
normal e reduzem a fungéo pulmonar (KING et al., 2021).

Além disso, evidéncias recentes sugerem que a FPI também envolve alteragbes na
biologia celular e molecular dos alvéolos pulmonares, incluindo alteracdes na homeostase do
surfactante pulmonar e no metabolismo lipidico, que podem contribuir para a progressao da
doenca (RAGHU et al., 2018).

Embora a patogénese da FPI ainda ndo seja completamente compreendida, avancos
recentes na pesquisa sugerem que a doenca envolve uma interacdo complexa entre multiplos
processos celulares e moleculares. A identificacdo de biomarcadores precoces da doenca,
melhores critérios de diagnostico e prognostico e novas terapias direcionadas sao areas ativas
de pesquisa na area da fibrose pulmonar intersticial (MARTINEZ et al., 2021).

As vias fibroticas sdo um conjunto de processos bioldgicos que resultam na deposicao
excessiva de matriz extracelular (MEC) e formagéo de cicatrizes em um tecido. Essas vias séo
ativadas em resposta a danos teciduais, infeccdes cronicas, doencas inflamatorias e outros
estimulos (LEY B et al., 2023).
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A cicatrizagdo é o processo bioldgico pelo qual o corpo repara os tecidos danificados,
incluindo a formacédo de cicatrizes. Na cicatrizacdo normal, as células do tecido danificado
proliferam e migram para a area lesionada. Células inflamatdrias também sdo recrutadas para o
local da leséo, onde produzem citocinas e fatores de crescimento que promovem a proliferacdo
de fibroblastos e a deposicdo de MEC (RYERSON et al., 2020).

Os fibroblastos sdo as células responsaveis pela produgdo de MEC, que é composta
principalmente de colageno, elastina e proteoglicanos. Na cicatriza¢cdo normal, a deposi¢do de
MEC ¢ temporaria e gradualmente substituida por tecido normal. No entanto, em algumas
situacbes, como na fibrose pulmonar idiopéatica (FPI), a deposicdo de MEC é excessiva e
persiste, resultando em cicatrizes permanentes e disfuncao tecidual (PIMENTA et al., 2018).

Existem vaérias vias fibréticas que podem ser ativadas durante a cicatrizacao e contribuir
para a fibrose pulmonar. Uma das principais vias é a via do fator de crescimento transformante
beta (TGF-B), que € ativada em resposta a lesdes teciduais e inflamacdo. O TGF-3 promove a
proliferacdo de fibroblastos e a producdo de MEC, e também inibe a degradacdo da MEC,
resultando na acumulacgéo excessiva de MEC e formacéo de cicatrizes (PEREIRA et al., 2019).

Outras vias fibréticas incluem avia do fator de crescimento derivado de plaguetas
(PDGF), avia do fator de crescimento epidérmico (EGF), a via do fator de crescimento insulina-
simile (IGF) e a via da citocina interleucina-13 (IL-13). Essas vias também promovem a
proliferacdo de fibroblastos e a deposicdo de MEC (ALMEIDA et al., 2020).

Além disso, evidéncias recentes sugerem que a ativacao excessiva da via de sinalizacdo
da proteina quinase ativada por mitdgeno (MAPK) pode contribuir para a fibrose pulmonar, por

meio da regulacdo da producéo de MEC e da proliferacéo de fibroblastos (GOMES et al., 2019).

QUADRO CLINICO DA FPI

Os sintomas respiratorios da FPI incluem tosse seca e persistente,

Sintomas falta de ar progressiva durante atividades fisicas ou mesmo em
respiratorios repouso, cansago, chiado no peito e perda de peso inexplicavel. Esses
sintomas sdo causados pela perda progressiva da capacidade

pulmonar devido a fibrose e cicatrizagdo dos tecidos pulmonares.

Achados na O exame fisico do torax pode revelar crepitagdes pulmonares, que sao
ausculta pulmonar | sons crepitantes ou estalidos que ocorrem durante a respiracéo e

indicam a presenca de fibrose pulmonar.
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Os testes de funcdo pulmonar séo utilizados para medir a capacidade
respiratoria dos pacientes com FPI. Os principais testes séo a
Testes de funcdo | espirometria, que avalia a capacidade de inspiracdo e expiracao dos

pulmonar pulmdes, e a gasometria arterial, que mede a quantidade de oxigénio
e dioxido de carbono no sangue. Na FPI, os testes de fungdo pulmonar

mostram uma diminuicao progressiva da capacidade respiratoria.

Tomografia A tomografia computadorizada de torax € o exame de imagem mais
computadorizada | sensivel para detectar a fibrose pulmonar. A FPI é caracterizada por
de térax padrdes tipicos de opacidades reticulares e opacidades em vidro fosco

que indicam a presenca de cicatrizes e inflamagéo nos pulmaes.

a bidpsia pulmonar é o exame mais definitivo para confirmar o
Bidpsia pulmonar | diagnostico de FPI. Neste exame, uma pequena amostra de tecido
pulmonar € retirada para analise em laboratério. A bidpsia pulmonar
é geralmente realizada em casos atipicos ou quando outros exames

nao sdo conclusivos.

Historia médicae | o médico também pode avaliar a historia médica e as exposi¢des
exposicoes ambientais do paciente para determinar se ha fatores de risco para a
ambientais FPI, como tabagismo, exposi¢cdo a poeira e produtos quimicos, ou

outras doengas pulmonares.

Em resumo, o quadro clinico da FPIl é caracterizado por sintomas respiratorios
progressivos, achados na ausculta pulmonar, testes de funcdo pulmonar alterados, padrdes
tipicos na tomografia computadorizada de térax e, em alguns casos, bidpsia pulmonar para
confirmacéo diagndstica. O diagnostico precoce é importante para que o tratamento adequado
possa ser iniciado e para melhorar a qualidade de vida dos pacientes com FPI (AMORIM et al.,
2019).

Nos tltimos anos, tem havido uma crescente discusséo sobre a necessidade de uma nova
classificacdo das doengas pulmonares intersticiais (DPIs) que leve em conta 0 comportamento
da doenca ao longo do tempo, além das caracteristicas histopatoldgicas. As DPIs sdo um grupo
heterogéneo de doencas pulmonares que afetam os espagos entre as ceélulas pulmonares
(intersticio), levando a danos e inflamacéo progressiva nos pulmdes (MARTINS et al., 2019).

A classificacdo atual das DPIs, proposta pela American Thoracic Society e pela
European Respiratory Society em 2013, é baseada em critérios histopatologicos e inclui sete
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categorias: fibrose pulmonar idiopéatica, pneumonia intersticial ndo especifica, pneumonia
intersticial organizada, pneumonia intersticial com eosinofilia, granulomatose com poliangiite,
polimiosite e dermatomiosite, e outras causas conhecidas. Essa classificagdo € util para orientar
o0 diagnostico e o tratamento, mas ndo leva em consideracdo o comportamento da doenca ao
longo do tempo, 0 que pode ser importante para o prognostico e a escolha do tratamento
(FARIA et al., 2018).

Uma nova classificacdo das DPIs baseada no comportamento da doenca vem sendo
discutida nos ultimos anos e pode incluir categorias como DPIs estaveis, DPIs com progressao
lenta, DPIs com progressao rapida e DPIs associadas a outras doencas. Essa classificacdo
levaria em consideracdo o padrdo de evolucdo da doenca, permitindo um melhor progndstico e
orientacdo do tratamento. Além disso, a nova classificacdo pode incluir informacGes sobre
biomarcadores e outras caracteristicas clinicas, ajudando a identificar subgrupos de pacientes
que podem responder melhor a determinados tratamentos (CHIBANTE et al., 2020).

Embora a nova classificagdo das DPIs baseada no comportamento da doenca ainda
esteja em discussao, é importante reconhecer que as DPIs sdo um grupo heterogéneo de doencas
gue exigem uma abordagem individualizada no diagndstico e no tratamento. O
desenvolvimento de uma nova classificacdo que leve em consideragdo o comportamento da
doencga pode melhorar a compreensdo e 0 manejo dessas doencas complexas e debilitantes
(PINTO-PLATA et al., 2021).

Os testes de funcdo pulmonar sdo uma ferramenta importante para avaliar a fungéo
pulmonar e diagnosticar e monitorar doencas pulmonares, incluindo a fibrose pulmonar
idiopatica (FPI). Esses testes medem a quantidade de ar que uma pessoa pode inspirar e expirar,
a rapidez com que o ar é expirado e a eficiéncia com que os pulmdes transferem oxigénio para
o0 sangue (CAPONE et al., 2019).

Os testes de funcdo pulmonar incluem varios tipos de testes, como:

Espirometria E um teste simples e ndo invasivo que mede a quantidade de ar que

uma pessoa pode expirar € a rapidez com que o ar é expirado.

Capacidade Mede a quantidade de ar que uma pessoa pode inspirar e expirar

pulmonar total completamente.

Teste de difuséo Mede a eficiéncia com que os pulmdes transferem oxigénio para o

pulmonar sangue.

Teste de resisténcia | Mede a resisténcia das vias aéreas, 0 que pode ajudar a diagnosticar

das vias aereas e monitorar doengas como a asma.
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Os testes de funcéo pulmonar sdo uma ferramenta fundamental na avaliagdo da funcéo
respiratdria e no diagnostico e acompanhamento de doengas pulmonares, incluindo a fibrose
pulmonar idiopética (FPI). Esses testes fornecem informag6es sobre o volume e a velocidade
do ar que passa pelos pulmdes, bem como a eficiéncia da transferéncia de oxigénio dos pulmdes
para o sangue (RUFFINO et al., 2020).

A espirometria € o teste de funcdo pulmonar mais comum e € amplamente utilizado na
pratica clinica. Esse teste mede a capacidade pulmonar total, a quantidade de ar que uma pessoa
pode expirar em um segundo (volume expiratério forcado no primeiro segundo - VEF1) e 0
volume méximo de ar que uma pessoa pode expirar em um Unico sopro (volume expiratério
maximo - VEM). O resultado da espirometria fornece informagdes importantes sobre a
obstrucdo das vias aéreas, que é uma caracteristica comum em muitas doencgas pulmonares,
como a asma e a doenca pulmonar obstrutiva crénica (DPOC) (FERNANDES et al., 2020).

Outro teste de funcdo pulmonar comumente realizado é o teste de difusdo pulmonar.
Este teste mede a capacidade dos pulmdes de transferir oxigénio do ar inalado para o sangue
circulante. O resultado desse teste é expresso em mililitros de ar transferido por minuto por
milimetro de mercurio de gradiente de pressdo de oxigénio (GUIMARAES et al., 2020).

Os testes de funcdo pulmonar também incluem medidas da capacidade residual
funcional (CRF), que é a quantidade de ar que permanece nos pulmdes apds uma expiracao
méaxima, e da capacidade pulmonar total (CPT), que é a quantidade total de ar que pode ser
contida nos pulmdes. A CRF e a CPT sdo particularmente Uteis na avalia¢do de pacientes com
doencas restritivas do pulméo, como a FPl1 (CAMELIER et al., 2021).

Outros testes de funcdo pulmonar incluem o teste de resisténcia das vias aéreas, que
mede a resisténcia das vias aéreas durante a respiracao, e o teste de oximetria de pulso, que
mede a quantidade de oxigénio no sangue. O teste de caminhada de seis minutos € outro teste
importante que avalia a capacidade do paciente de se exercitar e fornece informagdes sobre a
eficacia do tratamento (RAMOS et al., 2020).

A natureza complexa da FPI requer uma abordagem multidisciplinar para o manejo
eficaz da doenga. A equipe multidisciplinar é composta por profissionais de satde de diversas
areas, como pneumologistas, radiologistas, patologistas, fisioterapeutas, enfermeiros,
assistentes sociais, nutricionistas e psicologos (HOSSNY et al., 2019).

A equipe multidisciplinar desempenha um papel fundamental na avalia¢do, diagndstico
e tratamento da FPI, fornecendo uma abordagem abrangente e holistica do cuidado do paciente.
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Os pneumologistas, por exemplo, sdo responsaveis pela avaliagdo clinica e pelo tratamento
médico da FPI, incluindo o uso de medicamentos antifibroticos e terapias de suporte respiratorio
(CARVALHO et al., 2021).

Os radiologistas, por sua vez, utilizam imagens de alta qualidade para auxiliar no
diagnostico e no monitoramento da progressdo da doenga. Os patologistas também
desempenham um papel crucial no diagndstico, fornecendo informagdes importantes sobre a
extensdo da fibrose e a presenca de outras condigdes que possam afetar o diagnostico e o
tratamento (INOUE et al., 2019).

Os fisioterapeutas podem ajudar a melhorar a funcdo pulmonar, proporcionando
técnicas de reabilitacdo respiratoria, que incluem exercicios respiratorios, técnicas de tosse
eficaz, técnicas de desobstrucao das vias aéreas e exercicios fisicos que ajudam a fortalecer os
musculos respiratorios. Os enfermeiros e assistentes sociais também desempenham um papel
importante, oferecendo suporte emocional e informagdes sobre cuidados domiciliares e
recursos comunitarios (MATALON et al., 2013).

Os nutricionistas e psicologos também sdo membros importantes da equipe
multidisciplinar, fornecendo orientagcdes sobre nutricdo adequada, planejamento de refeicdes e
terapia de aconselhamento, respectivamente. Os nutricionistas podem ajudar a otimizar o estado
nutricional dos pacientes e a minimizar o impacto da FPI na ingestdo de alimentos, enquanto
os psicologos podem ajudar os pacientes e suas familias a lidar com o estresse emocional e a
ansiedade associados a doenca (FREIRE et al., 2020).

A equipe multidisciplinar desempenha um papel critico no manejo eficaz da FPI. A
colaboracdo de profissionais de diversas areas permite uma abordagem holistica do cuidado do
paciente, que leva em consideracdo os aspectos médicos, psicolégicos e sociais da doenca. A
abordagem multidisciplinar pode melhorar significativamente a qualidade de vida dos pacientes
e seus resultados clinicos (CAPRON et al., 2017).

CONCLUSAO

A fibrose pulmonar idiopatica (FPI) é uma doenca pulmonar progressiva e debilitante
que apresenta desafios significativos para o diagnostico e tratamento eficaz. A complexidade
da FP1 exige uma abordagem multidisciplinar que envolve uma equipe de profissionais de satde
de diversas areas. A equipe multidisciplinar é fundamental para a avaliacdo, diagnostico,
tratamento e monitoramento da FPI, fornecendo uma abordagem abrangente e holistica do

cuidado do paciente.
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A evolucdo recente na compreensdo da patogénese da FPI e o desenvolvimento de
terapias antifibroticas eficazes representam uma nova esperancga para pacientes com FPI. No
entanto, apesar desses avancgos, a FPI continua sendo uma doenca devastadora, com um impacto
significativo na qualidade de vida dos pacientes e seus cuidadores.

A implementacdo de uma abordagem multidisciplinar no cuidado da FPI tem o potencial
de melhorar significativamente a qualidade de vida dos pacientes e seus resultados clinicos. A
colaboracédo eficaz entre os membros da equipe multidisciplinar pode levar a uma melhor
compreensdo da doenca, identificacdo mais precisa de fatores de risco e diagndstico mais
precoce. Além disso, a equipe multidisciplinar pode oferecer suporte emocional e informacdes
Uteis para ajudar pacientes e suas familias a lidar com os desafios da FPI.

Em conclusdo, a FPI é uma doenca complexa que requer uma abordagem
multidisciplinar para o cuidado eficaz do paciente. A colaboracdo entre diferentes
especialidades médicas e profissionais de salde é fundamental para 0 manejo adequado da
doenca e melhoria da qualidade de vida dos pacientes. A implementagdo de uma abordagem
multidisciplinar pode ajudar a avancar no conhecimento da FPIl e no desenvolvimento de

estratégias eficazes para seu diagndstico e tratamento.
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CAPITULO 11

DISTONIA
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Distonias sdo disturbios do movimento hipercinéticos, caracterizados por contracfes
musculares involuntérias, sustentadas ou intermitentes de musculos antagonistas, ocasionando
torcdo de um segmento corporal, movimentos repetitivos ou posturas anormais. Os movimentos
podem ocorrer em qualquer parte do corpo, incluindo musculatura axial e apendicular.

A primeira descricdo foi realizada em 1911 por Oppenheim, no qual relatou quatro
pacientes jovens e descreveu o quadro de movimentos involuntéarios generalizados como
“dystonia musculorum deformans”. Em 1984, o Comité Ad Hoc do Conselho Cientifico da
Fundacao para Pesquisa Médica sobre Distonia estabeleceu o primeiro consenso para defini¢éo
de distonia como uma sindrome caracterizada por “contragdes musculares sustentadas,
frequentemente causando tor¢do e movimentos repetitivos, ou posturas anormais”. Esta
definicdo tem sido mantida geralmente como a descri¢do classica de distonia. Em 1988 foi
realizada a primeira classificacdo clinica das distonias e, em 2013, foi atualizada pelo comité
internacional de Disturbios do Movimento.

A prevaléncia das distonias é variavel e, segundo revisdo sistematica de 2012, estima-
se que a prevaléncia de distonias primaria seja 16 casos por 100 mil habitantes. No entanto,
segundo o Ministério da Saude, a prevaléncia no Brasil é de, aproximadamente, 3,4 por 100 mil
habitantes para distonias generalizadas e 29,5 por 100 mil habitantes para distonias focais, das

quais o blefaroespasmo e o torcicolo espasmodico sdo as mais frequentes.

FISIOPATOLOGIA

Devido a heterogeneidade da distonia, ndo ha ainda um Unico mecanismo anatémico e
fisiopatolégico que explique todas as alteragdes observadas no quadro. A falta de alteracoes
degenerativas pontuais sugere que a distonia isolada é um distirbio dindmico decorrente de

uma anormalidade da funcao neuronal.
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Estudos de imagem funcionais demonstraram que a fisiopatologia da distonia esta
relacionada a atividades andmalas dentro do circuito neuronal dos nucleos da base e suas

conexdes eferentes para o tdlamo e o tronco cerebral, podendo haver a participacdo do cerebelo.

CLASSIFICACAO

As distonias podem ser classificadas conforme &s suas caracteristicas clinicas e
etiologia. Quanto a sua etiologia, classicamente sdo divididas em idiopaticas ou primarias e
sintométicas ou secundarias. No entanto, paralelamente ao grupo das distonias primarias, é
possivel distinguir um subgrupo especial denominado de distonias-plus em que poderiam ser
classificados como primarios, exceto por apresentarem outra manifestacdo neuroldgica
associada a distonia, como mioclonias ou parkinsonismo. Nesse grupo estdo as sindromes de
distonias levodopa (doparesponsivas) e mioclonica.

As distonias idiopaticas ou priméarias podem ser hereditarias ou esporadicas. As
hereditarias frequentemente manifestam-se nas primeiras décadas de vida e assumem forma
generalizada, como ocorrem na distonia idiopatica de torcdo e distonia parkinsoniana. Em
contrapartida, as esporéadicas manifestam-se com maior frequéncia na idade adulta, por meio de
quadros focais ou segmentares, principalmente com os tipos envolvendo a musculatura cervical
e o blefaroespasmo.

As distonias sintomaticas ou secundarias podem estar associadas a doencas neuroldgicas
degenerativas ou hereditarias (manifestam-se nas primeiras décadas de vida) ou serem
decorrentes de causas ambientais. Ou seja, estdo associadas ao uso de substancias toxicas e/ou
medicamentos, como antagonistas dopaminérgicos (distonias tardias); infeccdo do SNC,
intoxicagBes exdgenas; traumatismo cranioencefalico, acidente vascular cerebral ou resultantes
de distarbios metabdlicos, como a doenga de Wilson.

Em relacdo as caracteristicas clinicas, os parametros utilizados para classificar as
distonias sé&o:

1) Idade de inicio: lactente — nascimento até 2 anos; infancia — 3 a 12 anos;
adolescéncia — 13 a 20 anos; adulto jovem — 21 a 40 anos; adulto >40 anos;

2) Distribuicdo corporal: A distribuicdo topografica dos movimentos disténicos é
variavel e qualquer territorio muscular pode ser acometido, inclusive os masculos oculares
extrinsecos. De acordo com o territério muscular envolvido, as distonias podem ser

classificadas em: focal (afeta uma Unica regido do corpo); segmentar (dois segmentos
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contiguos); multifocal (dois ou mais segmentos ndo contiguos); unilateral/hemidistonia (afeta
0 membro superior e 0 membro inferior ipsilaterais) ou generalizada (acomete no minimo os
membros inferiores e qualquer outra parte do corpo);

3) Padrdo temporal: curso da doenca (estatico ou progressivo); variabilidade
(persistente; acdo especifica; flutuacdo diurna ou paroxisticas);

4) Caracteristicas associadas: associagdo ou ndao de outros transtornos do
movimento (distonia isolada ou combinada); ocorréncias de outras manifestacGes neurolédgicas

ou sistémicas.

MANIFESTACAO CLINICA

A distonia pode acometer quase todos 0s grupos musculares estriados, como em
membros, tronco, pescoc¢o, musculos da face, boca, laringe e faringe. Os movimentos disténicos
podem ser tipicamente padronizados, de tor¢do ou tremor, podem ser iniciados ou agravados
por acéo voluntaria e associados a ativacdo muscular de transbordamento.

Além disso, tremor pode estar presente na parte do corpo associada a distonia (“tremor
distonico”) ou na parte nao afetada (tremor associado a distonia).

Os sintomas comuns incluem fechamento forcado das péalpebras (blefaroespasmo);
aperto da mandibula, abertura for¢cada da mandibula ou protrusdo involuntaria da lingua
(distonia oromandibular ou lingual); voz aspera, tensa ou ofegante (distonia laringea ou disfonia
espasmadica); e desvio involuntario do pescoco em qualquer plano ou combinacgdo de planos
(distonia cervical ou torcicolo espasmddico). Outros sintomas sdo espasmos do tronco em
qualquer direcdo, que interferem variavelmente em deitar-se, sentar-se, ficar de pé ou andar
(distonia axial); interferéncia com tarefas manuais (muitas vezes apenas tarefas especificas
isoladamente: as cdibras ocupacionais); e envolvimento da perna, geralmente com inversao e
flexdo plantar do pé, fazendo com que o paciente caminhe na ponta dos pés. Todos esses
disturbios podem progredir lentamente até o ponto de perda completa da funcdo voluntéria da

parte afetada.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Acatisia; atetose; balismo; hemibalismo; coreia; estereotipias; mioclonia; tremor;

tiques; distdrbios de movimento associados a medicamentos, como determinados
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anticonvulsivantes, antidepressivos triciclicos em associacdo com inibidores da monoamina

oxidase (MAO); anti-histaminico e anticolinérgicos; estimulantes e antibacterianos.

DIAGNOSTICO

O diagndstico das distonias é primariamente clinico. A investigacdo adicional e a
necessidade de exames complementares dependem da anamnese, exame neuroldgico e exame
clinico. Importante durante a investigacdo relacionar medicagdes e substancias em uso, com
objetivo de descartar quadro secundario a uso de medicamentos. Exames sugeridos como
investigacdo basal de quadros distonicos, em pacientes abaixo de 40 anos: ressonancia
magnética de cranio, pesquisa de doenca de Wilson (exames de funcao hepatica, dosagem serica
de ceruloplasmina, dosagem de cobre na urina de 24h e pesquisa de anel de Kaiser-Fleischer
por exame de lampada de fenda). Exames de imagem molecular (PET e SPECT) podem ajudar
na diferenciacao de distonias dopa-responsivas e quadros de parkinsonismo juvenil ou ainda na

observacao de lesdes relacionadas a quadros hipoxicos.

TRATAMENTO
Tratamento medicamentoso

O tratamento da distonia é sintomatico e de acordo com sua apresentacdo clinica por
ndo haver tratamento curativo descrito. De modo geral, os resultados do tratamento
farmacoldgico sisttmico das distonias sdo precarios e a introducdo da toxina botulinica em
injecOes intramusculares, indicada principalmente para as formas focais de distonia, constituiu-
se em avang¢o marcante no controle desses movimentos anormais. As injecGes de toxina
botulinica tém se mostrado eficazes no tratamento de blefaroespasmo e outras distonias faciais,
bem como distonia cervical. A experiéncia clinica sugere que eles séo Uteis no tratamento de
distonia oromandibular, laringea, troncular e de membros. Doses de acordo com o tamanho do
musculo, ndo ultrapassando 300 a 400 unidades, IM, devendo ser repetidas a cada 3 ou 6 meses.
Indicada nas distonias focais e segmentares.

Das drogas empregadas, os anticolinérgicos sdo o0s agentes farmacoldgicos mais
efetivos, ainda que a resposta terapéutica em geral ndo seja ideal. Essas drogas, que séo
empregadas em altas doses, sdo bem toleradas na infancia, mas ndo em adultos. Algumas formas

de distonia generalizada da infancia respondem muito bem a levodopa, que, portanto, deve
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sempre ser testada nesses casos. As opgOes restantes sdo os benzodiazepinicos, o baclofen, e
mesmo os neurolépticos. O baclofeno intratecal tem sido empregado com algum sucesso em
distonias que afetam predominantemente os membros inferiores. Os principais farmacos
utilizados sao: triexifenidil (criancas normalmente suportam doses mais altas do que os adultos,
sem apresentar os efeitos adversos); baclofeno (pode ser associado ao triexifenidil, como
adjuvante); biperideno; tetrabenazina; carbamazepina (preferencialmente nas discinesias
paroxisticas cinesiogénicas, ou seja, ataques induzidos por movimento subito); clobazam;
pimozida; clonazepam (Util nas distonias que pioram com o estresse e a ansiedade); levodopa
(pequenas doses podem ser eficientes para abolir por completo os sintomas nas distonias L-

dopa responsivas, porém alguns casos sé respondem a doses altas).

Tratamento cirurgico

O tratamento cirdrgico das distonias € indicado em casos selecionados, envolve
procedimentos periféricos e centrais, incluindo a rizotomia cervical, neurectomia seletiva,
palidotomia ou talamotomia estereotaxica. Os primeiros consistem em denervacdo da
musculatura acometida, através de neurectomia seletiva de ramos do nervo facial ou rizotomia
cervical para as distonias cervicais. Os pacientes que ndo respondem as injecdes de toxina
botulinica podem receber intervencdes cirurgicas. Blefaroespasmo pode ser tratado por
miectomia orbital e bons resultados foram obtidos em alguns pacientes com distonia cervical
apos denervacado periférica seletiva dos musculos que participam da producdo do movimento
cefalico anormal.

Os procedimentos centrais indicados para hemidistonia ou distonia generalizada
incluem as intervencgdes atraves de técnica estereotaxica, tendo como alvo o segmento medio-
posterior do globo palido. Nessas intervencdes, a op¢do pode ser pelas técnicas ablativas,
convencionais, ou pela estimulagéo de alta frequéncia, atraves de eletrodos implantados nessas
estruturas, causando uma inibicdo funcional delas. O uso do marcapasso de estimulagdo
cerebral profunda (DBS) em palido interno é mais utilizado em pacientes com distonia
generalizada e, as vezes, na distonia cervical refrataria. Vale ressaltar que avangos nas técnicas
de DBS e na definicdo dos alvos apropriados mostraram melhores resultados nesses pacientes.
Porém, mesmo com o tratamento cirirgico, os resultados podem ndo serem satisfatorios, ja que
pode haver recorréncia do quadro distdnico alguns anos apds o procedimento. Nesse caso pode-

se optar por outro gesto cirargico e adicionar mais um par de eletrodos.
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Terapias adjuvantes

Terapias complementares como fonoterapia, fisioterapia e terapia ocupacional podem
auxiliar no tratamento das distonias, no reconhecimento dos movimentos compensatérios, na
prevencdo de alteracOes ortopédicas secundarias e na adaptacdo do paciente ao cotidiano com
suas limitacGes. Além disso, psicoterapia, nutricionista, e atividades fisicas direcionadas para o
tipo de distonia do paciente devem ser reforcadas com o intuito de reabilitar os pacientes e

prevenir complicagoes.
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CAPITULO 12

SINDROME DE TOURETTE

Ana Maria Ribeiro de Moura MD?

Dayanne Teixeira?

1Docente Faculdade de Medicina PUC Goias;
2Discente Faculdade de Medicina PUC Goias.

A sindrome de Gilles de la Tourette (ST) é caracterizada por tiques motores multiplos e
surgimento de pelo menos um tique vocal durante um periodo do distarbio. Trata-se de uma
condicdo motora causada por um mau funcionamento neuropsiquiatrico de carater genético
autossomico dominante que ocorre na infancia, descrita pela primeira vez em 1885 pelo
neurobidlogo francés Georges Gilles de la Tourette, que causa sofrimento e prejuizo funcional
e ocupacional. Os tiques ocorrem Vvarias vezes ao dia, praticamente todos os dias ou de modo
intermitente, embora geralmente ndo ocorram periodos livres de sintomas maiores que trés
meses.

As estimativas de prevaléncia da ST variam de 10 a 700 por 100.000, dependendo da
populacédo estudada e dos métodos de estudo utilizados, e sua incidéncia de, aproximadamente,
1%. Segundo meta-andlise como 15 estudos, revelou-se prevaléncia de ST em 0,77% das
criancas e 0,05% dos adultos, sendo maior em meninos (1,06%) do que em meninas (0,25%).
No entanto, outros trabalhos evidenciaram a relagdo homem/mulher de 3/1 entre os cinco e 18
anos. Os tiques podem comegar entre os dois aos 21 anos de idade, mas considera-se que
comecem por volta dos cinco aos sete anos e atinjam um nivel intenso e grave por volta dos 12
anos.

Segundo a quinta edicdo do Manual Diagnostico e Estatistico de Transtornos Mentais
(DSM-5), os transtornos de tique s&o classificados em trés categorias: sindrome de Tourette,
transtorno de tique motor ou vocal persistente e transtorno de tique provisorio. Os individuos
com tais doencas tém tiques, ou seja, acdes motoras ou vocaliza¢fes ndo ritmicas, abruptas e
rapidas que ocorrem repetidamente e ndo sdo causadas por outro distarbio e geralmente sédo
precedidas por impulsos. Vale ressaltar que educar as familias de pacientes pediatricos sobre a
historia natural da doenca pode auxilia-los na tomada de decisfes sobre o tratamento.

FISIOPATOLOGIA
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Embora a neurobiologia da sindrome de Tourette ainda ndo seja completamente
compreendida, muitos estudos indicam que o nucleo caudado, o putdmen, o globo pélido, a
substancia negra e os nucleos subtalamicos, que constituem os ganglios da base, tém um papel
importante. Estes tém sua funcao relacionadas ao planejamento e programacao dos movimentos
motores, na supressao dos movimentos voluntarios e involuntarios e na cogni¢édo. Sabe-se que
possui duas vias: direta, que estimula as atividades, e a indireta, que inibe as agdes. Em
individuos com ST, acredita-se que 0 mecanismo inibitorio defeituoso nos ganglios da base ndo
consegue impedir que sinais indesejados cheguem ao cérebro (cortex motor) e,
consequentemente, resulta na execucao de acdes indesejadas pelo paciente que formam a base
dos tiques. Além disso, o principal neurotransmissor excitatério dopamina do circuito
corticostriatal-talamocortical tem sido associado a patogénese da ST e, segundo alguns
trabalhos, hd um aumento da ligacdo da dopamina ao receptor D2 no nucleo caudado, o que
resulta em disfuncéo do sistema dopaminérgico em pacientes com a sindrome.

Um estudo de PET com o uso de [*'C]flumazenil e ressonincia magnética estrutural,
forneceu evidéncias de uma diminuicdo da ligacdo dos receptores GABA-A em pacientes com
ST bilateralmente no estriado ventral, globo palido, tAlamo, amigdala e insula direita e aumento
da ligacdo nas substancias negra bilateral e cinzenta periaquedutal esquerda, no cértex
cingulado posterior direito e cerebelo bilateral. Sendo assim, o sistema GABAérgico parece
desempenhar um papel importante na ST e fornece evidéncias de que a sindrome representa um
distarbio de “desinibi¢do”.

No entanto, a etiologia da ST é complexa e possivelmente multifatorial, envolvendo
fatores genéticos, ambientais e imunoldgicos. Sabe-se que fatores genéticos e familiares sdo
importantes na etiologia, como a deficiéncia de histidina descarboxilase causada por mutagéo
genética. No entanto, embora seja claramente um distarbio genético e varios genes de
suscetibilidade tenham sido encontrados, nenhum gene ou genes causadores foram
identificados. As possiveis razdes para a auséncia de genes causadores relatados incluem a falta
de criterios diagnosticos especificos, heterogeneidade clinica e genética e transmisséo herdada

de ambos os pais.

CLASSIFICACAO
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Os individuos podem ser classificados de acordo com o tipo de transtorno de tique a que
pertencem com base nos seguintes critérios: nimero de tiques motores ou fénicos/vocais,

duracgéo dos tiques e idade do paciente quando os tiques apareceram pela primeira vez.

MANIFESTACAO CLINICA

A ST manifesta-se por tiques motores e fonicos e, comumente, com alteracdes
comportamentais, particularmente transtorno de déficit de atencéo e hiperatividade (TDAH);
transtorno obsessivo-compulsivo (TOC), geralmente envolvendo simetria e contagem;
transtornos do controle de impulsos e uma variedade de transtornos de conduta. Os tiques
podem ser simples ou complexos, suprimidos temporariamente, e algumas criancas podem
descrever um desconforto sensorial antes do tique.

Sinais precoces tipicos de ST sdo tiques motores, incluindo piscar de olhos, caretas
faciais, sacudidelas de cabeca, encolher de ombros e uma variedade de movimentos de membros
e tronco. Os tiques fonicos incluem fungar, pigarrear, grunhir, assobiar, chilrear e palavras,
incluindo obscenidades verbais (coprolalia) e gestos obscenos (copropraxia). Com o tempo, 0s
tigues aumentam e diminuem, e novos tiques surgem a medida que outros tiques desaparecem.
Os tiques podem ser simples ou complexos e podem se assemelhar a qualquer movimento
voluntario ou involuntério.

Os tiques costumam ser precedidos por sensacGes premonitérias regionais ou
generalizadas, como urgéncia de se mover, aumento da tensdo, necessidade compulsiva de se
mover ou emitir sons e outras sensacdes. Esses fenbmenos premonitorios diferenciam os tiques
de outros movimentos semelhantes a espasmos, como mioclonia e coreia, e destacam 0s
aspectos sensoriais dos distdrbios do movimento. Os sintomas tendem a aumentar ao longo da
infancia, geralmente atingindo o pico pouco antes da puberdade e desaparecendo

espontaneamente ap6s 0s 18 anos de idade.

DIAGNOSTICO

O diagnostico de ST baseia-se inteiramente na historia e no exame fisico. Nao ha teste
diagnostico para ST, mas de acordo com 0 DSM-V, os critérios a seguir sdo para o diagnostico

de ST:
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A. Tanto tiques motores multiplos quanto um ou mais tiques vocais estdo presentes
em algum momento durante a doenca, embora ndo necessariamente concomitantemente.

B. Os tiques podem aumentar ou diminuir em frequéncia, mas persistem por mais
de 1 ano desde o inicio do primeiro tique. C.O inicio ocorre antes dos 18 anos.

C. A perturbacdo ndo é atribuivel aos efeitos fisiologicos de uma substancia (por

exemplo, cocaina) ou a uma condicdo médica geral (por exemplo, doenca de

Huntington, encefalite pos viral).

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Distonia, coréia, estereotipias, atetose, mioclonia, sincinesia, tremores e hemibalismo.
Os tiques motores complexos podem apresentar semelhanca com estereotipias e podem ser
dificeis de distinguir de alguns rituais compulsivos. Os tiques vocais sdo incomuns e podem ser

usados para excluir outras doencas neuroldgicas.

TRATAMENTO

O tratamento deve ser multidisciplinar, individualizado e integrador e, para avaliar a
eficacia de qualquer tipo de intervencdo terapéutica, é possivel utilizar escalas de classificacao
clinica, como a Yale Global TicSeverityScale (YGTSS), particularmente 0 componente total
de gravidade do tique (TTS). O manejo inclui tratamentos comportamentais, farmacolégicos e

cirargicos.

Tratamento Farmacoldgico

Medicamentos farmacologicos como clonidina e guanfacina, inibidores do transporte
vesicular de monoamina tipo 2, topiramato e tetrabenazina séo frequentemente empregados
como terapia de primeira linha para pacientes com tiques que nao podem ser controlados com
terapia comportamental ou quando néo estdo acessiveis ou disponiveis. Antipsicoticos como
aripiprazol, ziprasidona, risperidona e flufenazina séo usados como terapia de segunda linha. O

clonazepam (benzodiazepinico) pode ser util, mas ndo deve ser usado como medicamento de
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primeira linha. Esses medicamentos costumam ser eficazes, mas apresentam 0 risco de
discinesia tardia e sindrome metabdlica, aléem de alguns efeitos colaterais.

Outra possibilidade é uma injecdo de neurotoxina botulinica para tratar tiques focais,
coprolalia e tiques vocais, que geralmente sdo acompanhados por voz rouca. Ha trabalhos
relatando boa eficacia e tolerabilidade com o uso de substéancias derivadas de cannabis para
tratar tiques, como nabiximols, nabilone e canabidiol, mas sdo necessarias mais pesquisas; 0s
efeitos adversos mais comuns desses medicamentos incluem tontura, fadiga e boca seca.

Embora todos os medicamentos blogueadores dos receptores de dopamina existentes
antagonizem predominantemente os receptores D2, também pode haver um efeito positivo da
inibicdo dos receptores D1. O Ecopipam, um antagonista do receptor D1, mostrou boa eficacia

no tratamento de tiques.
Tratamento cirurgico

A estimulacdo cerebral profunda (DBS) pode ser uma opcéo de terapia alternativa para
guem sofre de sindrome de Tourette grave e resistente. Para a sua indicacdo adequada, a selecao
de pacientes, critérios clinicos, avaliacdo de riscos e beneficios, incluindo comorbidades
mentais, eficacia do tratamento, escolha de um alvo para DBS e de resultados clinicos sdo
aspectos importantes a serem analisados. DBS em combinacdo com radiocirurgia € uma técnica
potencial para melhorar os resultados clinicos em individuos com comorbidades psiquiatricas
graves. Além disso, pacientes com tiques incapacitantes (com ou sem transtorno obsessivo-

compulsivo) podem se beneficiar de DBS do talamo ou globo palido interno.

Tratamento Comportamental

Todos os pacientes devem ser instruidos sobre a doenca e, se possivel, receber terapia
comportamental para tiques e/ou comorbidades. As terapias cognitivo comportamentais tém
uma longa histéria com excelentes confirmacgdes sobre duas abordagens especificas. Um dos
métodos, a intervencdo comportamental abrangente, baseia-se no “retreinamento de habitos”,
em que o paciente resiste ao impulso do tique produzindo qualquer movimento muscular que
evite a ocorréncia do tique. No entanto, é de suma importancia ter em mente que a motivacao,

a dificuldade de aprendizado e outras comorbidades podem interferir nesses tratamentos, mas
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que a maior barreira enfrentada pelos pacientes é a que a indisponibilidade de psic6logos
clinicos especializados.
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CAPITULO 13
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A doenca de Huntington (DH) é um disturbio autossémico dominante caracterizado por
movimentos coreiformes, deterioracdo intelectual progressiva e alteraces comportamentais,
iniciado em geral entre 30 e 50 anos, com incapacidade progressiva e 6bito. O gene da DH
localiza-se no brago curto do cromossomo 4 e a anomalia pode ser identificada por meio de
estudo genético antes do paciente apresentar manifestagdes clinicas.

A primeira descricdo completa da DH é atribuida a George Huntington em 1872, no
qual relatou com precisdo as principais caracteristicas clinicas da doenca, seu padrdo de
transmissdo de pai para filho e seu prognéstico. A DH é uma doenca autossdbmica dominante
altamente penetrante caracterizada por um distdrbio do movimento progressivo associado ao
declinio psiquiatrico e cognitivo, culminando em um estado terminal de deméncia e
imobilidade.

A prevaléncia é variavel de depende da area geogréafica, mas a melhor estimativa € de
10 casos por 100.000 habitantes. O distarbio é relatado em todas as racas, embora seja muito
mais comum na Escécia e na Venezuela e menos comum na Finlandia, China, Japéao e sul-
africanos negros. A DH geralmente comeca entre as idades de 30 e 55 anos, embora tenha sido
relatado que ela comeca aos 2 anos e até aos 92 anos. Aproximadamente 5% dos pacientes
apresentam-se antes dos 21 anos de idade; em quase todos os casos de doenca de inicio juvenil,
0 alelo mutante é herdado do pai.

FISIOPATOLOGIA

A DH é uma doenca neurodegenerativa progressiva que afeta o movimento, o
comportamento e a funcdo cognitiva, sendo debilitante. Herdada de forma autossémica
dominante, a DH é um disturbio de amplificagdo génica associado a uma expanséo instavel no

numero de repeticdes CAG (citosina, adenina e guanina) no éxon 1 do gene HTT localizado na

115



posicdo 4p16.3 que codifica a proteina huntingtina, amplamente expressa perifericamente e no
sistema nervoso central (SNC). A mutacdo resulta em uma proteina com um trecho de
poliglutamina expandido proximo ao N-terminal e leva a uma série de sintomas motores,
cognitivos e psiquiatricos que geralmente aparecem na meia idade. Além disso, a huntingtina
mutante provavelmente também desencadeia a morte celular apoptética, mas o seu efeito total
na funcdo celular, interacdo com outras proteinas e como essas a¢fes levam a neurodegeneragdo
na DH ainda ndo foram elucidados.

Embora os neurdnios de projecdo espinhosa no corpo estriado sejam o tipo de célula
mais vulneravel na DH, ocorre uma atrofia notavel em todo o cérebro, incluindo a substancia
branca. A patologia da DH inclui perda neuronal proeminente e gliose no ndcleo caudado e

putamen, juntamente com atrofia regional e mais difusa.

CARACTERISTICAS CLINICAS

A doenca geralmente torna-se sintomatica entre as idades de 30 e 50 anos.
Frequentemente, os movimentos coreiformes aparecem primeiro, seguidos pela deméncia
progressiva. Os pacientes que herdaram o gene defeituoso de seu pai tendem a desenvolver a
doenca evidente em uma idade mais precoce, as vezes com rigidez e sinais do trato piramidal
como manifestagdes iniciais.

Quando a doenca clinica comeca, ela o faz gradualmente, e € melhor definir uma “zona”
em vez de um tempo de inicio. Os pacientes com DH podem apresentar sinais motores (cerca
de 60%), com sinais comportamentais (cerca de 15%) ou com sinais motores e comportamentais
(cerca de 25%). Alteracdes na capacidade e velocidade de gerar movimentos oculares sacadicos
costumam ser o sinal mais precoce. O distarbio motor geralmente comeca com falta de jeito e
inquietacdo que evolui para coreia, cuja presenca e gravidade variam acentuadamente de pessoa
para pessoa e ao longo do tempo. Alguns pacientes, particularmente nos estagios iniciais da
doenca, sdo capazes de camuflar sua coreia incorporando 0s movimentos involuntarios em
gestos aparentemente volitivos, como tocar o rosto ou ajustar os 6culos (paracinesia) e, por isso,
a coreia pode ndo ser reconhecida nessa fase por familiares ou pessoas proximas.

Além da coreia, os pacientes com DH apresentam bradicinesia e impersisténcia motora,
com dificuldade de manter o movimento continuo. Eles podem ser incapazes de manter o
fechamento forcado dos olhos, manter a boca aberta ou protruir a lingua por longos periodos.

Com o avanco da doenca, ha progressao da bradicinesia, aparecem movimentos disténicos e a
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coreia pode ficar menos proeminente ou piorar. O distUrbio da marcha da DH € complexo e
semelhante & danca (ou marionete), produzido por uma combinacgéo de coreia, parkinsonismo,
lapsos no ténus dos musculos antigravitacionais e ataxia. A marcha tandem (teste avalia o
equilibrio dindmico do paciente) torna-se dificil e, posteriormente, impossivel.

Por fim, a bradicinesia progressiva e as quedas intrataveis levam ao estado de cadeira
de rodas ou de cama. A disartria e a disfagia prejudicam progressivamente a comunicacao e a
nutricdo. A maioria dos pacientes passa os Ultimos anos de vida em asilos e morre de
complicacdes, como pneumonia e traumatismo craniano. A sobrevida média é de 17 anos, mas
a historia natural varia e é influenciada por fatores genéticos e ambientais. Geralmente, 0s
pacientes com inicio em idade mais jovem tém o maior nimero de repetices CAG e tendem a
progredir mais rapidamente do que os pacientes com inicio em idade mais avancada.

As alteracGes comportamentais contribuem fortemente para a incapacidade na DH; 98%
dos pacientes apresentam um ou mais sintomas comportamentais. As alteracbes mais comuns
no inicio da doenca sdo irritabilidade (pode ser acompanhada de agressdo verbal ou fisica),
ansiedade e distarbios do humor. O humor deprimido é muito comum; 30% dos pacientes
preenchem os critérios para transtorno depressivo maior. A mania e a hipomania sao observadas
com menos frequéncia do que a depressdo. O risco de suicidio € aumentado em até seis vezes
na populacdo em geral. A psicose é rara e pode ser dificil de tratar. O transtorno obsessivo-
compulsivo foi relatado, mas pode ser dificil diferencid-lo da personalidade do lobo frontal com
perseveracao.

A apatia aumenta de acordo com a gravidade da doenca e é uma caracteristica quase
universal da doenca avancada. Distlrbios comportamentais e psiquiatricos podem anteceder o
inicio da manifestacdo da doenga em até uma década, refletindo alteraces patoldgicas precoces
nas areas ndo motoras do corpo estriado. A deméncia da DH enquadra-se na descricdo da
deméncia subcortical, com atencdo, concentracdo, motivacao, insight, julgamento e resolucao
de problemas desordenados, em vez de sinais corticais tradicionais, como afasia e apraxia. A
disfuncéo executiva torna as pessoas afetadas incapazes de trabalhar, dirigir e administrar as
financas da familia relativamente cedo no curso da doenca, mas a deméncia global proeminente

ocorre mais tarde.

DIAGNOSTICO
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O diagndstico em um paciente com quadro clinico tipico e historia familiar confirmada
é direto. Infelizmente, a histéria familiar pode ser vaga ou pode ser negativa devido a
mortalidade competitiva, diagnostico incorreto, negacdo e informacg6es incorretas. Além disso,
h& uma pequena, mas definida, nova taxa de mutacdo a medida que a expansdo ocorre com a
transmissdo de uma pré-mutacdo. Quando ha forte suspeita clinica de DH, o procedimento
diagndstico mais custo-efetivo é o teste genético. Estudos de neuroimagem podem mostrar
atrofia estriada generalizada ou preferencial, mas esses achados ndo séo especificos para o
disturbio.

O teste de DNA direto para a expansao de repeticdo CAG no gene da huntingtina,
anteriormente chamado de IT15, é altamente sensivel e especifico. Um comprimento de
expansdo CAG repetido de 37 e mais é considerado patogénico, resultando em manifestagdes
motoras, cognitivas e neuropsiquiatricas da DH. Os comprimentos de repeticdo CAG entre 27
e 36 sdo considerados intermediarios, com algum risco de expanséo para a faixa da doenca
durante a meiose. Tradicionalmente, esses comprimentos intermediarios de repeticdo CAG nao
tém sido associados a doenca clinica, mas ha alguns relatos recentes de pacientes com evidéncia
clinica (e neuropatoldgica) de DH que possuem repeticdes CAG na faixa intermediéria.

A manifestacdo da DH associa-se a expansdo para 40 ou mais repeticdes CAG, sendo a
faixa de 40 a 60 associada a um inicio dos sintomas motores na meia idade e 60 repeticfes ou
mais aos casos juvenis (inicio antes dos 20 anos). Existe uma faixa entre 36 e 40 repeticdes que
é associada a penetrancia incompleta e, portanto, pela possibilidade de o portador ndo apresentar
os sintomas do distarbio. A faixa de 29-36 repetices é considerada uma pré-mutacdo e o
individuo portador ndo desenvolve a doenca. A disponibilidade do teste genético para DH
possibilita a identificacdo de portadores de genes mutantes antes de se tornarem sintomaticos,
mas as diretrizes desencorajam o teste genético em menores assintomaticos e recomendam

aconselhamento genético e psicolégico antes e depois do teste.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

O diagnéstico diferencial da DH inclui outras causas de coreia, distarbios metabdlicos,
intoxicacOes exdgenas, lesdes dos ndcleos da base, neurossifilis, encefalopatia pelo virus da
imunodeficiéncia humana (HIV), lupus eritematoso sistémico (LES) e neuroacantocitose. Se o
teste genetico for negativo, as sindromes Huntingtonlike (HDL1, HDL2, HDL3 e
HDL4/SCA17) devem ser consideradas
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TRATAMENTO
Tratamento farmacologico

A terapéutica da DH é sintomatica, pois ainda ndo existe um tratamento preventivo ou
curativo para a doenca. Tal como acontece com outras formas de neurodegeneracdo, algumas
intervencgdes podem ser Uteis, como bloquear a transcri¢do do gene mutante, aumentar a fungéo
de chaperona, interferir na associacdo e agregacdo da proteina, melhorar a bioenergética do
metabolismo celular e a integridade mitocondrial e interferir farmacologicamente com a
inibicdo ou inducdo da apoptose.

A coreia de Huntington progride cronicamente, geralmente terminando em morte 10 a
15 anos ap0s o inicio dos sintomas. N&o ha tratamento além do manejo sintomaético paliativo.

Os movimentos anormais podem ser aliviados até certo ponto com perfenazina,
tetrabenazina, tiaprida e outras drogas neurolépticas. A depressdo pode ser tratada com um
inibidor seletivo da recaptacédo de serotonina (ISRS) ou sulpirida; ansiedade, agitacao e insdnia
com benzodiazepinicos; e psicose com neurolépticos, preferencialmente atipicos, como a
olanzapina.

O tratamento da DH comeca com uma avaliacdo da natureza das queixas do paciente.
Os pacientes com coreia geralmente ndo percebem ou ndo se incomodam com seus movimentos
involuntarios.

Embora os neurolépticos tipicos representem a abordagem convencional para a coreia,
demonstrou-se que ndo melhoram a funcdo na DH e ndo sdo tdo usados como no passado.
Segundo estudos, a amantadina (antagonista do glutamato) pode melhorar a coreia na DH e é
bem tolerado em doses de até 400 mg.

Drogas antidopaminérgicas, particularmente a tetrabenazina, uma droga depletora de
monoaminas, mostraram-se eficazes na redugdo da coreia em pacientes com HD.

A tetrabenazina pode ser usada, geralmente ¢ eficaz em doses de 25 a 150 mg/dia, mas
pode causar sonoléncia, parkinsonismo, depressdo e acatisia. Alguns pacientes com
bradicinesia proeminente melhoram com a terapia dopaminérgica.

Os inibidores seletivos da recaptacdo da serotonina parecem melhorar a irritabilidade,

a agressividade, a depressdo e os sintomas obsessivo-compulsivos. A irritabilidade pode
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responder a carbamazepina e a algumas das drogas antiepilépticas mais recentes. Foi relatado
que a quetiapina é til em pacientes com irritabilidade e agressividade.

Tratamento cirdrgico

Os procedimentos centrais indicados para Sindrome de Huntington incluem as
intervencdes através de técnica estereotaxica, tendo como alvo o segmento medio- posterior do
globo pélido.

Nessas intervencgdes, a opcao pode ser pelas técnicas ablativas, convencionais, ou pela
estimulacdo de alta frequéncia, atraves de eletrodos implantados nessas estruturas, causando
uma inibigdo funcional das mesmas.

O uso do marcapasso de estimulagdo cerebral profunda (DBS) em palido interno é mais
utilizado em pacientes com Doenca de Huntington. Porém, mesmo com o tratamento cirdrgico,
os resultados podem ndo serem satisfatérios, ja que a Doenca evolui rapidamente muitas das

VEZEs.

Terapias adjuvantes

Terapias complementares como fonoterapia, fisioterapia e terapia ocupacional podem
facilitar a independéncia nas Atividades de Vida Diaria (AVD) e otimizar a participacdo e o
envolvimento do paciente com a familia, o trabalho, o lazer e na comunidade.

Além disso, o acompanhamento com fonoaudidlogo e nutricionista é de suma
importancia, pois, com a evolugdo da doenca, 0 paciente comeca a apresentar disfagia e,
comumente, necessita de adequacéo alimentar (e de consisténcia) para evitar engasgos.
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A Fibrose Cistica (FC) é uma doenca rara, genética, de heranca autossémica recessiva,
cujo defeito genético esta situado no braco longo do cromossomo 7. Atualmente, se conhecem
mais de 2000 mutacdes relativas a FC. A mutacdo mais frequente se denomina F508del (ou
Phe508del), e estd presente em 70% dos portadores de FC. No Brasil 50% dos pacientes
apresentam tal mutagdo, em decorréncia da miscigenacéo racial caracteristica desse pais®. Na
F508del ha delecdo de trés pares de base, o que acarreta perda do aminoacido Fenillalanina na
posicdo 508 da proteina. Esse defeito promove uma alteragdo na proteina CFTR (cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator), responsavel pelo transporte de ions cloro na superficie
apical de células epiteliaist. Porém, existem outras varias mutacOes genéticas diferentes e que
resultam em espectro clinico bastante variado da doenca. Alguns casos ocorrem com gravidade
maior desde os primeiros meses e outros com padrdo mais level. Desse modo o gendtipo da FC,
determina o fen6tipo apresentado pelo paciente.

A frequéncia estimada dos portadores de pelo menos um gene da FC é 5% da populacéo
de cor branca, que nio irdo desenvolver a doenca?. Na etnia caucasiana a incidéncia de FC se
situa entre 1:2000 e 1: 2500, sendo mais rara em pretos e em asiaticos. No Brasil a incidéncia
de FC varia entre 1:7.500 e 1:15.000 nascimentos, mas acredita-se que haja significativo
nimero de subdiagnéstico no pais! a despeito dos Gltimos anos onde o teste de triagem para FC
(dosagem de tripsina imunorreativa) ter sido incorporado no teste de triagem neonatal (teste do
pezinho).

Os distarbios nos canais de cloro acarretam anormalidades em diversos tecidos do
organismo. Nas glandulas mucosas, o déficit de transporte do cloro acarreta hidratacdo
inadequada do fluido luminal e a consequente formacé&o de secre¢des viscosas, Como ocorre no
parénquima pulmonar e nos ductos pancreaticos. Nas glandulas serosas, pela impermeabilidade

da passagem do ion, ha déficit de reabsorcao dele, semelhante nas glandulas sudoriparas, com
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elevacdo da concentracdo de cloro no suor, alteragdo responsavel pelo diagnostico da

enfermidade®.

Figura 1: Mutacdes genéticas e alteragdes da CFTR, presentes no paciente com fibrose cistica.
(Edmondson C, et al. Arch DisChild 2021)

Edmondson C, et al. Arch DisChild 2021 Acta Paediatrica. 2020;109:893-899. wileyonlinelibrary.com/journal/apa
O pulméo ¢ o 6rgdo mais atingido na FC, onde as secrecOes espessas e o déficit de

clearence mucociliar acarretam a maior susceptibilidade a infeccdes bacterianas de repeticdo e
consequente dano pulmonar progressivo. Nos primeiros anos de vida a colonizagdo por
Staphylococcus aureus é mais frequente, mas a medida que aumenta a idade ocorre colonizagao
por Pseudomonas aeruginosa, fato esse marcante para a progressao do dano pulmonar®. Com o
passar dos anos a Pseudomonas tende a mudar o fenotipo e produzir grandes quantidades de
Alginato, passando a se denominar cepa mucoéide. O Alginato facilita aderéncia bacteriana, com
formagéo de micro-col6nias, dificultando a opsonizacdo, fagocitose, penetracdo de anticorpos
e antibidticos, com maior dificuldade de erradicacdo*®. As lesdes pulmonares iniciais se
caracterizam pela dilatacdo e hipertrofia de glandulas mucosas, seguida de metaplasia
escamosa, presenca de rolhas de muco em pequenas vias aéreas e alteracdes ciliares. Com 0
tempo, a presenca de infec¢des promove um processo inflamatério crénico, com aparecimento
de bronquioloectasias e bronquiectasias, perpetuando um ciclo vicioso de infeccdo e
inflamac&o. Ocorrem alteragGes na vasculatura pulmonar, com dilatacdo e adelgacamento das
artérias brénquicas ao redor das bronquiectasias e com a progressao da doenca e a hipoxemia
crénica, ha vasoconstric¢do da artéria pulmonar com hipertrofia da camada média das artérias
pulmonares e consequente hipertensdo pulmonar secundaria®.

O acometimento pancreético ocorre em 85 a 90% dos pacientes®’” No Pancreas ocorre
obstrucdo dos ductos pancreaticos por secre¢fes impactadas. Esse evento € precoce e ocorre
ainda intrautero, com dilatacdo de ductos secretorios e acinos além de achatamento do epitélio.
Ocorre perda generalizada das células acinares e as areas lesadas sdo substituidas por tecido

fibroso e gorduroso. As ilhotas pancreéticas sdo relativamente poupadas, mas ha possibilidade
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de lesdo destas e ocorréncia de diabetes>. Como consequéncia da obstrugdo dos ductos
pancredticos 0 suco pancreatico € secretado em pequeno volume com baixa concentracdo de
enzimas pancreéticas e bicarbonato. O resultado é o déficit de digestdo e absorcdo de
micronutrientes da dieta, principalmente de gorduras. Ha evidéncias do comprometimento do
microbioma intestinal dos pacientes com FC, fendmeno caracterizado como disbiose®. Como
sintomatologia predominante o0s pacientes apresentam diarreia com esteatorréia, fezes
volumosas, oleosas, Varios episodios ao dia e de odor fétido. A maior consequéncia é a
desnutricdo proteico caldrica, agravada pelas infec¢cdes pulmonares de repeticao, o que também
torna um ciclo vicioso grave para o paciente®,

Com relagdo ao intestino, 10 a 20% dos recém-nascidos com FC podem apresentar ileo
meconial, com consequente obstrucdo intestinal, decorrente do déficit de secrecdo de enzimas
pancreaticas e a consequente ma digestdo e desidratacdo de conteudo intestinal ja intradtero. O
resultado € um meconio viscoso e ressecado, que por sua vez € o causador da obstrucdo
intestinal’. Em pacientes maiores, principalmente adolescentes e adultos pode haver a
ocorréncia de sindrome de obstrucdo intestinal distal, que estd associada a um contetdo
intestinal volumoso, viscoso e mal digerido e ao uso inadequado de enzimas pancreaticas, parte
do tratamento da FC. Geralmente essa obstrucdo é parcial com dor abdominal e massa palpavel
em fossa iliaca direita, mas pode haver obstrucéo intestinal completa’. Um outro acometimento
intestinal é a ocorréncia de prolapso retal, principalmente nos menores de 2 anos com
desnutricdo, onde hd perda de gordura perirretal e reducdo do tébnus muscular. As fezes
volumosas e a maior pressdo abdominal da tosse podem contribuir para o prolapso do reto’.

No figado a CFTR é encontrada nas células epiteliais dos ductos biliares intra e
extrahepaticos, mas ndo nos hepatdcitos ou em outras células do figado®. A doenca hepatobiliar
associada a FC torna-se mais aparente com o avancar da idade. As lesdes hepatobiliares ocorrem
com frequéncia variavel. As lesbes mais importantes sdo decorrentes da impactacdo de
secreces biliares mais espessas, desidratadas por conta da ineficiéncia dos canais de cloro, nos
ductos biliares intra-hepéaticos. Consequente a essa situagdo ocorre obstrucdo e dilatacdo de
ductos biliares, retengdo de cidos biliares e formacdo de resposta inflamatoria e deposicéo de
colageno nos tratos porta iniciando um processo de fibrogénese de maneira focal — a cirrose
biliar focal. Com o passar do tempo essa situacao evolui para fibrose em ponte e cirrose biliar
multilobular®®. Tardiamente pode surgir sinais de insuficiéncia hepatocelular com coagulopatia,

ascite e encefalopatia®.
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No acometimento das vias biliares a condigdo mais encontrada € a microvesicula ndo
visualizada. Acredita-se que ocorra essa situagdo decorra da atrofia da vesicula como resultado
da obstrugdo do ducto cistico pela bile espessa. Os pacientes com microvesicula sao
assintomaticos na maioria dos casos. Outra anormalidade que pode ocorrer é a formacéo de
colelitiase, com calculos formados por bilirrubinato de calcio, e estdo associados a pacientes
com insuficiéncia pancreatica®.

Hé elevacdo de enzimas hepaticas, principalmente de Fosfatase alcalina e gama glutamil
transferase. Pode haver elevacéo de bilirrubina direta a depender do grau de obstrucdo biliar'®.
O “barro biliar” e a litiase sdo frequentes e geralmente assintomaticos*®.

Outros 6rgdos atingidos na FC séo as glandulas salivares com hipertrofia das mesmas,
os ductos deferentes, que sofrem obstrucdo e infertilidade masculina e as glandulas sudoriparas,
que tem dificuldade na absorcdo do cloro e do sdédio com maior salinizacdo do suor e maior

risco de desidratacao.

DIAGNOSTICO

O diagndstico da fibrose cistica, pode ser realizado desde o periodo da gravidez. Porém,
na pratica diaria, é realizado com base em aspectos clinicos, segundo o 6rgdo acometido,
laboratorial com dosagem de cloro no suor, funcional pulmonar, microbiolégico do escarro e
da pesquisa da mutacdo genética importante para conducdo terapéutica com base na disfuncao
da CFTR.

A dosagem de tripsina imunorreativa como parte integrante dos testes de triagem
neonatal, fornece o primeiro passo para suspeita do acometimento do paciente. A partir desse
achado deve-se proceder a dosagem de cloro no suor, com estimulo com pilocarpina e a analise
genética para pesquisa de variantes determinantes dos possiveis feno6tipos do paciente, além da
definicdo da possibilidade terapéutica com acéo na CFTR.

Em pacientes portadores de pneumopatias recorrentes ou na presenca de sintomas
pulmonares persistentes, principalmente se associados a dificuldade de ganho pondero estatural,
diarreia crénica ou recorrentes com ou sem esteatorréia e suor salgado ou desidratacéo
hiponatrémica, devem ser submetidos a dosagem de cloro no suor e teste genético para fibrose
cistica.

Uma vez estabelecido o diagnostico, é primordial no acompanhamento do paciente, a

avaliacdo de funcdo hepatica, pancreatica, renal, culturas com antibiograma para germes
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fermentadores e ndo fermentadores, testes de funcdo pulmonar, anlise radioldgica do paciente,

em adolescentes e adultos o espermograma e analise nutricional de macro e micronutrientes.

TRATAMENTO

O tratamento da fibrose cistica, deve englobar equipe multiprofissional composta por
clinico pediatrico ou geral, nutricionista/nutrélogo, gastroenterologista, pneumologista,
fisioterapeuta, psicologo, assistente social e geneticista.

Apbs avaliacdo nutricional completa, é importante dieta hipercal6rica 120 a 200% do
RDA, distribuida entre carboidratos (40 a 50%) Lipideos (40%) e proteinas (15 a 20%). Pode-
se atingir a taxa cal6rica com uso de suplementos alimentares na dieta como adicéo de 6leos e
suplementos especificos com 1 a 1,5cal/ml. Em pacientes com dificuldade de ingesta, 0 uso de
dieta enteral por sonda nasogastrica ou gastrostomia complementada ou ndo com nutricao
parenteral, sdo opcoes.

Micronutrientes como célcio, magnésio, zinco, ferro, vitaminas (o0 dobro da dose
usualmente prescrita), principalmente lipossoltveis (ADEK).

A reposicdo de enzimas pancredticas, baseia-se no uso da lipase em relacédo a idade ou
peso do paciente ou teor de elastase fecal. Em lactentes, para cada 120ml de férmula ingerida,
utiliza-se 2.000 a 5.000 Ul/Lipase por refei¢cdo. Em criangcas maiores calcula-se a dose de 2.000
a 5.000 Ul/Kg/refeicdo com maximo de 10.000UI/kg/dia, distribuidos nas refei¢es principais
e lanches.

Em pacientes diabéticos ou com déficit pondero-estatural, estdo indicadas as terapias de
reposicdo insulinica e de hormonios que atuam no crescimento.

Medidas de controle de sintomas respiratérios, baseiam-se em execucdo de fisioterapia,
medidas de reabilitacdo pulmonar e controle de colonizacGes e agudizacdes infecciosas do
paciente.

O uso de corticosteroides com ou sem broncodilatador, fica reservado aos pacientes
sibilantes, responsivos ao broncodilatador na prova de fung¢éo pulmonar.

O unico mucolitico com a¢do comprovada na fibrose cistica, € a dornase alfa, utilizada
por via inalatoria, uma a duas vezes ao dia, continuamente, contribuindo para desobstrugédo
brénquica dos pacientes.

Antibioticoterapia deve ser sempre guiado por resultados da ultima cultura realizada
pelo paciente, segundo o germe e a sensibilidade antibiotica identificada. Podem ser utilizados

antibidticos por via oral, parenteral ou inalatorio. Germes usuais (Streptococos, Stafilococos, H
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influenzae) sao frequentes em pacientes menores. A ocorréncia de Pseudomonas aeruginosa em
suas formas isoladas ou com formagdo de biofilme, determinam piora da funcéo respiratdria
dos pacientes. Em fases avancadas da doenca B. cepacea, S malthofila, micobactérias nédo
tuberculosas, fungos (Aspergillus) e germes resistentes, sdo frequentemente detectados
contribuindo para a méa evolucéo dos casos.

Nas Ultimas décadas, com o maior entendimento da fisiopatologia da doenga e com
consequente aparecimento de medicacbes e melhor abordagem geral do tratamento da
enfermidade, houve um aumento da sobrevida dos pacientes de FC, melhora dos sintomas, das
do aspecto nutricional dos pacientes, das complicacbes e das alteracbes funcionais e
laboratoriais nos pacientes com fibrose cistica’.

Nos Estados Unidos a sobrevida vem aumentando significativamente. Entre 2012 e
2016 a média de sobrevida prevista no registro americano foi de 42,7 anos, e 0 nimero de
pacientes na idade adulta ultrapassou 50%*. No Brasil, nos Gltimos anos foi implantado a
dosagem de Tripsina Imunorreativa no teste de triagem neonatal (Teste do pezinho), o que
possibilita o diagndstico e inicio de tratamento precoce e retardo das lesbes teciduais,
principalmente pulmonares®?.

Até poucos anos atras, o tratamento da FC visava retardar o maximo possivel as les6es
teciduais e promover qualidade de vida dos pacientes. Recentemente surgiram novas drogas
com capacidade de corrigir o defeito base da FC, a correcdo do transporte de ions cloro através
do ajuste da melhora da funcéo da proteina CFTR. Dois tipos de drogas surgiram: Os corretores
da CFTR, que corrigem defeitos da proteina que ndo é expressa na membrana apical da célula,
podendo beneficiar pacientes das mutacGes de classe | e Il. A outra classe de drogas sdo 0s
Potenciadores da proteina CFTR que aumentam a funcdo desta na membrana plasmatica, que
podem ser usados em pacientes com FC nas mutacoes de classe 111, 1V e V518,

O Ivacaftor € uma medicacdo da classe dos potencializadores da proteina CFTR, que
tem acéo de amplificar a abertura dos canais de cloro®®, situagdo que se encontra alterada em
pacientes com FC com mutacOes da Classe I11. Foi aprovado em marco de 2021 pela ANVISA
(Ministério da Saude Brasil) para uso em pacientes da classe citada. Desse modo séo elegiveis
para 0 uso da medicacdo pacientes acima de 6 anos, com pelo menos um dos alelos a seguir:
G551D, G1244E, G1349D, G178R, G551S, S1251N, S1255P, S549N ou S549R. As mutacdes
de classe Il apresentam uma redugdo importante da abertura do canal de cloro, ocasionando
menor passagem deste pela membrana plasméatica. Dessas a mutacdo Gly551Asp-CFTR

(G551D) e a mais frequente da classe. Foi o primeiro modulador da CFTR a ser licenciado em
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todo o mundo, e aprovado para uso nos Estados Unidos (EUA) em 2011, na Europa pela Food
andDrugAdministration e pela European Medicine Agency em 2012 e no Reino Unido em
2013*2 para pacientes acima de 6 anos de idade. Diversos estudos, desde entdo, vem mostrando
evidéncias de melhora nos desfechos clinicos, relativo ao uso de Ivacaftor em pacientes com
mutacéo da classe Il1.

Pacientes portadores da mutagdo deltaF508 em sua forma homo ou heterozigética, se
beneficiam do uso de medicamentos associados como 0s corretores e potencializadores da
funcdo da CFTR (elexacaftor, tezacaftor, e ivacaftor acima de 12 anos) ou potencializadores
(Lumacaftor-ivacaftor acima de 6 anos). Essas medicacbes, em estudos de literatura, tém
modificado de forma significativa, todos os comprometimentos de 6rgdos e sistemas dos
pacientes, além de modificar o curso da doenca e a funcdo respiratoria dos pacientes com
melhora do VEFL1, recuperacdo nutricional, reducéo dos valores de cloro no suor, menor nimero
de exacerbacGes com necessidade de internacdo reducdo de uso das medicacbes, menor
hospitalizagdo, colonizagdo/agudizagéo, necessidade de transplante e, maior sobrevida com
melhoria da qualidade de vida dos pacientes acometidos'’.

Figura 2: Moduladores CFTR segundo aprovacéo e indicacdo pelo FDA (RIEDI CA, 2023)
Droga idade variantes(s) Clinical

TrialOutcomes

Ivacaftor >6m G511D, R117H, ppFEV1: 1 10%
S1251N, e variantes Classe Exacerbag0es: | 55%
IV ou Classe V peso: 1 2.7 kg;
cloro no suor: | 48
mmol/L
Lumacaftorivacaftor > 2 Homozigoto ppFEV1: 1
anos F508del 2.6% Exacerbagbes: |
30% BMI: 1 0.1 kg/m?
cloro no suor: | 20.4
mmol/L
Tezacaftorivacaftor > 6 Homozigoto ppFEV1: 1
anos F508del ou  F508del 6.8% Exacerbacbes: |
heterozigoto com variante ~ 35% BMI: 1 0.06 kg/m?,
Classe IV ou Classe V cloro no suor: | 10.1
mmol/L
Elexacaftortezacaftorivacaftor > 12 Pelo menos 1 ppFEV1: 1
anos alelo F508del 10%-13.8%

Exacerbacles: | 63%
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BMI: 1 1.04 kg/m?; cloro
no suor: |

41-45 mmol/L

BMI, indice massa corporal; ppFEV1, percentual do previsto volume expiratério forcado em 1 segundo.

Figura 3: Moduladores da CFTR, segundo registro, data de aprovacéo e indicagdes ANVISA
(RIEDI CA, 2023).

Droga Registro / Idade Variantes(s)
data
lvacaftor (Kalydeco) 138230002 > 6 Variantes classe 111
- anos G551D, G1244E,
03.09.18 G1349D, G178R, G5518,
S1251N, S1255P, S549N ou
S549R.
Lumacaftorivacaftor 138230001 > 6 Homozigoto
(Orkambi) - anos p.Phe508del
23.07.18
Tezacaftorivacaftor (Symdeco) 138230003 > 12 Homozigotop.Phe508del
- anos ou p.Phe508del comP67L,
27.01.20 D110H, R117C, L206W,
R352Q, A455E, D579G,
711+3A—G,  S945L,
S977F, R1070W, D1152H,
2789+5G—A, 3272-
26A—G e 3849+10kbC—T.
Elexacaftortezacaftorivacaftor 138230005 > 6 Pelo menos 1 alelo
(Trikafta) - anos p.Phe508del
02.03.22

A utilizag&o de técnicas para clearance do muco no paciente com fibrose cistica, inclui
técnicas de ciclo ativo da respiracdo, jogos de soprar (Browing games), pressdo expiratoria
positiva com pressdes variadas ou oscilatorias (Flutter®, Acapella®), drenagem autogénica
assistida ou ndo, ventilagcdo nédo invasiva e uso de coletes.

As maiores dificuldades em relagdo & condugdo dos pacientes portadores de fibrose
cistica decorrem da ndo adesdo ao tratamento, desgaste da relacdo médico paciente e familiares
em virtude do agravamento da doenca, acessibilidade a equipe multiprofissional, priorizacéo de
acesso aos servigos de saude quando da descompensacdo e das medidas de terapia domiciliar

com ou sem uso de oxigenioterapia.
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A fibrose cistica, continua sendo desafio para o diagndstico e tratamento, principalmente
em casos atipicos, mas, com progressos cientificos terapéuticos que abrem um grande universo

de possibilidades para a boa evolugdo dos pacientes®®.

Figura 4: Novas abordagens terapéuticas em pacientes portadores de fibrose cistica’®.
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CAPITULO 15
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RESUMO: A Sindrome de PruneBelly (SPB) é um conjunto de anormalidades morfoldgicas
congénitas com uma frequéncia de 1 em 30.000-40.000 nascidos vivos. Possui uma triade de
caracteristicas principais: displasia da parede abdominal — “barriga de ameixa”, anormalidades
do trato urinario e testiculos intra-abdominais. As anomalias associadas incluem os sistemas
ortopédico, pulmonar, gastrointestinal e urinario, acometendo mais de 60% dos casos. Por se
tratar de uma doenca de acometimento multissistémico, faz-se necessario a atuacdo de uma
equipe multidisciplinar. O objetivo deste estudo foi descrever o relato de experiéncia de um
fisioterapeuta durante o periodo em que acompanhou e realizou interven¢ées em um paciente
diagnosticado com a Sindrome de PruneBelly, uma sindrome rara, multissistémica, exigindo
uma maior compreensdo da patologia e suas repercussoes clinicas. Trata-se de um estudo com
abordagem individual, descritiva, investigativa, realizado seguindo as etapas de escolha do
paciente e a realizacdo da coleta de dados por meio do prontuario, anamnese e artigos cientificos
das bases de dados: PUBMED, SCIELO e Biblioteca Virtual em Saude (BVS) utilizando os
descritores Sindrome de PruneBelly, desenvolvimento neuromotor e fisioterapia. A SPB esta
entre as doencas raras que acometem o publico infantil, principalmente do sexo masculino, e
sua fisiopatologia afeta diversos sistemas. A medida que os avancos tecnoldgicos continuam a
melhorar a sobrevida geral e a expectativa de vida dos pacientes com PBS, o desafio permanece
para desenvolver padrdes de melhores praticas e fornecer cuidados abrangentes, ao mesmo
tempo em que mitiga as possiveis sequelas negativas da doenca. Para 0 manejo de pacientes
com SPB ¢ fundamental uma abordagem multidisciplinar para auxiliar no desenvolvimento
dessas criangas e promover uma melhor qualidade de vida.

Palavras-chave: sindrome de PruneBelly; desenvolvimento neuromotor; fisioterapia.

INTRODUCAO

A Sindrome de PruneBelly (SPB) é um conjunto de anormalidades morfoldgicas
congénitas com uma frequéncia de 1 em 30.000-40.000 nascidos vivos (HASSETT, SMITH,
HOLLAND., 2012). Possui uma triade de caracteristicas principais: displasia da parede

abdominal — “barriga de ameixa”, anormalidades do trato urinario e testiculos intra-abdominais.
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A causa costuma estar atrelada a uma anormalidade no desenvolvimento do sistema
mesodérmico entre a sexta e decima semana de vida fetal, com aproximadamente 95% dos
pacientes relatados sendo do sexo masculino (ARLEN, NAWAF, KIRSCH., 2019).

A implementacao rotineira da ultrassonografia materna tornou o diagndéstico pré-natal
da SBP a apresentacdo mais comum. A SPB apresenta-se no pré-natal com muitos achados
ultrassonograficos comparaveis aos da obstrucdo do trato urinario inferior e auséncia de
musculatura abdominal. O diagnostico precoce permite 0 manejo multidisciplinar imediato de
recém-nascidos, resultando em melhor sobrevida (ARLEN, NAWAF, KIRSCH., 2019).

O termo barriga de ameixa refere-se a aparéncia enrugada da parede abdominal, devido
a aplasia ou hipoplasia parcial dos musculos abdominais. As anomalias associadas incluem os
sistemas ortopédico, pulmonar, gastrointestinal e urinario, acometendo mais de 60% dos casos.
Por se tratar de uma doenca de acometimento multissistémico, faz-se necessario a atuacdo de
uma equipe multidisciplinar (DENES, LOPES., 2021).

OBJETIVO

Este estudo tem como objetivo descrever o relato de experiéncia de residentes de
fisioterapia durante o periodo em que acompanharam e realizaram intervencdes em um paciente
diagnosticado com a Sindrome de PruneBelly, uma sindrome rara, multissistémica, exigindo
uma maior compreensao da patologia e suas repercussdes clinicas através de busca na literatura,
a fim de desenvolver um melhor raciocinio clinico e consequentemente um tratamento mais

assertivo.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo com abordagem individual, descritiva, investigativa, o qual foi
realizado seguindo etapas pré-determinadas, inicialmente com a escolha do paciente baseado
em seu diagndstico, em seguida a realizagdo da coleta de dados onde foram utilizados o
prontuario, a anamnese e artigos cientificos das seguintes bases de dados: PUBMED, SCIELO
e Biblioteca Virtual em Saude (BVS) utilizando os descritores Sindrome de PruneBelly,

desenvolvimento neuromotor, fisioterapia.

133


https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/developmental-abnormality

DESCRICAO DO CASO

Paciente pediatrico, menor de 2 anos, sexo masculino, com diagndstico de sindrome de
Prune-Belly, bexiga neurogénica com importante hidronefrose bilateral e historico de infecgédo
do trato urinario de repeticdo. Admitido na enfermaria de um hospital pediatrico, localizado na
cidade de Jodo Pessoa-PB com historia de febre ha quatro dias e tosse produtiva, no momento
da admissdo apresentava estado geral regular, afebril e eupneico. Apds exames, foi
diagnosticado com infeccdo do trato urinario, sendo internado para iniciar o tratamento
medicamentoso e ser avaliado pela equipe multiprofissional para verificar a necessidade de
outras intervencdes.

Por se tratar de uma patologia que interfere negativamente no desenvolvimento
neuropsicomotor (DNPM), ao realizar avaliacdo fisioterapéutica constatou-se: fraqueza de
membros inferiores e da musculatura abdominal com diminuicdo do equilibrio e déficit no
controle postural durante o ortostatismo. O paciente apresentava dificuldade na marcha,
necessitando de apoio durante a deambulacdo e apresentando preferéncia por se locomover
engatinhando.

Tratando-se de uma doenca rara e pela falta de experiéncia com essa patologia fez-se
necessario a realizacdo de buscas na literatura para melhor compreensao do quadro clinico da
crianca e com base nisso tracar um raciocinio clinico mais assertivo e proporcionar uma melhor
assisténcia. No que se refere ao tratamento proposto, com objetivo de estabelecer um equilibrio
e adequar a marcha foi contemplado trocas posturais, do sentar para o de pé, transferéncia de
peso e treino de marcha, além de alongamentos e aplicacdo de kinesio para melhor adequacao
da pisada.

Inicialmente a crianca ndo era receptiva a abordagem fisioterapéutica, fazendo-se
necessario a adogdo de estratégias para melhor adesdo ao tratamento, como a escolha de um
ambiente ludico, onde foi escolhido a brinquedoteca, com objetivo de minimizar o desconforto
fisico e emocional gerado pelo ambiente hospitalar. A presenga do espaco ludico foi essencial
para 0 avancar da terapia, com o estabelecimento de vinculo e confianga com a crianga evidente
por meio de sentimentos de alegria e seguranca durante as brincadeiras, demonstrando maior
aceitacdo e participacédo das intervengdes executadas. Quanto a mae foi percebivel tratar-se de
uma acompanhante envolvida nos cuidados prestados a crian¢a, comprometida e cooperativa

na evolucédo do tratamento.
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Foi uma experiéncia enriquecedora poder ampliar o olhar para além da patologia e
adentrar dentro da funcionalidade e qualidade de vida de uma crianca, ultrapassando barreiras

do ambiente restrito hospitalar com uma vivéncia em ambiente mais adequado.

DISCUSSAO

Devido a perda do tdnus muscular abdominal, o contetdo abdominal é empurrado para
fora e o diafragma € puxado para baixo pelo peso do abdome, especialmente na posicdo ereta.
A fisioterapia respiratdria tem um papel importante no tratamento e prevencao de complicacGes
respiratorias. Nesse contexto, algumas técnicas como enfaixamento abdominal, tosse assistida
manualmente e ventilacdo percussiva intrapulmonar (IPPV) sdo utilizadas para empurrar o
diafragma e aumentar a pressdo intra-abdominal, melhorando a forga expiratoria e a tosse
(APOSTEL et al., 2021).

A deficiéncia muscular da parede abdominal na sindrome da barriga de ameixa pode
resultar em um amplo espectro de deformidades da parede abdominal, anormalidades
musculoesqueléticas, defeitos da parede toracica, doenga do tecido conjuntivo e escoliose
(SHAWN et al., 2017). No caso descrito, a crianca possui alteracdo no controle postural e déficit
de equilibrio durante o ortostatismo, o que dificulta a adequacdo da marcha e ocasiona o atraso
no DNPM.

Sobre essa funcionalidade prejudicada, Ferreira et al. (2017) comentam que se deve as
alteracbes da musculatura abdominal cuja repercussdo afeta a lordose lombar e equilibrio,
consequentemente esses efeitos podem gerar atraso no DNPM, isto porque a harmonia dos
movimentos é dependente da sinergia funcional dos segmentos abdominais, paravertebrais e da
musculatura do quadril. Os atrasos mais comuns nessa patologia sdo o sentar e andar, além das
alteracdes posturais.

A evolucéo clinica estd diretamente relacionada as complicagdes e as malformacdes
associadas e, na maioria dos casos, 0s pacientes desenvolvem desordens urinarias e/ou
respiratorias (LOPES, BAKER., 2021). O paciente do caso possui historia de recorrentes
infeccOes do trato urinério, o que ratifica o estudo de Medeiros Janior et al. (2021) que aponta
que é comum infec¢des urinarias recorrentes resultando em muitas internacées.

Essas varias passagens pelo servico hospitalar pediatrico impacta negativamente na
qualidade de vida desse paciente e da familia, corroborando com o estudo de Arlen, Kirshb e

Seidel (2016) no qual se evidenciou que a SPB impacta profundamente a qualidade de vida
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relacionada a salde, afetando negativamente o funcionamento fisico, emocional, social e

escolar quando comparado com 0s seus controles saudaveis.

CONCLUSAO

A SPB esté entre as doencas raras que acometem o publico infantil, principalmente do
sexo masculino, e sua fisiopatologia afeta diversos sistemas. A alta taxa de internacdo
geralmente se da por disturbios no sistema urinario, assim, a vigilancia a longo prazo do trato
urinério é crucial, pois a dindmica da bexiga e a funcao renal podem mudar ao longo do tempo.
A medida que os avancos tecnoldgicos continuam a melhorar a sobrevida geral e a expectativa
de vida dos pacientes com PBS, o desafio permanece para desenvolver padrdes de melhores
praticas e fornecer cuidados abrangentes, ao mesmo tempo em que mitiga as possiveis sequelas
negativas da doenga.

Para o manejo de pacientes com SPB é fundamental uma abordagem multidisciplinar
(urologistas pediatricos, pneumologistas, nutricionistas, fisioterapeutas, entre outros) para
auxiliar no desenvolvimento dessas criancas e promover uma melhor qualidade de vida. Fica
claro que ndo héa diretrizes ou consenso em relagdo ao manejo de criangas com SPB, e 0
tratamento padronizado é ainda mais confuso pela raridade e amplo espectro de gravidade da

sindrome.
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CAPITULO 16
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RESUMO: O objetivo desta pesquisa foi relatar a experiéncia do conhecimento préatico
produzido através de um servi¢o recém-inaugurado, sendo referéncia para pacientes com
doengas raras através da visdo de uma enfermeira residente. Trata-se de um relato de experiéncia
que ocorreu por meio de um estagio da Residéncia Multiprofissional desenvolvido a partir da
observacdo da organizagdo do processo de trabalho da equipe do Centro de Referéncia
Multiprofissional em Doencas Raras. Estd experiéncia me permitiu ter maior seguranca,
autonomia e habilidade técnico-cientifica para trabalhar com pacientes com doencas raras.
Conclusdo: para conduzir uma equipe de um centro especializado em doencas raras requer
grande esforco e a participacdo de toda a equipe multiprofissional, pois um adequado e
organizado processo de trabalho € capaz de fortalecer uma assisténcia de qualidade para os
pacientes.

palavras-chave: doencas raras; centro de referéncia; residéncia; enfermagem.

INTRODUCAO

As Doengas Raras (DR) séo caracterizadas por uma diversidade de sinais e sintomas e
variam de doenca para doenca e de pessoa para pessoa, sdo geralmente crdnicas, progressivas,
degenerativas e podem ser incapacitantes, afetando a qualidade de vida das pessoas e de seus
familiares (BRASIL, 2014).

O numero ndo é conhecido, estima-se que existam aproximadamente sete mil tipos
diferentes, sendo 80% de todos os casos de origem hereditaria (BRASIL, 2014; ARAUJO et.
Al, 2021).

O atendimento para estes pacientes de forma precoce resulta em um melhor prognostico
e qualidade de vida, para isto é necessario um centro especializado, com foco na prevencao,
reabilitacio e tratamento (ARAUJO et. Al, 2021).

Nesse contexto, em fevereiro de 2022 foi inaugurado, no municipio de Jodo Pessoa, na
Paraiba, o Centro de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras (CRMDR), sendo o
primeiro do Nordeste e segundo do pais nesta area de especialidade (D'IPPOLITO; GADELHA,

2019)
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A pactuagdo do CRMDR com o Programa de Residéncia Integrada Multiprofissional
em Saude Hospitalar (RIMUSH) resultou em processos dinamicos voltados ao processo
assistencial, direcionado as necessidades do paciente e de seus familiares, integrando a equipe,
junto com o servico para uma assisténcia integral e holistica (BRASIL, 2014; ARAUJO et. Al,
2022).

Nessa perspectiva, esse estudo teve como objetivo relatar a experiéncia do
conhecimento prético produzido através de um servico recém-inaugurado, sendo referéncia

para pacientes com DR através do programa da RIMUSH na visdo de uma enfermeira residente.

METODOLOGIA
Tipo de estudo:

Trata-se de um estudo descritivo, qualitativo, do tipo relato de experiéncia, através do
Programa da RIMUSH, com Enfase em Atencéo & Salde do Paciente Critico, da Universidade
Federal da Paraiba (UFPB). Desenvolvido a partir da observacao da organizagdo do processo
de trabalho da equipe do CRMDR aos pacientes com DR e deficiéncia.

Cenério do estudo:

O CRMDR foi inaugurado no dia 15 de fevereiro de 2022, com inicio de suas atividades
assisténcias no dia 01 de abril de 2022. O servico € o pioneiro no Nordeste e segundo do pais
nesta area de especialidade. Séo atendidos pacientes com diagndstico ou que ainda estdo em
processo de fechamento (RODRIGUES, 2022).

A estrutura possui seis consultérios medicos, além de salas: triagem, enfermagem,
curativo de alta complexidade, servi¢o social, infusdo, coleta de exames laboratoriais,
psicologia, nutricdo, fonoaudiologia, fisioterapia, terapia ocupacional, Aspador (Associacdo
Paraibana de Doencas Raras). Além disso, contém recepcdo, area administrativa,
brinquedoteca, refeitorio, auditério para até 50 pessoas, banheiros comuns e adaptados para
PNE e area de embarque e desembarque de ambulancia, entre outros espacos (RODRIGUES,
2022).

Periodo de realizacdo da experiéncia:

O relato se refere ao estagio da residéncia nos meses de abril, maio e junho de 2022.
Sujeitos envolvidos na experiéncia:

As reflexdes dizem respeito as experiéncias do estagio da autora residente de
enfermagem.

Aspectos éticos:
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N&o foi necessario a submissio ao Comité de Etica em Pesquisa por se tratar de um
relato de experiéncia. Mesmo tratando-se desse tipo de estudo, todos os principios éticos foram

seguidos, conforme as recomendacdes nacionais e internacionais de pesquisa.

OBJETIVOS DA EXPERIENCIA
Compartilhar a experiéncia da atuagdo como enfermeira residente na implementacéo de
um servico recém-inaugurado, sendo referéncia em pacientes com DR, no municipio de Jodo

Pessoa — PB, através do estagio pelo programa de RIMUSH.

DESCRICAO DA EXPERIENCIA

A RIMUSH, é uma modalidade de pos-graduacdo Lato Sensu, em nivel de
especializacdo, realizada em servicos de alta, média e baixa complexidade, de carater
multiprofissional, contando com nove nucleos de profissdes diferentes, dentre eles estdo:
enfermagem, farmécia, fisioterapia, fonoaudiologia, nutricdo, psicologia, odontologia, servico
social e terapia ocupacional (BRASIL, 2022).

Este programa estd credenciado pela Comissdo Nacional de Residéncia
Multiprofissional em Satide (CNRMS), estando em consonancia com a Lei n°® 11.129, de 30 de
junho de 2005, no Decreto n°® 6.593/2008, na Portarias n°® 1.320/2010 e n°45/2005 do MEC, em
Resolugdo n° 03/2011 da CNRMS, Resolugdo n° 79/2013, além das Resolugdes n° 77/2011, n°
19/2013, e n® 58/2014 do CONSEPE/UFPB (BRASIL, 2022).

Os profissionais residentes cumprem regime de dedicacdo exclusiva, totalizando 60
horas semanais, prevendo-se o cumprimento da carga horéria total do Programa de Residéncia,
aprovado junto ao Ministério da Educacdo. Sdo 5.760 horas, distribuidas 02 mddulos de
atividades praticas e tedricas, sendo 1.152 horas de atividades teoricas e 4.608 de atividades
praticas no servico de satude (BRASIL, 2022).

O cenario de préatica no primeiro ano residéncia e no Hospital Universitario Lauro
Wanderley (HULW/UFPB), no setor da Unidade de Terapia Intensiva (UTI), tendo em vista
gue a énfase da residéncia é o paciente critico. No segundo ano de residéncia é pactuado estagios
externos com a rede SUS, para que possamos conhecer todo o servigo de referéncia e
contrarreferéncia presente no sistema, dentre estes cenarios, fomos destinados ao CRMDR.

Fomos recepcionados por toda a equipe do CRMDR, onde nos foi informado a rotina
de atendimento e acompanhamento dos pacientes, porém, por se tratar de um servigo novo,

ainda estavam em fase de adaptacéo e ajustes na implementacéo de protocolos.
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O estagio no CRMDR iniciou em abril, 2022, neste primeiro més foi a fase de adaptacao
e conhecimento do servi¢o. Fomos acolhidos pelos profissionais do centro, onde foi possivel
conhecer a sua estrutura. Apds isso, fui recebida pela enfermeira do servico e nos direcionamos
para sala da triagem, onde é realizada a consulta de enfermagem.

Os pacientes que serdo atendidos sao encaminhados por meio do processo de regulacéo.
Esse encaminhamento pode ser realizado pelo Programa Saude da Familia (PSF) ou outros
servicos de saude, por outros municipios e por demanda espontanea, apds isso é realizado a
marcacdo da/das consultas.

O agendamento é realizado de forma criteriosa, considerando a equipe de profissionais
especializados. Esse procedimento visa assegurar a eficiéncia e a qualidade dos cuidados
prestados aos pacientes, garantindo que cada caso seja devidamente avaliado e acompanhado
de acordo com as especificidades das doencas raras.

Inicialmente, os pacientes encaminhados s&o submetidos a uma consulta de
enfermagem. Essa etapa é fundamental para a avaliacdo inicial e triagem dos casos,
proporcionando uma abordagem integral e individualizada.

Durante a consulta de enfermagem, sdo coletadas informacfes relevantes sobre a
condicdo de salde do paciente, histérico médico, sintomas presentes e demais aspectos
pertinentes ao quadro clinico. Essa avaliagdo prévia desempenha um papel crucial na definicéo
do encaminhamento mais apropriado para investigacdo ou tratamento da doenca rara,
garantindo a continuidade dos cuidados de salde de forma adequada e especializada.

Sendo assim, a atuacdo da enfermagem em um CRMDR é de grande importancia, pois
esta categoria lida no cuidado de forma integral e sistémico, além de ser possivel estabelecer
vinculos e fornecer orientacdes. A autora inicialmente teve o suporte da enfermeira do setor
para se familiarizar com a rotina até adquirir seguranca para a pratica (CAVALHEIRO; SILVA;
VERISSIMO, 2021).

Na consulta de enfermagem foi realizado anamnese completa, com especial atencéo ao
historico familiar, exame fisico e realizado orientagcdes e monitoramento de cuidados para com
paciente e cuidador, sendo registrado toda informacdo no prontuéario do paciente, contendo
todas as informacg6es pessoais, com o diagnostico, o historico, evolugbes anteriores e exames.
Ao término da consulta o paciente € encaminhamento para a especialidade pertinente de sua
patologia.

Neste mesmo més foi realizado uma capacitacdo sobre os sinais e sintomas de alarme

em DR, dirigido aos profissionais do servigo da atencdo basica e residentes, para o
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reconhecimento de doencas no atendimento de ponta (ARAUJO et. Al, 2021; ARAUJO et. Al,
2022)

Em abril foi comemorado a Péascoa, para isto foi realizado a ornamentacdo e ambiéncia
em alusdo a esta data comemorativa. Além dos profissionais e residentes participarem deste
evento, contamos com a presenca do representante da prefeitura da cidade de Jodo Pessoa-PB,
pacientes e familiares/cuidadores do CRMDR, da Casa dos Microcefélicos, da APAE
(Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais) e do Centro-dia (Centro de Referéncia para
Pessoa com Deficiéncia).

Neste més a autora e demais residentes colaboraram com a coordena¢do do CRMDR
para o andamento da elaboracdo do projeto da P6s-Graduacdo em Doencas Raras, auxiliando
nas demandas administrativas na matriz curricular, ofertado pela primeira vez no Brasil, sendo
assim, um curso inédito, tornando-se um desafio para sua construcao.

No més seguinte, em maio foi realizado no CRMDR o | Encontro de Enfermagem e
Servigo Social, onde buscou-se debater sobre as politicas publicas e o cuidado integral em satde
para pessoas com condicdes raras, a autora e demais residentes participaram juntamente com
os profissionais do CRMDR, além disso, foram convidados para o debate representantes de
6rgdos de satde do poder publico da cidade, além de representantes de hospitais, policlinicas e
secretarias de saude.

Participamos da capacitacdo do teste da bochechinha que € capaz de investigar mais de
340 DR trataveis da primeira infancia. Este tipo de capacitacdo nos auxilia a orientar e
disseminar informacGes aos pacientes, pois ao se trabalhar com DR, sua identificacdo precoce
auxilia no tratamento, evitando sintomas e sequelas graves (MENDELICS., 2022).

Entre os dias 23 e 27 de maio foi realizado atividades em aluséo a Semana Mundial do
Brincar, a equipe da residéncia e do CRMDR, participou ativamente com a construcdo de
cenarios e atividades lldicas, objetivando sensibilizar a importancia do brincar, além de
favorecer a ampliagdo das habilidades de interacdo durante a atividade realizada
(CAVALHEIRO; SILVA; VERISSIMO, 2021).

No Gltimo més de estagio, junho, 2022, foi realizado reunido com a equipe de residentes
e profissionais do CRMDR, além de representante da Casa de Microcefalia e da Atencéo Bésica
do estado Jodo Pessoa objetivando reunir e unir estratégias para integrar em um Unico servico
demandas disseminadas em todo territorio da rede SUS, tais como: recebimento de medicacao,
dietas especiais, cesta basica e fraldas descartaveis, visando unir no CRMDR este suporte,

levando em conta para uma melhor qualidade de vida dos pacientes raros e seus familiares.

142



Ap0s esta reunido, surgiu a demanda para ser elaborado, pela autora e demais residentes,
um acervo dos principais sinais e sintomas de alerta para as DR. Foi criado a fim de ser
encaminhado a toda equipe médica da rede de Atengdo Bésica do municipio de Jodo Pessoa/PB.

Finalizamos 0 nosso estagio més de julho, concluimos no dltimo dia com a presenca dos
profissionais do CRMDR e coordenadores da RIMUSH. Foi possivel realizar o fechamento de
estagio com depoimentos dos profissionais e residentes, onde foi algo proveitoso ndo apenas
para os profissionais, mas também para os pacientes.

Ao concluir o estagio, foi dado inicio ao primeiro curso de Pos-Graduacdo em Doencas
Raras, onde profissionais da area da salde estdo participando para aperfeicoar o atendimento,

além da autora e outros residentes.

PRINCIPAIS RESULTADOS ALCANCADOS

O CRMDR oferta cuidado integral ao paciente raro, pelo fato de o tratamento requerer
acompanhamento multiprofissional, visando retardar o aparecimento de sinais e sintomas,
implicando em uma assisténcia continuada (ARAUJO et. Al, 2021; ARAUJO et. Al, 2022;
SOUZA, 2021).

O estagio me possibilitou compreender a magnitude e relevancia do processo de trabalho
interprofissional, atendendo as necessidades dos pacientes raros e a interagdo com a equipe, que
mostrou ser algo fundamental, tendo em vista que a comunicacédo interprofissional é de suma
importancia para o cuidado ao paciente de forma multiprofissional (ARAUJO et. Al, 202;
D'IPPOLITO; GADELHA, 2019).

Durante todo o processo um conjunto de acbes e servigos foram elaborados e
desenvolvidos aos pacientes raros, familias, cuidadores e profissionais.

Para auxiliar os profissionais a propagar as atividades desenvolvidas no CRMDR, como
um meio de divulgacdo entre os profissionais de saude e seus usudrios, foi realizado a
elaboragéo de um folder, conforme imagem 1.

A equipe da residéncia construiu este documento informativo que foi amplamente

distribuido nas Unidades de Saude da Paraiba.
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Imagem 1: Folder elaborado pela equipe da residéncia, 2022.
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Esse material contém informac@es essenciais destinadas a populagdo, com o objetivo de
promover o conhecimento sobre o novo servico disponivel na rede de salde voltado para o
atendimento de Doencas Raras. O documento aborda aspectos basicos relacionados a natureza
das doencas raras, o0s servicos oferecidos pelo CRMDR, os critérios de encaminhamento e
agendamento de consultas.

Essa estratégia de divulgagdo busca promover o acesso e a conscientizagdo da
populacdo, facilitando o acesso aos servigos especializados e garantindo que os individuos
afetados por Doencas Raras tenham acesso as informacdes necessarias para buscar o devido
suporte e cuidado.

A experiéncia vivenciada no servigo de atendimento a pacientes raros proporcionou-me
um aumento significativo na seguranca, autonomia e habilidade técnico-cientifica, pois ao lidar
com esses casos complexos e Unicos, pude desenvolver uma maior confianca em minha
capacidade de lidar com desafios singulares.

Através do contato direto com esses pacientes e suas condigdes raras, adquiri uma
compreensdo aprofundada das particularidades diagnosticas, das abordagens terapéuticas e dos
cuidados especializados necessarios. Além disso, a interacdo com uma equipe multidisciplinar
contribuiu para o fortalecimento da capacidade de trabalhar em conjunto, integrando diferentes
perspectivas e conhecimentos para oferecer uma assisténcia integral e de qualidade aos
pacientes raros.

Durante o periodo de trés meses de estagio, tanto eu como a equipe de residentes em
que estive inserida dedicamos esforcos para realizar pesquisas abrangendo as principais DR
com as quais tivemos contato. Essas investigagdes tinham como objetivo aprofundar nosso
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conhecimento sobre as caracteristicas clinicas, os mecanismos subjacentes e as op¢des de

tratamento disponiveis para essas condices raras.

Essa abordagem de pesquisa nos proporcionou uma base sélida de conhecimento e nos

permitiu oferecer uma assisténcia mais embasada aos pacientes raros que atendemos, conforme

tabela 1, os estudos foram conduzidos por meio de um grupo de estudos organizado de forma

programada, seguindo o calendario académico estabelecido pela RIMUSH. Essas atividades

foram integradas a carga horéria tedrica do Programa, enriquecendo a formacéao tedrica da

equipe de residentes.

Tabela 1: Descri¢do das DR estudadas em abril, maio e junho de 2022.

DR estudadas em abril, maio e junho de 2022

Abril/2022

Maio/2022

Junho/2022

Epidermolise Bolhosa
(EB)

Infeccdo Latente Pelo
Mycobacterium
Tuberculosis (ILTB)

Mucupolissacaridose
(MPS)

Sindrome de Prader Willi
(SPW)

Aurtrite Reumatoide (AR)

Osteogenese imperfeita
(O

Espondilise Anquilosante
(EA)

Esclerose Sistémica (ES)

Ataxia de Friedreich (AF)

Esclerose Sistémica Difusa

Lpus Eritematoso
Sistémico (LES)

Angioedema hereditario
(AEH)

Esclerose Multipla (EM)

Fibrose Cistica (FC)

Sindromes
Mielodisplasicas (SMD)

Anemia Fanconi (AF)

Epidermolise Bolhosa
(EB)

Atrofia Muscular Espinhal
(AME)

Hemoglobindria
Paroxistica Noturna (HPN)

Sindrome de Guillain-
Barré (SGB)
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LIMITAGCOES DA EXPERIENCIA

A autora limita-se as condutas adotadas ao CRMDR, ndo abrangendo aos demais
servigos. Outras equipes ou Programas podem ter experiéncias distintas. Destacamos, ainda,
que por se tratar de um servigo recém-inaugurado, a principal limitacdo deste relato esta
relacionada com o pouco tempo para explorar a implementacdo dos protocolos operacionais e

sua utilizagéo.

CONTRIBUICOES PARA A PRATICA

Foram realizadas consultas de enfermagem, com base na anamnese e orientacdes
educativas, garantindo a realizacdo de boas praticas em salde e 0 acesso dos pacientes aos
servigos. Além disso, realizou-se procedimentos como encaminhamentos, organizacdo de
eventos para os profissionais da atencdo basica e responsaveis da administracdo publica da
cidade.

Foi possivel conhecer novas formas de gerir e contribuir em um servico especializado
em DR, atuando em um centro de referéncia recém-inaugurado, buscando meios para

administrar e conduzir o setor.

CONCLUSAO

Para conduzir e fortalecer a atuacdo de uma equipe de um centro especializado em DR
requer grande esforco e a participacdo de toda a equipe multiprofissional integrada, pois um
adequado e organizado processo de trabalho é capaz de fortalecer uma assisténcia de qualidade
para os pacientes.

Durante a investigacdo na literatura para formulacdo desta pesquisa, notou-se escassez
de estudos voltados para 0 &mbito de doencas raras na area da educacdo, tendo em vista que o
programa da residéncia é vinculado ao ensino e que a atuacdo da enfermagem necessita estar
munido de conhecimentos tedrico-pratico para exercer sua fun¢do com habilidade, sendo assim,
deve-se estimular novos trabalhos nesta area com a finalidade de ampliar o conhecimento em

prol de pesquisas em DR.
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CAPITULO 17
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RESUMO: As doencas raras normalmente podem ocasionar alteracbes fisicas, mentais,
comportamentais e sensoriais, envolvendo varios 6rgdos e colocando os individuos e familiares
em condicbes de dependéncia de assisténcia especializada e de acompanhamento
multiprofissional para tratd-las. O objetivo foi identificar na literatura cientifica a assisténcia de
enfermagem as doencas raras. Trata-se de um estudo do tipo revisdo integrativa, que possui
como critérios de inclusdo ter formato de artigo, estar disponivel na integra, nos idiomas
portugués e espanhol, terem sido publicado no periodo de 2019 a 2023. Foram excluidos, os
estudos do tipo literatura cinzenta e duplicados nas bases de dados. Foram inseridos no estudo
cinco artigos, onde todos atenderam o objetivo da pesquisa, dos estudos selecionados trés e
foram publicados no idioma de portugués e dois em inglés. O atual estudo vem contribuindo
para a assisténcia profissional de salde a pacientes acometidos com doencas raras.

Palavras-chave: doencas raras; assisténcia de enfermagem; equipe multidisciplinar; assisténcia
especializada.

INTRODUCAO

Segundo o Ministerio da saude (2014), as doencas raras acometem ate 65/100.000
individuos, que na maior parte (80%), séo de origem genética ou por anomalias cromossomicas,
outro dado importante, é que 75% das doencas raras se apresentam em criangas. Outras, séo
provocadas por infe¢des bacterianas ou virais, alergias ou produtos quimicos e radiacées.

Conforme, o autor Domingues (2015), as doengas raras geneticas estdo compostas por
a mucopolissacarido de tipo 11 (MPS), anemia falciforme, fibrose cistica e fenilcetondria, entre
outras. As doencas raras normalmente podem ocasionar alteracbes fisicas, mentais,

comportamentais e sensoriais, envolvendo varios érgéaos e colocando os individuos e familiares
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em condicbes de dependéncia de assisténcia especializada e de acompanhamento
multiprofissional para trata-las (LUZ; SILVA; DEMONTIGN; 2016).

Sao doencas que se constituem pela diversidade dos sintomas nas diferentes pessoas,
frequentemente, causada por fatores genéticos, no entanto podem ter como causas agentes
infecciosos, fatores ambientais ou imunoldgicos. (MOREIRA MC, et al., 2018; ARIARTJAB,
et al.,2019). O Ministério da satde, em 2014, com a sua finalidade de atender estes pacientes,
criou-se e estabeleceu a Politica Nacional de atencdo integral as pessoas com doencas raras.

Entretanto, apds a criacdo da politica nacional de atencdo integral as pessoas com
doencas raras, as intervencdes de salde com essa determinada clientela pdde ser direcionadas
e os profissionais se baseiam nas instrucdes, contribuindo para o processo de suspeita da
doenca, diagndstico e acompanhamento (MINISTERIO DA SAUDE,2014; AITH FMA, 2014).

Apesar de ser pouco exposta, a atuacdo da enfermagem nesse cenario, o Conselho
Federal de Enfermagem (COFEN), por meio da Resolucdo n° 469/2014, refere-se a atuacéo do
enfermeiro no aconselhamento genético, o qual é posto na atencdo as doencas raras (LUZGS et
al.,2015).

Neste caso, a consulta de enfermagem se caracteriza nas cinco etapas do processo de
enfermagem: Coleta de dados, Diagndsticos de enfermagem, Planejamento de enfermagem,
Implementagdo e Avaliagdo dos resultados (CHELONI IG, et al.,2021). Com o objetivo de
permitir que o enfermeiro durante a consulta de Enfermagem conhega, compreenda e ofereca
resultados diante as necessidades do paciente, baseada na ciéncia (MACHADO; ANDRES,
2021).

Vale ressaltar que a auséncia de informacéo, como a pouca oportunidade de qualificacao
dos profissionais sobre o contetdo dificulta o método de trabalho e atuacdo da equipe no
cuidado ao paciente. Visto que o enfermeiro, introduzido nesta equipe, atuam com a funcéo
singular ao encarar ndo s6 a doenca, mas o individuo integralmente, € fundamental ter um
conhecimento abrangente da populacdo atendida para subsidiar sua consulta de enfermagem e
na realizacdo de instrumentos de suporte das suas a¢cdes (CHELONI IG, et al.,2021).

Diante do exposto, este estudo teve como objetivo identificar na literatura cientifica a

assisténcia de enfermagem as doencas raras.

METODOLOGIA
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Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura, que é um método que apresenta como
finalidade sintetizar resultados obtidos em pesquisas acerca de um tema ou questdo, de maneira
sistematica e ordenada (MENDES, 2008).

Segundo Mendes (2008), a revisao integrativa inclui a analise de pesquisas relevantes
que dao suporte para a tomada de decisdo e a melhoria da pratica clinica, possibilitando a
identificacdo de lacunas na literatura, e que se faz necessario ser completado com mais
pesquisas, a revisdo da literatura segue as seguintes etapas: elaboracdo da questdo norteadora,
busca ou amostragem da literatura, coleta de dados, andlise critica dos estudos incluidos,
discussdo dos resultados e apresentacao da revisdo integrativa.

Diante do exposto, este estudo possui a seguinte questdo norteadora: Qual a producao
cientifica acerca da assisténcia de enfermagem as doencas raras?

A coleta dos dados foi realizada no més de marco de 2023, através dos seguintes
descritores em saude (DeCS), em portugués e inglés, com o operador booleano AND: doencas
raras AND enfermagem AND assisténcia. A busca ocorreu nas seguintes bases de dados:
Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Satude (LILACS), IBCS, e BDENF.

Na escolha dos estudos, os critérios de inclusdo foram: ter formato de artigo, estar
disponivel na integra, nos idiomas portugués e espanhol, terem sido publicado no periodo de
2019 a 2023, ou seja, nos ultimos cinco anos. Foram excluidos, os estudos do tipo literatura
cinzenta e duplicados nas bases de dados. Inicialmente, os trabalhos foram selecionados por
titulos e, em seguida, pelos resumos. Os textos que estavam de acordo com o0s critérios de
inclusdo foram selecionados para a leitura na integra.

Na etapa de analise, os dados extraidos dos artigos foram analisados e discutidos, de
acordo com os autores selecionados, sendo sintetizados e comparados com o conhecimento
teorico a luz da literatura pertinente. Os resultados foram apresentados em forma de quadros e

discutidos em duas categorias apresentadas posteriormente.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A busca pelo material empirico resultou na deteccdo de 35 artigos relacionados a
tematica proposta. Desses, sete estudos foram eleitos para serem lidos na integra, resultando em
uma amostra total de cinco artigos cientificos. O processo de selegdo dos artigos esté descrito a
seguir e apresentado em forma de fluxograma (Figura 1).

Figura 1- Fluxograma prisma
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Fonte: Elaboracdo dos autores, 2023.

Na identificacdo das fontes, a localizacdo dos artigos foi proveniente da BDENF,
destaca-se que essa evidéncia encontrada ndo foi definida como critério de inclusdo, mas como
um achado aleatorio.

Com relagdo aos periddicos dois artigos foram publicados no periddico Rev. enferm.
UERJ, um na Rev. enferm. atencdo saude e 0 outro na Rev. enferm. atencdo salde. Quanto ao
tipo de estudo, houve a predominancia do estudo qualitativo do tipo exploratério descritivo.

No que diz respeito ao idioma de publicacdo, dois artigos foram publicados
originalmente no idioma inglés e trés no idioma portugués. Ja em relacdo ao ano de publicacdo
destes, observou-se que a producdo da tematica ocorreu: nos anos de 2018 a 2022. Quanto aos
objetivos, todos os artigos atenderam adequadamente aos deste estudo e foram apresentados de
modo que facilitou a compreensao.

Sobre a esséncia do contetdo abordado e a producdo do conhecimento, foi observado
que 70% evidenciaram que o cuidado de enfermagem e de grande importancia para os pacientes

com doencas raras, 20% evidenciaram a importancia de profissionais qualificados e
humanizados para a prestagéo do cuidado, e os outros 10% relatam as doencas raras na pediatria.

Visando organizar e reunir o conhecimento sobre a temética investigada, as

caracteristicas dos estudos incluidos nesta revisédo podem ser visualizadas no quadro 1.
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ID

Al

A2

A3

Ad

AS

TITULO

Fibrodisplasia
ossificante
progressiva em
pediatria

Equipe de

enfermagem no
cuidado & crianca
com doenca de
Pompe em terapia
intensiva

Desafios de
cuidadores
familiares de
criancgas e
adolescentes com
Epidermolise
Bolhosa

Cuidados de
enfermagem para
conforto de pessoas
com dermatoses
imunobolhosas
Assisténcia de
enfermagem a
crianga com doenga

de Pompe

Fonte: Autores, 2023.

PERIODICO

Rev. enferm.

atencdo saude

Rev. enferm.
UERJ

Ciénc. cuid.

salide

Rev. enferm.
UERJ

Online braz. j.

nurs. (Online)

artigo, periodico/pais, ano de publicacéo e tipo de estudo.

ANO/
IDIOMA

2022/ Inglés

2020/Inglés

2020/Portugués

2018/ Portugués

2018/ Portugués

Quadro 1 — Caracterizacdo dos estudos incluidos na revisdo integrativa conforme titulo do

TIPO DE
ESTUDO

revisao integrativa

estudo descritivo

estudo exploratorio-

descritivo

protocolo de avaliagéo

estudo de caso
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O CUIDADO ESPECIALIZADO E HUMANIZADO NAS DOENCAS RARAS

Existe um pequeno grupo da populagéo, ao qual nos passam muitas vezes despercebido,
que sofrem mudancas na fisiologia e que séo diagnosticados com doencas 6rfas as quais estas
sdo de efeitos caoticos na vida do individuo quanto dos que o rodeiam por causa do diagnostico
dificil e demorado, alguns pacientes podem apresentam efeitos progressivos, degenerativos e
incapacitantes, o que acarreta sofrimento tanto para as pessoas afetadas como a seus familiares
(BRASIL, 2014).

As doencas raras estdo sendo identificada como um grupo minoritario (LIMA et al.,
2019), com politicas especificas e o papel importante do Sistema Unico de Satde (SUS) nas
praticas do cuidado, mesmo com o histdrico de restricdes no acesso a assisténcia.

Vale ressaltar as particularidades e a importancia da atencdo domiciliar para abrandar
internacOes hospitalares, promover o autocuidado, ter empatia na assisténcia e amparar 0s
cuidadores, objetivando a integralidade, a qualificagdo e a humanizagéo (LIMA et al., 2019).

Isso é possivel por meio de um plano de atuacéo da equipe multidisciplinar que busca
uma abordagem plena e partilhando o cuidado entre os grupos de referéncia, almejando a
reabilitacdo além disso, a importancia de oferecer ajuda psicoldgica ao paciente (LIMA et al.,
2019; VIDAL et al., 2015).

Desde a problematica criada pelo modelo transdisciplinar de ensino, ver-se a
possibilidade da unido dos conhecimentos, com a comutacdo de experiéncias e a contribuicédo
para o desempenho das rotinas renovadoras (BATISTA, 2012).

Dessa forma, faz-se imediato a formulacdo de um método curativo apropriado, que
analise o cendrio sociocultural, com estratégias dirigidas para o individuo, dentro das
capacidades que poderdo ser desempenhados, as quais simplesmente sao realizaveis se houver
compreensdo por parte dos familiares, quem serd o principal cuidador, quais sdo 0s
impedimentos de locomogdo no ambiente que reside, o que é vivido por meio da visita a

domicilio, dentre outros.

CONSIDERACOES FINAIS

Com base nos artigos selecionados foi possivel verificar a relevancia do cuidado

especializado as pessoas acometidas com doencas raras.
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Para fazer a diferenca no que compete a assisténcia a salde e de enfermagem, €
necessario ligar os conhecimentos procedentes de pesquisas e da prética clinica. A revisdo
integrativa é um estudo recente na &rea da satde nacional, mas é evidente sua contribuicdo para
a melhoria dos cuidados ofertados ao paciente e seus familiares. A sintese dos resultados das
pesquisas relevantes e reconhecidas mundialmente ajuda nas mostras de evidéncias, ou seja, faz
com que 0 novo conhecimento para a pratica seja passado mais rapido.

O atual estudo vem contribuindo para a assisténcia profissional de salde a pacientes
acometidos com doencas raras. Nesta condicdo, a revisao integrativa oferece aos profissionais
de diversos setores de atuacdo da saude a rapidez nos resultados importantes de pesquisas que
comprovam as acdes, possibilitando um saber critico em relagdo a assisténcia de enfermagem

a pessoas acometidas por doencas raras.
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CAPITULO 18

ATUAGCAO DA FISIOTERAPIA E TERAPIA OCUPACIONAL NO CUIDADO AOS
PACIENTES COM DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE
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Fisioterapeuta, residente em salde hospitalar com énfase na atencdo a saude do paciente
critico.

RESUMO: Introducédo: A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca
neuromuscular hereditéria genética ligada ao cromossomo X, afetando predominantemente o
sexo masculino. E causada por mutacdo no gene que produz a proteina distrofina, cujo déficit
tem como consequéncia a deterioracdo da fibra muscular, causando fraqueza muscular e
substituicdo do tecido muscular por tecido adiposo e fibroso. Nesse sentido, a fisioterapia esta
inserida diretamente no cuidado a esses pacientes e busca oferecer independéncia funcional ao
individuo portador, para que ele consiga realizar as suas ocupacdes e funcbes de acordo com o
estagio da doenca. Objetivo: investigar a atuacdo do fisioterapeuta no cuidado aos pacientes
com Distrofia Muscular de Duchenne. Metodologia: trata-se de uma revisdo narrativa da
literatura de natureza qualitativa, na qual foi realizada pesquisa bibliografica nas bases de dados
eletronicas da Biblioteca Virtual de Saude (BVS) e PubMed, reconhecendo estudos que
abordavam a atuacéo da fisioterapia no cuidado direto ao paciente com Distrofia Muscular de
Duchenne. Resultados e discussdo: apds um processo de rastreamento de estudos, foram
selecionados 7 estudos a serem analisados. Os estudos que trataram dos métodos avaliativos
baseiam-se no acompanhamento do avanco da doenca, da responsividade do paciente a
reabilitacdo e na confiabilidade dos testes, utilizando instrumentos j& consolidados que possuem
a capacidade de mensurar essa progressao. Ja os estudos abordaram técnicas de reabilitacdo
fisioterapéutica utilizadas no tratamento da DMD, todas envolvendo o0s sistemas
osteomioarticular e respiratério dos pacientes, bem como a participacdo dos cuidadores e
familiares nesse sentido. Consideragdes finais: Este levantamento bibliografico permitiu
elencar intervencdes no que concerne a avaliacdo e técnicas fisioterapéuticas no combate as
retracfes musculotendinosas, rigidez articular, perda de for¢a muscular, descondicionamento
do exercicio e causas de insuficiéncia respiratoria. Além disso, evidenciou-se a importancia da
participacdo da familia e cuidadores no processo de reabilitacdo dos pacientes com DMD.
Ademais, salienta-se ainda a escassez de estudos e, portanto, a necessidade de mais producoes
cientificas que abordem a atuacgéo fisioterapéutica no tratamento dos individuos com DMD.
Palavras-chave: distrofia muscular de Duchenne; fisioterapia; Reabilitacao.

INTRODUCAO

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca neuromuscular hereditaria
genética ligada ao cromossomo X, por esse motivo afeta predominantemente o sexo masculino,
enquanto a mulher € apenas portadora do gene defeituoso, sendo sua prevaléncia estimada em
7,1:100.000 habitantes. E causada por mutaco no gene que produz a proteina distrofina, cujo

déficit tem como consequéncia a deterioracdo da fibra muscular, causando fraqueza muscular
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e substituicdo do tecido muscular por tecido adiposo e fibroso (LEE et al 2012. CRISAFULLI
et al 2020).

O inicio e subito, geralmente comeca entre 3 e 5 anos de idade, caracterizado com
fraqueza muscular progressiva, simétrica e mais proximal (inicialmente cinturaS escapular e
pélvica), resultando em atraso ou lentiddo na marcha, quedas frequentes, dificuldade em
levantar-se do chdo (sinal de Gowers), subir e descer escada e sustentar objetos. Outros achados
sdo aumento da lordose, base de sustentacdo alargada, apoio dos pés em equino, pseudo-
hipertrofia da panturrilha (CHAVES, 2012).

Nesse sentido, a abordagem fisioterapéutica na DMD inclui a prevencdo/minimizacgao
de contraturas, escoliose ou outras deformidades, com alongamentos e indicagdo de Orteses.
Outro objetivo é a prevencdo da atrofia e a otimizacdo da forca muscular, o fortalecimento
muscular é algo que ainda gera davidas, devido ao potencial dano muscular causado pelo
proprio exercicio, mas é indicado o treinamento aerobico e de for¢a muscular com intensidade
leve a moderada, evitando o exercicio excéntrico (LOMBARDO, 2021).

Considerando todas as alteraces musculoesqueléticas e da qualidade de vida de
pacientes com DMD, uma abordagem multidisciplinar é necessaria, a qual é direcionada em
reabilitar, retardar e prevenir as complicacdes da DMD. Diante desse contexto, a fisioterapia
esta inserida diretamente no cuidado a esses pacientes e busca oferecer independéncia funcional
ao individuo portador, para que ele consiga realizar as suas ocupaces e funcbes de acordo com
0 estagio da doenca (BIRNKRANT et al 2018). Portanto, estd revisdo tem como objetivo
investigar a atuacdo do fisioterapeuta no cuidado direto aos pacientes com Distrofia Muscular

de Duchenne.

METODOLOGIA
O estudo trata-se de uma revisdo narrativa da literatura de natureza qualitativa
(PEREIRA et al., 2018). Sendo assim, o estudo foi orientado pela seguinte pergunta: como tem
sido a atuacdo da fisioterapia no cuidado aos pacientes com Distrofia Muscular de Duchenne?
Foi realizada pesquisa bibliografica nas bases de dados eletrénicas da Biblioteca Virtual
de Saude (BVS) e PubMed, reconhecendo estudos que abordavam a atuacdo da fisioterapia no
cuidado direto ao paciente com Distrofia Muscular de Duchenne, seja em aspectos avaliativos
ou intervencionistas. Para tal, utilizou-se termos de busca na lingua inglesa e o conector
booleano “AND” para combinar os seguintes termos sugeridos: “Duchenne Muscular

Dystrophy” AND “Physiotheraphy”. Foi definida a busca nos “Titulos e Resumos”, com filtro
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de texto completo disponivel, recuperando em uma busca geral o contetdo de publicacGes de
2018 a 2023. As buscas nas duas bases de dados foram realizadas no dia 27 de marco de 2023.

Foram incluidos nesta revisdo documentos que atenderam 0s seguintes critérios:
formato de artigo, com resultados que envolviam a atuacdo da fisioterapia e terapia ocupacional,
de forma individual, no cuidado ao paciente com Distrofia Muscular de Duchenne. Foram
excluidos artigos de revisdo e documentos ndo completamente disponiveis nas bases de dados
ou na internet.

Diante disso, a selecdo final foi feita da seguinte forma: inicialmente, (1) houve a
exclusdo de documentos que ndo fossem artigos e ndo correspondessem aos critérios de
inclusdo exigidos anteriormente, (2) foram excluidos artigos repetidos. Em seguida, foram
aceitos artigos potencialmente elegiveis a partir da (3) leitura dos titulos, (4) leitura dos
objetivos e (5) leitura dos resultados. Com isso, foi realizada uma sintese qualitativa (narrativa)

das evidéncias encontradas em resposta a pergunta da pesquisa.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Através da estratégia inicial de pesquisa que combinou termos descritos anteriormente, foram
recuperados 45 estudos, sendo 31 encontrados na BVS e 14 no PubMed, dos quais 14 eram duplicados
em ambas as bases de dados e foram, portanto, excluidos. Foram rastreados entdo 31 artigos, sendo que
destes, foram excluidos 22 apds a leitura dos titulos e resumos e 2 ap6s a leitura dos textos completos,
restando 7 estudos para analise. O processo de identificacéo, selecdo, elegibilidade e inclusdo dos
estudos podem ser observados na Figura 1.

Figura 1. Fluxo de identificacdo, selecdo e inclusdo das producdes cientificas.
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BVS: Biblioteca Virtual de Saude; PubMed: Servico de publicagdes da U.S. National Library

of Medicine.

Fonte: Autores.

Estudos encontrados

(n=43)

Bases de dados
BVS (n=31)
PubMed (n=14)

Estudos duplicados

(n=14)

|

Estudos rastreados
{n=31)

Estudos excluidos apos
leitura de titulo &
resumo por nio
fratarem de
intervencoes
fisiaterapéuticas ou
por se tratarem de
revisdes de literatura.
(n=22)

Estudos lidos na integra
(n=9)

Estudos incluidos para
andlise
(=7

Textos completos
excluidos por nio se
tratar de intervengdo

fisioterapéutica
propriamente dita
(n=2)
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pacientes estudados, intervencdes fisioterapéuticas utilizadas e principais desfechos.

fisioterapéuticas utilizadas e principais desfechos.

A Tabela 1 descreve uma sintese dos estudos selecionados para esta revisao segundo autor/ano, meétodos, faixa etaria e nimero de

Tabela 1: Sintese dos estudos incluidos na revisdo segundo autor, métodos, faixa etaria e nimero de pacientes estudados, intervengdes

Autor/ano Métodos Faixa etéria e Intervencdes fisioterapéuticas utilizadas Principais desfechos
(n) de pacientes
estudados
TOURNIER Levantamento Meédia de 12,1 | Avaliagdes: A fisioterapia liberal mantém um
etal., 2019 através de | anos (7-17) (n=9) | Amplitude articular; Forca muscular; Habilidades de | lugar importante no tratamento de
questionario das movimentos; Habilidades de preensdo; Dor; Motor Function | pacientes com DMD,
praticas  realizadas Measure; Monitorizagédo da funcéo respiratoria independentemente de seu estado
com Técnicas de reabilitacdo: 2,5 sessGes semanais, com duracdo de | ambulatorial, para melhorar a
massocinesiterape 30 a 45 minutos; Aspecto ortopédico: Mobilizacdes passivas, | qualidade de vida funcional, no
utas liberais que alongamentos musculares, autoalongamento, ortostatismo, | combate as retracOes

atenderam pacientes
com

DMD em seu
departamento, em
2017.

exercicios ativos e resistidos

(resisténcia manual, pulleytherapy ou Elastoband), relaxamento
da coluna toracolombar por mobilizacbes passivas,
alongamentos e posturas dos planos musculares, alongamento
dos masculos cervicais, trabalho proprioceptivo, fortalecimento
isométrico da coluna vertebral;

Aspecto respiratorio: mobilizacdes passivas e alongamentos,
exercicios de manutencdo da musculatura inspiratéria e
expiratoria;

Outras avaliacOes e técnicas de reabilitacao:

massoterapia analgésica, regulacdo do tbnus muscular e ajustes
posturais; combinacéo de estimulacdo de aferentes visuais e
trabalho de controle cognitivo (por realidade virtual).

musculotendinosas,

rigidez articular, perda de forga
muscular, descondicionamento do
exercicio e as causas da

insuficiéncia respiratéria. Também
visa melhorar o equilibrio e aliviar a
dor.
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NISHIZAWA; | Estudo Média de 9,8 anos | Avaliages: Apos restrices de viagem devido a
NAKAMURA, | observacional + 3,6 anos indice de massa corporal (IMC); Amplitude de movimento de | pandemia global de COVID-19, a
2021 retrospectivo. (n=12) dorsiflexdo de ambos os tornozelos; Tempo de corrida de 10 m; | dorsiflexdo do  tornozelo em
Dados foram Tempo de levantar-se do chéo; Distancia de caminhada de 6 | pacientes com DMD diminuiu
extraidos dos minutos; Pontuacdo da North Star significativamente em comparagdo
prontuarios em trés Ambulatory Assessment; Circunferéncia maxima de ambas as | com o curso natural da doenca,
momentos: pernas. provavelmente como resultado de um
aproximadamente 3 estilo de vida mais sedentario e falta
meses antes, de servicos regulares de fisioterapia.
imediatamente antes
e aproximadamente
3 meses apos o
decreto
governamental de
restricdes de viagem
durante a pandemia
por COVID-19.
DHARGAVE | Ensaio clinico | Médiade 7,9 + 1,5 | Avaliagdes: A introdugdo precoce de um
etal.,, 2021 randomizado; anos (n=88) Teste de fungdo pulmonar (PFT)/espirometria; Técnicas de | protocolo de reabilitacdo pulmonar
pacientes com DMD reabilitacdo: Grupo I: exercicios de fisioterapia domiciliar em 2 | auxiliou na manuten¢do e melhora
foram sessdes ao dia. Incluem: exercicio de ADM passivo/ativo para | das fungdes pulmonares em
randomizados para todas as articulagbes, exercicios de respiracdo ativa | pacientes com DMD. O yoga tem
dois grupos. O Grupo assistida/ativa, exercicios orientados a tarefas atividades | um efeito complementar junto com a
| recebeu manuais, exercicios respiratorios baseados em atividades, | intervencéo fisioterapéutica.
fisioterapia exercicios de alongamento: para tronco, parede toracica e
domiciliar e o Grupo musculos comumente afetados.
Il recebeu Grupo II: 1 sessdo de ioga pela manhd e uma sesséo de
fisioterapia fisioterapia a noite como programa domiciliar.
juntamente com
intervencao de ioga
SOBIERAJS Um programa de 9,41 anos + 4,13 | AvaliacGes: Motora: Os pacientes e seus cuidadores foram | Com a orientacdo do fisioterapeuta
KA-REK et reabilitacéo foi | anos solicitados uma vez por més a realizar 6 testes usando o | (comunicagdo online ou video), os
al., 2021 apresentado durante | (n=69) aplicativo MDMS e anotar. Técnicas de reabilitacdo: Grupo | pacientes com a ajuda de cuidadores

oficinas online para
pacientes e

deambulante:  Exercicios respiratorios, respiragdo com
resisténcia, facilitagdo dos padrfes respiratérios, drenagem

podem continuar a reabilitagdo em
casa.
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cuidadores, também
gravado em video e
divulgado na internet
para que os cuidados
pudessemrealizar em
casa. Os cuidadores
foram solicitados a
realizar as tarefas e
compartilhar uma

autogena das vias aéreas; alongamento e autoalongamento de
flexores do quadril e dorsiflexores do tornozelo; exercicios em
prono, supino e deitado de lado, posi¢do quadripede ou
ajoelhado em um joelho. Grupo ndo deambulante: mesmas
anteriores, acrescido de exercitadores adicionais dos musculos
respiratorios, vibragdo  tordcica, estimulacéo dos
mecanorreceptores  tordcicos, ativacdo dos  musculos
intercostais; alongamento e autoalongamento de cintura
escapular, flexores do cotovelo, extensores, rotadores do

fotografia da postura antebraco, bem como flexores do punho e dedos; exercicios em
do paciente usando decubito ventral, supino, decubito lateral, exercicios sentados na
um aplicativo cadeira de rodas, ergonomia e posicionamento do corpo na
projetado. cadeira de rodas, atividade de membros superiores, estruturas
em pé.
MUTLU et Estudo 6 a1l anos Avaliacoes: Classificacdo Funcional de Extremidades Inferiores | As distancias percorridas, 0s niveis
al., 2018 transversal. (n=52 criangas | de Brooke; Teste de caminhada de seis minutos (TC6M); | de fadiga e o gasto energético dos
Comparativo da | com DMD e Avaliacéo de fadiga (tempo de subida e descida de 4 degraus); | pacientes com DMD foram maiores
capacidade  fisica, | n=17 criancas Avaliacdo de gasto de energia: indice de custo fisiol6gico; | do que os pares saudaveis. Essa
fadiga e desempenho | saudaveis) Testes de desempenho cronometrados; Escala de avaliagdo | diferenga foi mais proeminente com
entre criancas ambulatorial Northstar. a diminuig&o do nivel funcional.
diagnosticadas
com DMD e
criancas saudaveis.
Kiefer et al., Estudo longitudinal; | 2 a 21 anos Avaliacdo: Data de nascimento, data de todas as visitas de | O conhecimento da progressdo da
2019 Extracdo e anélise de | (n=332) fisioterapia; PontuacOes de avaliacdo clinica para o North Star | contratura para dorsiflexdo e do
dados do prontuério Ambulatory Assessment (NSAA); Amplitude de movimento de | declinio da mobilidade funcional
médico entre 2009 e dorsiflexdo do tornozelo. auxiliam na compreensdo da
2016. progressdo da doenca, no que se
refere a contraturas e mobilidade
funcional, para assim poder fornecer
cuidados preventivos mais focados.
Mayhew et Um estudo de Média de 5,9 anos | Avaliacdo: Cronometragem do tempo de levantar-se do chédo; | A confiabilidade teste-reteste foi alta
al., 2022 eficacia comparativa | (entre 4 a 8 anos) caminhada/corrida cronometrada de 10 metros; TC6M; North | para as avaliagbes funcionais,

de diferentes regimes

n=196

Star Ambulatory; Assessment (NSAA); Capacidade Vital
Forcada (CVF)

independentemente do intervalo entre
as avaliacOes (até 90 dias) e para a
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de esteroides na
DMD, para

avaliar a
confiabilidade teste-
reteste das medidas
de desempenho
motor.

maioria das faixas etarias, apenas o
TC6M em menores de 5 anos
demonstrou uma  confiabilidade
menor em comparagao com 0S outros
testes funcionais. Confirmando que
medidas com resultados confiaveis
podem ser obtidos em meninos com
DMD.
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Os meétodos utilizados nos estudos variaram bastante desde estudo observacional
retrospectivo (NISHIZAWA; NAKAMURA ,2021), ensaio clinico randomizado (DHARGAVE et
al., 2021), transversal (MUTLU et al., 2018), longitudinal (KIEFER et al., 2019). Outros nédo
especificaram o design do estudo, entretanto um abordou comparativo entre duas técnicas
(MAYHEW et al.,, 2022), outro avaliou a eficacia de um programa de telereabilitacdo
(SOBIERAJSKA-REK et al., 2021) e um outro fez um levantamento das praticas fisioterapéuticas
aplicadas através de um questionario (TOURNIER et al., 2019).

A média de faixa etaria dos pacientes estudados variou entre 5,9 a 12,1 anos, revelando que
o diagndstico da DMD ¢ feito predominantemente na idade de 5 anos, quando os sintomas se tornam
mais evidentes e a doenga clinicamente detectavel pela familia (DESGUERRE; LAUGEL, 2015).
Apenas um estudo avaliou um individuo com 21 anos de idade, demonstrando 0 mau prognostico da
doenca, a qual, sem tratamento, tem como desfecho esperado a morte, antes dos 20 anos por
complicacdes cardiorrespiratorias (DESGUERRE; LAUGEL, 2015).

Os artigos relacionados apresentaram uma variagao de 9 a 332 pacientes com DMD, somando
um total de 758 pacientes estudados e uma média de 108,2 pacientes por estudo. Os desfechos dos
artigos incluidos envolveram principalmente aspectos avaliativos da funcdo motora e de
funcionalidade desses pacientes no decorrer da doenca, a importancia da intervencao fisioterapéutica
nas funcdes motoras e pulmonares desse publico e confiabilidade de testes.

Nesse sentido, para melhor compreenséo e didatica, a analise descritiva desses estudos foram
divididas em: medidas avaliativas da fisioterapia para DMD e técnicas de reabilitagdo
fisioterapéutica na DMD.

1. Medidas avaliativas da fisioterapia para DMD:

Os estudos que trataram dos métodos avaliativos baseiam-se no acompanhamento do avanco da
doenca, da responsividade do paciente a reabilitacdo e na confiabilidade dos testes, utilizando
instrumentos ja consolidados que possuem a capacidade de mensurar essa progresséo. Trés estudos
utilizaram testes de funcdo cronometrada e 0 TC6M (MAYHEW et al. 2022. MUTLU et al. 2019),
avaliagdo da capacidade vital forcada (MAYHEW et al. 2022), indice de custo fisiologico para
estimar o gasto energético (MUTLU et al. 2019) e medida de amplitude de movimento da articulagdo
do tornozelo (KIEFER et al. 2019. NISHIZAWA; NAKAMURA, 2021).
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O estudo de Mutlu et al. 2019 comparou a capacidade fisica/funcional e gasto energético
de criangas com DMD e criangas saudaveis e evidenciou que criangas com DMD nivel 3
possuem gasto energeético trés vezes maior que criangas sem a doenca, engquanto criangas no
nivel 1 e 2 possuem valores de gasto energético semelhantes a criancas saudaveis, apesar da
distancia percorrida ser menor, indicando que a energia consumida aumenta de acordo com o
avanco da doenga. Além disso, todas as formas de avaliacdo de capacidade fisica e funcional,
mostraram-se aumentadas em pacientes com DMD, principalmente os que se enquadraram no
nivel 3 de acordo com a Brooke Lower Extremity Functional Rating Scale.

Os trés testes de funcdo cronometrada em pacientes com DMD, supino para de pe,
caminhada/corrida de 10 m e subida de 4 degraus sdo parametros clinicos importantes para
avaliacdo da progressdo da distrofia ou resposta ao tratamento, sdo de facil aplicabilidade, pois
ja sdo bem definidos na literatura e usados em ensaios clinicos com esse perfil de paciente. Uma
das ferramentas para avaliar a capacidade funcional desses pacientes é 0 TC6M e 0s piores
resultados correlacionam-se com a progressdo da doenca. Esses instrumentos avaliativos de
forma conjunta auxiliam a tomada de decisdes e condugdo mais assertiva do tratamento
(DOUNG et al.,2021. MCDONALD et al., 2009).

As contraturas articulares s&o comuns em pacientes com DMD, impactando na marcha
e mobilidade funcional, a medicdo desse parametro pode ajudar na identificacdo da evolucao
da doenca, além de ser um valor quantitativo usado para direcionar o tratamento
fisioterapéutico. A ADM do tornozelo reduz a medida em que a idade aumenta, e
correlacionando com o escore NSAA mostra-se que sua pontuagdo diminuiu com o aumento da
contratura, demonstrando uma diminuicdo de 0,36 pontos no NSAA para cada grau de
dorsiflexdo do tornozelo perdido (KIEFER et al., 2019).

No estudo de Nishizawa e Nakamura (2021), que realizou uma avaliacdo comparativa
no periodo ante e pas restri¢des de viagens na pandemia de COVID-19 em pacientes com DMD,
em que foi utilizado para tal avaliacdo o tempo de corrida de 10 m, tempo de levantar do chéo,
TC6M, escala NSAA e grau de ADM do tornozelo, evidenciou-se que a Unica medida que teve
alteracdo foi a ADM do tornozelo, concluindo que as restrigdes nesse periodo resultou em
contraturas dessa articulagdo podendo ser atribuida a diminuicdo da realizacdo de atividades
fisicas.

Tournier et al. (2019), realizou através de um questionario com fisioterapeutas liberais
um levantamento para obter os recursos mais utilizados para avaliagdo, com o intuito de

direcionar a intervencao fisioterapéutica, os instrumentos de avaliacdo mais pertinentes
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encontrados foram para mensurar a forca muscular, contraturas articulares, capacidade
respiratéria, comprometimento motor e funcional.

O consenso da associacao italiana de distrofia muscular, relata a importancia da
prevencdo das contraturas, além da otimizacdo da forca muscular, pois essa pode impactar
negativamente na fungdo motora e autonomia do paciente, ainda causar deformidade e dor. A
contratura de membros inferiores, principalmente do tornozelo, costuma aparecer inicialmente.
Um instrumento avaliativo consolidado para esse tipo de alteracdo € a goniometria, 0S
resultados podem auxiliar no tratamento e na avaliacdo de progressdo da doenga (DINIZ;

LASMAR; GIANNETTI, 2010. SKALSKY; MCDONALD, 2012.LOMBARDO et
al. 2019).

2. Técnicas de reabilitacdo fisioterapéutica na DMD:

Trés estudos abordaram técnicas de reabilitacdo fisioterapéutica utilizadas no tratamento
da DMD, todas envolvendo os sistemas osteomioarticular e respiratério dos pacientes, bem
como a participacdo dos cuidadores e familiares nesse sentido (TOURNIER et al., 2019;
DHARGAVE et al., 2021; SOBIERAJSKA-REK et al., 2021).

O estudo de Tournier et al. (2019) fez um levantamento por meio de questionario das
intervengoes realizadas por “massocinesiterapeutas liberais” que atenderam pacientes com
DMD em seu departamento e dividiram essas técnicas em voltadas para o aspecto ortopédico,
respiratorio e outras técnicas. Os tratamentos foram compostos majoritariamente por
mobilizagdo passiva, alongamento muscular e posturas de membros e coluna. Assim, sabe-se
que combater a perda das amplitudes articulares ¢é a prioridade do manejo da fisioterapia, pois
ela se correlaciona diretamente importantes limitag6es funcionais. Uma énfase importante dada
nesse estudo foi ao aspecto ortopédico da coluna vertebral. Corroborando com esse achado,
Kinnett et al. (2015) em seu guia de cuidados para DMD enfatiza a necessidade de
intensificacdo da vigilancia da escoliose, recomendando a avaliagdo da coluna vertebral a cada
visita e a importancia da fisioterapia nesse sentido.

Ademais, sabe-se que o prognostico da DMD depende em grande parte da funcédo
respiratoria, sendo a insuficiéncia respiratoria considerada a principal causa (90%) de morte
nesse publico (SERVAIS et al., 2020). Alguns estudos apontam que a reabilitacéo respiratoria
é melhor implementada em um estagio avancado das distrofias neuromusculares (AMBROSI
etal. 2015; MARTIN et al., 2015).
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Apesar disso, no artigo de Dhargave et al. (2021), analisado neste estudo, os pacientes
com DMD foram randomizados em dois grupos, um recebeu fisioterapia domiciliar e o outro
recebeu fisioterapia juntamente com intervencdo de ioga, sendo avaliados em seus efeitos
pulmonares, e evidenciou que a introducdo precoce de um protocolo de reabilitacdo pulmonar
auxiliou na manutencao e melhora das fun¢6es pulmonares, mesmo em pacientes com estagios
iniciais da doencga. Dessa forma, constata-se a grande importancia da insercdo da fisioterapia
respiratdria, inclusive precocemente, nos protocolos de reabilitacdo de pacientes com DMD.

No estudo de Sobierajska-Rek et al. (2021), um programa de reabilitacdo online foi
apresentado para pacientes e cuidadores, também gravado em video e divulgado na internet para
que os cuidadores pudessem realizar em casa, e dividido em exercicios para deambulantes e
ndo deambulantes. Através desse estudo evidencia-se a necessidade da participacdo efetiva da
familia na reabilitacdo desses pacientes, ndo apenas durante periodos de isolamento social.
Como exemplo disso, muitos autores tém concordado que a realizacdo de alongamento
muscular é recomendada de quatro a seis vezes por semana e que para isso, sugere-se envolver
pacientes e seus pais na auto-reabilitacdo (BUSHBY et al., 2015; BOULAY; FINIDORI, 2015).

CONSIDERACOES FINAIS

Através desse estudo, fomenta-se que a fisioterapia tem um lugar importante na
reabilitacdo de pacientes com DMD para melhorar a qualidade de vida, a funcdo pulmonar e a
funcionalidade destes. Este levantamento bibliografico permitiu elencar intervenc@es no que
concerne a avaliacdo e técnicas fisioterapéuticas no combate as retracdes musculotendineas,
rigidez articular, perda de forga muscular, descondicionamento do exercicio e causas de
insuficiéncia respiratoria.

Além disso, evidenciou-se a importancia da participacdo da familia e cuidadores no
processo de reabilitacdo dos pacientes com DMD e, para tanto, destaca-se a participacdo do
fisioterapeuta na orientagdo de exercicios e alongamentos a serem feitos em casa, a fim de
retardar a progressao natural da doenca.

Salienta-se ainda a escassez de estudos e, portanto, a necessidade de mais produgdes
cientificas que abordem a atuacéo fisioterapéutica no tratamento dos individuos com DMD,

uma vez que a fisioterapia se torna protagonista na assisténcia direta a esses pacientes.
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RESUMO: As cardiopatias congénitas (CC) séo defeitos estruturais e/ou funcionais do coragéo,
sendo uma causa comum dentre as anormalidades congénitas. Em virtude das condic@es clinicas
inerentes as alteragdes cardiacas, criangas com CC apresentam um tempo maior para se
alimentar, devido ao comprometimento cardiopulmonar. O presente estudo objetiva relatar a
experiéncia de duas residentes na intervencdo fonoaudiol6gica em pacientes com cardiopatia
congénita rara no ambito hospitalar. Trata-se de um estudo descritivo, do tipo relato de
experiéncia, compreendido entre o periodo de margo de 2021 a outubro de 2022. A avaliacdo
clinica da degluticdo € competéncia do fonoaudiologo, a qual objetiva verificar a biomecanica
da degluticio e a seguranca da alimentacio por via oral (VO). E realizada beira-leito, para
identificar a disfagia e suas possiveis causas, bem como do risco de broncoaspiracao e indicar
via de alimentacdo segura. Para que a avaliacdo aconteca de forma segura, sem risco de
broncoaspiracdo, faz-se essencial assegurar o desenvolvimento estrutural e manutencdo dos
reflexos protetivos e de alimentacdo mencionados, para entdo, o lactente estar apto a receber
volume de oferta por via oral (VO). A atuacdo fonoaudiolégica no &mbito hospitalar junto aos
pacientes com CC, é necessaria, a fim de garantir uma via de alimentacdo mais segura e,
consequentemente a reducdo do tempo de internacao desses pacientes.

Palavras-chave: cardiopatia congénita; broncoaspiracdo; fonoterapia.

INTRODUCAO

As cardiopatias congénitas (CC) sdo defeitos estruturais e/ou funcionais do coracao,
sendo uma causa comum dentre as anormalidades congénitas. Estima-se que as malformacGes
cardiovasculares acometam aproximadamente 0,9% dos nascidos vivos, sendo a segunda maior
causa de mortalidade infantil no Brasil (MIRANDA et al., 2019).

Em virtude das condigdes clinicas inerentes as alteragdes cardiacas, criangas com CC
apresentam um tempo maior para se alimentar, devido ao comprometimento cardiopulmonar.
A fadiga e taquipneia sdo comuns nessa populacdo e podem levar a ma nutricdo e até mesmo a
disfagia orofaringea pela dificuldade na coordenacdo da succdo, degluticdo e respiragdo

(ALMEIDA et al., 2013; MIRANDA et al., 2019).
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As alteracdes e/ou dificuldades no trajeto do bolo alimentar, ocorrem desde a cavidade
oral até o estdbmago, a qual pode resultar na penetracdo e/ou aspiracdo laringotraqueal e,
portanto, dificultar ou impedir a ingesta de alimentos de forma segura. Atualmente, o
diagnostico precoce e o tratamento cirurgico proporcionam melhor sobrevida as criangas com
CC. Porém as intervencdes cirdrgicas, necessidade de ventilacdo mecanica invasiva e intubagéo
orotraqueal (10T), nutrigdo enteral, suporte respiratério prolongado, baixo aporte nutricional,
sdo fatores que podem estar relacionados ao aparecimento de alteracBes disfagicas nesses
pacientes (SOUZA et al., 2018; PISTOIA, et al., 2021).

Portanto, torna-se necessario a atuacdo fonoaudiolégica no ambito hospitalar junto aos
pacientes com CC, a fim de favorecer uma via de alimentacdo mais segura e, a reducéo do

tempo de internagdo desses pacientes.

OBJETIVO

O presente estudo objetiva relatar a experiéncia de duas residentes na intervencédo

fonoaudioldgica em pacientes com cardiopatia congénita rara no ambito hospitalar.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, do tipo relato de experiéncia, compreendido entre o
periodo de marco de 2021 a outubro de 2022. Realizado no Complexo de Pediatria Arlinda
Marque, o hospital é de média e alta complexidade, referéncia no atendimento pediatrico na
Paraiba, o qual dispGe de 14 leitos de Unidade de Terapia Intensiva (UTI) e 24 leitos na Clinica
Médica.

Os residentes tém a oportunidade de desenvolver a préatica clinica na assisténcia a
pacientes com diversas patologias de base, sendo este campo de experiéncia ampla em

sindromes raras, incluindo as Cardiopatias Congénitas (CC).

RELATO DE EXPERIENCIA

A partir da solicitacdo médica e estabilidade clinica do paciente, as residentes iniciam a

avaliacdo, realizando a coleta de informacgdes do paciente em prontuério, como idade,
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diagndstico, peso, estado nutricional, via de alimentacdo atual, tempo de internacdo, uso de
medicacdes, dispositivos utilizados, seguido de entrevista com acompanhante, a fim de
conhecer a historia alimentar prévia e demais informacgdes relevantes. Posteriormente, é
realizado exame estrutural para inspecdo da integridade de estruturas do sistema
estomatognatico e avaliacdo funcional da degluticdo (oferta de alimento).

Na avaliagdo estrutural citada, realiza-se a avaliagcdo sensorio-motora-oral (ESMO) e
observam-se os reflexos orais (de procura, sucgdo, GAG, mordida e degluticdo). Na SNN,
verifica-se o padrdo motor oral, 0s grupos de succ¢éo, ritmididade, nimero de sucgdes por pausa
respiratoria, pressdo intra-oral, necessidade de estimulo para eliciar reflexo de succéo,
canolamento e postura de lingua, na auséncia de anormalidades € realizada a avalia¢éo funcional
da degluticdo com oferta do alimento.

Caso sejam identificadas alteracdes significativas no padrdo motor oral ou relacionadas
ao padrdo cardiorrespiratorio, a conduta inicial consiste em manter dieta por via alternativa de
alimentacdo (VAA), e iniciar fonoterapia para ESMO e treino de succ¢do, visando o
fortalecimento da  musculatura oral e regulacdio do padréo S/D/R  de
succao/degluticao/respiracao.

E sabido na literatura que pacientes com CC que submetidos a cirurgia ou previamente
a esta podem apresentar disturbio alimentar (22-50%) e consequente desnutri¢cdo, bem como
desidratacdo, e prejuizo na funcdo pulmonar (FERNANDES, 2018; SOUZA et al., 2018).

A avaliacdo clinica da degluticdo é competéncia do fonoaudidlogo, a qual objetiva
verificar a biomecénica da degluticio e a seguranca da alimentagdo por via oral (VO). E
realizada beira-leito, para identificar a disfagia e suas possiveis causas, bem como do risco de
broncoaspiracdo e indicar via de alimentacdo segura. Para que a avalia¢do aconteca de forma
segura, sem risco de broncoaspiracdo, faz-se essencial assegurar o desenvolvimento estrutural
e manutencéo dos reflexos protetivos e de alimentacdo mencionados, para entdo, o lactente estar
apto a receber volume de oferta por via oral (VO). Estudos também destacam a importancia da
estabilidade dos parametros de frequéncia respiratdria e cardiaca e, a experiéncia prévia de
alimentacédo por VO, como fatores que podem favorecer transicdo da VAA para VO precoce
(SOUZA et al., 2018; KURTZ et al., 2019; LARRE et al., 2020).

Durante a avaliacéo € possivel observar sinais clinicos sugestivos de broncoaspiracéo
como a tosse e/ou engasgo, desconforto respiratorio e episodio de cianose, além de sinais de

cansaco, fadiga, queda de saturacdo e incoordenacdo das fungdes de SDR (SOUZA et al., 2018),
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estes observados cautelosamente durante as condutas e decisivos no processso de escolha da
VAA segura nesses pacientes, como ja mencionado.

CONCLUSAO

A atuacdo fonoaudioldgica no acompanhamento de pacientes com CC é imprescindivel
para prevencdo e identificacdo de possiveis alteracdes no sistema estomatognético (succao,
respiragéo e degluticdo), bem como na reabilitacdo segura da alimentacéo oral, favorecendo o

ganho de peso e celeridade da alta hospitalar.
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RESUMO: A hemoglobinuria paroxistica noturna (HPN) é um distdrbio adquirido raro em que
as células-tronco hematopoiéticas e sua progénie celular sofrem uma mutacao resultando em
ausencia da ancora de ligacdo do glicosilfosfatidilinositol (GPI) na superficie celular. Como
consequéncia havera perda dos inibidores do complemento ligados ao GPI que séo as proteinas
CD55 e CD59, nos glébulos vermelhos (RBCs) levando a hemdlise intravascular cronica e / ou
paroxistica e uma propensdo para trombose, disfuncdo organica e da medula 6ssea que pode ser
hipocelular ou displasica.O diagndstico de HPN pode ser retardado devido as suas
caracteristicas clinicas inespecificas, apresentacdo clinica variavel e raridade da enfermidade.O
diagnostico rapido e preciso é particularmente importante, uma vez que inibidores eficazes do
complemento tornaram-se disponiveis.Seu tratamento consiste em medidas de suporte, com
reposiicaotransfusional quando necessario, uso de derivados ferro e acido félico. O tratamento
com inibidores da via do complemento é altamente eficaz, reduz a hemolise e necessidade
transfusional, entretanto o Unico tratamento curativo € o transplante alogenico de medula 6ssea.
Palavras-chave: anemia hemolitica adquirida; hemoglobindria paroxistica noturna;
eculizumabe.

INTRODUCAO

A hemoglobindria paroxistica noturna (HPN) é um disturbio adquirido raro em que as
células-tronco hematopoiéticas e sua progénie celular sofrem uma mutacdo resultando em
ausencia da ancora de ligacdo do glicosilfosfatidilinositol (GPI) na superficie celular. A perda
dos inibidores do complemento ligados ao GPI, CD55 e CD59, nos glébulos vermelhos (RBCs)
leva a hemolise intravascular crénica e / ou paroxistica e uma propensdo para trombose,
disfuncéo orgéanica e da medula 6ssea que pode ser hipocelular ou displasica.Um subconjunto
de pacientes com HPN tem anemia aplastica clinicamente significativa ou sindrome
mielodisplasica. O diagnostico de HPN pode ser retardado devido as suas caracteristicas
clinicas inespecificas, apresentacdo clinica variavel e raridade da enfermidade. O diagnoéstico
rapido e preciso é particularmente importante, uma vez que inibidores eficazes do complemento

se tornaram disponiveis.
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EPIDEMIOLOGIA

A HPN afeta principalmente adultos, sem predilecGes claras por geografia, raca, etnia
ou sexo. A incidéncia de HPN clinicamente significativa é estimada em pelo menos 1 a 10 casos
por milhdo de habitantes, mas isso pode ser uma subestimativa, pois alguns individuos
permanecem sem diagnostico [1,2]. HPN é principalmente uma doenca de adultos, com uma
idade média de inicio em torno dos 30 anos, embora casos na infancia tenham sido relatados
[3-4]. Néo héa associacdo racial ou étnica conhecida, e a HPN foi descrita em todo o mundo [5-
6].

A enfermidade afeta igualmente homens e mulheres [6]. A grande maioria dos casos de
HPN é causada por uma mutacdo adquirida nas células-tronco hematopoéticas (ou seja, nao
uma mutacdo da linha germinativa) de PIGA, um gene no cromossomo X que esta envolvido
com a sintese de glicosilfosfatidilinositol (GPI). A distribuicdo igual por sexo da HPN reflete o
fato de que as células somaéticas usam apenas um cromossomo X;nas mulheres, o outro

cromossomo X ¢é inativado ("lyonizado™).

MANIFESTACOES CLINICAS

A apresentacdo clinica da HPN varia entre os individuos [7]. A hemdlise associada a
HPN esta associada a uma variedade de sintomas, achados clinicos e complicacgdes, incluindo
achados relacionados a anemia (dispneia, fadiga), ou outras citopenias, pode haver dor,
disfuncdo organica e aumento do risco de trombose. A HPN também esta associada a anemia
aplastica (AA) e, menos comumente, as sindromes mielodisplasicas (SMD) e pode ter
manifestacbes de trombocitopenia e / ou neutropenia. Muitos pacientes apresentam anemia
hemolitica inexplicada, fadiga, ictericia ou urina vermelha / rosa / escura, enquanto outros
apresentam cefaleia, disfagia, ictericia ou confusdo mental [5]. Alguns pacientes apresentam
trombose venosa (especialmente em locais atipicos) ou apresentam apenas sintomas
inespecificos associados a distonia do masculo liso, que pode causar dor abdominal, disfuncéo
erétil, insuficiéncia renal ou hipertensdo pulmonar. Um registro internacional relatou achados
clinicos em 1.610 pacientes com HPN [5]. Quase todos (> 93 por cento) eram sintomaticos e
muitos experimentaram uma ma qualidade de vida, foram hospitalizados.

A apresentacdo da trombose associada @ HPN varia com o local de envolvimento. O
inicio dos coagulos pode ser insidioso ou abrupto e alguns sdo descobertos acidentalmente. As

tromboses ocorreram em até 40 por cento dos pacientes antes a disponibilidade de inibidores
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do complemento, mas o risco em pacientes tratados agora parece ser semelhante aos controles
de mesma idade [8]. Locais intra-abdominais de trombose (por exemplo, veias hepaticas,
portais, mesentéricas) sdo responsaveis por dois ter¢os dos coagulos em pacientes com HPN,
seguidos por locais intracerebrais (10 a 20 por cento) e outros locais (por exemplo, pele,

extremidade inferior).

ACHADOS LABORATORIAIS
Os achados laboratoriais revelam anemia (com ou sem outras citopenias) hemolitica,
adquirida, com teste de Coombs direto negativo, deve-se excluir outras causas de hemolise (por
exemplo, imunoldgica, microangiopatica e mecanica) e avaliar a funcdo do 6rgdo. Para
esclarecimento da patologia, usualmente utilizamos os exames abaixo:
Hemograma completo (CBC) com contagem diferencial
» Contagem de reticuldcitos-
» Esfregaco de sangue para morfologia de glébulos vermelhos (RBC) e outras
anormalidades
» Teste direto de antiglobulina (Coombs) (DAT)-
« Tempo de protrombina (PT), tempo de tromboplastina parcial ativada (aPTT),
fibrinogénio, dimero-D -
+ Bioquimica do soro
» Eletrolitos, nitrogénio ureico no sangue (BUN), creatinina e testes de funcédo
hepatica, incluindo lactato desidrogenase (LDH) e bilirrubina direta e indireta
» haptoglobina,
» Ferro, saturacdo de transferrina e ferritina devem ser testados, conforme indicacéo
clinica
+ Urina para hemoglobina e hemossiderina
Citometria de fluxo / FLAER - A citometria de fluxo é o método preferido para avaliar
e diagnosticar HPN.A citometria de fluxo documenta a redugéo ou perda de proteinas ancoradas
em glicosilfosfatidilinositol (GPI), CD55 e CD59, nas células sanguineas e define o tamanho

da populacéo de células sanguineas na HPN.

TRATAMENTO
A inibicdo do complemento terminal é altamente eficaz no tratamento da hemolise

intravascular da HPN e elimina virtualmente o risco de trombose. Atualmente sdo dois
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inibidores do C5 aprovados pela Food andDrugAdministration (eculizumabe e ravulizumabe)
para o tratamento da HPN. Tratamento de suporte com reposi¢do transfusional quando
necessaria e uso de derivados de ferro e acido folico podem ser necessarios a critério das
manifestacdes clinicas. Em caso de tromboses € necessario anticoagulacdo com warfarina. O

transplante de medula 6ssea alogénico é considerado o Unico tratamento curativo.

CONCLUSAO

A hemoglobinuria paroxistica noturna (HPN) é uma anemia hemolitica rara, clonal,
mediada por complemento, com manifestacbes multiformes. HPN pode se apresentar como uma
anemia hemolitica, uma forma de insuficiéncia da medula éssea, uma trombofilia ou qualquer
combinacdo das anteriores. O maior desafio a enfermidade é o diagndstico precoce, ja que a
apresentacdo variada da doenga pode resultar em atraso diagndstico e prejuizo clinico ao
paciente. O tratamento com farmacos inibidores da via do complemento é considerada a terapia
padrdo ouro, embora nao seja curativo, reduz a necessidade transfusional e o risco tromboatico.
O transplante de medula 6ssea alogénico é o Unico tratamento curativo para doenca que continua

sendo um desafio para o clinico.
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RESUMO: Dentre as afeccOes hereditarias raras, a Doenca de Wilson ou Degeneracao
Hepatolenticular (DH) se destaca pelo acimulo demasiado de cobre no figado, cérebro e em
outros 6rgdos. Essas apresentacfes se ddo pelo mau funcionamento da proteina ATP7B (ou
proteina da Doenca de Wilson), que leva ao acimulo de cobre nos hepatocitos, que se dissemina
pela circulagdo e, por fim, o Sistema Nervoso Central (SNC), além dos outros sistemas citados.
Para o levantamento dos artigos, foram realizadas buscas nas seguintes bases de dados: BVS e
PubMed com os seguintes descritores e operadores booleanos na BVS: (Degeneracdo
hepatolenticular) OR (Doenca de Wilson) AND (Terapéutica) AND (Evolucdo clinica). J& para
a pesquisa no PubMed os seguintes descritores e operadores booleanos foram utilizados:
(("Hepatolenticular degeneration™ AND "Wilson's disease™) AND ("Therapeutics" OR Clinical
Evolution)). Foram recuperados inicialmente 20 artigos, sendo 4 da BVS e 16 do PubMed.
Destes, 4 foram descartados ap0s as leituras dos titulos e resumos, restando 15, dos quais ap6s
a leitura completa, apenas 9 foram selecionados. A Degeneracdo Hepatolenticular (DH) ou
Doenca de Wilson (DW) é um distdrbio neurometabdlico hereditario autossémico recessivo,
decorrente das mutacGes no gene ATP7B, ocasionando acumulo excessivo do elemento cobre
no figado, composto que migra para diferentes partes do organismo, a exemplo do cérebro e
dos olhos, embora o envolvimento hepéatico e do Sistema Nervoso Central (SNC) seja
predominante. E de suma importancia a investigacio e o conhecimento do manejo na DW. E
valido destacar a necessidade da continuacdo de pesquisa sobre meios terapéuticos menos
lesivos e o diagnostico precoce das manifestacbes neuroldgicas, olfatorias e hepéticas
associadas a essa condicdo, a fim de que seja estabelecido um diagnostico oportuno e o
tratamento seja imediatamente realizado.

INTRODUCAO

Dentre as afec¢Oes hereditarias raras, a Doenca de Wilson ou Degeneracdo
Hepatolenticular (DH) se destaca pelo acimulo demasiado de cobre no figado, cérebro e em

outros 6rgdos®. O progressivo acimulo de cobre pela DH impacta negativamente em diversos
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tecidos, podendo incluir manifestagdes e complicacbes a exemplo de hepatite ativa,
insuficiéncia hepédtica aguda, cirrose, depressdo, psicose, sintomas semelhantes ao
parkinsonismo, anéis corneanos de Kayser-Fleischer, acidose tubular, rabdomidlise,
osteoporose, disfuncdo tubular. entre diversos outros. Essas apresentacdes se dio pelo mau
funcionamento da proteina ATP7B (ou proteina da Doenca de Wilson), que leva ao acimulo de
cobre nos hepatdcitos, que se dissemina pela circulacdo e, por fim, o Sistema Nervoso Central
(SNC), além dos outros sistemas citados?. O diagnostico da DH tem seus desafios, em virtude
da auséncia de um unico teste para exclusdo ou confirmacdo, havendo, dessa forma, atraso na
identificacdo?. Entre a base genética do desenvolvimento da doenca, € valido citar as mutacdes
no gene ATP7B, o qual codifica o Transportador de Cobre ATPase, expresso, em maioria, nos
hepatdcitos®.

O objetivo deste trabalho foi realizar uma revisdo integrativa da literatura com a
finalidade de aprofundar o conhecimento das manifestac@es clinicas, etioldgicas e terapéuticas

da DH, elucidando as abordagens desta condi¢cdo cumulativa.

METODOLOGIA

Para o levantamento dos artigos, foram realizadas buscas nas seguintes bases de dados:
BVS e PubMed com os seguintes descritores e operadores booleanos na BVS: (Degeneragéo
hepatolenticular) OR (Doenca de Wilson) AND (Terapéutica) AND (Evolucdo clinica).
Obijetivando a filtragem dos artigos, foram utilizados os critérios de inclusdo: assunto principal
sendo Degeneracdo Hepatolenticular, tipos de estudo sintese de evidéncia e estudo de etiologia,

nos idiomas inglés e portugués dos Gltimos 5 anos.

J& para a pesquisa no PubMed os seguintes descritores e operadores booleanos foram
utilizados: (("Hepatolenticular degeneration”™ AND "Wilson's disease™) AND ("Therapeutics"
OR Clinical Evolution)). Objetivando a filtragem dos artigos os critérios de inclusdo foram:
base de dados MEDLINE, espécie humana, artigos classicos, revisdo sistematica e estudo
acerca de manifestacdes hepaticas, olfatorias e neurologicas da patologia, nos idiomas inglés e
portugués dos ultimos 5 anos. Os critérios de exclusdo em ambas as bases de dados foram:
artigos que nao abordavam a clinica e terapéutica da doenca, artigos em outros idiomas que nao

inglés e portugués e testes em modelos animais.

180



RESULTADOS

Foram recuperados inicialmente 20 artigos, sendo 4 da BVS e 16 do PubMed. Destes, 4
foram descartados apds as leituras dos titulos e resumos, restando 15, dos quais apds a leitura

completa, apenas 9 foram selecionados para essa revisao.

A selecdo dos artigos para esta revisao integrativa originou-se da analise do titulo,
autor/ano, objetivo, principais resultados e conclusdo de cada publicacdo recuperada dentro das
bases de dados anteriormente citadas. Os achados relevantes foram interpretados

rigorosamente, sendo escolhidos os principais pontos dos autores.

REVISAO DA LITERATURA

A Degeneracdo Hepatolenticular (DH) ou Doenca de Wilson (DW) é um distdrbio
neurometabolico hereditario autossémico recessivo, decorrente das mutacdes no gene ATP7B,
ocasionando acumulo excessivo do elemento cobre no figado, composto que migra para
diferentes partes do organismo, a exemplo do cérebro e dos olhos, embora o envolvimento

hepatico e do Sistema Nervoso Central (SNC) seja predominante®.

De modo geral, o diagnostico da DH se baseia nos achados clinicos (anéis de Kayser-
Fleischer (coloracdo dourada ou esverdeada ao redor da cérnea e sintomatologia neuroldgica,
por exemplo) e laboratoriais (elevacdo dos niveis de cobre urinario e hepéatico e a
ceruloplasmina - glicoproteina carreadora de cobre - sérica reduzida)®.

Em relacdo as caracteristicas da patologia no figado, Samuel Alexander Kinnier Wilson,
neurologista britanico, em 1912, definiu a DH como uma degeneracao lenticular progressiva,
considerada como uma doenca nervosa familiar relacionada a cirrose®. Em predominancia, a
DH de acimulo hepatico apresenta-se clinicamente como vomitos, ascite, acimulo de liquidos
em membros inferiores, ictericia e prurido!. Embora em individuos adultos a acumulagio de
cobre possa trazer prejuizos como insuficiéncia hepatica aguda, hepatite ativa ou cirrose, notou-
se que em criangas pequenas a maioria dos casos de DW sdo assintomaticos e, geralmente,
descobertos precocemente na triagem familiar ou na anormalidade dos testes de funcgéo
hepatical. Tipicamente, a apresentacdo da DW ocorre na adolescéncia até a idade adulta,

embora possa ocorrer em qualquer idade’.

181



Tratando-se da apresentacdo clinica no SNC, as anormalidades geradas pela DH
elucidam uma variacdo marcante tanto na forma de apresentagdo quanto na gravidade, mas
podem, em geral, ser classificadas em tipos sindrébmicos com base na predominancia dos
sintomas, a exemplo de tremor e ataxia, bradicinesia (em semelhanca com o parkinsonismo) e
distonia’. Foi demonstrado que pacientes portadores de DH com sintomas neuroldgicos
apresentaram uma disfuncéo olfativa significativa quando comparados com 0s pacientes de
sintomatologia predominantemente hepatica, sendo, assim, sugerido que a degeneragdo dos
nicleos da base e a perda neuronal associada ao aumento da quantidade de cobre nesta
topografia cerebral desempenha um papel importante no déficit de olfato®. Além dos sintomas
ja citados, também estdo inclusos: rigidez muscular, comprometimento da fala, ansiedade,

alteracBes de personalidade e alucinagdes auditivas ou visuais®.

Na DH, o envolvimento do sistema musculoesquelético € incomum e pouco recorrentes
sdo as manifestacBes descritas, incluindo artralgia, artrite, caibras musculares espasmaodicas e,
muito raramente, rabdomidlise e fraqueza proximal hipocalémica e miopatia miotbnica

proximal®.

Referente ao tratamento, a DH ndo tratada é excepcionalmente fatal, em geral, por razes
do dano hepético ou da deterioracdo neurolégica progressiva, ainda que o prognostico tenha
melhorado em virtude dos tratamentos disponiveis’. Os protocolos de tratamentos so variados
e podem ocorrer efeitos adversos, a exemplo de piora neuroldgica paradoxal’. Primeiramente,
deve-se evitar a ingestdo diéria de cobre ao formular uma dieta com baixo teor desse elemento,

sendo os seguintes alimentos a serem evitados: cogumelos, nozes e frutos do mar, por exemplo®.

Pesquisas recentes abordam o uso de retindides, sendo analisado que a triagem de drogas
utilizando hepatdcitos provenientes de pacientes com DH identificou esses farmacos como
promissores para a recuperacdo da secrecdo de ceruloplasmina - fator que normaliza a secrecao
de cobre -, bem como o acido transretindico também atua aliviando a produgdo de espécies
reativas de oxigénio induzida pelo acumulo lipidico nos hepatdcitos especificos de DW tratados
com &cido oleico®. A absorcdo média de cobre para uma dieta humana normal varia de 0,5 mg
a 2,5 mg por dia, entretanto, apenas uma dieta pobre em cobre ndo é o suficiente, sendo

necessario complementar com tratamento farmacoldgico®.

Mesmo com pesquisas recentes apresentando os beneficios dos retindides, o tratamento
farmacoldgico se mantém como uma terapia baseada em quelantes de cobre de baixo peso
molecular, sendo exemplos a penicilamina e a trientina, que aumentam a eliminagdo do
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elemento acumulado na urina®. Tetratiomolibdato de aménia é apontado como (til para
pacientes com sintomas neurologicos, e altas doses de zinco bivalente podem ser utilizadas para
terapia de manutencéo, visto que o zinco (1) utiliza os mesmos transportadores que o cobre nos
enterdcitos, inibindo este por competicdo®. A despeito dos efeitos colaterais, a funcio olfatoria
ndo é afetada pelos diferentes protocolos aplicados entre os farmacos®. Desafortunadamente,
todas as terapias apresentam desvantagens, exemplificadas pela alta toxicidade da penicilamina,
a qual gera rea¢des imunomediadas, além dos fortes efeitos adversos gastrointestinais induzidos
pelo zinco, indicado em doses de absor¢cdo de 1200mg por dia, cem vezes maior do que a

absorc&o diaria em um individuo normal®.

CONCLUSAO

De acordo com os dados apresentados, é de suma importancia a investigacédo e o
conhecimento do manejo na DW. E valido destacar a necessidade da continuacio de pesquisa
sobre meios terapéuticos menos lesivos e o diagndstico precoce das manifestacdes
neuroldgicas, olfatdrias e hepaticas associadas a essa condicao, a fim de que seja estabelecido
um diagnostico oportuno como nas criangas pequenas e 0 tratamento seja imediatamente
realizado, evitando a mortalidade que, quando ndo tratada a doenca, torna-se préxima da

totalidade dos casos.
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RESUMO: A microcefalia é uma anomalia congénita que tem por caracteristica a reducdo do
perimetro cefalico, sendo diagnosticada no inicio da vida. Nao ha cura, o tratamento é realizado
por uma equipe multidisciplinar visando estimular o desenvolvimento de habilidades e
proporcionar uma melhor qualidade de vida. Ao receber o diagndstico que o recém-nascido tem
microcefalia, pode-se suscitar nos pais uma série de sentimentos como culpa, incertezas, medo,
fazendo com que ocorra toda uma reestruturacdo familiar. O estudo objetivou verificar a
importancia do atendimento multiprofissional e atencdo integral aos pacientes portadores de
microcefalia, bem como o suporte que se é dado aos familiares, refletindo sobre as dificuldades
e desafios enfrentados nesses processos de cuidado. Trata-se de uma revisdo integrativa da
literatura. O levantamento abrange publica¢6es indexadas nas bases de dados digitais Scientific
Electronic Library Online (Scielo) e Biblioteca Virtual em Saude (BVS), publicados no periodo
de 2018 a 2022, utilizando-se os seguintes descritores: microcefalia, cuidadores e equipe
multiprofissional. A partir dos critérios de inclusdo e exclusdo, foram analisados na integra 20
artigos que se adequam de acordo com 0s objetivos da pesquisa, com a amostragem final da
revisdo sendo em 15 artigos. Apesar da importancia da tematica, os resultados apontam para
uma producdo nacional ainda incipiente sobre a tematica da atuacdo multiprofissional aos
pacientes com microcefalia e o suporte que se é dado aos atores envolvidos neste processo,
sendo que a falta de estrutura socioassistencial, como também o acesso aos servicos de saude,
aparecem como 0s principais entraves impostos. Portanto, percebe-se a necessidade de
investimentos na &rea para que o acompanhamento e tratamento sejam mais efetivos e
resolutivos.

Palavras-chave: microcefalia; cuidadores; equipe multiprofissional.

INTRODUCAO

A microcefalia é considerada uma patologia de carater raro decorrente de uma
malformacao congénita, e esteve no foco de estudos nacionais e internacionais nos ultimos anos,
quando entre 2015 e 2016, houve um aumento expressivo no numero de casos notificados no
estado de Pernambuco. E caracterizada pela mensuragéo do cranio, onde o perimetro cefélicos e
guriarelativamente inferior ao padréo estabelecido esperado para idade gestacional e sexo da

crianga.
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Apesar da associagdo da microcefalia com a infeccdo pelo virus Zika, essa patologia pode
ser desencadeada também pela exposicdo ou combinacdo de uma série de fatores de diferentes
origens, tais como biologicas, quimicas, fisicas ou genéticas (CAJUHI et al., 2020; COSTA et
al., 2021; GONCALVES; TENORIO; FERRAZ, 2018; MORAIS et al., 2021; OLIVEIRA et
al, 2021; SANTOS et al., 2019b; SARMENTO-OMENTA et al., 2019).

Grande parte dos pacientes acometidos com microcefalia sofrem de alteracbes motoras
e cognitivas, essas, por sua vez, variam de acordo com o grau de acometimento cerebral. Além
disso, podem estar presentes outras limitacbes como dificuldade na fala, viséo,
comprometimento auditivo, convulsdes e habilidades de memaria prejudicadas. Por essa razao,
é de suma importancia que esses pacientes, nos primeiros anos de vida, tenham acesso a um
atendimento integral e continuo com uma equipe multiprofissional e que essa atencdo se estenda
por toda vida, com o objetivo de identificar precocemente alteragdes no desenvolvimento
neuropsicomotor, prevenindo dessa forma agravos (MORAIS et al., 2021; SANTOS et al.,
2019a; SANTOS et al., 2019b).

A crianca acometida com microcefalia precisa de cuidados prolongados que exigem
certo grau de conhecimento, esfor¢co e dedicacdo, especialmente por parte dos cuidadores. A
necessidade de lidar com novas responsabilidades e tarefas associadas ao desafio de adequar
planos e expectativas, causam uma mudanca no cotidiano da familia, o0 que torna a situacao
complexa, angustiante e estressante. Além disso, esses desafios também geram impactos
financeiros, visto que em alguns casos a mae precisa deixar o trabalho para se dedicar aos
cuidados exigidos pela nova realidade (OLIVEIRA et al, 2021; PINTO et al., 2020; SOUZA et
al., 2019).

Sabendo que a microcefalia repercute na vida dos portadores da patologia, dos familiares
que cuidam e dos profissionais de salde, o objetivo desse trabalho é discutir a importancia do
atendimento multiprofissional e atencdo integral a esses pacientes, 0 que também inclui a

familia, e as dificuldades encontradas por todos envolvidos nesse processo

METODOLOGIA

Este estudo trata-se de uma revisdo integrativa da literatura, a qual possibilita a sintese
sobre um determinado assunto, possibilitando conclusées e melhoria da pratica clinica
(MENDES, 2008). O estudo foi norteado pela seguinte questdo norteadora: Qual a importancia
da abordagem multiprofissional e do suporte da familia, bem como quais as dificuldades

encontradas no cuidado do paciente com microcefalia?
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Foi realizada um levantamento bibliogréafico nas bases de dados digitais Scielo e
Biblioteca Virtual em Salde (BVS), selecionando artigos que abordavam informacoes
relevantes a respeito da importancia da equipe multiprofissional no tratamento de criangas com
microcefalia, bem como o suporte da familia, e as dificuldades encontradas nesse processo.

A coleta de dados foi realizada no més de margo do ano de 2023, através dos seguintes
descritores em satde (DeCS): microcefalia, cuidadores e equipe multiprofissional, utilizando
0s termos de busca em portugués com o operador booleano AND para realizar as seguintes
associagdes: “microcefalia” AND “cuidadores” e “microcefalia” AND “equipe
multiprofissional”. A busca foi definida por “Titulos e Resumos”, com os filtros: texto completo
disponivel e ultimos cinco anos.

Os critérios de inclusdo para a escolha dos artigos foram: formato de artigo e texto
disponivel na integra nos idiomas inglés, portugués ou espanhol. Os critérios de exclusdo foram:
texto ndo disponivel por completo nas bases de dados e internet e artigos duplicados nas bases
de dados. Apds a andlise dos critérios de inclusdo e exclusdo, os trabalhos foram selecionados
através da leitura dos titulos e resumos, como potencialmente elegiveis para leitura, conforme
mostra a figura 1. Com isso, os dados extraidos dos artigos foram analisados, e 0s seus
resultados foram apresentados no quadro 1 e discutidos posteriormente em resposta a pergunta

norteadora.

Figura 1. Fluxograma explicativo da estratégia de busca e selecdo dos artigos, 2023
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I
Artigos iguais em bases de dados diferentes; 7

W

Amaostra final da revisaon: 15

Fonte: Acervo pessoal dos pesquisadores, 2023

RESULTADOS

Ao utilizar os descritores combinados entre si nas buscas de dados, foram encontradas
32 produgdes cientificas. Aplicando os filtros: texto completo disponivel e Gltimos cinco anos,
permaneceram os 32 artigos. Por conseguinte, apos realizada leitura dos titulos e resumos com

aplicacdo dos critérios de inclusdo e excluséo, restaram 20 artigos para leitura na integra. Apos
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leitura criteriosa, 15 artigos cumpriram os critérios estabelecidos. O resultado da producdo

cientifica que compds a amostra final estd descrita no quadro 1 contendo titulo, autor e ano de

publicacéo, objetivo do estudo e resultados encontrados.

Quadro 1. Distribuicdo da amostra final dos artigos selecionados ap6s busca em base de

dados
Titulo, autor e ano Objetivo Resultados
Facilidades e | Descrever as facilidades | Emergiram  duas  categorias  empiricas:
dificuldades na|e  dificuldades na | Facilidades napromog&o do direito a saude, que

promocdo do direito a
salde de criangas com
sindrome congénita do
zika

Araujo M.O,;
Nascimento M.AA.,
2022

promogdo do direito a
salde de criangcas com
sindrome congénita do
virus zika (SCZ).

diz respeito ao direito a saude ser uma garantia
legal, & existétncia de  profissionais
comprometidos, ao acesso a informacdo, a
priorizacdo do acesso, a disponibilizagdo de
transporte e a existéncia de uma rede de apoio
familiar; Dificuldades na promocao do direito a
salde, que foram a demanda/procura por
servigos/consultas/ exames ser maior que a
oferta, otempo destinado para as atividades de
estimulacdo precoce e a sua frequéncia de
realizacd0 ser menor que a necessaria, a
inexisténcia de um espaco de referéncia para o
atendimento interprofissional, a inclusdo
escolar, o transporte insuficiente, a aquisicao de
cadeira de rodas, Orteses e proteses.

Vivéncias de cuidadoras

sobre o cuidado de
criangas com
microcefalia

Cajuhi et al., 2020

Descrever experiéncias
relacionadas a vivéncia
de cuidadoras sobre o
cuidado de criangascom
microcefalia associada
ao Zikavirus.

Evidenciou-se o termo “filho” nos relatos como
de suma importancia na vida das cuidadoras.
Percebeu-se que a figura paterna e/ou o0s
familiares ndo estavam vinculados ao processo
de cuidado e a assisténcia governamental
direcionada as cuidadoras era falha devido a
caréncia de atividades especificas de promogao
de saude. Aponta-se que as maes enfrentaram
mudancas drasticas em suas trajetorias de vida
e se sentiram sozinhas.

Aspectos sociais,
sobrecarga e qualidade
de vida de maes de
criangas com
microcefalia

Conceicdo-Santos et al.,
2021

Analisar a relacdo entre

aspectos
socioecondmicos,
dominio  social da

gualidade de wvida e
sobrecarga de maées
cuidadoras de criancas
com microcefalia.

Populacio de mées pardas (65.7%),
desempregadas (88.6%), dependentes de
beneficios sociais (76.2%), baixa escolaridade
(50.5%) e insuficiéncia financeira (90.5%). A
média do dominio social foi consideradabaixa
(51.11). Houve associacdo entre beneficio
social e pontuacéo total de qualidade de vida.
As maes sofrem sobrecarga severa (39%) e
intensa (30.4%). Foi encontrada associagao
entre os niveis de sobrecarga e as variaveis de
etnia, ocupacdo e meio de transporte. A
sobrecarga tem um impacto negativo na
qualidade de vida, percepcdo de qualidade de
vida, qualidade de vida total.

Saude bucal de criangas
com microcefalia
associada ao Zikavirus

Descrever  sobre  as
condi¢cbes bucais das
criangas com

A maioria das criancas eram do sexo feminino
(53,8%), entre 24 e 35 meses (76,9%) e a mée
era 0 principal cuidador (76,9%). Em relacdo
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Costaet al., 2021

Microcefalia associada
ao Zika virus.

aos habitos das criancas, 61,5% apresentavam
alimentacdo semissélida, com frequéncia de
escovacdo diaria de duas vezes ou mais
(46,2%), utilizavam mamadeira (76,9%) e
chupeta (53,8%). As criancas ndo apresentavam
carie, o ISG e IPV foram considerados
satisfatorios. Além disso, 92,3% das criangas
rangiam o0s dentes durante a noite, 61,5%
apresentavam  mordida  aberta  anterior,
sobressaléncia aumentada (84,6%) e cronologia
de erupcdo alterada (84,6%).

Aspectos
socioeconémicos
genitores de criancas
com microcefalia
relacionada ao ZikaVirus

dos

Gongalves A.E.; Tendrio
S.D.B; Ferraz P.C.S,,
2018

Caracterizar o perfil
socioeconébmico dos
responsaveis por crianca
com diagnostico de
microcefalia relacionado
ao Zikavirus.

A maioria dos bebés tinha entre 15-18 meses e
tiveram seu diagnostico em sua maior parte no
momento intrauterino. Houve uma frequéncia
elevada de desemprego entre 0s pais, que
relataramsobreviver com até 1 salario minimo
mensal, possuiam ensino médio completo,
encontravam-se solteiros ou em unido estavel e
um namero significativo citaram condigdes
sanitarias desfavoraveis e negaram usar
repelente. De um modo geral, os principais
cuidadores relataram que ndo possuiam
residéncia propria e grande parte levavam as
criancas  para  fazerem  atendimentos
multiprofissionais tanto em hospitais publicos
comoem instituicdes sem fins lucrativos.

Depressive  Symptoms
and Care Demands
Among Primary
Caregivers of Young
Children with Evidence
ofCongenital Zika

Virus Infection inBrazil

Kotzky et al., 2019

Examinar a gravidade
dos sintomas depressivos
e as demandas de
cuidados  entre  0s
cuidadores primarios de
criangas entre 15 e 26
meses com evidéncia de
infeccdo congénita pelo
virus Zika (ZV1).

Cuidadores de criangas com atraso no
desenvolvimento tiveram escores de depressdo
maisaltos, relataram mais desafios econémicos
e de cuidados infantis, e passou mais tempo
fornecendo cuidados de saude no domicilio.
Entre os cuidadores primarios que ndo
contavam com auxilio-creche, atraso no
desenvolvimento teve um efeito indireto
significativo sobre os sintomas depressivos por
meiode desafios, mas ndo pelo tempo gasto na
prestacdo de cuidados de saude em casa.

Percepcdes de
cuidadores  sobre a
vinculagdo de criangas
com microcefalia na
Atencdo Basica de Saude

Morais et al., 2021

Compreender as
percepcdes de
cuidadores acerca da
vinculagdo de criangas
com Sindrome
Congénitado virus Zika
na Atencao Basica.

Ha pouca vinculagdo com a UBS por parte de
algumas criangas, segundo o relato de certas
cuidadoras e que os desafios no servico publico
persistem, fazendo com que essas optem pelo
plano de saude. Fazem referéncia também a
dificuldade financeira encontrada no dia a dia
para custear inOmeras consultas com
especialistas.

Quality of life offamily
caregivers of children
with microcephaly

Oliveira et al., 2021

Avaliar a qualidade de
vida de cuidadores
familiares de criancgas
com microcefalia.

O dominio capacidade funcional foi o que
apresentou maior comprometimento ao obter a
maiorpontuacdo. As dimensdes vitalidade e dor
apresentaram as menores médias,
representando as menos afetadas dominios. As
associagoes entre as caracteristicas
sociodemograficas e os dominios da qualidade
de vida foram significantes entre as variaveis
estado civil e dor, escolaridade e os dominios
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vitalidade e emocional aspecto, e entre situacao
profissional e estado geral de saude.

Fatores relacionados a
gualidade de vida de
mades decriangas com
Sindrome Congénita do
ZikaVirus

Ortoni et al., 2022

Relacionar aspectos
sociodemograficos e
clinicos com a qualidade
de vida de mées de
criangas com Sindrome
Congénitado Zika Virus.

As maes que tinham companheiro, atividade de
lazer, que utilizavam carro como meio de
transportee que tinham filho com a sindrome
congénita com microcefalia, tiveram melhor
qualidade de vida.

Sequelas em criancas
nascidas com
microcefalia associadas
a infeccdo congénita
pelo zika virus:
avaliagdo clinica na
atencéo béasica

Pinto et al., 2020

Verificar como foram
realizadas as avaliages
clinicas
multiprofissionais  em
criancas com
microcefalia associadas
a infeccdopor Zika virus
na atencao basica.

As maes tiveram Zika virus por confirmacédo
laboratorial. ~ As  criangas  apresentaram
deformidadesanatémicas cerebrais compativeis
com o diagnosticode microcefalia. A anomalia
ocasionou sequelas neuropsicomotoras, que
interferiram no aleitamentomaterno, percepcéo
visual e auditiva, comprometendo o
crescimento normal dos recém-nascidos.

Rede de Atengcdo a
Saude: Percepgdo
materna  quanto  a
qualidade de

atendimento de criancas
com microcefalia

Santos et al., 2019

Identificar a percepgao
de cuidadores principais
sobre a qualidade da
Rede de Atencdo a
Saude de criangas com
microcefalia relacionada
a infeccdo congénita.

As 105 participantes avaliaram a salide de seus
filhos como razoavel (56,1%). O nivel de
atencdo que obteve o maior percentual - 54,3%
- de insatisfacdo das participantes foi o da
Atencdo Priméaria a Saude. A maioria das
especialidades da Atencdo Secundaria a Salde
foi classificada como ruim/muito ruim, quantoa
qualidade da consulta no nivel secundario. Para
a maioria - 58% - das mées, quanto a esse nivel
de atencdo, os itens tempo de espera e
agendamento de consulta foram avaliados como
excelente/bom.

Sensibilizagdo das mées
de criangas com
microcefalia

na promogdo da salde de
seus filhos

Santos et al., 2019

Relatar as experiéncias
educativas de mées ou
cuidadoras de criangas
com microcefalia.

Os eixos tematico-tedricos selecionados para
descrever as atividades foram promocgdo da
alimentacdo saudavel, importancia da mae e da
crianga vinculo e estimulagdo precoce de
criangas com microcefalia.

Percepgéo e
conhecimento sobre
satde oral de cuidadores
de criancas com
microcefalia

Sarmento-Omena et al.,
2019

Compreender a
percepgéo e 0
conhecimento das
cuidadoras de criangas
com microcefalia sobre
cuidados de salidebucal.

As principais cuidadoras das criangas com
microcefalia foram as mées e as avds. Destas,
45% possuiam ensino médio incompleto. A
maioria relatou um autocuidado com sua salde
bucal prejudicado, desconheciam o risco de
transmissdo das bactérias relacionadas a cérie
dentaria, ndo ofereceram aleitamento materno
exclusivo até os 6 meses de idade e ofertaram as
criancas leite artificial engrossado com
farinaceos e com acucar.

Itinerério terapéutico das
familias de criancascom
microcefalia

Souza et al., 2019

Analisar o0 itinerério
terapéutico de familias
de criangas com
microcefalia num
municipio do interior da
Bahia.

Emergiram trés categorias: Itinerério para o
Diagnostico, Itinerario Terapéutico para
acompanhamento da crianga com Microcefalia e
Suporte Social para o cuidado da crianga com
microcefalia.
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Fonte: Acervo pessoal dos pesquisadores, 2023

Ressalta-se a bibliografia escassa tratando-se do atendimento multiprofissional a
pacientes acometidos por doenga rara, inclusive, diagnosticados com microcefalia. Foram
encontrados apenas dois artigos utilizando os descritores “microcefalia” AND “equipe
multiprofissional”. Nesse sentido, a discussdo sobre a importancia do atendimento
multiprofissional a pacientes com microcefalia foi baseada nos referidos artigos, alem da
vivéncia enquanto residentes multiprofissionais em saude (RIMUSH/CCS/UFPB), no Centro
de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras, que se constitui enquanto campo de pratica

no segundo ano da residéncia com énfase em salde ao paciente critico.

DISCUSSAO
A partir de 2015 a Microcefalia tem se tornado gradativamente um problema de salde

publica, no tocante a suas repercussdes no ambiente familiar e servicos de saude. A
complexidade das limitagbes dessa anomalia, envolvem dificuldade de falar, alteracOes
oftalmoldgicas (atrofia do nervo dptico, microftalmia, atrofia coriorretiniana), déficit cognitivo,
artrogripose e convulsdes, restando evidente a necessidade de intervencdes de maneira precoce,
com o intuito de otimizar o funcionamento motor e cognitivo no desenvolvimento das criangas
acometidas por essa malformacdo (CONCEICAO-SANTOS et al., 2021; SANTOS et al.,
2019b).

Somado a isso, segundo Costa e colaboradores (2021), considerando as limitacGes das
criangas com microcefalia, bem como as dificuldades de acesso ao atendimento odontoldgico
especializado, essas criangas possuem um maior risco para o surgimento de patologias bucais
como doencas periodontais. Em seu estudo, os aspectos bucais mais frequentes foram em ordem
decrescente: desgastes dentais (92,3%), alteracdo na cronologia de erupcao decidua (84,6%) e
mordida aberta anterior (61,5%). Além disso, também foi encontrado o uso de mamadeira em

(76,9%) e chupetas em (52,8%). Esses achados corroboram com os encontrados no
estudo de Sarmento-Omenta e colaboradores (2019), o qual evidenciou que o atraso na erupgao
da denticdo decidua foi uma preocupagéo de 50% dos cuidadores. J& em relagdo aos problemas
deoclusdo, como a mordida aberta anterior, esse mesmo estudo trouxe que a amamentacao esta
ligada ao desenvolvimento do sistema estomatognatico, além de prevenir habitos bucais
deletérios, os quais podem levar ao surgimento das mas oclus6es, fato que justifica os achados
de prevaléncia de mordida aberta anterior e uso de chupetas.

Nesse sentido, ressalta-se o papel de equipe multiprofissional na estimulagéo precoce,
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para correcdo de atraso neuropsicomotor, bem como, para a reabilitacdo e melhora da qualidade
de vida dessas criangas. Ademais, € de responsabilidade dessa equipe acolher, orientar e
estimular os pais durante o processo de reabilitacdo do filho, incentivar os familiares a interagir
com a crianga por meio de acdes que visem 0 seu desenvolvimento e favoreca a sua
funcionalidade, autonomia e independéncia (SANTOS et al, 2019b).

No entanto, a presente revisdo integrativa desvela os inimeros entraves para efetivacao
da integralidade do cuidado dessas criangas, dentre elas, a sobrecarga familiar (sobretudo,
materna), a orientacdo pifia dessas familias quanto a rede socioassistencial e cuidados
domiciliares, a insuficiéncia dos transportes, dificuldade para aquisicdo de cadeira de rodas,
Orteses e proteses, as limitagdes da assisténcia na atencdo basica, bem como, a insuficiente
capacitacdo de profissionais. Dificuldades estas que impossibilitam o desenvolvimento fisico,
para tentar minimizar as limitac6es da microcefalia, e o desenvolvimento social, que inclui a
familia e a sociedade.

E evidente que a microcefalia ndo traz repercussdes apenas para as criancas acometidas
por ela, mas também para a familia que estd envolvida diretamente no processo de cuidado.
Conforme pontua Cajuhi (2020), discute-se na literatura a centralidade da figura materna no
cuidado ao filho com adoecimento crénico, como é o caso da microcefalia, provocando seu
desgaste psicossocial. O estigma social de responsabilidade exclusiva das maes deve ser
obstado inclusive, pela prépria equipe de saude, ressaltando-se seu papel imprescindivel na
quebra de construtos sociais adoecedores, promovendo assim, discussdes sobre este agravo de
modo a explicar as suas complicacdes, condicdo clinica, consequéncias, cuidados necessarios e
0 envolvimento da rede social da mulher.

Em que pese o suporte familiar e este envolvimento no cuidado a crianca com
microcefalia, reconhecem-se, no ambiente domiciliar, o despreparo e a falta de estrutura para
lidar com algo novo e que modifica a rotina familiar, sendo identificado nesse contexto, relagdes
familiares em que membros ndo querem se comprometer ou se responsabilizar pelo cuidado,

principalmente em razdo de questbes financeiras, segundo Cajuhi (2020). Pois a
demanda de custos e construcdo de politicas publicas é desproporcional ao impacto que a
microcefalia podedesencadear nas familias.

Essa situacdo e agravada ainda, quando a mée e cuidadora principal tem que abandonar
0 emprego para cuidar do (a) filho (a), o que gera o comprometimento da vida social e
psicoldgica, principalmente, no que se refere aos aspectos financeiros, o autocuidado,

empoderamento e autopercepcdo enquanto mulher, gerando nesse processo, 0 adoecimento
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mental da cuidadora (CAJUHI et al., 2020).

Essas maes vivem em um contexto de vulnerabilidade social, visto que a maioria € de
baixa renda, necessita de beneficio social para complementacdo da renda familiar e dependem
do atendimento da rede puablica de saude. Nesse sentido, acredita-se que politicas publicas
possam melhorar a qualidade de vida dessas maes.

Em estudo realizado sobre a Qualidade de Vida (QV) de mées cuidadoras de criancas
com microcefalia, verificou-se ndo apenas que mées que tém suporte familiar apresentaram
melhor qualidade de vida nos dominios psicoldgico e meio ambiente, mas também aquelas que
utilizam carro como meio de transporte.

A utilizagdo do automovel facilita a rotina familiar para
comparecer as consultas no horario correto, proporciona
liberdade, independéncia, conforto e seguranca para transportar
pessoas com deficiéncia fisica. A escolha por utilizar um veiculo
préprio estd atrelada a baixa qualidade do transporte publico
brasileiro, por muitas vezes ndo possuir a adaptacdo necessaria
para ser utilizado por um cadeirante ou pessoas com mobilidade
fisica reduzida. Desta forma, o carro garante também agilidade no
tempo e facilidade de acesso a determinados locais (ORTONI et
al, 2022, p. 9).

Consequentemente, é fundamental facilitar o acesso desta populacdo as atividades de
lazer, garantir transporte pablico de qualidade, desburocratizar a aquisicdo de veiculo novo (a
exemplo da Lei n® 10.690, 2003) e melhorar a acessibilidade.

A familia enfrenta também a escassez de informacgdes adequadas em salde sobre o
desenvolvimento de cuidados domiciliares e atencdo direta a crianca, no que diz respeito a
nutricdo, imunizacdo e uso de medicacOes, de acordo com estudo desenvolvido por Santos
(2019b). Orientagdes sobre o banho, administracdo de dietas, higienizagdo de sonda de
alimentacdo, mudangas de decubito, prevencao de lesbes por pressao, curativos, administracao

de medicamentos e como agir diante uma crise convulsiva.

Faz-se necessario, portanto, que a equipe de saude acolha a familia, dando suporte para
0 cuidado da crianga e apoio psicoldgico para as mées e cuidadores. Além disso, deve-se
oferecer orientacfes sobre a situacdo clinica da crianca com microcefalia, promovendo o

cuidado e o vinculo da mé&e com seu filho, além de incentivar a participagdo da familia no
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processo de cuidado.

Os familiares possuem papel de extrema importancia no
tratamento de uma crianga com microcefalia, principalmente
porque sua necessidade desse suporte serd constante. O ambiente
domiciliar precisa ser estimulador, como, por exemplo, nos
momentos de troca de roupa, banho, oferta de brinquedos e
alimentacdo, fazendo com que a rotina de cuidados diarios da
crianca promova seu desenvolvimento. Dessa forma, deve-se
difundir as capacitacBes técnicas de estimulacdo precoce, e 0s
profissionais de saude sdo atores essenciais na difuséo e orientagdo
dessas maes e cuidadoras. (SANTOS et al., 2019b)

Ademais, o acolhimento dos profissionais € de extrema importancia, ndo apenas para
orientacdo, mas também em vista dos sentimentos gerados pelo diagnéstico da doenca. Em
estudos elencados na presente revisdo, verificou-se que os pais e demais familiares
experimentam sentimentos de surpresa, tristeza, desespero, dor, choque, desorientagéo e medo,
apo6s o diagnostico, demandando atencdo e cuidados de toda equipe (COSTA et al., 2018;
MELO et al., 2020; KOTZKY, et al., 2019).

Nesse ponto, vale ressaltar o papel da equipe multiprofissional no suporte a essas
familias com o objetivo de avaliar e atender as demandas que esses pacientes colocam, uma vez
que o comprometimento neuroldgico ocasiona atrasos e déficits que podem ser resolvidos ou
amenizados com servicos de Fonoaudiologia, Nutricdo, Fisioterapia, Terapia Ocupacional,
Psicologia e Enfermagem, juntamente com o acolhimento de demandas sociais atendidas pelo
Servico Social.

No artigo intitulado “Facilidades e dificuldades na promog¢do do direito a saude de
criang¢as com sindrome congénita do zika”, 0s autores Araujo e Nascimento (2022) elencam
como dificuldade a promocdo de saude de criancas com microcefalia, a inexisténcia de espaco
especifico no municipio para o atendimento das criancas com microcefalia, a partir de uma
equipe multiprofissional, constituindo assim, um limite para a garantia do seu direito a salde,
fazendo com que os familiares/responsaveis pelas criangas busquem servigos diversos
espalhados na rede.

Assim, destaca-se o Centro de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras
(CRMDR), inaugurado em 15 de fevereiro de 2022, em Jodo Pessoa/PB, que tem como objetivo
promover assisténcia integral e multidisciplinar aos usuérios do SUS acometidos por Doenca
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Rara, dentre elas, a microcefalia. A difusdo de servigos que centralizam o atendimento €
primordial pois a busca pelos servigos de reabilitacdo em diferentes espacos € uma verdadeira

barreira para as familias.

CONCLUSAO

O desenvolvimento do presente estudo possibilitou realizar uma andlise sobre como se
da a atuacdo multiprofissional as criangas acometidas pela microcefalia, bem como aos seus
familiares, discutindo os principais desafios constituintes desse processo. Dessa forma,
observou-se que o cuidado e atencdo que acontecem aos casos de diagndstico de microcefalia,
ocorrendo por meio de uma equipe multiprofissional com atuacdo interdisciplinar
proporcionaram um cuidado mais humanizado e efetivo, diminuindo os fatores psicossociais e
de estresse em torno da doenca vindo a servir como fator de protecdo a crianca, maes e
cuidadores.

No que se refere as dificuldades encontradas diante desse cuidado, a falta de orientacdes
necessarias para o tratamento, sobrecarga psicoldgica e emocional das maes e cuidadores, 0
estigma social em torno da doenca, a dificuldade de acesso aos servicos de saude e a falta de
capacitacdo profissional se deram como os principais impasses no que tange ao cuidado
integralizado e universal.

Nesse enfoque, observa-se que 0s objetivos da presente pesquisa foram alcancados. Por
meio dos resultados apresentados, pode-se pensar em estratégias e acdes mais efetivas no
acompanhamento e tratamento multidisciplinar, abrangendo as criancas com microcefalia e

seus familiares.
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RESUMO: A anemia falciforme é uma doenca monogenética mais comum no Brasil, é de
origem hereditaria e trata-se de enfermidade que predomina na populacdo negra, sua
manifestacdo clinica é caracterizada por uma anomalia genética com expressdo clinica da
homozigose do gene da hemoglobina S. Suas complicacbes podem se manifestar de varias
formas, tais como: obstrucdo dos vasos sanguineos, causando muita dor, necrose em 6rgaos,
aparelhos e/ou sistemas. A crise de dor é o sintoma mais recorrente em todos 0s pacientes com
anemia falciforme, essas crises de dores agudas podem ser controladas com analgésicos, com
isso, a equipe multiprofissional de satde deve ser inserida para 0 manejo e acompanhamento
desses pacientes. A questdo norteadora deste estudo foi: Qual a importancia do processo
assistencial da equipe multiprofissional frente a dor do paciente com anemia falciforme, de
acordo com a literatura cientifica? Com o objetivo de identificar a atuacao de cuidado da equipe
multiprofissional frente a dor do paciente com anemia falciforme. Para isto, foi realizado um
levantamento bibliografico online em bases eletrdnicas, contabilizando nove artigos para a
realizacdo desta pesquisa. Foi observado que a anemia falciforme é uma doenca de grande
incidéncia, com isso, deve-se apresentar um maior destaque social, na qual as politicas publicas
de saude voltadas a anemia falciforme deveriam ser reforcadas, enfatizando suas diretrizes,
propiciando assim uma disseminagdo do conhecimento com o intuito de qualificar os
profissionais de salde que lidam ou poderdo lidar com pacientes com diagnostico de anemia
falciforme, além de orienté-los e instruir sua familia e cuidador.

Palavras-chave: anemia falciforme; doenga rara; assisténcia multiprofissional

INTRODUCAO

A anemia falciforme é uma doenca monogenética mais comum no Brasil
(MANFREDINI, 2013), sua presenca € decorrente da imigracdo dos individuos,
principalmente, de origem africana (BRUGNARA, 2003).

E hereditaria com incidéncia de 0,1% a 0,3% da populac&o negroide, sendo observada,
também, devido & alta taxa de miscigenacdo, em parcela cada vez mais significativa da

populagédo brasileira (RAMALHO, 1986). Trata-se de enfermidade que predomina na
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populacédo negra (LUNA, et al., 2012) que, devido a questdes sociais e econdmicas, carece de
atencdo a saude mais equitativa (GOMES, et al.,2014).

Essa manifestacdo é uma anomalia genética com expressdo clinica da homozigose do
gene da hemoglobina S, e tem grande importancia sobretudo nas regides que receberam macicos
contingentes de escravos africanos (SILVA, et al., 1993).

O que ocasiona essa doenga é uma mutagdo pontual no gene beta da globina, onde ha
uma substituicdo de uma base nitrogenada do cédon GAG para GTG, e isso resulta na troca do
acido glutamico (Glu) pela valina (\Val) na posicdo numero seis do gene. Essa modificacdo da
origem a uma molécula de hemoglobina anormal denominada hemoglobina S (HbS), ao invés
da hemoglobina normal chamada de hemoglobina A (HbA) (MANFREDINI, 2013).

Devido a sua grande incidéncia e importancia clinica, a doenca falciforme é um
problema de salde puablica em muitos paises, incluindo o Brasil. Além disso, ela tem grande
variacdes clinicas entre os pacientes e até no mesmo paciente. Eles passam periodos de bem-
estar intercalando-se com periodos que requerem atendimento de urgéncia ou emergéncia
(GOMES, et al.,2014).

As complicac@es clinicas dessa doenca podem se manifestar de varias formas durante
toda a vida, desde o primeiro ano. Algumas pessoas apresentam a forma mais grave da
patologia, enquanto outras vivem com a expressdo benigna. O sintoma clinico mais presente é
a obstrucdo dos vasos sanguineos, causando muita dor, enfartamento e necrose em 6rgaos,
aparelhos e sistemas (CORDEIRO: FERREIRA, 2011).

A crise de dor é o sintoma mais recorrente nesses pacientes, devido a essa obstrucdo nos
vasos que causa lentiddo no fluxo sanguineo e consequentemente diminui¢cdo no fluxo
sanguineo que é influenciado pela quantidade de hemoglobina fetal presente na célula. Em
adultos e criancas quadros infecciosos, febre, exposicdo ao frio podem desencadear esses
sintomas. Esses episddios de dor podem durar dias, e atingem 0ssos, articulacdes, abdémen,
costas e torax (CORDEIRO; FERREIRA, 2011).

N&o ha tratamento para essa doenca, por tanto, as meninas sao tomadas para minimizar
e prevenir as consequéncias da anemia cronica (MANFREDINI, 2013). De acordo com Braga
(2007) a melhora da qualidade de vida desses pacientes se inicia com o diagndstico neonatal
aliado a educacéo e cuidados familiares.

O teste do pezinho, segundo Costa et al. 2020 o teste do pezinho é um exame no qual é
realizado a puncgdo no calcanhar do bebé, de entre 0 3° e o 7° dia, sem ultrapassar 30 dias de

vida, a fim de detectar distarbios metabodlicos.
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O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), do qual o teste do pezinho faz
parte, € uma forma de prevencdo, diagnosticando as doencas genéticas assintomaticas, com o
objetivo de se intervir (COSTA et al., 2020).

De acordo com o Ministério da Saude PNTN é dividido em 4 fases: fase 1:
hipotiroidismo congénito e fenilcetondria; fase 2: doencas falciformes e 10 hemoglobinopatias;
fase 3: fibrose cistica; fase 4: hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia de biotinidase (SILVA
etal., 2017).

A perda de potassio ocasiona desidratacdo nos eritrdcitos falciformes, isso ocorre devido
a disfuncao da permeabilidade da célula falciforme ocasionado pela faléncia parcial da bomba
de sodio/potassio/ATPase, (NAOUM, 2000). Se houver perda excessiva, a hidratacdo
endovenosa com salina 0,9% ¢é utilizada para corrigir possivel desidratacdo (ZAGO, 2007).

As crises de dores agudas podem ser controladas com analgésicos, em doses fixas e
habituais. Ndo havendo melhora da dor, o paciente deve ser internado, para que o tratamento se
intensifique com opioides com ou sem AINE, sendo a morfina a droga ideal para dor intensa, e
a codeina na moderada (ANGULO, 2003).

Para cuidar da pessoa com doenca falciforme, é imprescindivel o envolvimento dos
diversos niveis de atencdo a saude para que se reduza a morbimortalidade. O diagndstico,
quando feito de forma precoce, ja pode ser introduzido o acompanhamento multiprofissional
logo nos primeiros meses de vida. Quando o diagnostico ndo for feito de forma precoce, ele
sera realizado apenas depois do surgimento de sintomas ou manifestacées clinicas, aumentando
a chance de ocorréncia de sequelas e complicacbes que leva a um aumento da
morbimortalidade, estresse familiar pela ocorréncia de uma doenca cronica hereditaria, tempo
prolongado de espera até a consulta com o especialista e despesas (GOMES, et al.,2014).

Nesse contexto, a questdo norteadora deste estudo foi: Qual a importancia do processo
assistencial da equipe multiprofissional frente a dor do paciente com anemia falciforme, de

acordo com a literatura cientifica?
OBJETIVO
O objetivo desta revisdo foi identificar a atuagdo de cuidado da equipe multiprofissional

frente a dor do paciente com anemia falciforme, a partir da literatura cientifica.

METODOLOGIA
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Para responder ao questionamento proposto e alcangar o objetivo do estudo, foi
realizado uma revisao integrativa, este método foi escolhido por possibilitar a sintese e analise
do conhecimento cientifico j& produzido, constituido principalmente de livros e artigos
cientificos, obtidos em bibliotecas e bases de dados (BOTELHO; CUNHA; MACEDO, 2011).
O processo de revisdo integrativa deve seguir uma sucessao de etapas bem definidas.
Este processo foi desenvolvido a partir das seguintes etapas: 12 Etapa: identificacdo do tema e
selecdo da questdo de pesquisa; 22 Etapa: estabelecimento de critérios de incluséo e exclusdo;
3% Etapa: ldentificacdo dos estudos pré-selecionados e selecionados; 4% Etapa: Categorizacdo
dos estudos selecionados; 5% Etapa: Analise e interpretacdo dos resultados; 6% Etapa:
Apresentacdo da revisao/ sintese do conhecimento (BOTELHO; CUNHA; MACEDO, 2011).
O levantamento bibliografico foi realizado online nas bases eletrdnicas do Sistema
Online de Busca e Analise de Literatura Médica (MEDLINE), Literatura Latino-Americana e
do Caribe em Ciéncias de Saude (LILACS) e na Base de Dados de Enfermagem (BDENF), por
meio da Biblioteca Virtual em Saude (BVS). A busca foi realizada por meio do cruzamento
entre os termos "doenca falciforme” e "doenca rara", separados entre si pelo operador booleano
AND.

Para selecionar os documentos recuperados nas referidas bases de dados, foram
adotados os seguintes critérios de inclusdo: artigos em portugués, inglés e espanhol disponiveis
na integra nas bases de dados selecionadas que possibilitem responder a seguinte questao
norteadora: Qual a importancia do processo assistencial da equipe multiprofissional frente a dor
do paciente com anemia falciforme?

O quantitativo de documentos que atendeu aos critérios de inclusdo acima referidos
compds a amostra inicial do estudo com 35 artigos, destes 16 no LILACS e 13 no MEDLINE
e 3 no BDENF. Desconsiderando as referéncias que se repetiam e ndo interessavam ao objetivo
do estudo, a presente revisdo integrativa foi realizada com nove artigos.

Para organizar os dados que foram extraidos dos artigos, foi utilizada uma planilha
elaborada no Excell for Windows. Essa planilha foi preenchida com as seguintes informacoes:
ano de publicacdo, autoria, titulo do artigo, base de dados, peridédico, modalidade, objetivo,
principais resultados e principais conclusoes.

O preenchimento dessa planilha foi realizado apos a leitura dos artigos na integra,
formando um banco de dados com nove artigos. Em seguida, os estudos foram avaliados por
meio de aplicacdo de analise estatistica, bem como a andlise critica deles. Nessa etapa, estudos

foram excluidos da amostra. Os resultados dessa analise foram discutidos a luz do conhecimento
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tedrico, bem como identificados as conclusdes e implicagdes resultantes da revisdo integrativa.
Além disso, o presente estudo aponta sugestdes pertinentes para futuras pesquisas direcionadas
para a melhoria da assisténcia a satde.

Os achados dessa revisdo foram convertidos em uma forma visual em quadros, nos quais
foi possivel a comparacéo entre todos os estudos e 0 documento elaborado foi redigido de modo
descritivo com intuito de permitir que o leitor avalie a pertinéncia dos procedimentos
empregados na elaboracdo dessa revisdo, os aspectos relativos ao topico abordado e o
detalhamento dos estudos incluidos, bem como relna e sintetize as evidéncias disponiveis na

literatura.

REVISAO DE LITERATURA

A presente revisdo integrativa é baseada em doze artigos, 0s quais representam a amostra
do estudo. O quadro 1 a seguir apresenta os dados bibliométricos dos manuscritos considerados

para o estudo, distribuidos por autoria, ano de publicacdo, titulo, base de indexacdo e periddico.

Quadro 1- Distribui¢do dos estudos na revisdo de acordo com autor, ano, titulo, base e periddico.
Jodo Pessoa, PB, 2023.

AUTOR/ANO TITULO BASE PERIODICO
PIMENTEL, 2021 Anemia falciforme: percepgéo dos LILACS Revista de Pesquisa
profissionais de salde e gestores acerca | BDENF Cuidado é Fundamental
da estruturacdo da rede de atencéo
AL ZAHRANI, 2020 | Resultados das intervencdes da equipe | MEDLINE | Saudi Medical Journal
multidisciplinar no manejo de pacientes
com doenga falciforme com transtornos
por uso de opioides
JUNGHANS- Incorporando a medicina integrativa e as | MEDLINE | Complementary
RUTELONI, 2020 preferéncias do paciente em uma clinica Therapies in Medicine
piloto interdisciplinar de bem-estar para
celulas falciformes
BALSAMO, 2019 Melhorando o atendimento a crise de dor | MEDLINE | Pediatrics
falciforme usando uma abordagem
multidisciplinar
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SILVA, 2018 Oral Changes in Patients with Sickle | LILACS J Health Sci
Cell Anemia of Dentistry Interest.

CARVALHO, 2016 | O cuidado de enfermagem a pessoa com | LILACS Ciéncia, Cuidado &
doenca falciforme em unidade de | BDENF Saude
emergéncia

AJAY, 2016 Palliative Care Teams as Advocates for | MEDLINE | Journal of palliative
Adults with Sickle Cell Disease medicine

FERREIRA, 2016 Contribuic@es do projeto terapéutico BDENF Revista de enfermagem
singular na anemia falciforme em um
hospital regional: relato de caso

LEE, 2012 Adultos com Doenca Falciforme: Uma | MEDLINE | Home Healthcare Nurse

Abordagem Interdisciplinar ~ para
Cuidados Domiciliares e Gestdo do

Autocuidado com um Estudo de Caso

Fonte: Elaborado pelo autor.

Os artigos foram publicados entre 2021 e 2012, com concentracdo de publicacGes nos

anos de 2020 e 2016. A maioria dos manuscritos foram indexados na LILACS, conforme

informa o gréafico a sequir.
Gréfico 1 — Relacdo de publicacdo de acordo com as bases LILACS, BDENF E
MEDILNE. Joéo Pessoa, PB, 2023.

Publicactes

M LILACS BDENF W MEDLINE

Fonte: Elaborado pelo autor
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O quadro 2 mostra a distribuicdo dos artigos segundo objetivo, tipo de estudo,
populacdo/amostra e acdes de autocuidado.
Quadro 2- Distribuicdo do objetivo, tipo de estudo, populagdo/amostra e a importancia da

atuacdo multiprofissional. Jodo Pessoa, PB, 2023.

N° OBJETIVO TIPO POPULACAO IMPORTANCIA
1 Investigar a percepcdo | Campo | Profissionais de saude e|E necessario que 0s
dos profissionais de gestores profissionais de salde e
salide e gestores sobre a gestores proporcionem
estruturacdo das redes oportunidades de
de atencdo a saude as qualificacdes e se
pessoas com anemia capacitem para prestarem
falciforme. uma assisténcia eficaz.
2 Enfatizar o papel da Campo | Pacientes com idade igual ou | Incentivar intervencoes
equipe multidisciplinar superior a 14 anos multidisciplinar para
e sua importancia frente pacientes com  anemia
ao tratamento. falciforme, incluindo
atividades educativas para
cuidadores e
pacientes, estabelecer uma
clinica paliativa/dor, e
acompanhamento integral.
3 Conectar as familias Campo | Pacientes com idades entre 8 | Administrar uma clinica
com a Clinica de Dor, e 20 anos multidisciplinar focada no
Cuidados Paliativos e controle da dor, pois o
Medicina Integrativa feedback do paciente e da
(PPCIM) para receber o familia  foi positivo,
acompanhamento destacando os beneficios de
especializado. a longo prazo deste
acompanhamento.
4 Diminuir os dias de | Campo | Pacientes pediatricos As intervencbes e esforco
internacdo dos pacientes da equipe multiprofissional
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com anemia falciforme
do

multidisciplinar.

através projeto

pode ter um impacto
significativo no bem-estar
de uma populacdo de
pacientes e nos custeios

hospitalares.

Realizar uma revisdo da | Revisdo | Pacientes com anemia | E importante que 0s
literatura sobre | da falciforme profissionais conhecam 0s
alteracbes em pacientes | literatura sintomas da doenca, bem
com anemia falciforme. como suas implicagdes para
a satde e um melhor
tratamento.
Identificar como a|Campo | Membros da equipe de | Para cuidar dos pacientes, a
equipe de enfermagem enfermagem equipe precisa estar
percebe 0 cuidado a preparada para saber avalia-
pessoa com doenca las  considerando  suas
falciforme. necessidades e suas
trajetorias de vida com a
doenca, implicando em
inUmeras internacdes,
impactando diretamente na
qualidade de vida.
Inserir cuidados | Campo | Profissionais de salde E importante que a equipe
paliativos de forma seja familiarizada com as
multiprofissional  para vidas e experiéncias das
melhorar a qualidade de pessoas com  anemia
vida dos pacientes. falciforme, sobretudo para a
complexidade do
atendimento a essa
populacdo, buscando uma
melhor estratégia para lidar
com suas complicagdes.
Descrever a aplicacdo | Campo | Crianca hospitalizada O Projeto Terapéutico
do Projeto Terapéutico Singular possibilita a
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Singular para conduzir a

efetivacdo da acao

assisténcia interdisciplinar, por meio
multidisciplinar a uma de atividades conjuntas,
crianga com anemia integradas e
falciforme. interrelacionadas,

realizadas pelos
profissionais de saude a
partir do estabelecimento
do compromisso e da
corresponsabilizagdo o de

todos os atores envolvidos.

Incentivar cuidados de

salde em casa, pois

Campo

Pacientes adultos

assisténcia domiciliar

em

Incentivar agbes de uma

rede vidvel para que o0s

permitem uma rede profissionais propiciem o
eficaz de apoio atendimento e cuidados
interdisciplinar, domiciliares, com a gestdo
garantindo cuidados do autocuidado e 0 apoio ao
agudos para paciente.

autocuidado em casa.

Fonte: Elaborado pelo autor.

Nos estudos selecionados foi possivel perceber que a abordagem mais utilizada foi do
tipo campo (n=11). A populagdo mais estudada foram adultos hospitalizados, e pacientes
pediatricos. Em relacdo ao local de estudo, a maioria (n=6) foi desenvolvida em ambiente
hospitalar.

Em relacdo aos objetivos, os estudos estavam direcionados para ressalta a importancia
do atendimento em conjunto, em especial importancia das atividades desenvolvidas por meio
da equipe interdisciplinar.

Observa-se que grande parte desta populagdo tem consecutivas internacbes e
atendimentos hospitalares decorrente da trajetoria de sua doenca, evidenciando o grande grau
de complicacGes que estes pacientes sofrem (E1, E2, E3,E5,E8, E9).

Para Martins e Teixeira (2017), estudos apontam que pacientes com anemia falciforme

apresenta repetidas internagoes hospitalares. Estas internacdes apresentam uma média de gastos
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acima da média do valor de internagdes de outras patologias, ressaltando seu alto gasto para 0s
cofres hospitalares.

O quadro clinico apresenta condicdo clinica de alta relevancia, influenciando
diretamente no processo terapeutico, pois € envolvido de forma multidimensional e sua
compreensdo ainda é limitada. Apesar disto, a formacdo de um cuidado direcionado diminui
suas complicagOes e alteram significativamente a qualidade de vida e o tempo de internagéo
(MACHADO et al., 2021).

Essas formacdes do cuidado direcionado para pacientes com anemia falciforme é
composto por uma equipe multiprofissional. As suas intervencfes sdo capazes de diminuir
estatisticamente e de forma significativa as internac6es hospitalares, como também o consumo
de opioides para alivio algico (E 2, E 4, E 8).

Pode-se destacar diversas intervencfes que melhoram o processo do cuidar, no entanto,
vale ressalta que a formacdo realizada por condutas multiprofissionais através do Projeto
Terapéutico Singular (PTS) mostrou-se muito positiva, pois buscou promover o cuidado
integral & salde, a partir do reconhecimento das vulnerabilidades no contexto integral a
saude (E 8).

Para prestar uma assisténcia de qualidade para os pacientes com anemia falciforme
requer uma tarefa complexa e o envolvimento de toda a equipe de salde, pois ela causa um
processo reflexivo, por se tratar diretamente com o0 manejo da dor e suas complicagbes (E 1, E
6,E7,E9).

A atuacdo da equipe multidisciplinar é de extrema importancia em virtude dos varios
aspectos que envolvem a experiéncia dolorosa em pacientes com anemia falciforme. As
intervencdes direcionadas ao manejo algico baseiam principalmente na gestdo adequada da dor,
0 uso de opioides com a devida monitorizacdo, instalacdo de hidratacdo venosa e terapias
adjuvantes, como por exemplo, a acupuntura e terapia psicoldgica, que permitem a redugdo no
tempo de internacdo, impactando nos custos hospitalares e melhora da qualidade terapéutica da
dor (MIRANDA; BRITO, 2016).

O processo de interagdo dos pacientes hospitalizados com a equipe multiprofissional
conduz em uma melhor explanacdo em atividades terapéuticas para 0 seu tratamento,
consequentemente, 0s pacientes aumentaram o engajamento nas consultas de acompanhamento
e relataram altos niveis de satisfacdo (E 2, E 3, E 4, E 5, E 8).

A equipe multidisciplinar trabalha de forma sistémica e integrada com o objetivo de

tratar o paciente em todos os ambitos de sua vida. Para uma atividade assistencial mais
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competente, foi identificado trés impulsionadores que interferem neste processo assistencial: o
controle eficaz da dor em casa, gerenciamento farmacoldgico eficaz no ambiente hospitalar e o
controle eficaz da dor ndo farmacoldgica (E 4, E 6).

Estas intervencgdes sdo fundamentais no processo de cuidar, pois estabelece estratégias
de participacéo ativa no autocuidado, além de orientacdes terapéuticas que busquem estimular
a continuidade do tratamento, e a utilizacdo de ac¢Oes educativas que influenciam na promocao
a saude, tendo como objetivo a melhor da qualidade de vida, reduzindo o surgimento de
complicacBes e minimizando o risco de internacbes e de complicacbes (GALDINO;
BARCELLOS; SILVA, 2017).

Com isso, ressalta-se a importancia de uma rede de atencdo as pessoas com anemia
falciforme que visem o processo assistencial para uma melhor qualidade de vida destes
pacientes, pois desta forma é possivel deter em uma equipe multiprofissional a qualificacéo
adequada, visando nos aspectos que influenciam diretamente a qualidade e eficiéncia da

assisténcia envolvendo pacientes com anemia falciforme (E1, E4, E6, E7).

CONCLUSAO

A anemia falciforme é uma doenca genética de origem africana mais comum no Brasil
e devido a sua grande incidéncia e importancia clinica, a doenca falciforme é um problema de
salde publica. Por tanto, pode ser uma doenga tdo incidente em nosso meio, merece e deve ter
um destaque social no que diz respeito a politicas publicas voltadas a satde e educacgdo. Vale
lembrar que uma das diretrizes do SUS é equidade, logo, reconhece-se a necessidade de
discussoes, estudos e acdes para atender os portadores de doencas falciforme.

Pensando nisso, o presente estudo destaca a importancia da equipe multidisciplinar no
envolvimento com os portadores da doenca falciforme, ja que o diagndstico quando feito de
forma precoce, introduz o acompanhamento multiprofissional logo nos primeiros meses de vida
e assim evita futuras sequelas.

Além disso, a realizacdo da presente pesquisa destaca a escassez de estudos sobre a
tematica e conclui que had muito ainda a ser estudado sobre o presente tema, em todos 0s
aspectos: fisiopatologia da doenca e sobre o impacto dessa patologia na vida dos portadores e
da sua familia. Em vista disso, concluimos a importancia e necessidade do meio académico para

a formacédo de mais pesquisas e poder publico na ampliacéo de duas politicas publicas.
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CAPITULO 24

ATUACAO DA EQUIPE MULTIPROFISSIONAL AO PACIENTE COM
ESCLEROSE LATERAL AMIOTROFICA: uma revisdo de literatura
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RESUMO: Introducdo: A Esclerose Lateral Amiotrofica € uma doenca rara, neurodegenerativa,
reconhecida pela perda de neurénios motores na medula espinhal, tronco cerebral e cértex
motor, que necessita de tratamentos eficazes para melhoria da qualidade de vida. Objetivo:
identificar as principais evidéncias cientificas sobre o tema de atuacdo da equipe
multiprofissional na assisténcia aos pacientes com ELA. Metodologia: Foi desenvolvida uma
revisao sistematica de acordo com as diretrizes PRISMA.. A pesquisa bibliografica foi realizada
nas bases de dados LILACS, IBECS, MEDLINE e BDENF. Foram utilizados como critérios
de inclusdo: originais em texto completo, publicados nos ultimos 5 anos, escritos em portugués
e inglés, que abordassem aspectos ligados ao cuidado multiprofissional em pacientes com ELA.
E como critérios de exclusdo: estudos repetidos nas bases de dados, estudos que abordassem
apenas uma area profissional. Resultados e discussdes: A busca inicial resultou em 21 artigos,
dos quais 10 foram selecionados para andlise final. Os artigos foram divididos em topicos
derivados dos temas mais prevalentes nos artigos encontrados: equipe multiprofissional,
cuidados paliativos e telemedicina na ELA. Foram observadas as atividades realizadas pela
equipe multiprofissional utilizando ferramentas como a telemedicina junto aos cuidados
paliativos para a promocdo integral da salde dos pacientes. Consideragdes finais: Apesar de
poucos estudos encontrados, pode-se concluir que o trabalho em equipe multiprofissional é de
extrema importancia e impacta fortemente na qualidade de vida e no desenvolvimento de uma
atencdo a salde especializada e eficaz para pacientes com ELA. Faz-se necessario ainda a
realizacdo de mais estudos sobre a atividade multiprofissional no acompanhamento dos
pacientes com ELA.

Palavras-chave: equipe multiprofissional; esclerose lateral amiotroéfica.

INTRODUCAO

Segundo Portaria n® 199/2014 do Ministério da Saude, que instaura a Politica Nacional
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de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, conceitua-se tal enfermidade, como aquela
que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000
sujeitos.

A Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA), é uma doenca neurodegenerativa reconhecida
pela perda de neurdnios motores na medula espinhal, tronco cerebral e cortex motor, que ndo
possui ainda causa conhecida (MILLER, et al., 2009). Apesar de ser uma doenga rara, a ELA
é a Doenca do Neurdnio Motor (DNM), mais comumente identificada (CHIEIA, et al., 2006).
Apresentando incidéncia relativamente elevada, esta patologia necessita de recursos
terapéuticos eficazes, o tratamento sintomatico se faz necessario para obtencdo de melhor
qualidade de vida (MARINHO, et al., 2019).

Com o surgimento de novas doengas e o crescimento da ciéncia, o trabalho
multiprofissional, veio se consolidar, a area da saude buscou maior participacao de distintos
profissionais, a fim de repartir e inter-relacionar seus saberes (CHAGAS, SILVA, 2021).

Segundo Saraiva (2017), as diversas situaces, complexas e abruptas, que fazem parte
da realidade dos doentes dos servicos de saude, tém ponderado que uma Unica especialidade
profissional ndo é capaz de responder a uma diversidade de fatores intrinsecos ligados a
situacBes de doenca e hospitalizacéo.

N&o basta que experts em satide tenham dominio e utilizem isoladamente os seus
conhecimentos particulares, é necessario agregar saberes para dar retornos efetivos e eficazes
as complexas adversidades que envolvem a ética da qualidade, incluindo o espaco de trabalho
(VASCONCELOS, GRILLO E SOARES, 2009).

Diante disso, esse trabalho torna-se importante tendo em vista a necessidade de elencar
estudos que falem sobre a agdo multiprofissional no tratamento da ELA, portanto, o presente
estudo tem como objetivo identificar as principais evidéncias cientificas sobre o tema de

atuacdo da equipe multiprofissional na assisténcia aos pacientes com ELA.

METODOLOGIA

Esta reviséo foi desenvolvida de acordo com o protocolo PRISMA (Preferred Reporting
Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses) que consiste em uma lista de verificacdo de
27 itens e um diagrama de fluxo de quatro fases: identificacdo, selecdo, elegibilidade e incluséo
(MOHER, et al., 2009).

Foi escolhida a seguinte questdo norteadora: A equipe multiprofissional interfere

significativamente no cuidado ao paciente com ELA? Para que seja observada a importancia
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da atividade multiprofissional no contexto da ELA.

A coleta dos dados foi realizada no més de marco de 2023, através dos seguintes
descritores: “equipe multiprofissional” e “esclerose lateral amiotréfica™ utilizado o auxilio do
operador booleano AND. A busca ocorreu nas bases de dados: Literatura Latino-Americana e
do Caribe em Ciéncias da Satde (LILACS), indice Bibliogréafico Espanhol de Ciéncias de
Saude (IBECS), MEDLINE e base de dados bibliogréaficas especializada na area de
Enfermagem (BDENF). Foram incluidos artigos originais em texto completo, publicados nos
ualtimos 5 anos, escritos em portugués e inglés, que abordassem aspectos ligados ao cuidado
multiprofissional em pacientes com ELA. Estudos repetidos nas bases de dados e que nao
dispunham do texto completo gratuito foram excluidos.

Considerando os critérios de inclusdo e exclusao, foi realizada selecdo dos artigos
inicialmente através da leitura do titulo, os trabalhos selecionados foram submetidos a
apreciacdo do resumo. Os artigos que atendiam a todos os critérios estipulados foram

posteriormente lidos integralmente, estudados, resumidos e analisados.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A busca inicial através dos descritores associados, com o auxilio do operador boolleano
“and”, proveio um total de 21 artigos nos bancos de dados utilizados, apés a triagem inicial por
meio da leitura do titulo foram selecionados 15 artigos, na segunda triagem onde foram
submetidos a apreciacdo do resumo foram eleitos 12 trabalhos, todos disponiveis no banco de
dados MEDLINE, que em seguida foram submetidos a leitura completa pelos autores, nesta
ultima etapa 2 artigos foram excluidos por ndo obedecer aos critérios de inclusdo. Assim, 10
trabalhos foram incluidos na revisao, conforme figura 1, e as informacGes quanto a titulos,
autores e ano de publicacdo, bem como o objetivo e principais desfechos foram apresentados
na tabela 1.

Para facilitar a discusséo os estudos foram dispostos em grupos, de acordo com 0s
subtemas mais prevalentes encontrados: Trabalho em equipe multiprofissional, cuidados
paliativos e telessaude. Foram encontrados 6 artigos relacionados ao trabalho em equipe
multiprofissional, 2 artigos relacionados a cuidados paliativos na ELA e 2 artigos relacionados
a telemedicina

Figura 1 - Pardmetros de Busca e Resultados da Selec¢éo dos Artigos

214



Elegibilidade E Identificacio

Inclusio

Estudos encontrados
(n=21)

l

Bases de dados
BDENF (n=1)
Lilacs (n=1)
Medlie (n=15)

Estudos duplicados
(v=2)

l

Estudos rastreados
(n=19)

Y

Estudos excluidos
apés lettura de titulo e
resumo por nio
tratarem de atuagio
multiprofissional. ou
por ndo estarem
disponiveis na integra.

@=7)

Estudos lidos na integra
(n=12)

Y

Textos completos
excluidos por nio se
tratar de atuagdo
multiprofissional
propriamente dita.

Estudos incluidos para

(=2

analize
(n=10)

Fonte: Acervo pessoal dos pesquisadores, 2023

TABELA 1 - Identificacdo de artigos finais apds busca em base de dados

TITULO, AUTOR, ANO

OBJETIVO

DESFECHOS

Esclerose lateral
amiotréfica: um guia para
0 cuidado colaborativo.
Nold, 2018

Discutir os papéis dos
provedores de cuidados
primarios no
reconhecimento da ELA e
no manejo dos sintomas em
pacientes cujas viagens a
especialistas podem se
tornar restritas nos estagios
posteriores da doenca.

Além de encaminhar
adequadamente pacientes
com sinais e sintomas de
ELA para um neurologista,
os prestadores de cuidados
primarios devem
compreender 0s principios
béasicos do manejo da ELA
para que possam trabalhar
com toda a equipe médica
do paciente para melhorar a
qualidade de vida.

Influéncia de um protocolo
multidisciplinar no estado
nutricional ao diagndstico
na esclerose lateral
amiotrofica.

Lopez-Gomez, et al., 2018

Conhecer a influéncia de
um protocolo de
atendimento
multidisciplinar em ELA
sobre a mudanga no retardo
da remissdo para O
nutricionista e o estado
nutricional inicial.

A implementagdo de um
protocolo multidisciplinar
em ELA permitiu que 0s

pacientes apresentem
menor  percentual  de
desnutricdo  grave na

avaliagéo do nutricionista.

Um guia para entender os
beneficios de uma
abordagem de equipe
multidisciplinar para o0

Revisdo descritiva que
abordou a
multidisciplinaridade  no

A maioria das pessoas com
ELA precisa de tratamento
de muitos tipos diferentes
de profissionais de saude.
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tratamento da esclerose
lateral amiotrofica (ELA).
Driskell, et al., 2018

contexto da  esclerose
lateral amiotréfica.

Muitos hospitais e clinicas
de tratamento trazem uma
abordagem de equipe
multidisciplinar para tratar
aELA.

Melhorias no atendimento
multidisciplinar séo
benéficas para a
sobrevivéncia na esclerose
lateral amiotrofica (ELA):
experiéncia de um centro
terciario de ELA.

Klavzar, et al, 2020.

Avaliar o impacto das
intervengdes terapéuticas e
melhorias no atendimento
multidisciplinar na
sobrevidados pacientes.

Os achados sugerem que
melhorias no atendimento
multidisciplinar foram
benéficas para a sobrevida
dos pacientes com ELA. O
beneficio de sobrevida no
grupo tardio de pode ser
parcialmente explicado
pelasmelhorias no uso da
VNI emnosso centro.

Atendimento

multidisciplinar na
esclerose lateral
amiotrofica: um estudo

observacional longitudinal
de 4 anos. Eglya, et al,
2020

1- Apresentar as
especificidades e a
estrutura do MDM da ELA
em nossa area e as funcbes
dos especialistas
envolvidos.

2 - Fornecer os resultados
do MDM em relagéo a
aspectos como
sobrevivéncia,
modalidades e tempo de
suporte  ventilatério e
nutricional e HRQL.

Pacientes com ELA e
neurologistas em
consultério Particular
aderiram ao tratamento

multidisciplinar da ELA. A
implementacdo de VNI e
gastrostomia endoscopica
percutinea  pode  ser
realizada eletivamente na
maioria dos casos e 0S
procedimentos de
emergéncia foram
raramente requeridos. As
decisbes  sobre VNI,
gastrostomia endoscopica
percutanea, controle ideal
dos sintomas e
planejamento avancado de
cuidados foram
compartilhadas entre
diferentes especialistas.

Abordagem de telessaude

Descrever a experiéncia

O estudo  reproduziu

para  esclerose lateral | com a Telemedicina de um | positivamente a abordagem
amiotrofica pacientes: a | Centro Terciario de ELA | multidisciplinar
experiéncia durante a|de uma area geogréafica | atualmente utilizada em
pandemia de covid-19. | italiana com alto risco de | pacientes  com ELA
Marchi, et al., 2021 infeccdo durante a | tentando  estabilizar o
pandemia de COVID-19. | estado funcional e
metabolico e melhorar o
psicoldgico, apresentando
grande satisfacdo por parte
dos pacientes.
Telemedicina para | Descrever na literatura | Embora  precisa-se de
Esclerose Lateral | sobre o uso da telemedicina | maiores  estudos  para
para Esclerose Lateral | determinar o papel da
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Amiotréfica e Esclerose
maultipla.
Howard e Burgess, 2021

Amiotrofica e Esclerose
Multipla.

telessatde na determinacéo
de um diagndstico de ELA
e EM, a telessaude e o uso
de tecnologia para medidas

remotas de resultados
podem ampliar as
oportunidades de

participagdo em ensaios
clinicos para pacientes com
ELA.

Recomendacgodes
canadenses de melhores
praticas para o tratamento
da esclerose lateral
amiotrofica.

Shoesmith, et al., 2020

Fornecer aos médicos de
ELA, profissionais de
salde aliados e prestadores
de cuidados primarios
recomendacdes de
melhores praticas para o
cuidado e manejo de
pacientes que vivem com
ELA no Canad4, incluindo
todos os sexos, idades e
estagios da doenca.

A predominancia  de
declaragdes de consenso de
especialistas em relacdo a
declaragdes baseadas em
evidéncias nesta diretriz
ndo apenas destaca a
necessidade de  mais
pesquisas no manejo da
ELA, mas também enfatiza
os desafios que os médicos
de ELA enfrentam no
tratamento de pacientes
com uma doenca
incapacitante grave. Essa
diretriz permitird que a
clinica de ELA em todo o
Canadé atenda a um padrao
nacional comum e se
adaptem a medida que esse
padrdo continua a evoluir
com o tempo.

Stakeholder  Perspectives
on the Biopsychosocial and
Spiritual  Realities  of
Living with ALS:
Implications for Palliative
Care Teams.

Kukulka, et al.(2019)

Fornecer informacgbes para
melhorar a qualidade do
cuidado de pacientes com
ELA e suas familias,
especialmente em relacdo
aos aspectos emocionais e
espirituais da doenca e
discutir as implicacOes
dessas perspectivas para as
equipes de  cuidados
paliativos.

Identificacdo de temas
comuns entre 0S
stakeholders em relacdo as
necessidades dos pacientes
com ELA, como atencdo
aos aspectos psicoldgicos e
espirituais da doenca, a
fornecimento de
informacdes claras sobre o
diagnostico e o curso da
doenca, e a necessidade de
apoio continuo e cuidados
paliativos para pacientes e
cuidadores. Destaca-se
também a importancia da
colaboracdo entre equipes
de cuidados paliativos e
equipes de  cuidados
neurolégicos para atender
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as necessidades complexas
dos pacientes com ELA e

suas familias.
Integracao de um | Descrever a experiéncia de | Incorporacdo  de  um
especialista em cuidados | incorporar a  equipe | especialista em cuidados
paliativos em uma clinica | multidisciplinar um | paliativos a equipe

de esclerose lateral | especialista em cuidados | multiprofissional,

amiotrofica: Observacdes | paliativos pelo periodo de | fornecendo de  forma
de um centro. um ano. exitosa suporte de
Paganoni, et al., 2019 comunicagéo e
planejamento da entrada
dos pacientes propensos
aos cuidados paliativos.
Utilizagdo de rastreadores
para facilitar a triagem de

pacientes que se
beneficiarias dos cuidados
paliativos.

Fonte: Acervo pessoal de pesquisadores, 2023

11 EQUIPE MULTIPROFISSIONAL

Equipe multiprofissional (EM) pode ser definida como “um grupo de individuos com
diversas formacdes e especialidades que trabalham juntos”. O cuidado integral e especializado
ao paciente é realizado por meio da colaboracdo mutua entre os membros da equipe para
solucionar determinados problemas que sdo complexos demais para um unico profissional
(DRINKA, CLARK, BALDWIN, 2000).

O trabalhar em equipe apresenta desafios, fornecendo aos envolvidos, trocas de saberes
e experiéncias valiosas para a construcdo do conhecimento pautado na pratica, focado no
paciente e suas adversidades, elencando as competéncias e habilidades de cada profissional
para auxiliar o individuo no processo de adoecimento (EVANGELISTA, et al., 2016;
OLIVEIRA, PORTO, FERREIRA, 2021).

Reforgando esse contexto, um estudo de revisao realizado por Pulga, et al. (2019),
evidenciou que a EM tem na sua esséncia a integralidade e longitudinalidade do cuidado ao
paciente, atentando-se as necessidades do individuo e a familia, como também, as questdes
morais e sociais, espirituais e psicologicas.

De acordo com 0 mesmo autor, a comunicacao limitada entre a equipe pode impactar
negativamente na qualidade de vida dos pacientes. Compreendendo que a intercomunicagéo
ndo envolve apenas a transferéncia de informacdes, como tambeém interacéo, percepgéo e
compreensdo, é preciso que os profissionais estejam alinhados as informagdes que seréo

repassadas aos pacientes e cuidadores, devendo ser transmitidas de forma objetiva, clara e
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coerente (PULGA, et al., 2019).

A Federacao Europeia de Sociedades Neuroldgicas sugere uma atuagdo multidisciplinar
no tratamento de pacientes com ELA (ANDERSEN et al., 2012). Outros autores como Klavzar,
et al. (2020), Eglya, et al. (2020), Driskell, et al., (2018). abordam a importéncia de o paciente
ser acompanhado por uma EM, e esta pode ser composta por neurologista, pneumologista,
fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, fonoaudiologo, nutricionista, enfermeiro e psicélogo.

Além dos profissionais citados, podem estar presentes otorrinolaringologista,
gastroenterologista, assistente social e especialista em cuidados paliativos. Compreendendo
que o cuidado deve ser individualizado para proporcionar o tratamento adequado, outros fatores
devem ser avaliados, como o suporte assistencial aos familiares e cuidadores. Dessa forma, a
composicdo da EM pode ser ampliada dependendo da necessidade de salde do paciente com
ELA.

Andrade et al., 2019 expGem que os papeis desempenhados pelos profissionais no
tratamento da ELA dependem do curso da doenca, e os beneficios da abordagem
multiprofissional na sintomatologia € essencial para a qualidade de vida dos individuos.

Profissionais como fisioterapeutas e terapeutas ocupacionais auxiliam nas dificuldades
de mobilidade e destreza que aparecerdo no inicio e evoluira ao longo do curso da doenca;
fonoaudidlogo e nutricionista de forma colaborativa auxiliam questées como disartria, disfagia,
sialorreia, perda de peso e desnutricdo; profissionais de saide mental e de apoio social assistem
pacientes e cuidadores no enfrentamento oportuno as necessidades psicossociais expressivas.

A EM exprime um papel relevante diante do cuidado ao paciente com ELA. Os
beneficios elencados pelas a¢cbes multiprofissionais possibilitam uma qualidade de vida aos
pacientes e cuidadores, além de abordar uma gama de questfes que inclui mobilidade, nutrigdo,
degluticdo, questdes psicossociais, atividades da vida diaria, entre outras.

De acordo com Andrade, et al. (2019), evidéncias mostram que pacientes
acompanhados por uma EM apresentam resultados positivos quando comparados aos
individuos que n&o usufruiram do mesmo cuidado, indicando que a EM vem atuando de forma
precisa em todos os estagios da ELA, através de diferentes técnicas consegue desacelerar a

progressao da doenga, propiciando uma qualidade de vida almejada por pacientes e familiares.
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1.2 TELESSAUDE E MULTIPROFISSIONALIDADE NO ATENDIMENTO
AOPACIENTE COM ELA

De acordo com os resultados obtidos no estudo, verifica-se a importancia da
utilizacdode diferentes estratégias para qualificar a assisténcia ao paciente com ELA. Nesse
sentido, como atual e constante avanco de novas tecnologias, o uso de ferramentas
digitais, como celular, chamadas de voz e videos, plataformas virtuais, para o atendimento
a esses pacientes vém se tornando cada vez mais frequentes.

Segundo Howard e Burgess (2021), tendo iniciado o uso da telessatde no fim do
séculoXX como ferramenta para assistir pacientes com distarbios neuroldgicos, foi s6 com
a situacdoda pandemia do Covid-19 e os altos riscos de contaminacao relacionado a
exposicdo ao virus durante as visitas presenciais que sua utilizacdo comegou a se
disseminar e se tornar mais empregado como ferramenta para atendimento da equipe
multiprofissional (EM) na assisténciaao paciente com ELA.

Estudos analisaram que o uso da telessalde, durante a pandemia, se mostrou eficaz
paraa assisténcia ao paciente com ELA, mesmo enfrentando algumas dificuldades como
recusa deinteragéo e preferéncias de visitas presenciais (CAPOZZO, et al, 2020; VASTA
et al., 2020).

A equipe multiprofissional, além de perceber e as limitaces atuais do paciente,
devese atentar para possiveis complica¢es do quadro clinico do paciente, antecipando
acOes eabordagens na mesma propor¢do em que a doenca progride (MILLER et al.,
2009). Nessesentido, ressalta-se a importancia do uso da telessatde por parte dos
profissionais, a fim demelhor acompanhar os pacientes, frente as diferentes dificuldades
gue o atendimento presencialpossui, foi 0 caso da pandemia, além de também
situacGes como Stephens et al. (2015)enfatizam, custos de deslocamentos e limitacfes
fisicas e de mobilidade que o paciente possui.

De acordo com Howard e Potts (2019), a telessatde pode ser bem empregada
em modelos de atendimentos interprofissionais e transdisciplinares, agradando tanto aos
usuarioscomo profissionais de satde. As consultas podem ser realizadas simultaneamente
e devem sercompactadas na medida do possivel tanto para evitar que tais pacientes
que j& possuemlimitacdes fisicas de ficarem tempos prolongados frente ao dispositivo
digital, quanto paradiminuir abordagens redundantes, na qual se observa frequentemente
nas consultas presenciais, ampliando desse modo a eficacia do atendimento (HOWARD e
BURGUESS, 2021).

Estudos (DE MARCHI et al., 2021) ainda verificaram as oportunidades de analisar
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situaces criticas durante o atendimento virtual, sendo possivel realizar intervencdes de
mudanca da terapia sintomatoldgica, bem como analisar via chamadas de videos
dificuldades que o paciente apresenta com a progressao da doenca, por exemplo
desconfortos respiratdriosao falar e agir precocemente, evitando piora do quadro clinico.

Existem subsidios importantes que garantem a eficacia de exames neuromusculares
para avaliacdo da progressdo da doenca através da telesaude, sendo possivel aplicar
instrumentos de forma confiavel (BOVE, et al., 2019).

Quanto as intervencgdes de profissionais como fisioterapeutas, verificou-se ainda,
no estudo de De Marchi et al. (2021), sobre a possibilidade de realizar sessdes terapéuticas
atravésde videos e demonstracdo da realizacdo de exercicios em casa, visualizando uma
menor deterioracdo do quadro e principais dificuldades apresentadas pelo paciente.

Outros estudos (DE LUCIA et al., 2020) descreveram ainda, a melhora do quadro
de ansiedade e sintomas de depressdo apresentados pelos pacientes na pandemia, durante
acompanhamento de telessalde.

Entretanto, apesar de inimeros beneficios e facilidades que a telessatde promove,
existem ainda melhorias a serem feitas para qualificar o atendimento prestado aos
pacientes.

N&o existe ainda na literatura, estudos que afirmam a respeito da confiabilidade do
diagndstico de ELA através de consultas por telessaude, visto que muitos dos exames
diagndsticos, no momento, s6 podem ser realizados presencialmente. Sendo, desse modo,
necessario maiores estudos a respeito da teméatica (HOWARD e BURGESS, 2021).

Além disso, Yeroushalmi et al. (2020), afirmam que ainda existem dificuldades
quantoa restri¢coes de coberturas digitais, principalmente para populagdes mais carentes,
obstaculos neuroldgicos e cognitivos de muitos pacientes, além da falta de assisténcia de
cuidadores.

O desenvolvimento de programas personalizados que consigam atender as
demandas especificas apresentadas pelos pacientes, precisa de melhores planejamentos no
futuro préximo, garantindo uma assisténcia equitativa aliada a plataformas de qualidade
de alta complexidade no que tange ao cuidado prestado ao paciente com ELA (DE
MARCHI et al., 2021).

1.3 CUIDADOS PALIATIVOS

A Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA) é uma doenga incuravel e progressiva que
afetaos neurdnios motores, levando a paralisia e morte. Os cuidados paliativos sdo uma

abordagemessencial no tratamento da ELA, que busca melhorar a qualidade de vida do
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paciente e de sua familia, proporcionando alivio dos sintomas e gerenciando o estresse
emocional (Aoun et al., 2012; Radunovic et al., 2015). Na ELA, os cuidados paliativos
podem incluir o controle da dor,espasmos musculares, salivacao excessiva, insonia e
depressdo. Além disso, os cuidados paliativos também podem oferecer apoio emocional,
aconselhamento e orientacdo para a tomada de decisdes relacionadas ao tratamento (Oliver
et al., 2008).

Os cuidados paliativos sdo importantes para garantir que o paciente com ELA
possa viver com dignidade e respeito durante o processo de degenera¢do muscular e
declinio da satde. Como a ELA pode afetar a capacidade do paciente de se comunicar e
interagir com o0s outros, os cuidados paliativos podem ajudar a fornecer assisténcia na
comunicacdo, fornecendoequipamentos e tecnologias assistivas, e oferecer assisténcia na
alimentacdo, higiene e atividades diarias. Além disso, a equipe de cuidados paliativos
pode ajudar a familia do paciente a entender e lidar com a doenca, e oferecer suporte apos
a morte do paciente (Aoun etal., 2012; Radunovic et al., 2015).

E importante salientar que esse cuidado ndo ocorre somente a nivel hospitalar,
sendo realizado primariamente em nivel domiciliar o qual se denomina cuidados paliativos
primarios.A atencao domiciliar na ELA remontam aos principios da humanidade no
cuidado, ndo substituindo a assisténcia hospitalar, mas sendo uma proposta de tratamento
que possibilita aopaciente a manutencéo da sua autonomia, visto que os cuidados no
domicilio sdo executados no tempo do paciente e do seu ndcleo familiar. Uma questdo de
significativa relevancia é o menor risco de exposicao dos pacientes a agentes infecciosos,
reduzindo a associacdo de comorbidades nosocomiais.

Dos artigos selecionados, apenas trés deles abordaram a temética dos cuidados
paliativos, sendo um deles excluido por ndo termos acesso ao texto completo. No artigo de
Brizzi, Kate, et al. (2019), é mostrado o resultado da integracao de um especialista em
cuidadospaliativos em uma clinica de esclerose lateral amiotrofica (ELA).

O estudo demonstrou que a inclusdo de um especialista em cuidados paliativos
pode melhorar significativamente a qualidade de vida dos pacientes com ELA,
proporcionando um maior alivio dos sintomas, suporte emocional e aconselhamento para a
tomada de decisdes relacionadas ao tratamento.

Além disso, a integracao de cuidados paliativos também pode ajudar a reduzir o
estresse e a ansiedade dos cuidadores dos pacientes com ELA, melhorando a qualidade do
suporte que elesoferecem. Os resultados indicam que a incluséo de um especialista em

cuidados paliativos emuma clinica de ELA pode ser uma estratégia valiosa para melhorar
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0 bem-estar geral dos pacientes e suas familias.

No segundo artigo de Kukulka, Klaudia, et al. (2019) apresenta os resultados de
uma pesquisa qualitativa sobre as perspectivas de pacientes, familiares e profissionais de
salide sobre a experiéncia de viver com esclerose lateral amiotrofica (ELA) e as
implicacdes para equipes de cuidados paliativos.

Os resultados destacam a complexidade da experiéncia de vive com ELA, que envolve
ndo apenas sintomas fisicos, mas também impactos psicossociais eespirituais
significativos. Os participantes destacaram a importancia de uma abordagem holistica
para o cuidado, que considere tanto os aspectos fisicos quanto emocionais e espirituaisda
doenca.

Além disso, eles enfatizaram a importancia da comunicacéo clara, apoio emocional
e respeito pelas preferéncias e escolhas do paciente. Os resultados tém implicagdes
importantespara equipes de cuidados paliativos, enfatizando a necessidade de uma
abordagem centrada nopaciente e na familia, que considere as diversas dimensdes da
experiéncia de viver com ELA.

Assim, enquanto o artigo de Kukulka et al. destaca a complexidade da experiéncia
de viver com ELA e a importancia de uma abordagem holistica para o cuidado, que
considere tanto os aspectos fisicos quanto emocionais e espirituais da doenca, o artigo de
Brizzi et al. apresenta a integracdo de um especialista em cuidados paliativos em uma
clinica de ELA comouma estratégia valiosa para melhorar o bem-estar geral dos pacientes
e suas familias. Ambos os artigos ressaltam a importancia de uma abordagem centrada no
paciente e na familia, que considere as diversas dimensdes da experiéncia de viver com
ELA e ofereca suporte emocionale aconselhamento para a tomada de decisdes relacionadas
ao tratamento.

Em conjunto, esses artigos destacam a necessidade de uma abordagem integrada e
colaborativa para o cuidado de pacientes com ELA, que envolva equipes de cuidados
paliativos trabalhando em estreita colaboracdo com profissionais de saide e familiares para

oferecer um cuidado abrangente e centrado no paciente.

CONSIDERACOES FINAIS

Diante da complexidade da Esclerose Lateral Amiotrofica, ressalta-se a importancia
deuma equipe multiprofissional capacitada no que tange a assisténcia ao paciente com ELA,
em seus diferentes ambitos assistenciais e de complexidade.

Entretanto, observa-se que, a partir dessa revisao, existe uma escassez de trabalhos
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quedescrevem a atuacao da equipe multiprofissional no tratamento da ELA e demais doencas
raras,sendo necessario investir em mais estudos a respeito da tematica.

No que se refere a telessaude, verificou-se como sendo uma importante ferramenta

para conectar pacientes e profissionais, oferecendo assisténcia remota e garantindo um
acompanhamento mais proximo do paciente.
O desenvolvimento de abordagens em cuidados paliativos pela equipe multiprofissional, foi
destacada sua atuacdo como importante intervencao para promocéao da qualidade de vida
dos pacientes, oferecendo suporte e tratamentos especificos, durante o dificilprocesso da
progresséo da doenca.

Combinando esses trés aspectos, € possivel oferecer um atendimento mais humano
e eficaz aos portadores de ELA, contribuindo para amenizar os sintomas e proporcionando
maiorconforto e bem-estar a essas pessoas.

Apesar de poucos estudos encontrados, pode-se concluir que o trabalho em equipe
multiprofissional é de extrema importancia e impacta fortemente na qualidade de vida dos
pacientes. Esse trabalho multidisciplinar aliado as ferramentas de telemedicina e cuidados
paliativos ajudam profissionais e pacientes no desenvolvimento de uma atencdo a saude

especializada e eficaz para pacientes com ELA.

REFERENCIAS

ANDERSEN, P. M. et al. Diretrizes da EFNS sobre 0 manejo clinico da esclerose lateral
amiotréfica (MALS) —relatorio revisado de uma forca-tarefa da EFNS. Eur J Neurol. 012;
19:360-75.

AOUN, S. M. et al. Palliative care in amyotrophic lateral sclerosis: a review. Reviews in
Clinical Gerontology,vol. 22, no. 02, 2012, pp. 75-89., d0i:10.1017/s0959259811000255.

BRASIL, 2014. Portaria n® 199, de 30 de janeiro de 2014 [internet]. Brasilia, DF:
Ministério da Salude. [acesso em 2023 mar 29]. Disponivel em:
http://bvsms.saude.gov.br/bvs/saudelegis/gm/2014/prt0199 30 01 2014.html BRIZZI, K.
et al. "Integration of a palliative care specialist in an amyotrophic lateral sclerosis clinic:
observations from one center.” Muscle & Nerve 60.2 (2019): 137-140.

BOVE, R. et al. Toward a low-cost, in-home, telemedicineenabled assessment of disability
in multiple sclerosis.
Mult Scler, v.25, n.11, p: 1526-34, 2019

CAPOZZO, R. et al. Telemedicine is a useful tool to deliver care to patients with

Amyotrophic Lateral Sclerosisduring COVID-19 pandemic: results from Southern Italy.
Amyotroph Lateral Scler Front Degener. v. 21, n. 7-8, p 542-548, 2020.

224


http://bvsms.saude.gov.br/bvs/saudelegis/gm/2014/prt0199_30_01_2014.html

CHAGAS. J.C; SILVA, L, M, N. A atuacdo da equipe multiprofissional na reabilitacdo do
paciente comacidente vascular cerebral - relato de experiéncia. Revista Sustinere. Rio de
Janeiro, 2020.

CHIEIA, M. A. et al. Amyotrophic lateral sclerosis: considerations on diagnostic criteria.
Arquivos de Neuro- Psiquiatria, [S.L.], v. 68, n. 6, p. 837-842, dez. 2010. FapUNIFESP
(SciELO). http://dx.doi.org/10.1590/s0004-282x2010000600002.

DE ANDRADE, D. A. M. et al. A Influéncia do atendimento multidisciplinar na
qualidade de vida dos portadores de esclerose lateral amiotrofica the influence of
multidisciplinary care in the quality of life ofamiotrophic lateral sclerosis, 2019.

DE LUCIA, N. et al. The emotionalimpact of COVID-19 outbreak in amyotrophic lateral
sclerosis patients:evaluation ofdepression, anxiety and interoceptive awareness. Neurol
Sci. v. 41, n.9, p:2339-2341, 2020. DRINKA, T.J. K.; CLARK, P. G.; BALDWIN, D. C.
Health care teamwork: interdisciplinar practice and teaching. Boston: Auburn House
Publishing, 2000.

DRISKELL, L. D. et al. Um guia para entender os beneficios de uma abordagem de equipe
multidisciplinar parao tratamento da esclerose lateral amiotrofica (ELA). Arquivos de
Medicina Fisica e Reabilitacdo. doi: 10.1016/j.apmr.2018.05.002.

EGLYA, S. Atendimento multidisciplinar na esclerose lateral amiotréfica: um estudo
observacional longitudinalde 4 anos, vol. 150 n° 2324 (2020). Disponivel em:
https://pesquisa.bvsalud.org/portal/resource/pt/mdl- 32579697. Acesso em: 01/02/2023.

EVANGELISTA, V. C. et al. Equipe multiprofissional de terapia intensiva: humanizacao
e fragmentacdo doprocesso de trabalho. Rev Bras Enferm. V.69 N. 6. P. 1099-107, 2016.

HOWARD, I.; POTTS, A. Interprofessional care for neuromuscular disease. Curr Treat
Options Neurol, v.21,n. 8, p:35, 2019

HOWARD, I. M.; BURGESS, K. Telehealth for Amyotrophic Lateral Sclerosis and
Multiple Sclerosis. PhysMed Rehabil Clin N Am., v. ;32, n. 2, p.239-251, 2021.

KLAVZAR, P. et al. Janez. Improvements in the multidisciplinary care are beneficial for
survival in amyotrophic lateral sclerosis (ALS): experience from a tertiary als center.
Amyotrophic Lateral Sclerosis AndFrontotemporal Degeneration, [S.L.], v. 21, n. 3-
4, p. 203-208, 2 abr. 2020. Informa UK Limited.
http://dx.doi.org/10.1080/21678421.2020.1746809.

LOPEZ-GOMEZ, J. J. et al. Influence of a multidisciplinary protocol on nutritional status

at diagnosis inamyotrophic lateral sclerosis. Nutrition, 2018, 48, 67—72. doi:
10.1016/j.nut.2017.11.010.

225


http://dx.doi.org/10.1590/s0004-
http://dx.doi.org/10.1080/21678421.2020.1746809

MARCHI, F. et al. Study Group. Telehealth approach for amyotrophic lateral sclerosis
patients: the experienceduring COVID-19 pandemic. Acta Neurol Scand. v.143, n.5,
p.489-496, 2021.

MARINHO, A, P, S. et al. Qualidade de vida do paciente com esclerose lateral
amiotrofica e potenciais tratamentos. Referéncias Em Sadde Do Centro Universitario
Estacio De Goias, 2(01), 40-45. 2019. Recuperadode
https://estacio.periodicoscientificos.com.br/index.php/rrsfesgo/article/view/245.

MILLER, R. G. et al. Practice parameter update: the care of the patient with amyotrophic
lateral sclerosis: multidisciplinary care, symptom management, and cognitive/behavioral
impairment (an evidence-based review):report of the Quality Standards Subcommittee of
the American Academy of Neurology. Neurology; v. 73, n.15,p. 1227-33, 2009.

MOHER, D. et al. Itens de relatério preferidos para revisfes sistematicas e meta-analises:
A declaracdoPRISMA. Annals of Internal Medicine, 151, 264— 269.
https://doi.org/10.1371/journal.pmed.1000097 Montecucco, F., Burger, F., Mach, 2009.

NOLD, C. S. Esclerose Lateral Amiotréfica. Journal of the American Academy of
Physician Assistants, 2018, 1.doi: 10.1097/01.jaa.0000544311.25116.de

OLIVER, D. et al. End-of-life care in amyotrophic lateral sclerosis: from futility to
palliative care. PalliativeMedicine, vol. 22, no. 05, 2008, pp. 404-411.,
d0i:10.1177/0269216308091249.

OLIVEIRA, R. M. de; PORTO, T.P. S.; FERREIRA, R. K. A. A aplicacdo dos principios
da Bioética noEnsino Superior. Revista Eletrénica Pesquiseduca. Santos, V.13, N. 30,
p.619-632, maio-ago. 2021.

PULGA, G. et al. O trabalho da equipe multidisciplinar na melhoria da qualidade de vida
de pacientes em estagio terminal com foco nos cuidados paliativos. Unoesc & Ciéncia -
ACBS Joacgaba, v. 10, n. 2, p. 163-168,jul./dec. 2019.
https://periodicos.unoesc.edu.br/acbs/article/view/21295/14345.

RADUNOVIC, A. et al. Palliative care in motor neurone disease: where are we now?
Journal of Neurology,Neurosurgery & Psychiatry, vol. 87, no. 04, 2015, pp. 355-363.,
doi:10.1136/jnnp-2014-308768.

SARAIVA, M. R. F. A importancia das equipes multidisciplinares, 2017. Disponivel em:
http://www.atlasdasaude.pt/publico/content/importancia-das-equipas-multidisciplinares.
Acesso em: 28 MAR2023.

STEPHENS, N. H. E. Um estudo qualitativo da clinica multidisciplinar de ELA Uso nos
Estados Unidos.

Esclera Lateral Amiotrofica Degenerador Frontotemporal. v. 17, n 1-2, p.55-61,
2015.

226


http://www.atlasdasaude.pt/publico/content/importancia-das-equipas-multidisciplinares

VASCONCELOQS, M.; GRILLO, M. J. C.; SOARES, S. M. Préticas pedagdgicas em
atencdo basica a salde. Tecnologias para abordagem ao individuo, familia e comunidade.
Unidade didética I: organizacdo do processode trabalho na atencéo basica a satde. Belo
Horizonte: Editora UFMG, 20009.

VASTA, R. et al. Telemedicine for patients with amyotrophic lateral sclerosis during
COVID-19 pandemic: anltalian ALS referral center experience. Amyotroph Lateral
Scler Front Degener. v. 22, n.3-4, p. 308-311, 2020.

YEROUSHALMI, S. et al. Telemedicine and multiple sclerosis: a comprehensive
literature review. J TelemedTelecare v.26, n7-8, p.400-13, 202

227



CAPITULO 25

ENTENDENDO A JORNADA DO PACIENTE COM ACROMEGALIA
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RESUMO: A acromegalia é uma doenga rara de origem cronica do sistema enddcrino. O
seu tratamento envolve a remocgao do tumor, em caso que forem possiveis, e a normalizagédo
dos niveis de GH e IGF-1, pois sem o tratamento, a expectativa de vida do paciente com
acromegalia é reduzida aproximadamente 10 anos do que a populacdo em geral. Porém com
0 tratamento e acompanhamento adequado é possivel que 0s pacientes possam ter uma
qualidade de vida melhor e saudavel, sendo importante que a acromegalia seja diagnosticada
e tratada precocemente para evitar complicagdes graves. Diante disto, a questdo norteadora
desta pesquisa foi: Quais 0s aspectos clinicos presentes no paciente diagnosticado com
acromegalia, por meio de uma revisdo na literatura? Com o objetivo desta pesquisa foi
buscar entender os aspectos clinicos existentes dos pacientes diagnosticados com
acromegalia, sendo realizado uma busca que ocorreu na base eletrdnica da Analise de
Literatura Médica (MEDLINE), por meio da Biblioteca Virtual em Saude (BVS), utilizando
os seguintes termos de busca: “acromegalia” e “doencga rara” separados entre si pelo
operador booleano AND, nos idiomas inglés e portugués, e que estivessem disponiveis na
integra nos Ultimos 5 anos. Os artigos selecionados totalizaram em 6, com isso, foi possivel
verificar que a acromegalia é uma doenca complexa e que o seu tratamento envolve a
remoc¢do do tumor da glandula pituitaria, a reducdo dos niveis de GH e IGF-1 por meio de
medicacdo ou radioterapia, ou uma combinagdo de ambos, com o objetivo de normalizar os
niveis de hormdnio e prevenir complicacBes a longo prazo, e que para isso ocorra é
necessario a capacitacdo de profissionais para a identificacdo dos aspectos clinicos desta
doenca.

Palavras-chave: acromegalia; doenca rara; sistema enddcrino; hormdnio do crescimento.

INTRODUCAO

A acromegalia é uma doenca rara de origem cronica do sistema endocrino. Ela é
devido a existéncia da producdo excessiva de horménio do crescimento (GH) e fator de
crescimento semelhante a insulina 1 (IGF-1) apds o fechamento das placas de crescimento
(CONCEPCION-ZAVALETA, 2022).

A sua condicdo geralmente é causada pela presencga do tumor somatotréfico benigno
na glandula pituitaria, que secreta as quantidades excessivas dos hormonios do crescimento
GH (CINTRA et al, 2020).

228


mailto:Amandamatias3@gmail.com

Essa doenca rara € caracterizada por sintomas como o0 aumento das maos e/ou pes,
dor articular, pele espessa e oleosa, alteragdes no timbre vocal, cefaleia e perda de visao. Se
ndo o tratamento ndo for efetivo pode-se levar a complicagfes como diabetes mellitus,
hipertensdo arterial, apneia do sono, além do aumento do risco de cancer de célon (SOSA;
DANILOWICZ; GOMEZ, 2018).

Para o diagndstico da acromegalia, € necessario testes de sangue para identificar os
niveis de GH e IGF-1, além disso, a ressonancia magnética da regido hipofisaria também
pode ser um meio para detectar a presenca do tumor (TEIVE et al., 2015).

O seu tratamento é fundamental para uma melhor qualidade de vida, por isso é
necessario que a acromegalia seja diagnosticada e tratada precocemente, a fim de evitar
complicacdes graves (RIVAS ALPIZAR; AGUILAR MORALES; QUINTANA
MARRERO, 2022).

Diante disto, a questdo norteadora desta pesquisa foi: Quais 0s aspectos clinicos
presentes no paciente diagnosticado com acromegalia, por meio de uma revisdo na

literatura?

OBJETIVO
O objetivo desta pesquisa foi buscar entender os aspectos clinicos existentes dos

pacientes diagnosticados com acromegalia por meio de uma revisao na literatura.

METODOLOGIA

A trajetoria metodoldgica utilizada nesta pesquisa incide por meio de uma revisdo
sistematica da literatura sobre a tematica envolvendo asma grave ndo controlada, seguida
por uma analise critica dos principais temas identificados.

A busca da pesquisa ocorreu na base eletrénica da Andlise de Literatura Médica
(MEDLINE), por meio da Biblioteca Virtual em Saude (BVS), utilizando os seguintes
termos de busca: “acromegalia” e “doenca rara” separados entre si pelo operador booleano
AND, nos idiomas inglés e portugués, e que estivessem disponiveis na integra nos ultimos
5 anos.

Foram selecionados 6 artigos que abordavam os aspectos clinicos da acromegalia, a
fim de investigar as suas caracteristicas gerais e que respondiam a questdo norteadora desta
pesquisa. Os artigos escolhidos foram identificados e analisados criteriosamente, a fim de

fornecer uma visao abrangente sobre a acromegalia.
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REVISAO DE LITERATURA

A acromegalia é considerada uma doenga cronica rara progressiva, gerada a partir
de uma excessiva producdo de um horménio (GH), que normalmente acontece por um
adenoma hipofisario. O paciente comprometido com essa doenca sofre além dos sintomas,
complicagdes fatais que se desenvolvem no decorrer da vida. O paciente é subdiagnosticado
muitas vezes, por se tratar de uma doencga pouco conhecida entre os médicos de cuidados
primarios (CAPATINA; WASS, 2015).

Em 1800 o médico johannes Wier descreve a imagem clinica da patologia, no
entanto, apenas em 1886 que o neurologista Pierre Marie usou pela primeira vez o termo
acromegalia. Ele o definiu como uma condicao caracterizada por hipertrofia das méos, face
e pés; condicbes como mixedema, doenca de Paget, Leontiase de Virchow do 0sso
(HERDER, 2015).

Existe uma taxa de incidéncia de aproximadamente 4 casos por milhdo de pessoas
por ano, a nivel mundial. Por outro lado, hd uma prevaléncia de 40-60 pessoas com
acromegalia para cada milhdo de pessoa, mas tem sido falado nos ultimos estudos de 85
pessoas por milhdo e h& um aumento no diagndstico (MARTINI; ZOLTON,;
DECHERNEY, 2018).

Embora a idade média de aparecimento das manifestac6es seja aos 32 anos, a idade
média de diagndstico é aos 40-45 anos, isso devido ao atraso no diagnostico. A incidéncia
ndo varia por género, raga ou etnia. No entanto, um estudo feito na Espanha mostra uma
maior prevaléncia na populagdo feminina (DALLAL, 2018).

Em relacdo a sua fisiopatologia, a hipofise é a principal glandula enddcrino do corpo
humano, e é ela que regula a funcdo de outras glandulas. Um dos hormonios sintetizados
pela hipéfise € 0 GH (SILVERSTEIN et al., 2018).

Apbs a liberacdo do GH, é possivel a ligacdo ao receptor que ativa a cascata de
sinalizacdo intracelular JAK-2, para que posteriormente seja iniciado a sintese de proteina,
incluindo o fator de crescimento semelhante a insulina tipo 1 (IGF-1), a (IGF-1) favorece a
sintese de proteinas e proliferacéo celular (MELMED, 2006).

A principal causa de acromegalia, correspondendo a 99% dos casos, é adenomas
hipofisarios (MORA, 2018). Nesses adenomas, hd uma hiperestimulagdo celular
somatotroficos, que proliferam e produz uma secre¢do aumentada de GH. Outra possivel
causa existente da acromegalia é a sintese extra-hipofisaria de GH, como nos casos de

carcinomas bronquiais, linfomas e tumores de ilhéus pancreaticos (BRUNO, 2018).
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A terceira causa é a hiperplasia celular sematotréficos mediados por horménio
liberador de horménio do crescimento (GHRH), com consequente aumento de GH. Essa
causa corresponde a tumores carcinoides, adenomas adrenais, tumores de célula
pancredticas, cancer de pulméo e de pequenas células e carcinoma medular da tireoide
(MELMED, 2006).

Na maioria dos casos de acromegalia, 0 adenoma hipofisario acontece de forma
espontanea, mas, algumas vezes, existem sindromes que favorecem o aparecimento. S&o
exemplos: neoplasias endocrinas mudltiplos tipos 1, sindrome de McCune-Albright,
complexo de Carney e adenomas hipofisarios familiares (CAPATINA; WASS, 2015).

As suas complicacdes mais prevalentes séo as cardiovasculares, que se caracterizam
em cerca de 60% dos casos, isso se representa devido a hipertrofia cardiaca biventricular e
hipertensdo. Também é possivel observar nesses pacientes insuficiéncia cardiaca, arritmias
ventriculares, extrassistoles ventriculares, doenca coronariana e outras cardiomiopatias
(LANDENBERGER, et Al., 2022).

Também é visto que nessas pacientes complicacdes pulmonares incluindo apneia
obstrutiva do sono, térax em barril, hiperventilagdo, insuficiéncia respiratoria, hipertrofia
da mucosa laringea que esta associada ao ronco (CAPATINA; WASS, 2015).

Além disso, nos pacientes acromegalicos também ha& aumento da incidéncia de
cancer de mama, colon e polipose adenomatosa. Esse aumento de chances de doengas
oncoldgicas é causado pelo dano existente ao DNA de oxidacdo e pela acdo direta de IGF-
1 ou HC que favorece o seu crescimento (KATZNELSON et al., 2014).

Além disso, é identificado o aumento do risco de fraturas vertebrais, artropatias, dor
articular e sindrome do tanel do carpo. Devido a todo esse conjunto de sintomas, ha um
declinio significativo na qualidade de vida desses pacientes, além de transtornos de
ansiedade associados a essa condicdo (MELMED, 2006).

De acordo com Dal et I., 2016, essa doenca dar-se ao seu portador uma taxa de
mortalidade 3-4 vezes maior do que a demais populagdo em geral

Com isso, o tratamento é imprescindivel, sendo o principal objetivo a obtencéo de
uma remissdo dos sintomas existentes e o controle do tumor sem alterar a funcéo da glandula
hip6fise (KATZNELSON et al., 2014).

O manejo terapéutico mais recomendado é a cirurgia, com isso deve-se ter sabido
que ao realizar este tratamento, 0s sintomas mais comuns no pos-operatério que o paciente
poder vir a se desenvolver sdo: congestdo nasal, sinusite e epistaxe. ComplicacGes mais

graves também podem acontecer, tais como: hemorragia, saida de liquido cefalorraquidiano
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e risco de meningite, AVC, hipopituitarismo e diabetes insipidus transitorio
(KATZNELSON et al., 2014; KIM et al., 2020).

A terapia medicamentosa pode ser uma op¢do em casos de pacientes que néo
obtiveram sucesso na cirurgia ou se ndo tenham indicacdo de cirurgia. Dentre os tratamentos
medicamentosos pode-se citar a agonista de somatostatina, que € um peptideo inibidor da
liberacdo de HC (DINEEN; STEWART; SHERLOCK, 2017), o antagonista do horménio
de crescimento, que é uma droga administrada de forma subcutanea, na dosagem de 10-
20mg por dia (KATZNELSON, et al., 2014), a agonistas de dopamina (HERRA; ROJAS;
ALFARO, 2017) e a radioterapia, que tem sido utilizada como adjuvante em caso de a
doenca persistir apos a cirurgia ou em caso de tratamento medicamentoso ndo disponivel
(MORA, 2018).

Diante disto, acromegalia é uma doenca enddcrina crénica que resulta do excesso de
producéo de GH na vida adulta, resultando em um crescimento excessivo dos tecidos moles,
onde o seu diagnéstico é possibilitado por meio de exames de sangue e imagem, e 0
tratamento envolve a remocéo da existéncia do tumor ou a reducdo dos seus niveis de GH e
IGF-1, sendo fundamental um acompanhamento holistico por uma equipe de salde
qualificada a fim de reduzir as complicagdes esperadas desta doenga (MARTINI; ZOLTON;
DECHERNEY, 2018).

CONCLUSAO

A acromegalia € uma doenca complexa que resulta da producdo excessiva de
horménio do crescimento na idade adulta, essa condicdo pode levar a uma série de
complicacgdes, como doenca cardiovascular, disfuncdo articular e alteragdes neuroldgicas.

O diagnostico precoce é fundamental, pois pode prevenir essas complicacGes e
permitir um tratamento eficaz. O seu tratamento envolve a remocao do tumor da glandula
pituitéria, a reducéo dos niveis de GH e IGF-1 por meio de medicagdo ou radioterapia, ou
uma combinacdo de ambos, com objetivo de normalizar os niveis de hormonio e prevenir
complicacdes a longo da vida.

Embora a acromegalia seja considerada uma doenca rara, € importante que 0s
profissionais de saude tenham conhecimento dos seus sintomas, pois com tratamento
adequado € possivel que o paciente tenha uma melhor qualidade de vida e sem
complicagdes.
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RESUMO: A neuromielite optica (NMO) é uma doenca autoimune rara e grave que afeta o
sistema nervoso central e pode causar inflamagdo na medula espinhal e nos nervos opticos.
A NMO pode levar a uma deficiéncia visual significativa, paralisia e disfuncdo do controle
da bexiga e do intestino. Embora tenham sido feitos progressos no diagndéstico e tratamento,
a NMO ainda representa um grande desafio para a comunidade médica. O artigo cientifico
discute os desafios enfrentados no diagnostico e tratamento da NMO. O diagnostico é
frequentemente complicado pela similaridade dos sintomas com outras doencas
neuroldgicas, e ha uma falta de biomarcadores confiaveis. Ainda néo ha cura para a NMO
e 0 tratamento visa controlar a inflamacéo e prevenir a progressdo da doenca. No entanto, o
uso de terapias imunomoduladoras pode ser complicado devido aos efeitos colaterais e ao
risco de infeccBes. O artigo enfatiza a importancia da conscientizacdo sobre a NMO para
melhorar o diagnostico precoce e o tratamento. Além disso, sd0 necessarias pesquisas
adicionais para entender melhor a fisiopatologia da NMO e desenvolver novas terapias mais
eficazes e seguras. Em resumo, a NMO é uma doenca grave e desafiadora, e a comunidade
médica precisa continuar trabalhando para encontrar melhores estratégias de diagndstico e
tratamento.

Palavras-chave: Neuromielite éptica; doenca autoimune; doenca rara.

INTRODUCAO

A neuromielite optica (NMO), também conhecida como doenca de Devic, é uma
doenca autoimune rara que afeta o sistema nervoso central, principalmente os nervos épticos
e a medula espinhal. A condicdo foi descrita pela primeira vez por Eugene Devic e Fernand
Gault em 1894, e desde entdo tem sido objeto de extensas pesquisas por muitos outros
autores (CASTRO et al.,2019).

A NMO é caracterizada por ataques recorrentes de inflamacéo e dano aos nervos
opticos e a medula espinhal, que podem resultar em perda da visdo, paraplegia, quadriplegia
e disfuncdo autondmica. A doenca pode afetar individuos de qualquer idade, embora seja

mais comum em mulheres e em pessoas com ascendéncia asiatica ou africana. A maioria
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dos casos é esporadica, mas ha evidéncias de uma predisposicdo genética em alguns
pacientes (BEZERRA et al.,2021).

A patogénese da NMO é complexa e envolve a producdo de autoanticorpos
direcionados contra a proteina aquaporina-4 (AQP4), um componente importante da
barreira hematoencefalica. Esses autoanticorpos causam inflamacdo e dano aos tecidos
nervosos, resultando em perda de funcdo neuroldgica (SILVEIRA et al.,2020).

Os mecanismos exatos pelos quais 0s autoanticorpos afetam o sistema nervoso ainda
ndo sdo completamente compreendidos, mas as pesquisas continuam a fornecer novas
informacdes sobre a doenca (OLIVEIRA et al.,2022).

Varios fatores de risco foram associados a NMO, incluindo infecc¢des virais, como
0 virus Epstein-Barr, e certos medicamentos, como a terapia de reposicdo hormonal. O
diagndstico da doenca € baseado em sintomas clinicos, exame neuroldgico e exames de
imagem, como ressonancia magnética da medula espinhal e do cérebro (ARAUJO et
al.,2021).

Embora a NMO ndo tenha cura, existem opcles de tratamento disponiveis que
podem ajudar a prevenir ataques e melhorar a qualidade de vida dos pacientes. As terapias
imunomoduladoras e imunossupressoras sdo frequentemente usadas para controlar a
inflamacéo e reduzir o risco de novos ataques. Além disso, a reabilitacdo neuroldgica e a
fisioterapia podem ajudar a melhorar a fungdo e a mobilidade em pacientes com NMO
(GUEDES et al.,2019).

OBJETIVOS
O objetivo deste artigo é fornecer informacgbes atualizadas e relevantes sobre a
NMO, a fim de aumentar a conscientizacdo sobre a doenca e promover uma melhor

compreensdo e tratamento dos pacientes afetados.

METODOLOGIA

Este artigo fornece uma revisdao abrangente da literatura atual sobre a NMO,
incluindo sua epidemiologia, patogénese, fatores de risco, diagndstico e tratamento. Serdo
considerados estudos recentes e relevantes, bem como relatos de caso e revisoes
sistematicas, com énfase nas contribui¢es de autores notaveis no campo da neurologia e

imunologia.
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As doencgas raras podem ser causadas por mutacOes genéticas, exposicdo a
substancias toxicas, infecgdes ou outras causas desconhecidas. Os sintomas das doencas
raras podem variar amplamente, mas muitas vezes incluem problemas de crescimento,
atraso no desenvolvimento, problemas cardiacos, respiratérios, neurolégicos ou outros
sintomas que afetam o funcionamento do corpo (STEVEN et al.,2020).

O diagnostico das doencas raras pode ser um grande desafio para os profissionais de
salide, uma vez que muitas vezes os sintomas sdo vagos e podem ser facilmente confundidos
com outras doengas mais comuns. No entanto, com a ajuda de exames genéticos e outras
técnicas de diagnostico avancadas, o diagnéstico de doencgas raras estd se tornando mais
preciso (LISBOA et al.,2020).

A esclerose multipla (EM) e a neomielite éptica (NMO) séo doencgas autoimunes do
sistema nervoso central que afetam milhares de pessoas em todo o mundo. Embora essas
doencas sejam distintas em termos de sintomas e apresentacao clinica, ambas compartilham
algumas semelhancas em termos de patogénese e tratamento (OLIVEIRA et al.,2019).

A EM foi descrita pela primeira vez no seculo XIX pelo neurologista francés Jean-
Martin Charcot. Naquela época, a doenca era frequentemente confundida com outras
condicdes neuroldgicas, como a paralisia progressiva. No entanto, Charcot observou que a
EM tinha uma apresentacao clinica unica, caracterizada por surtos de sintomas neurolégicos
que ocorrem ao longo do tempo e que afetam diferentes areas do sistema nervoso central
(PEREIRA et al.,2021).

A patogénese da EM foi objeto de muita especulacdo nos primeiros anos, mas
somente na década de 1970 que a teoria autoimune foi proposta como a principal causa da
doencga. Desde entdo, avancos significativos foram feitos na compreensédo da patogénese da
EM, incluindo o papel das células T e B autoreativas na destruicdo da mielina e a ativacao
de células gliais em resposta a danos no sistema nervoso central (SILVA E LIMA et
al.,2019).

A NMO, por outro lado, foi inicialmente descrita como uma variante da EM, mas
foi reconhecida posteriormente como uma doenca separada com caracteristicas distintas. A
NMO ¢é caracterizada por surtos de inflamacéo e lesdo da medula espinhal e nervo éptico,
gue podem levar a perda da visao e da mobilidade (SANTOS et al.,2020).

A patogénese da NMO também envolve um componente autoimune, com a
presenca de anticorpos contra o aquaporina-4 (AQP4), uma proteina que € expressa na

superficie das células gliais, que mantém a funcdo dos nervos. Esses anticorpos sao
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conhecidos como anti-AQP4 e sdo encontrados em cerca de 70% dos pacientes com NMO
(ALMEIDA et al.,2021).

Os anti-AQP4 sdo considerados um biomarcador especifico para a NMO e sdo
importantes no diagndstico da doenca. Além disso, eles podem ajudar a diferenciar a NMO
de outras doencas autoimunes, como a esclerose multipla, que apresentam sintomas
semelhantes (GOMES et al.,2022).

A inflamacédo causada pelos anticorpos anti-AQP4 na NMO pode levar a perda de
mielina, a substancia que reveste 0s nervos e ajuda a transmitir sinais elétricos. A perda de
mielina é conhecida como desmielinizacdo, e pode causar problemas como fraqueza
muscular, dorméncia, dor e perda de visdo (CASTRO et al.,2023).

A descoberta dos anticorpos AQP4 foi um marco importante na compreensao da
NMO, permitindo a diferenciacdo da doenca da EM e levando ao desenvolvimento de
tratamentos especificos paraa NMO (GREGORIO et al.,2019).

O uso de exames de imagem, como a ressonancia magnética, e de biomarcadores no
liquido cerebrospinal também tém permitido um diagnostico mais preciso e precoce das
doengas (LEE et al.,2019).

De acordo com estudos epidemioldgicos, a prevaléncia da NMO na populacéo geral
varia de 0,052 a 10,4 casos por 100.000 habitantes em todo o mundo. A prevaléncia da
doenca é maior em paises do Leste Asiatico, como Japdo e Coreia do Sul, onde varia de 3,3
a 10,4 casos por 100.000 habitantes. Na Europa, a prevaléncia da NMO é mais baixa,
variando de 0,052 a 0,4 casos por 100.000 habitantes (FERREIRA et al.,2021).

No Brasil, poucos estudos foram realizados para determinar a prevaléncia da NMO.
No entanto, de acordo com dados disponiveis, a prevaléncia da doenca no pais é semelhante
a relatada na Europa, variando de 0,052 a 0,4 casos por 100.000 habitantes. Acredita-se que
a NMO seja mais comum em populacdes com ascendéncia africana ou indigena, mas mais
pesquisas sdo necessarias para confirmar essa hipotese (DUTRA et al.,2019).

Alguns estudos brasileiros tém sido realizados para determinar a prevaléncia da
NMO em diferentes regides do pais. Um estudo multicéntrico envolvendo seis estados
brasileiros (Sdo Paulo, Rio de Janeiro, Parana, Minas Gerais, Bahia, Paraiba e Ceard)
encontrou uma taxa de prevaléncia de NMO de 0,36 casos por 100.000 habitantes. Outro
estudo realizado no estado de Sdo Paulo encontrou uma prevaléncia de 0,37 casos por
100.000 habitantes (FONSECA et al.,2020).

Estudos regionais também foram conduzidos. Em Minas Gerais, na regido sudeste

do Brasil, foi encontrada uma taxa de prevaléncia de 0,38 casos por 100.000 habitantes.
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Outro estudo realizado na regido norte do Brasil, no estado do Para, encontrou uma
prevaléncia de 0,39 casos por 100.000 habitantes. J& um estudo realizado no estado do Rio
Grande do Norte, na regido nordeste do Brasil, encontrou uma taxa de prevaléncia de 0,22
casos por 100.000 habitantes (FERNANDES et al.,2021).

Um estudo realizado em 2019 avaliou a prevaléncia de doengas neuromusculares na
Paraiba, e incluiu casos de NMO. Esse estudo encontrou uma taxa de prevaléncia de NMO
de 1,6 casos por 100.000 habitantes por toda a regido (LINO et al.,2022).

O tratamento da NMO geralmente envolve uma combinacdo de terapias
imunossupressoras e imunomoduladoras. 1sso pode incluir o uso de corticosteroides
intravenosos ou orais para controlar as crises agudas, bem como terapia de plasmaférese
para remover anticorpos nocivos do sangue (RIBEIRO et al.,2019).

Além disso, os pacientes com NMO sdo frequentemente tratados com
imunossupressores de longo prazo, como azatioprina, micofenolato de mofetil ou
rituximabe, para prevenir futuras crises. Outras opc¢des de tratamento incluem terapia com
imunoglobulina intravenosa (IVIG) e terapia com inibidores da interleucina 6 (BORGES et
al.,2020).

Também é importante que os pacientes com NMO recebam tratamento de suporte,
que pode incluir fisioterapia, terapia ocupacional e terapia da fala para ajudar a gerenciar o0s
sintomas e melhorar a qualidade de vida (MENEZES et al.,2019).

No geral, o tratamento da NMO €é um processo complexo e individualizado que
requer uma abordagem multidisciplinar. O acompanhamento regular com um neurologista
especializado em doencas neuroldgicas autoimunes € essencial para monitorar a progressao

da doenca e ajustar o tratamento conforme necessério (SIMAO et al.,2019).

CONCLUSAO

A neuromielite optica (NMO) é uma doenca inflamatoria do sistema nervoso central
que afeta principalmente a medula espinhal e o nervo 6ptico. E uma doenga rara, mas grave,
que pode levar a cegueira e a paralisia. Nos Ultimos anos, houve um aumento no interesse
em NMO, devido a descoberta de um anticorpo especifico, a IgG anti-aquaporina-4, que é
encontrado em cerca de 70% dos casos de NMO.

Pesquisas recentes tém se concentrado em entender melhor a patogénese da NMO e
no desenvolvimento de tratamentos eficazes. Alguns estudos sugerem que a NMO pode ser
uma doenca autoimune, em que o sistema imunoldgico do corpo ataca erroneamente as

células saudaveis do sistema nervoso central. Outros estudos indicam que a ativacao de
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células inflamatorias e a perda de células do sistema nervoso central podem contribuir para
o0 desenvolvimento da doenca.

Atualmente, o tratamento padréo paraa NMO envolve o uso de corticosteroides para
controlar os sintomas agudos e imunossupressores para prevenir a recorréncia. No entanto,
h& um namero crescente de terapias imunomoduladoras que estdo sendo testadas em ensaios
clinicos. Essas terapias tém como alvo o sistema imunoldgico, a fim de prevenir a ativagédo
inflamatdria que leva a leséo nervosa.

Em conclusdo, a neuromielite dptica € uma doenca neurolégica complexa que
apresenta desafios significativos para o diagnostico e tratamento. A pesquisa atual estd
fornecendo novos insights sobre a patogénese da doenca e o desenvolvimento de terapias
mais eficazes. A medida que os cientistas continuam a investigar a NMO, espera-se que
mais avangos sejam feitos no diagndstico precoce e no tratamento para melhorar a qualidade
de vida dos pacientes afetados por essa condicdo debilitante.
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RESUMO: A doenca de Legg-Calvé-Perthes (DLCP) trata-se de uma sindrome rara,
idiopética, mais acometida no sexo masculino, predominante na faixa etaria de 2 a 16 anos,
autolimitada caracterizada por dor, claudicacdo, dificuldade para sentar, fraqueza dos
musculos dos membros inferiores levando a atrofia e reducdo da amplitude de movimento,
principalmente abducéo e rotacdo interna do quadril. A fisioterapia aquatica (FA) é benéfica
para a recuperacao desses pacientes, pois seus efeitos reduzem o estresse nas articulacoes,
aumentam a circulacdo sanguinea e facilitam o movimento. A FA também é muito benéfica
para o desenvolvimento psicossocial, pois elas poderdo realizar atividades funcionais de
forma mais livre e eficaz na piscina, para recuperar a confianca em suas atividades
funcionais. O estudo tem como objetivo avaliar os efeitos da fisioterapia aquatica na doenca
de Legg Calvé Perthes. Trata-se de uma pesquisa de carater narrativo e reflexivo, do tipo
estudo de caso, uma crianga do sexo masculino, 7 anos de idade, com diagnéstico de doenca
de LeggCalvéPerthes, que passou por uma avaliacdo inicial onde foram realizados 20
atendimentos de Fisioterapia aquatica, em uma piscina terapéutica a 32°C, duas vezes por
semana, com duracdo de 50 minutos cada sessdo. Foi realizado exercicios de aquecimento,
alongamento e fortalecimento muscular, equilibrio e marcha. Posteriormente, apds 20
atendimentos, foi realizada uma reavaliacdo final, com objetivo de quantificar os ganhos
obtidos com a intervencdo. Assim, a fisioterapia aquatica foi benéfica no tratamento da
doenca de Legg Calvé Perthes, melhorando a amplitude de movimento, for¢ca do membro
comprometido e consequentemente, a funcionalidade e qualidade de vida.

Palavras- chave: LeggCalvéPerthes; Fisioterapia Aquatica; Doenca Rara

INTRODUCAO
A rara doenga de Legg-Calvé-Perthes (DLCP) é uma necrose avascular da epifise
femoral, resultante do comprometimento do fluxo sanguineo /para essa area, sendo uma das
causas mais comuns de deformidade na infancia (LEITE; SCHNEIBERG; CRUZ, 2019).
Sua incidéncia varia de 1:1200 a 1:12500. A prevaléncia é maior no sexo masculino, na
proporcdo de 4 para 1, com a faixa etaria mais acometida ainda em discusséo, variando de
2 a 16 anos, mas alguns pesquisadores concordam que atingira o pico aos 6 anos (BRECHI;

GUARNIEIRO, 2006). Prevalece em individuos de classe econdémica mais baixa e afeta
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cerca de 8% a 24% dos pacientes bilateralmente, mas o lado esquerdo costuma ser mais
afetado que o direito (GUARNIERO et al., 2005).

A DLCP é uma sindrome autolimitada caracterizada por dor, claudicacéo,
dificuldade para sentar, fraqueza dos musculos dos membros inferiores levando & atrofia e
reducdo da amplitude de movimento, principalmente abducéo e rotacéo interna do quadril.
Nessa doenca, a epifise femoral proximal em crescimento apresenta interrupcdo do fluxo
sanguineo (pode ser parcial ou total), o que pode levar a necrose asséptica da mesma,
podendo estender-se até sua placa de crescimento, levando a fusdo e encurtamento do
membro. Por isso, quanto mais precoce é o seu diagnostico, mais efetivo é o seu tratamento
(NELITZ et al., 2009).

A apresentacdo clinica € de dor, claudicacdo e amplitude de movimento limitada,
cuja intensidade varia de acordo com cada paciente; a dor pode ser nas nadegas, mas
geralmente se refere a regido medial da coxa ou joelho. Na DLCP, a abdugdo, flexao e
rotacdo interna do quadril sdo reduzidas (GUARNIERO et al., 2005).

O diagnostico é feito com quadro clinico e confirmado por exame radiolégico. Se as
imagens radiograficas (mesmo que sintomaticas) forem normais e o médico responsavel
precisar de mais informacdes sobre o estado do paciente, é necessaria uma ressonancia
magnética. Os exames laboratoriais também sdo usados para descartar outras doencas
(PESSLER, 2018). O tratamento da DLCP permanece controverso, com alguns estudos
apontando a fixacdo com haste metalica como um possivel tratamento, outros optando pela
artroplastia do quadril

Outros ainda acreditam em tratamentos mais conservadores, como Fisioterapia
aquatica e alongamentos para ajudar a melhorar o fluxo sanguineo na area (NELITZ et al.,
2009). Os efeitos fisioldgicos proporcionados pela agua sdo amplos e envolvem respostas
cardiacas, respiratorias, renais e musculoesqueléticas. O exercicio na agua é benéfico para
a recuperacdo da DLCP, pois seus efeitos reduzem o estresse nas articulagdes, aumentam a
circulagdo sanguinea e facilitam o movimento (CARREGARO; TOLEDO, 2008).

A Fisioterapia Aquatica (FA) é um importante recurso terapéutico, utilizando
conjunto de técnicas e métodos que compdem a hidroterapia, quando aplicado por um
fisioterapeuta, é conhecido como fisioterapia aquatica. Assim, o uso das propriedades fisicas
é uma importante ferramenta na préatica da fisioterapia (CARREGARQO; TOLEDO, 2008).
Logo de acordo com Pessler (2018) os principios fisicos da agua, os efeitos fisiologicos de
um corpo em imersao, bem como as respostas fisioldgicas ao exercicio no meio aquatico

tornam-se recursos importantes no tratamento da DLCP.
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OBJETIVO

Nesse sentido, ha poucos estudos analisando diferentes recursos fisioterapéuticos no
tratamento da DLCP. Sendo assim, o estudo tem como objetivo avaliar os efeitos da
fisioterapia aquéatica na doenca de Legg Calvé Perthes e elaborar uma proposta de exercicios
na FA como énfase na forca muscular e equilibrio, como também avaliar a forca muscular

e amplitude de movimento e equilibrio pré e pds intervencao.

PERCURSO METODOLOGICO

Este estudo trata-se de uma pesquisa de carater narrativo e reflexivo, do tipo estudo
de caso, proporcionando uma visao mais atual do problema. Foi realizado no setor de
Piscina terapéutica da Clinica Escola de Fisioterapia do Centro Universitario de Jodo Pessoa
— UNIPE, no periodo de agosto a outubro de 2022.

A amostra foi composta por uma crianca do sexo masculino, 7 anos de idade, com
diagnostico de doenca de LeggCalvéPerthes. Nos critérios de inclusdo da pesquisa, a crianca
realizou o tratamento na fisioterapia aquéatica; ndo apresentou alergia ao cloro; tem
diagndstico clinico confirmado da doenca de Legg calvé perthes e o responsavel deveria
assinar o termo de consentimento livre e esclarecido (TCLE). Em relacéo aos critérios de
exclusdo: ndo se aplica.

O instrumento de pesquisa foi uma ficha de avaliagdo fisioterapéutica, onde dados
especificos (a presenca de dor, ADM, forca muscular, equilibrio e avaliacdo da marcha)
foram quantificados. Para a coleta dos dados foram utilizadas as informagGes do prontuario
onde foi usado o gonidmetro para avaliar a amplitude de movimento do membro inferior,
além disso, os membros inferiores foram submetidos aos testes para estimar as assimetrias
funcionais bilaterais.

Apdbs 12 semanas de intervencdo com a Fisioterapia aquética, perfazendo um total
de 24 atendimentos, a amplitude de movimento, forca muscular, onde reavaliamos e
comparamos de forma quantitativa com os dados colhidos na primeira avaliagéo.

Para o tratamento fisioterapéutico, foi utilizada uma piscina terapéutica a 32°C, duas
vezes por semana, com duragdo de 50 minutos cada sessdo. Foram realizados exercicios de
aquecimento, alongamento e fortalecimento muscular, equilibrio e marcha.

Vale ressaltar que para a execucdo do estudo, a clinica escola de fisioterapia do
Unipé autorizou a realizacdo da pesquisa em campo, através da assinatura da Declaracdo de

Anuéncia. Foi obedecida a resolugdo n° 466, de 12 de dezembro de 2012, do conselho
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nacional de saldde (CNS) sobre ética, onde foi aprovado com CAAE:
59642022.0.0000.5176, considerando que toda pesquisa envolvendo seres humanos podera
apresentar riscos. Dessa forma, foi preservado o anonimato dos participantes que assinaram
0 Termo de Consentimento Livre e Esclarecido - TCLE, onde tiveram sua participagéo

voluntaria e foram alertados quanto aos beneficios e riscos da técnica.

RELATO DE EXPERIENCIA

O estudo propds analisar os efeitos da fisioterapia aquatica na Doenca de Legg Calveé
Perthes, comparando os dados da avaliacdo pré e pos intervencédo fisioterapéutica, tendo
assim a finalidade de anélise e discussdo de acordo com os resultados obtidos apds 24
atendimentos. A amostra foi uma crianca de 7 anos, sexo masculino, com diagnostico de
Doenca de LeggCalvéPerthes.

Na historia da doenca atual, a mae relatou que a crianga nasceu de parto cesareo, a
termo, sem intercorréncias. Apresentou desenvolvimento motor normal, e aos 6 anos sofreu
uma queda enquanto corria e comecou a se queixar de dor na regido da coxa. Apos 3
semanas, realizou um raio-x e foi diagnosticado com a DLCP, logo ap6s foi encaminhado
para um ortopedista que solicitou uma ressonancia magnética e indicou o uso de uma cadeira
de rodas que so6 foi utilizada do periodo de julho a dezembro. No retorno ao médico foi
realizado mais um raio-x onde se observou uma evolucdo da degeneracdo e entdo foi
solicitado o uso de uma drtese para abducao do quadril, logo em seguida, foi encaminhado
para a fisioterapia aquatica.

Na primeira avaliacdo fisioterapéutica foi visto, com ajuda do goniémetro, uma
diminuicdo na amplitude de movimento do membro inferior esquerdo (MIE) para abducéo,
flexdo e rotacdo medial e lateral do quadril esquerdo, e o teste de Thomas, que é utilizado
para avaliar a flexibilidade dos musculos flexores da anca, visto também fraqueza de gluteo
médio, gluteo maximo, quadriceps femoral e isquiotibiais do membro inferior esquerdo
(tabela 3) e marcha anserina com base alargada e desvio de pelve.

Na imagem a seguir, mostra paciente diante da vista anterior, lateral e posterior, onde

0 paciente apresenta desvio postural e discinesia escapular.
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Figura 1 —Vista anterior, lateral e posterior pré intervencao.

Fonte: dados da pesquisa, 2022.

Tabela 1: Goniometria ativa do quadril esquerdo e testes de encurtamentos

Goniometria Pré intervencdo | POs intervengédo
Abducéo E 27° 35°
Rotacdo Medial E 300 38°
Rotacéo Lateral E 35° 40°
Flex&o E 90° 110°
Angulo Popliteo 350 20°
Thomas 20° 10°

Fonte: dados da pesquisa,2022.

Esses dados respaldam esse estudo que afirma que, a DLCP é definida como uma
sindrome autolimitante, caracterizada por dor, claudicacdo, dificuldade para se sentar,
atrofia por desuso dos musculos dos membros inferiores e redugdo da amplitude de
movimento principalmente em abducéo e rotacdo interna de quadril. (NELITZ et al., 2009).
As alteracOes posturais e limitagdes podem ser vistas na avaliacdo fisica e durante a
aplicacdo de teste de TUG, onde o0 paciente apresentou na pré intervencdo 15 segundos e na
pos intervengdo 11 segundos.
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De acordo Sousa e Martins (2020), o principal objetivo do tratamento da DLCP ¢
manter a homeostasia da articulacdo do quadril, prevenindo a degeneracdo precoce,
preservando a amplitude de movimento, fortalecimento muscular e alivio da dor.

Durante o tratamento foram utilizados diversos aparelhos complementares como:
bastdo, bola, plataforma, hidro step, bambolé e foram priorizados exercicios da hidro
cinesioterapia, como: treino de marcha frontal, lateral, alongamentos, fortalecimento de

membros inferiores e proprioceptivos para musculatura do quadril, de forma ativo-assistido,

passivo e resistido.

A tabela 2 retrata o protocolo de atendimento:

Tabela 2 — Proposta de intervencdo na Fisioterapia Aquéatica

Descri¢do do exercicio

Frequéncia

Treino de marcha frontal e lateral com

auxilio do bastao

2 x com descanso de 1” entre as séries

Treino de marcha associado ao treino de

equilibrio com auxilio do bambolé

3 x 20 com descanso de 1” entre as séries

Fortalecimento de abdutores e adutores do

quadril com auxilio do macarrao

3 x 10 com descanso de 1" entre as séries

Fortalecimento de extensores do joelho

2 X 15 com descanso de 1” entre as séries

Fortalecimento de triceps Sural com

auxilio do step associada ao basquete

3 x 10 com descanso de 1" entre as séries

Fortalecimento de  quadriceps na

plataforma em postura sentada

1 x 10 com descanso de 1” entre as séries

Abducéo e aducao de quadril com apoio da

barra

2 X 10 com descanso de 1” entre as séries

Flexdo, extensdo do quadril, aducédo e

abducdo com auxilio do tapete

2 X 10 com descanso de 1” entre as séries

Exercicios isométricos de quadriceps

5x 10" com descanso de 1" entre as séries

Estabilizacdo de tronco na plataforma
associado ao movimento de abducdo de
MMII

3 X 10 com descanso de 1" entre as séries

Bicicleta com auxilio do macarrao

3 x 15 com descanso de 1" entre as séries
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Atividades lddicas para coordenagdo | 3 x 15 com descanso de 1" entre as séries

motora (basquete)

Conforme a tabela 2, apresentamos algumas figuras que demonstram exercicios realizados

durante a proposta de intervencao fisioterapéutica.

Figura 2 — Fortalecimento de quadriceps na plataforma na postura sentada.

Fonte: dados da pesquisa, 2022.

Figura 3 — Bicicleta com auxilio do macarrdo/ Fortalecimento de abdutores e adutores do

quadril
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PIC*COLLAGE

Fonte: dados da pesquisa, 2022.

Figura 4 — Circuito funcional com auxilio do hidro step e cama elastica/ Atividades

ludicas para coordenagdo motora (basquete) e transferéncia de peso.

PIC*COLLAGE

Fonte: dados da pesquisa, 2022.
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Figura 5 —Fortalecimento de gliteo méaximo / Treino de marcha lateral com auxilio do

Bastédo

PIC-COLLAGE _

Fonte: dados da pesquisa, 2022.

Houve uma melhora da amplitude de movimento articular, um aumento da forca
muscular e uma melhora no grau de disfuncdo articular apds intervencdo com a Fisioterapia
Aquatica. Apos o tratamento observou-se que a paciente teve melhora das medidas de todos
0s movimentos da articulagdo do quadril acometido pela doenca. Houve aumento da forga

muscular dos musculos do membro inferior acometido e diminuicéo da dor.

Tabela 3: Teste de Forca muscular

Goniometria Pré intervencdo | Pds intervencédo
Gluteo Médio E Grau 3 Grau 4
Gluteo méximo E Grau 3 Grau 4
Quadriceps E Grau 4 Grau 4
Isquios tibiais Grau 4 Grau 4
Tibial anterior Grau 4 Grau 5

Fonte: dados da pesquisa

Um estudo de caso realizado por Aradjo et al (2018), teve como objetivo avaliar os

beneficios da fisioterapia aquatica em uma paciente do sexo feminino. Foram realizadas 10
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sessOes de FA com duracdo de 45 minutos, trés vezes por semana. O tratamento foi
composto por Watsu, BadRagaz, Cinesioterapia e exercicios ladicos. A realizacdo da
fisioterapia aquatica trouxe resultados significativos na melhora da amplitude de
movimento, nivel de forca muscular e diminuicéo da dor da paciente.

De acordo com Ribeiro e Correa (2017), a fisioterapia aquatica, por intermédio das
suas propriedades fisicas, pode oferecer um meio seguro de exercicios de baixo impacto
para criangas com incapacidades, proporcionando um ambiente agradavel e ludico. Estudos
mostram que a FA é uma modalidade eficaz para patologia musculoesquelética cronica. 1sso
é especialmente importante para os pacientes que sdo limitados por componentes de suporte
de peso em intervencOes realizadas em terra (CARAYANNOPOULOS; HAN E
BURDENKO, 2020).

Assim, a fisioterapia aquatica precoce foi benéfica na recuperacdo funcional da
crianca, visto que a agua fornece um ambiente ideal para as criangas se exercitarem
aerobicamente e em intensidades maiores do que seria possivel em terra. Além de
possibilitar trabalhar com foco em todo o corpo, com atencdo especial na ativacdo e

reaprendizagem da biomecénica adequada nas areas lesadas.

CONCLUSAO

A partir desse estudo conclui-se que a realizacdo da fisioterapia aquatica utilizando
exercicios de alongamentos e fortalecimento trouxeram resultados significativos na melhora
da amplitude de movimento, nivel de forca muscular e quadro algico do paciente, e
consequentemente, a funcionalidade e qualidade de vida, dessa forma sendo uma excelente
opcao de tratamento para a DLCP. Os exercicios utilizados na fisioterapia aquatica somados
aos beneficios que a &gua aquecida proporciona, alivia 0 peso corporal e aumenta o
relaxamento muscular, diminuindo a dor e favorecendo uma recuperacdo mais eficaz.

Presume-se que ndo foi alcangada uma grande evolugdo devido a pouca quantidade
de sessOes terapéuticas. Recomenda-se aos proximos estudos uma maior quantidade de
atendimentos com uma amostra maior, a fim de melhorar o embasamento tedrico-pratico da
fisioterapia aquatica na doenca de Legg Calvé Perthes, contribuindo com a comunidade

cientifica.
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Eixo tematico 11

Humanas: Direitos, inclusdo, educacéo, diversidade e espiritualidade
nas Doencas Raras.

Seguimos com o Eixo tematico |1, onde proporcionou reflexdes e estudos no campo
de Humanas: Direitos, inclusdo, educacéo, diversidade e espiritualidade nas doengas raras.
Abrangendo assuntos relacionados a incluséo social, atividades pedagdgicas, diversidade e
espiritualidade de acordo com novas perspectivas entre avancos e aplicabilidades a pessoas
com doencas raras. Estendendo-se as observacBes holisticas e percepcbes de ambito
filosofico, psicologico e das religides, contemplando o pluralismo cultural, a
transdisciplinaridade e multidisciplinaridade dos saberes.

O referido eixo tematico faz parte do I11 Congresso Nacional Multidisciplinar de Doencas
Raras e Anomalias Congénitas — 11l CONAMDRACON, realizado no periodo de 27, 28 de
fevereiro e 01 de marco de 2023. Esse bloco de producéo cientifica se deu em duas etapas, na
primeira através das comunicaces orais apresentadas pelos discentes/pesquisadores e na segunda
as pesquisas em forma de capitulos publicadas no presente Ebook.

Por meio da transdisciplinaridade dos temas apresentados, 0s pesquisadores trouxeram
para o debate temas transversais, evidenciando as intersecdes entre a bioética, espiritualidade, a
religido, a saude, cuidados paliativos e a inclusdo social, voltados a promocao da equidade social e
a atencdo a diversidade cultural.

As informagdes sobre a tematica de doencas raras transcendem a ocorréncia das
manifestaces clinicas relativas ao diagndstico descrito por profissionais de salde, mas
também compreendem as subjetividades que evocam o tema, buscando a atencdo para a
necessidade das politicas publicas de ambito nacional, bem como a importancia das
representacfes sociais. Uma interface entre as politicas de protecdo social, a salde e a
educacdo, € necessaria para a compreensdo na dimenséao holistica dos portadores de doencas
raras. E, dessa forma, subsidiar as praticas que venham garantir os direitos sociais
conquistados, com novos olhares em busca pelo acesso aos servigos de forma equanime e
universal.

O Eixo Temético Il (ET: Humanas: Direitos, inclusdo, educacdo, diversidade e
espiritualidade nas doencas raras) foi composto pela coordenadora Luciana Maria Martinez
Vaz e a equipe Jailma da Costa Batista, Guiomar Ferreira da Silva, Joana D’arc Gomes de
Araljo, Edna Maria Gonzaga, a quem expressamos nossa gratiddao por conduzirem as
avaliaces dos trabalhos realizando contribuicGes de acordo com os aspectos cientificos
para a exposicao e o debate dos trabalhos apresentados.

Prof? Luciana Maria Martinez Vaz

Presidente da Comissao Cientifica do
111 CONAMDRACON - 2023
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CAPITULO 28

DILEMAS ETICOS E COMUNICACAO DE MAS NOTICIAS EM PEDIATRIA
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RESUMO:A pratica da medicina pediatrica € um campo particularmente desafiador para os
médicos, uma vez que envolve questdes éticas e morais delicadas que afetam diretamente o
bem-estar das criancas e suas familias. Este artigo tem como objetivo discutir os desafios
éticos especificos que os médicos enfrentam na préatica pediatrica e as perspectivas para
lidar com esses desafios. Uma das principais preocupacdes éticas na pratica pediatrica é o
consentimento informado. As criangas sdo consideradas legalmente incapazes de tomar
decisbes médicas e, portanto, 0s pais ou responsaveis sdo geralmente responsaveis por tomar
decisGes em seu nome. No entanto, a obtengdo do consentimento informado adequado dos
pais pode ser complicada quando ha conflitos entre os desejos dos pais e as necessidades da
crianga. Os médicos devem equilibrar o respeito pela autonomia dos pais com o dever de
proteger a salude e o bem-estar da crianca. Outro desafio ético importante na préatica
peditrica é a privacidade e confidencialidade das informacges médicas. Os médicos devem
proteger a privacidade das criancas e suas familias, mas também devem comunicar
informacdes importantes aos pais para garantir a melhor atencdo possivel a satde da crianca.
Além disso, a préatica pediatrica pode envolver questdes éticas complexas relacionadas a
distribuicdo de recursos escassos, especialmente em emergéncias ou desastre. Os médicos
devem estar preparados para tomar decisdes dificeis sobre a alocacdo de recursos escassos,
levando em consideracdo os melhores interesses da crianga e da comunidade em geral. Para
lidar com esses desafios éticos, é importante que os médicos recebam uma formacao ética
adequada e tenham acesso a recursos de apoio, como comités de ética clinica e servicos de
aconselhamento. Além disso, a criacdo de uma cultura de apoio e respeito mutuo dentro das
equipes de saude pode ajudar a garantir que as decisGes sejam tomadas de maneira
colaborativa e informada. Em resumo, a pratica da medicina pediatrica apresenta desafios
éticos significativos que requerem uma abordagem cuidadosa e informada. Os medicos
devem estar preparados para enfrentar esses desafios e trabalhar em colabora¢do com as
familias e outras equipes de saude para garantir o melhor cuidado possivel para as criancas.
Palavras-chave: Etica; pediatria; doenca rara.

INTRODUCAO
A pratica da medicina envolve a constante necessidade de comunicagdo com
pacientes e seus familiares, muitas vezes incluindo o desafio de comunicar mas noticias.

Essas situacdes sdo particularmente dificeis em pediatria, onde os pacientes sdo criancas e
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adolescentes, que muitas vezes ndo tém a capacidade de compreender plenamente sua
situacdo e seus pais, que muitas vezes enfrentam uma angustia profunda diante da
possibilidade de uma doenca grave ou uma condicdo cronica. (TSENG et al, 2021)

A comunicacdo de més noticias envolve uma complexidade de questdes éticas e
emocionais que precisam ser cuidadosamente consideradas. E fundamental que os
profissionais de saude estejam cientes dos dilemas éticos envolvidos na comunicacdo de
mas noticias em pediatria, para que possam lidar com essas situacbes com a empatia e 0
cuidado necessarios (WONG et al, 2017).

Sabe-se que a comunicacgdo de mas noticias pode ser um momento de grande estresse
emocional para o paciente e seus familiares, e, portanto, é fundamental que a equipe de
salde esteja preparada para lidar com essas situacdes com sensibilidade e compaixao
(VELEZ- AMADOR et al, 2021).

Nesse contexto, a presente revisdo tem como objetivo discutir os dilemas éticos
envolvidos na comunicacdo de mas noticias em pediatria. Através da analise de casos
clinicos e da revisdo de literatura especializada, buscou-se fornecer subsidios para uma
prética clinica ética e humanizada na pediatria. Além disso, também serdo abordadas as
melhores praticas para a comunicacdo de mas noticias, incluindo a importancia da
preparacdo, do planejamento e da empatia. Ao longo deste artigo, serdo explorados os
desafios que os profissionais de saude enfrentam ao comunicar mas noticias em pediatria,
incluindo a escolha de palavras, a preparacdo do paciente e da familia, 0 momento adequado
para a comunicacdo, a avaliagdo da capacidade do paciente para compreender e participar
da tomada de decisdo, a necessidade de respeitar a privacidade e a confidencialidade, entre
outros (FLEURY et al, 2019).

Por fim, serdo discutidas algumas das abordagens mais eficazes para lidar com os
dilemas éticos envolvidos na comunicacdo de mas noticias em pediatria, incluindo a
importancia da colaboragdo e do trabalho em equipe, a necessidade de garantir que 0s
pacientes e seus familiares estejam bem-informados e envolvidos na tomada de decisdo, e a
importancia de oferecer suporte emocional adequado antes, durante e ap0s a comunicagéo

de mas noticias.

OBJETIVO

Identificar os dilemas éticos e a comunicacdo de mas noticias em pacientes

pediatricos com diagnostico em Doenca Rara.
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METODOLOGIA

A metodologia utilizada neste estudo consiste em uma revisdo sistematica da
literatura sobre ética médica em pediatria, seguida por uma analise critica dos principais
temas identificados. A busca de literatura foi realizada nas bases de dados Medline, PubMed
e Scopus, utilizando os seguintes termos de busca: "ética médica", "pediatria”, "criancas” e
"adolescentes”. Foram selecionados 13 artigos que abordavam questdes éticas relacionadas
ao cuidado de pacientes pediatricos, publicados nos ultimos cinco anos. Os artigos
selecionados foram avaliados com base em sua relevancia, qualidade metodoldgica e
contribuicdo para a compreensdo das questdes éticas em pediatria. Os principais temas
identificados foram analisados em profundidade, a fim de fornecer uma visdo abrangente e

critica das questdes éticas em pediatria.

REVISAO DE LITERATURA
A ética ¢ um elemento fundamental em todas as é&reas da saude, mas é
particularmente crucial em medicina, uma vez que a salde e o bem-estar dos pacientes sdo
os objetivos do cuidado. De acordo com a Organizacdo Mundial da Saude (2013), os
médicos devem agir com integridade e priorizar o bem-estar do paciente, mesmo em
situacOes dificeis.
Em alguns casos, pode ser dificil determinar se um tratamento € eficaz ou néo, o que
pode levar a decisdes dificeis sobre a interrupcéo do tratamento, os médicos devem
considerar os melhores interesses do paciente e a opinido dos pais, mas também é importante
considerar os custos emocionais e financeiros do tratamento prolongado (JAIN et al, 2017).
Outro dilema ético comum em cuidados pediatricos é a necessidade de obter o
consentimento informado dos pais ou responsaveis antes de realizar procedimentos ou
tratamentos. Segundo a Resolugdo CFM n° 2.121/2015, é fundamental que os profissionais
de saude obtenham o consentimento informado dos pais ou responsaveis antes de realizar
qualquer procedimento ou tratamento, mas também é importante que a crianga seja
informada sobre o procedimento (GUPTA et al, 2023).
Além disso, existe a questdo da privacidade e confidencialidade. Deve-se proteger a
privacidade do paciente, mas também é importante garantir que a familia esteja envolvida
no cuidado e esteja bem-informada sobre a condicdo do paciente. De acordo com a

Resolugdo CFM n° 1.819/2007, os profissionais de satde devem sempre respeitar a
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privacidade e a confidencialidade do paciente, mas também devem envolver 0s pais ou
responsaveis no cuidado do paciente sempre que possivel (CFM, 2007).

A comunicagdo de noticias dificeis em pediatria € um desafio para os profissionais
de saude, pois pode causar grande angustia e sofrimento para os pais e pacientes. Muitas
vezes, as mas noticias envolvem um diagndstico grave ou uma condicao clinica incuravel,
0 que torna a comunicacao ainda mais dificil (GALVAN, 2018).

Os profissionais de salde tém um papel fundamental na comunicacdo de mas
noticias em pediatria. S&0 necessarios treinamentos profissionais para lidar com a emocéo
dos pais e pacientes e oferecer suporte emocional durante todo o processo. Além disso,
deve-se fornecer informacdes precisas e claras sobre a condi¢do médica e explicar o plano
de tratamento com clareza. E importante que o profissional de saude esteja ciente da
importancia da comunicagdo ndo-verbal, incluindo a linguagem corporal, tom de voz e
expressao facial (AMARAL et al.,2018).

A comunicacao de mas noticias em pediatria pode ser desafiadora por varias razdes.
Em primeiro lugar, os pais podem néo estar preparados para lidar com a noticia e podem ter
dificuldade em processar a informacéo. Além disso, a comunicacdo pode ser complicada
por diferencas culturais, religiosas ou linguisticas (ASSIS et al., 2020).

Existem vaérias estratégias que podem ser usadas para lidar com a comunicacao de
mas noticias em pediatria. Em primeiro lugar, é importante que o profissional de salde se
prepare para a comunicacao, reunindo todas as informacgdes necessarias e antecipando
possiveis reacles e perguntas dos pais e pacientes. Em segundo lugar, o profissional de
salde deve adotar uma abordagem empatica e sensivel, permitindo que os pais e pacientes
expressem suas emocdes e preocupacdes livremente. Em terceiro lugar, é importante que a
linguagem utilizada seja clara e acessivel, evitando jargdes médicos e termos técnicos. Por
fim, é importante que o profissional de salde ofereca suporte e acompanhamento apos a
comunicagdo das mas noticias, fornecendo informagGes adicionais e encaminhando os pais

e pacientes para recursos de suporte emocional, se necessario (SPIKES et al, 1997).
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Protocolo de comunicacdo de mas noticias — SPIKES JR.

Etapa 1- Planejamento da entrevista

Etapa 2 — Avaliara percepcao do paciente e da familia

Etapa 3 — Avaliar o desejo de saber do paciente

Etapa 4 — Transmitir a ma noticia

Etapa 5-—Validar expressdo de sentimento e dar respostas afetivas

Etapa 6 — Resumindo e tracando estratégias

Fonte: Spikes et al, 1997

Um dos principais desafios éticos identificados no estudo é a necessidade de
equilibrar os interesses da crianca com 0s interesses dos pais ou responsaveis legais. Esse
desafio é particularmente relevante em casos em que 0s pais tém crencas religiosas ou
culturais que entram em conflito com as recomendac6es médicas. Nesses casos, 0 médico
deve considerar o bem-estar da crianga e 0s principios éticos fundamentais, como a
beneficéncia e a ndo maleficéncia, antes de tomar uma decisdo (DA SILVA et al,2022).

Outro desafio ético identificado é a tomada de decisGes dificeis em situacdes de
emergéncia, onde ha uma necessidade urgente de agir para salvar a vida da crianca. Nesses
casos, 0 médico pode ter que tomar decisdes rapidas e dificeis sem a possibilidade de
consultar os pais ou responsaveis legais da crianca. Nessas situacdes, 0 médico deve agir de
acordo com os principios éticos fundamentais, como a beneficéncia e a ndo maleficéncia,
para garantir que a crianca receba a assisténcia médica necessaria para salvar sua vida
(ROSA NETO et al, 2017).

Além disso, questdes relacionadas ao consentimento informado, privacidade e
confidencialidade também foram identificadas como desafios éticos importantes em
pediatria. O consentimento informado é um aspecto fundamental da relacdo médico-
paciente, mas em casos de criancas, a capacidade de tomar decisGes informadas € limitada.
Nesses casos, 0 médico deve buscar o consentimento dos pais ou responsaveis legais da
crianga, mas tambem deve levar em consideracdo a opinido da crianca, quando possivel
(WEN et al., 2018).

As melhores praticas identificadas pelo estudo para garantir que a assisténcia médica
seja prestada de acordo com os mais altos padrdes éticos incluem uma abordagem centrada
na crianca e na familia, a educacéo e a sensibilizagcdo sobre questdes éticas em pediatria,
além da importancia do respeito a autonomia da crianca sempre que possivel. Essas praticas
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podem ajudar a promover uma cultura de etica médica em pediatria, garantindo que a

assisténcia médica seja prestada de forma moralmente responsavel (CASTRO-POLANCO

et al, 2019).
Autor/Ano Tema Principal Metodologia Conclusoes
BAHIAetal, | Etica médicae o Analise de percepcdes | A comunicacao de mas
2021 paciente terminal dos pais ap0s noticias é um dos desafios
receberem mas noticias | mais dificeis na pratica
sobre o estado de pediatrica e que 0s
salde do filho(a) médicos devem considerar
0 impacto emocional que a
noticia tera na familia e no
paciente, além de garantir
que a informacéo seja
compreendida de forma
clara e adequada.
BARROS et | Comunicacdo de O estudo realizou uma | a comunicacao de mas
al, 2022 mas noticias: a revisdo sistematica da | noticias deve ser um
importancia do literatura sobre a processo gradual e
acolhimento e do comunicacdo de mas individualizado, adaptado
suporte emocional. | noticias para pais e a situacdo especifica e as
familiares de criancas | necessidades da familia e
com deficiéncias. A do paciente.
pesquisa envolveu a
selecdo de 14 artigos
publicados entre 2000
e 2016.
CARVALHO | O trabalho O artigo oferece uma | a importancia da
et al, 2020 multiprofissional na | visdo geral de como 0s | autonomia do paciente e da
salde: uma analise | profissionais de salde | familia na tomada de
critica sobre sua devem abordar a decisfes, ressaltando que
prética. comunicagdo de mas 0s medicos devem fornecer
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noticias em pediatria.
Os autores compilaram
informacg0es de varias

fontes, incluindo

informacdes completas e
precisas para permitir que
a familia faca escolhas

informadas.

diretrizes e estudos
anteriores sobre o

assunto.

CHOl etal, | Eticaem pesquisa Os dados do estudo foram | a importancia de uma
2018 com seres humanos: coletados por meio de um | comunicacgéo clara e
responsabilidades dos | questionario enviado a empaética por parte dos
pesquisadores. todos os programas de médicos, destacando a
treinamento de pediatria | necessidade de
acreditados pelo Conselho | fornecer suporte
de Credenciamento de emocional as familias
Educacdo em Graduacdo | durante todo o
Médica (ACGME). processo.
COLOMBO | Etica e satde publica: | O estudo envolveu uma 0 consentimento
etal, 2019 um olhar sobre a crise | pesquisa nacional com informado na

brasileira.

pediatras nos Estados
Unidos para avaliar suas
perspectivas e
experiéncias na
comunicagdo de méas
noticias em pediatria. Os
dados foram coletados por
meio de um questionario
online enviado a 600

pediatras.

comunicacdo de mas
noticias, enfatizando
que os médicos devem
garantir que a familia
compreenda 0s riscos e
beneficios das opg¢des
de tratamento

disponiveis.
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pediatricians' visit-
specific satisfaction
and parents'

perceptions of visit

quality

literatura publicada entre

2004 e 2014 sobre a
comunicacdo de mas
noticias em pediatria. A

pesquisa envolveu a

selecdo de 32 artigos que

foram analisados para
identificar as melhores
praticas e desafios
relacionados a
comunicacdo de mas

noticias em pediatria.

LEE etal, Medical ethics and O estudo teve como a comunicacao
2020 the terminally ill objetivo avaliar a empatica e da escuta
patient. autoeficicia dos pediatras | ativa na comunicagdo

em relacdo & comunicagdo | de més noticias,
de mas noticias em ressaltando que 0s
pediatria. Os dados foram | médicos devem estar
coletados por meio de um | preparados para lidar
questionério online com emoc0des intensas
enviado a 1.150 pediatras | e reacdes
nos Estados Unidos. imprevisiveis.

WEN et al, The relationship O estudo realizou uma a abordagem centrada

2020. between revisdo sistematica da no paciente e na

familia na
comunicagdo de mas
noticias, enfatizando
que os médicos devem
considerar as
preferéncias e
necessidades
individuais de cada

paciente e familia.

Bahia et al, 2021, identificaram vérios desafios enfrentados pelos médicos na

comunicagdo de mas noticias em pediatria, como a falta de treinamento em comunicacédo de

mas noticias e a preocupag¢ao com o impacto emocional sobre os pacientes e seus familiares.

No entanto, o estudo também destaca as melhores préaticas, como a utilizagdo de linguagem

clara e simples, a empatia e a escuta ativa.

Barros et al, 2022, corrobora com o resultado encontrado por Bahia et al, 2020, ao

elucidar a importancia do treinamento em comunicacdo de mas noticias para melhorar a

autoeficacia dos pediatras. Os resultados mostraram que os pediatras que receberam
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treinamento apresentaram maior autoeficacia e confianca em lidar com situacdes dificeis.
Isso destaca a importancia de investir em treinamento para melhorar a capacidade dos
pediatras de lidar com a comunicacao de mas noticias.

Carvalho et al, 2020 aborda especificamente a comunicacdo de mas noticias em
criangas com deficiéncias. Os autores destacam a importancia de reconhecer a
complexidade das necessidades de comunicacao de familias de criangcas com deficiéncias e
recomendam o uso de uma abordagem centrada na familia, que leve em consideracdo as
necessidades individuais e a perspectiva de cada familia.

Choi et al, (2018) destacam a importancia de preparar o paciente e sua familia para
receber a noticia, utilizar linguagem clara e direta, fornecer informacgbes precisas e
relevantes, e fornece suporte emocional e informacional ap6s a noticia, o que corrobora com
Colombo et al, (2019), que em seu estudo destacam a necessidade de incluir treinamento
em comunicagdo de mas noticias em programas de treinamento de pediatria. Os resultados
mostraram que a maioria dos programas ndo oferece treinamento nessa area, o que destaca
a necessidade de uma mudanca na abordagem de treinamento para melhorar a capacidade
dos pediatras em lidar com situacdes dificeis.

O estudo de de Lee et al. (2018) enfoca a importancia do trabalho multiprofissional
em pediatria. Os autores descrevem o papel da equipe de salde interdisciplinar no
tratamento de criangas e enfatizam a necessidade de comunicacéo e colaboracéo efetivas
entre os membros da equipe. O trabalho em equipe é fundamental na resolucédo de problemas
complexos que envolvem pacientes pediatricos e suas familias. Nesse sentido, a ética
médica deve ser praticada em conjunto com outros profissionais da saude.

O artigo de Wen et al. (2020) também destaca a importancia do trabalho em equipe,
especialmente em situacdes de cuidados paliativos. Os autores enfatizam a necessidade de
uma abordagem multidisciplinar para atender as necessidades fisicas, emocionais e
espirituais dos pacientes e suas familias. A comunicacdo efetiva e a coordenacdo dos
cuidados sao fundamentais para fornecer cuidados de qualidade e minimizar o sofrimento.

Braddock 111 et al. (2023) discute a importancia da ética médica na comunicagéo
com pacientes e familias. Os autores destacam a importancia de uma comunicagéo clara e
compreensivel, especialmente quando se trata de dar mas noticias. Os autores ressaltam que
0s meédicos devem ser sensiveis as necessidades emocionais dos pacientes e fornecer
informacdes precisas e apropriadas no momento certo. A ética médica é crucial para garantir

gue os pacientes e suas familias sejam tratados com respeito e dignidade.
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O estudo de Michelson et al. (2020) examina as percepcdes dos pais sobre a
comunicacdo de mas noticias. Os autores descobriram que os pais valorizam uma
comunicacdo clara e compreensivel, bem como uma abordagem sensivel e empatica por
parte dos médicos. Os pais também querem ser informados sobre todas as opgOes de
tratamento disponiveis para seus filhos. A ética médica é importante para garantir que a

comunicacdo seja feita com respeito e sensibilidade.

CONCLUSAO

A comunicacdo de méas noticias em pediatria € um desafio para os profissionais de
salide, mas é uma parte essencial da pratica médica. E importante que os profissionais de
salde estejam preparados para lidar com essas situacdes, oferecendo suporte emocional,
informacdes precisas e claras e acompanhamento continuo. A adocdo de uma abordagem
empatica e sensivel é fundamental para garantir que os pais e pacientes se sintam ouvidos.
Os artigos revisados destacam a importancia do trabalho multiprofissional, envolvendo
médicos, enfermeiros, psicologos, assistentes sociais e outros profissionais, para garantir a
melhor assisténcia possivel ao paciente pediatrico e sua familia. A comunicacéo eficaz entre
os profissionais de satde e as familias é fundamental para garantir que as decisdes tomadas
estejam alinhadas com os valores e desejos dos pacientes e suas familias. Em suma, a ética
médica em pediatria, trabalho multiprofissional e comunicacdo de mas noticias sdo temas
criticos e interligados, que devem ser abordados com seriedade pelos profissionais de saude.
A aplicacdo de principios éticos em todas as areas da pratica médica pediatrica pode garantir

a melhor assisténcia possivel ao paciente e sua familia.
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CAPITULO 29

QUALIDADE DE VIDA DE CUIDADORES DE PACIENTES DIAGNOSTICADOS
COM ESCLEROSE LATERAL AMIOTROFICA:

Uma revisao de literatura
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RESUMO: Obijetivo: identificar a literatura cientifica brasileira acerca da qualidade de vida
de cuidadores de pacientes diagnosticados com esclerose lateral amiotréfica. Método:
Tratasse de um estudo do tipo revisao de literatura. Para a selecdo dos estudos, os critérios
de inclusdo foram: dissertagBes brasileiras, estar disponivel na integra, terem sido
publicados no periodo de 2019 a 2023. Foram excluidos duplicados nas bases de dados, a
selecdo dos estudos ocorreu em mar¢o de 2023. Resultados: 02 dissertacbes foram
selecionadas. Conclusdo: € preciso que os profissionais estejam capacitados para lidar com
as pessoas acometidas com doencas raras e principalmente que estendam a sua assisténcia
aos seus cuidadores.

Palavras-chave: doengas raras; qualidade de vida; cuidador.

INTRODUCAO

Algumas doencas por suas complexidades possuem casos raros no mundo, e outras
com numeros de casos mais facilmente encontrados em um mesmo pais. A permeabilidade
do acesso aos cuidados de pessoas com doengas raras € um itinerario complexo, devido ao
tempo despendido até o diagndstico conclusivo e a terapia adequada as intercorréncias ao
longo da doenca, como é o caso da esclerose lateral amiotréfica (ELA) (FISCHER et al.,
2021).

A ELA se configura como uma doenca progressiva e terminal, em média morte
ocorre dentro de um periodo temporal de dois anos a cinco anos apos o inicio dos sintomas
caracterizados por padrdes heterogéneos e variaveis deterioracdo com sintomas variando
entre quedas, fraquezas dos membros, dificuldades de comunicacéo, degluticéo, alteracdes
de humor, cognicdo e os pacientes também podem estar em riscos de problemas
psicologicos, como depressdo e ansiedade ligada as suas experiéncias com a doenca (
HODGEN et al., 2017).
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A manifestacao clinica da ELA se da de maneira progressiva sendo pouco percebida
nas suas demonstracdes iniciais por ocorrer atraves de sinais e sintomas sutis de alteracdes
motoras, entre 0s quais se enquadra fraqueza, enquanto repercussdo mais comuns dos
indicios de instalacdo da doenca podendo iniciar de maneira bem localizada e se expandir
progressivamente para grupos musculares de um mesmo membro a cometendo cerca de
70% das pessoas com esclerose lateral amiotréfica aproximadamente 5% a 10% dos casos
de ELA sdo familiares, a maioria tem herangas autossomicas dominantes e quase um quinto
dos casos familiares ocorre devido a mutagdes no gene da enzima superoxido dismutase -1
(ABADIA-CUBILLO et al., 2015).

Na pratica profissional, geralmente o foco de atuacdo em doengas neuromusculares,
é direcionado ao individuo que apresenta a doenca organica propriamente dita, cabendo aos
que fornecem cuidados uma localizagdo de menos destaque na esfera de intervencdo. Ainda
hoje, cuidadores/familiares sdo percebidos como recurso em beneficio dos pacientes, mas
ndo como um objeto primério de atencdo em saude.

Apesar de desempenharem um papel primordial no gerenciamento do sofrimento
que a doenga provoca, sdo marginalizados e dificilmente recebem apoio e orientagédo
especificos. O estudo da Qualidade de Vida (QV) de cuidadores ¢ um tema que vem
despertando interesse dos pesquisadores. Em decorréncia dessas consideracdes, varios
instrumentos foram desenvolvidos, com o objetivo de avaliar a QV de populagdes
(instrumentos genéricos) ou direcionados a grupos de individuos que sofrem de alguma
doenca aguda ou cronica (instrumentos especificos). Diante do exposto, este estudo possuli
como objetivo identificar a literatura cientifica brasileira acerca da qualidade de vida de

cuidadores de pacientes diagnosticados com esclerose lateral amiotrofica.

METODO

Trata-se de uma reviséo integrativa da literatura, que é um método que apresenta
como finalidade sintetizar resultados obtidos em pesquisas acerca de um tema ou quest&o,
de maneira sistematica e ordenada (MENDES, 2008).

A revisdo integrativa inclui a analise de pesquisas relevantes que d&o suporte para a
tomada de decisdo e a melhoria da préatica clinica, possibilitando a sintese do estado do
conhecimento de um determinado assunto, além de apontar lacunas do conhecimento que
precisam ser preenchidas com a realizagcdo de novos estudos, sendo desenvolvido atraves

das etapas: elaboracédo da questdo norteadora, busca ou amostragem da literatura, coleta de
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dados, analise critica dos estudos incluidos, discussdo dos resultados e apresentacdo da
revisao integrativa (MENDES, 2008).

Foi adotada neste estudo a seguinte questdo norteadora: Qual a producdo cientifica
acerca da qualidade de vida de cuidadores de pacientes diagnosticados com esclerose lateral
amiotrofica?

A coleta dos dados foi realizada no més de abril de 2023, através dos seguintes
descritores em saude (DeCS), em portugués e inglés, com o operador booleano AND:
qualidade de Vida AND cuidadores AND esclerose lateral amiotréfica. A busca ocorreu no
repositorio académico BDTD — Biblioteca Brasileira de Teses e Dissertacoes.

Para a selecdo dos estudos, os critérios de inclusdo estabelecidos foram: ser do tipo
dissertacdo, estar disponivel na integra, disponivel em portugués, ter sido publicado no
periodo de 2019 a 2023. Inicialmente, os trabalhos foram selecionados por titulos e, em
seguida, pelos resumos. Os textos que estavam de acordo com os critérios de inclusao foram
selecionados para a leitura na integra.

Na etapa de analise, os dados extraidos dos artigos foram analisados e discutidos de
acordo com os autores selecionados, sendo sintetizados e comparados com o conhecimento
teorico a luz da literatura pertinente. Os resultados foram apresentados em forma de quadros

e discutidos em duas categorias apresentadas posteriormente.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A busca pelo material empirico resultou na detec¢do de 14 artigos relacionados a
tematica de implantacdo e contribuicdes dos servicos de cuidados paliativos. Desses, 12
estudos foram eleitos para serem lidos na integra, resultando em uma amostra total de 04
artigos cientificos. O processo de selecdo dos artigos esta descrito a seguir e apresentado
em forma de fluxograma (Figura 1).

Figura 1- Fluxograma prisma
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Fonte: Elaboracdo do autor, 2023.

Com relagéo as instituicdes de ensino, as duas dissertagdes foram publicadas em
universidades distintas, o primeiro foi publicado na Universidade Federal de Alagoas —
UFAL, e a segundo no Instituto Politécnico de Viana do Castelo. J4 em relagdo ao ano de
publicacdo destes ocorreu no ano de 2020. Quanto aos objetivos, todos os artigos atenderam
adequadamente aos deste estudo e foram apresentados de modo que facilitou a
compreens&o.

Visando organizar e reunir o conhecimento sobre a temaética investigada, as
caracteristicas dos estudos incluidos nesta revisdo podem ser visualizadas no quadro 1.

Quadro 1 — Caracterizagdo dos estudos incluidos na revisdo integrativa conforme

titulo do artigo, periddico/pais, ano de publicacgéo, tipo de estudo, publico-alvo.

ID | Titulo Programa de ensino Area TIPO DE ESTUDO
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Al Ser cuidador Escola de Enfermagem Qualitativo
familiar da pessoa  Enfermagem —
com ELA na EENF/

perspectiva de Programa de
fenomenologia Pdsgraduacao em
existencial enfermagem
A2 Sobrecarga e Curso de Enfermagem Descritivo - correlacional
Percecdo da Mestrado em
Qualidade de Vida Enfermagem de
dos Reabilitacdo
Cuidadores
Informais de
Pessoas com

Esclerose Lateral
Amiotroéfica

Fonte: Elaboracdo dos autores, 2023.

A nuvem de palavras abaixo demonstra as palavras-chave dos estudos selecionados,
e foram estratificadas a partir das palavras: qualidade de vida, cuidador, saide mental.
Imagem 01 — Nuvem de palavras-chave

bem estar

atividade fisica

Fonte: Elaboragdo dos autores, 2023.

Assim como os fatores associados a qualidade de vida de pessoas com ELA estar
relacionado com a qualidade de vida dos cuidadores informais (SANDSTEDT, et al., 2018;
WIT et al., 2018).
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ALS leva a um rapido declinio no funcionamento fisico, exigindo adaptacoes fisicas
e emocional para pessoas com ELA, mas também para cuidadores. Como uma doenca
progressédo, tanto no agravamento dos sintomas como na dependéncia fisica, pode levar a
aumento do estresse e preocupacdo e sobrecarga dos cuidadores, limitando seu tempo,
energia para atividades de lazer e tempo para gratificacdo suas proprias necessidades (WIT
etal., 2018).

O autor Johnson (2017), também acrescenta que junto com as demandas fisicas de
prestacdo de cuidados, também os cuidadores sdo responsaveis por tomar decisdes sobre
intervencfes médicas para uma pessoa com ELA. Um estudo de Sandstedtet al., (2018),
realizado na Suécia mostra que o cuidado € uma constru¢do multidimensional que inclui
experiéncias positivas e negativas.

A0 mesmo tempo, mostra 0 impacto que essas experiéncias ttm na QdL dos
cuidadores informais e também que a experiéncia positiva esta associada a uma melhor
salde mental. Além disso, fatores relacionados aos cuidadores informais (género, idade,
condicdes de vida) e pessoas com ELA (ansiedade e/ou depressdo).

Associados a QV dos cuidadores e a satisfacdo com a vida. Nivel de salde percebido
cuidadores, saude mental e satisfacdo com a vida, abaixo dos valores referéncias nacionais,
também foram uma descoberta importante. Nesse estudo, parece que o0s cuidadores
informais devem ter estado disponiveis para os pacientes quase todos os dias durante varias
horas, apesar dos servicos sociais disponiveis. Eles estes sdo as circunstancias que permitem
que quase todas as pessoas com ELA vivam Casa.

Johnson et al., (2017) infere que os cuidadores percebem que sdo cuidados um
familiar ou amigo agrega valor e sentido a sua vida, mas por outro lado aqueles que quem é
cuidado, pode perceber isso como um fardo adicional e estresse para a vida cuidador. Esta
evidéncia mostra que os cuidadores também experimentam beneficios cuidado, incluindo o
crescimento na espiritualidade e na fé, crescimento pessoal e maestria crescente.

Segundo Martins (2006), a qualidade de vida dos prestadores de cuidados informais
verificou gque as dimensfes mais afetadas estdo na area de salde mental, vitalidade e satde
em geral, além de apresentar altos niveis de ansiedade e depressdo associada a niveis
alterados de sobrecarga fisica, emocional e social.

Também Costa, citado por Menoita e Sousa (2012), destaca que os cuidadores
informais sofrem mudancas adversas em varias areas de sua vida, como mudangas na vida
familiar e problemas sociais, econdmicos e de trabalho, fadiga e problemas fisicos e

psicolégico.
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CONSIDERACOES FINAIS

A ELA é uma doenca degenerativa do sistema nervoso central, rapidamente
progressiva e rara. Caracteriza-se pela degeneracdo dos neuronios motores do cortex
cerebral, tronco encefélico e medula espinal, que leva a uma desenervacdo dos feixes
nervosos e consequente paralisia motora progressiva e irreversivel.

A medida que a doenca vai progredindo, os doentes necessitam de um elevado
numero de cuidados como: apoio para realizacdo de necessidades basicas; acompanhamento
clinico especializado e consultas multidisciplinares; unidades especializadas de
internamento prolongado e para descanso do cuidador; ajudas técnicas adaptadas e em
tempo util face a rapida progresséo da doenca; suplementos alimentares por dificuldades na
mastigacdo e na degluticdo; reforma antecipada; respostas mais céleres e especificas em
servicos de medicina fisica e reabilitacdo, quer nos hospitais, quer em ambulatério;
implementacdo e fiscalizagdo efetiva das normas de acessibilidade arquitetonica; cuidador
permanente para atividades da vida diéria e apoio acrescido as familias aos varios niveis
(social, econémico, psicoldgico e outros)

Além disso, faz-se necessario possuir na rede de atendimento a satde profissional
capacitados e preparados para lidar com estes pacientes e seus familiares.
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RESUMO: A paralisia cerebral é um grupo de distdrbios permanentes do movimento que
aparecem na primeira infancia. Os sinais e sintomas incluem méa coordenacdo, alteracdo de
ténus e atraso do desenvolvimento motor. Diante de um quadro clinico variavel, as familias
sofrem um impacto apds o diagnostico dessa condigdo clinica, 0 que pode impactar na
estrutura familiar e necessitar de uma reestruturacdo e rede de apoio para enfrentamento
dessa situacdo. O objetivo foi compreender a producdo cientifica acerca do impacto do
diagnostico de PC para a familia por meio de uma revisdo integrativa da literatura.
Metodologia: foi realizada pesquisa do tipo revisdo integrativa da literatura. A pesquisa foi
realizada na Biblioteca de periddicos Scientific Electronic Library Online (SciELO) e nas
bases de dados de acesso gratuito como Pubmed/MEDLINE; LILACS Bireme; o0s
descritores usados na Biblioteca de periddicos Scientific Electronic Library Online
(SCIELO) e no LILACS Bireme foram “paralisia cerebral”; “familia”; crianga”
“diagnostico” e nas demais bases de dados foram “family”, “child”, “cerebral palsy”,
separados pelo operador booleano “AND”. Na produgdo do conhecimento acerca da
temaética, foi evidenciado a percepgdo das mées no diagnostico da paralisia cerebral, e foi
observado que afeta diretamente no nucleo familiar, e um dos sentimentos que mais citados,
nas pesquisas, foi a angustia, do novo. Concluisse que € possivel observar que ha varias
pesquisas nas diversas areas sobre o impacto do diagndéstico de PC para a familia, deixando
em evidéncia a importancia da temética estudada.

Palavras-chave: paralisia cerebral; crianga; diagnostico.

INTRODUCAO

Apesar do maior destaque para doengas consideradas socialmente mais
ameacadoras, outras também estiveram presentes, menos frequentes e visiveis, porém,
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igualmente causadoras de sofrimento. Entre essas, destacamos como de interesse para
analise a literatura a paralisia cerebral.

A paralisia cerebral (PC) é um grupo de disturbios que afeta a capacidade de uma
pessoa de se mover e manter o equilibrio e a postura. A PC é a deficiéncia motora mais
comum, na infancia, causada pelo desenvolvimento anormal ou dano ao cerebro em
desenvolvimento que afeta a capacidade de uma pessoa de controlar seus musculos e a
atividade funcional (ZANINI; CEMIN; PERALLES, 2017).

Estudos de base populacional de todo o mundo relatam estimativas de prevaléncia
de PC variando de 1,5 a mais de 4 por 1.000 nascidos vivos ou criangas de uma faixa etaria
definida (STAUB, 2019).

Em janeiro de 2020, o Ministério da Salude lancou novos dados, confirmando que:
uma em cada 4 criancas com PC ndo consegue falar: 1 em cada 4 ndo pode andar; 1 em cada
2 tem deficiéncia intelectual;1 em cada 4 tem epilepsia. (BRASIL; 2020)

Quando a mulher engravida ha expectativa para o nascimento de um filho saudavel.
Mas, quando este nasce com PC, a mée faz todos os esfor¢os necessarios para que ele
sobreviva e possa se desenvolver de forma saudavel. Entretanto, muitas dessas criangas
apresentam sobrevida associada a alteragdes neurolégicas que influenciam no
desenvolvimento neuropsicomotor tipico (RIBEIRO et al., 2016).

Ap0s 0 nascimento de uma crianga com deficiéncia, as mées a familia passam por
uma fase de luto. Os cinco estagios do modelo de luto, ou modelo Kibler-Ross sdo
postulados em uma série de cinco emocdes: negacao, raiva, barganha, depressao e aceitacao
(STAUB, 2019). Apds a fase de luta, a familia passa a ressignificar esse momento e passa
a fase de luta pelo desenvolvimento da crianca e readaptagdo familiar (SILVA; ROMAO
ANDRADE, 2019).

A paralisia cerebral (PC) € uma disfuncdo que afeta os ténus musculares, o
movimento e as habilidades motoras. 1sso prejudica a capacidade do corpo de se mover de
forma coordenada e seguindo as etapas do desenvolvimento neuropsicomotor tipico de uma
crianca. Também pode afetar outras fungdes do corpo que envolvem habilidades motoras,
cognitivas (capacidade de aprender e compreender) além de problemas com movimento,
aprendizagem, respiracédo, controle da bexiga e intestino, alimentacgéo e fala, dependendo a
area e gravidade da les&o.

Diante de um quadro clinico tdo varidvel, é importante destacar que as familias

sofrem um impacto apds o diagndstico dessa patologia no seu filho o que pode impactar na
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estrutura familiar e necessitar de uma reestruturacéo e rede de apoio para enfrentamento
dessa situacdo (SILVA; ROMAO; ANDRADE, 2019).

As expectativas dos pais para seus filhos com deficiéncia se enquadram em vérias
areas amplas. Estes incluem melhorias funcionais, integracdo da terapia na vida diéria,
informacdes sobre os servicos infantis, a condicdo de seus filhos, provavel desenvolvimento
futuro e como esse filho esta se saindo em comparacdo com seus pares com deficiéncias
semelhantes. Exemplos de expectativas especificas incluem "manter a cabeca erguida” e
"como comer sozinha" (DA SILVA, ROMAO; DA SILVA, 2019).

As expectativas dos pais de criangas com paralisia cerebral foram estudadas durante
programas de comunicacdo e educacao condutiva. Inicialmente, os pais do programa de
comunicacdo exibiam expectativas irreais, como esperar que o filho falasse ao final da
intervencdo. No estudo sobre educacgdo condutiva, pais de criancas com deficiéncias mais
graves registraram expectativas mais realistas. A medida que os programas progrediam,
todos os pais se sentiam mais esclarecidos sobre as necessidades de seus filhos,
desenvolvendo aspiracfes mais realistas. 1sso sugere que o conhecimento obtido por meio
de intervencOes pode afetar as expectativas dos pais quanto ao resultado (DE BRITO et al.,
2017).

A participacao dos pais de criancas com paralisia cerebral, na terapia domiciliar, foi
investigada por meio de entrevistas e observacdo. Inicialmente, os pais tinham poucas
expectativas, pois estavam lidando com o choque de receber o diagnéstico inicial. Depois
que alguns desses sentimentos foram resolvidos, os pais tornaram-se mais realistas e
puderam estabelecer metas especificas. 1sso demonstra que as expectativas para criangas
com paralisia cerebral mudam, ao longo do tempo, relacionadas ao estagio dos pais dentro
do processo de luto e capacidade de se concentrar no desenvolvimento de seus filhos
(FREITAG et al., 2017).

Diante desta problematica, tragou-se 0 seguinte questionamento: Qual o
conhecimento cientifico produzido sobre o impacto do diagnostico de PC para a familia?

Portanto, esse estudo tem como objetivo compreender a producéo cientifica sobre o
impacto do diagndstico de PC para a familia por meio de uma revisdo integrativa da

literatura (RIL), nos estudos dos Gltimos cinco anos.

METODOLOGIA
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Por tratar-se de um estudo exploratério descritivo, para o alcance do objetivo
proposto, selecionou-se como método a presente investigacdo a revisdo integrativa da
literatura, que propde uma sintese dos resultados das pesquisas empiricas e tedricas em que
os estudos foram analisados em relagdo aos seus objetivos, aparéncia e resultados e é
possivel chegar a conclus@es a respeito de gama enorme de conhecimentos. Sua construcao
permite a construcéo de uma analise ampla da literatura, contribuindo para discussdes sobre
métodos e resultados de pesquisa, assim como reflexdes sobre a realizacdo de futuras
pesquisas (SOUZA,; SILVA; CARVALHO, 2010).

A revisao integrativa determina o conhecimento atual sobre a tematica especifica, ja
que € conduzida de modo a identificar, avaliar e sintetizar resultados de estudos
independentes sobre 0 mesmo assunto, contribuindo, assim para uma possivel repercussao
benéfica na qualidade dos cuidados prestados ao paciente (SOUZA; SILVA; CARVALHO,
2010).

Para os autores supracitados, embora haja varia¢fes para a conducdo dos métodos
para o0 desenvolvimento de revisdes integrativas, existem padrdes a serem seguidos. Na
operacionalizagdo deste estudo, utilizamos seis etapas: selecdo de hipoteses ou questdes
norteadoras para a revisdo; selecdo dos estudos que serviram para compor a amostra;
definicdo das caracteristicas dos estudos; analise e interpretacdo dos resultados; e, relato da
revisdo.

Na intencéo de responder o questionamento proposto foi realizado um levantamento
de artigos no banco de dados Biblioteca de periddicos Scientific Electronic Library Online
(SciELO) e nas bases de dados de acesso gratuito como Pubmed/MEDLINE; CINAHL
EBSCO; LILACS Bireme. Essa busca foi realizada através dos seguintes descritores: 0s
descritores usados na Biblioteca de periodicos ScientificElectronic Library Online
(SciELO) e no LILACS Bireme seréo “paralisia cerebral”; “familia”; crianga” “diagndstico”
e nas demais bases de dados serdo “family”, “child”, “cerebral palsy”, separados pelo
operador booleano “AND”.

Optou-se pela base de dados eletrdnicos, acima, por entender que atingem a literatura
publicada acesso pode ser feito através de palavras chaves, de modo que palavras chaves
sdo as que se repetem no titulo, objetivo e questdo norteadora contidas no trabalho.

Souza (2010) afirma que, nesta etapa, delineiam-se os critérios de inclusdo e
exclusao dos estudos, bem como as estratégias utilizadas na busca dos estudos nas bases de
dados. Para selecionar a amostra da pesquisa, foram utilizados os seguintes critérios de

inclusdo: texto completo independente da abordagem metodoldgica, com exceg¢éo de artigos
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de revisdo e editoriais; disponivel nos idiomas portugués, espanhol e/ou inglés; referente
aos ultimos cinco anos (2015 a 2020) e sendo artigo, o tipo de documento, foram excluidos
artigos duplicados nas bases de dados, e que ndo correspondiam com 0s objetivos da
pesquisa. A coleta de dados foi realizada de fevereiro a maio de 2021 e os artigos foram
triados, primeiramente, pela leitura de titulos, do resumo e por fim, lidos na integra,
obedecendo aos critérios de elegibilidade estabelecidos.

Para a busca dos artigos utilizou-se as bases de dados: Literatura LatinoAmericana
e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), National Library of Medicine, EUA
(PubMed), Medical Literature Analysis and Retrieval System on-line (MEDLINE),
Scientific Electronic Library Online (SciELO).

A busca iniciou-se utilizando os descritores citados acima, o que resultou em 35
artigos, para eleger os artigos selecionados, foram aplicados os filtros, que teve como
critérios de inclusdo: texto completo na integra, artigos cientificos em lingua portuguesa e
inglesa, artigos na modalidade original, e que atenderam o0s objetivos da pesquisa. Como
critérios de exclusao dos estudos tivemos: artigos do tipo revisdo de literatura; estudos que
nédo atendessem o objetivo da pesquisa proposto, e artigos duplicados. Salientando que 0s
periodos dos artigos selecionados foram entre 2015 & 2020, ou seja, nos Ultimos cinco anos,
considerando a atualizacdo das evidéncias cientificas.

Apos a leitura minuciosa dos titulos, foi permitido a excluséo dos artigos por meio
dos critérios de inclusdo e exclusdo. A busca inicial totalizou 35 artigos, em que 30 artigos
foram excluidos, finalizando 05 artigos, os quais foram lidos na integra e selecionados para
compor a amostra de andlise

Para refinar os dados, os arquivos coletados foram selecionados e analisado com
base no enfoque do método qualitativo por meio da analise tematica de Minayo (2014), que

consiste nas etapas seguintes: ordenacdo dos dados, analise e classificacao.

RESULTADOS E DISCUSSOES

Neste trabalho, foram analisados 05 (cinco) artigos selecionados de acordo com 0s
critérios ja citados. Deles, 04 (quatro) tiveram seus dados provenientes da LILACS, e apenas
01 (um) da base Scielo.

Com relagdo aos periddicos os artigos foram publicados nos seguintes: Fisioterapia

em Movimento, Psicol. Estud. (Online), Rev. Pesqui.,Rev. bras. cién. salde, Fisioterapia
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em Movimento, Rev. cuba. satde publica. Quanto ao tipo de estudo, houve a predominancia
do estudo qualitativo totalizando 05 artigos.

No que diz respeito ao idioma de publicacdo, 04 artigos foram publicados
originalmente no idioma portugués e 01 no idioma espanhol e nenhum artigo foi publicado
no idioma inglés. Ja em relacdo ao ano de publicacdo destes, observou-se que a producao
da tematica ocorreu: nos anos de 2015 a 2020.

Quanto aos objetivos, todos os artigos atenderam adequadamente aos deste estudo e
foram apresentados de modo que facilitou a compreensdo. Dentre a amostra de artigos
analisada, verificou-se que todos discriminaram o método utilizado.

Sobre a esséncia do conteudo abordado e a producdo do conhecimento, foi
observado que 70% evidenciaram a percep¢do das maes em relacdo a PC, 20% sobre o
impacto do diagndstico para a familia e 10% referem a atuacdo do fisioterapeuta nesses

casos. Os dados extraidos destes artigos estdo expostos no quadro abaixo.

Tabela 01- Categorizacao dos estudos selecionados.

TITULO ANO BASE PERIODI PRINCIPAIS METODO
CcO ACHADOS

Paralisia cerebral: 2016  Scielo FisioterapiaOs fisioterapeutas devemEstudo

o significado da em trabalhar mais intensamente comqualitativo
fisioterapia na Moviment as mées que ndo aderem aos

visdo de maées 0 programas de tratamento em

cuidadoras casa. Devem tentar

identificar os motivos da ndo adesdo, orientar, aconselhar e auxiliar no esclarecimento de

duvidas e na resolucéo das dificuldades enfrentadas pelos cuidadores.
Percepcbes de 2020  Lilacs Rev. constatou-se que Inventario S ociodemogra
maes de Pesqui. apesar das fico
criangas  com dificuldades, as
paralisia maes
cerebral: um percebiam-se
olhar sobre o realizadas com a
passado e O construgdo dos
futuro intensos
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aprendizados

acerca dos
cuidados
exigidos na
paralisia
cerebral

Tornar-se mde de2020 Lilacs Psicol.

uma crianga com Estud.
paralisia (Online)
cerebral:

sentimentos

vivenciados

0 estudo traz aestudo qualitativo,
possibilidade defenomenoldgico/hermenéutico
reflexdo para os

profissionais de

salde a fim de

compreender

todo o processo

vivenciado pela

mée, auxiliando-

a nesta nova

situacédo

existencial,

compreendendo-

a nas fases que

compdem 0
processo de
adaptacéo a

condicdo de mae
de uma crianca
com paralisia

cerebral.
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grupo familiar
(UA)

Paralisia Cerebral:2015  Lilacs Rev.bras. Compreender a percepcdo dasEstudo

Impacto no Ciénc. mées cuidadorasfrent e a essasqualitativo,
Cotidiano Familiar salde adversidades é o primeiro passodescritivo
para que osprofissionais exploratdrio

de saude possam desenvolver acdes, comoas redes de apoio, por exemplo, que oferecam

suportepsicologico e social a essas mulheres

Fonte: Dados da Pesquisa 2021.

Segundo DOMENACH et al (2016), os pais tém que lidar com o impacto do
diagndstico de paralisia cerebral em suas concepgdes e expectativas de seu filho durante a
gravidez. Estes recriam uma nova realidade para a familia e levam a algumas mudancas em
suas vidas diarias. As reaces emocionais dos pais dessas criangas incluem luto, choque,
negacao, aceitacdo e adaptagdo ao novo realidade.

O cuidar da crianca com Paralisia Cerebral, os pais ultrapassam o cuidado numa
mera perspectiva biologicista, agregando muito mais do que as questdes fisioldgicas da
Paralisia Cerebral, compreendendo os significados dados a cada situacéo vivida ao longo da
existéncia (AFONSO et al 2020). A angustia gerada pelo processo de adaptagdo ao novo ser
faz com que a mae adquira estratégias de adaptagéo.

Para Heidegger (2012), a angustia revela o ser para o poder ser mais préprio, ou seja,

possibilita a liberdade de escolha, de escolher a si mesma e ressignificar sua existéncia,
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redimensionando e adquirindo uma nova maneira de ser e estar-no-mundo cuidando do filho
e responsabilizando-se por este ser.

A mae enfrenta dificuldades para cuidar da criancga por desconhecer as melhores
estratégias de cuidado. As novas necessidades contidas, no cotidiano familiar, promovem a
reestruturacdo das relacdes familiares, pois a condicdo da crianga exige dedicacdo integral
de um dos membros da familia, que, na maioria das vezes, ¢ a mde (BALTOR &DUPAS,
2013;SMEHA et al., 2017).

Nos casos de PC, o fisioterapeuta busca melhorar a aquisicdo das habilidades
funcionais da crianga com Paralisia Cerebral e, assim, sdo repassadas orientagdes
importantes sobre o tratamento para as maes, que muitas vezes, ndo sao seguidas. Por isso,
o fisioterapeuta deve atuar de forma mais intensiva nos casos de ndo adesdo ao tratamento
domiciliar, buscando identificar a causa da ndo realizacdo das atividades, orientando,
aconselhando, e oferecendo suporte para sanar davidas e dificuldades enfrentadas por essas
cuidadoras (DOMENACH et al 2016).

Nessa dimenséo, pode-se afirmar que o cuidado materno ao filho com necessidades
especiais é uma experiéncia unica e intransferivel. As emogdes e sentimentos vivenciados
com o nascimento desse filho sdo descritos pelas mdes com grande sofrimento, pela
intensidade dos cuidados (LIMA; CARDOSO; SILVA; 2016).

CONSIDERACOES FINAIS

Com este estudo, foi possivel observar que ha vérias pesquisas nas diversas areas
acerca do impacto diagnostico de PC para a familia, deixando em evidéncia a importancia
da temaética estudada, e foi observado que afeta diretamente no nucleo familiar, e um dos
sentimentos que mais foi citado nas pesquisas foi a angustia. Para os pais e familiares,
receber o diagnostico de que seu filho tem alguma deficiéncia é algo que abala a
instabilidade emocional, esse aspecto esta em evidéncia em todos os artigos que compde
esta pesquisa.

A crianga com Paralisia Cerebral tem resultados de uma lesdo do cérebro ou algum
desvio de desenvolvimento cerebral. A medida que essa crianca cresce e evolui, outros
fatores se associam com os efeitos da leséo e tendem a agravar as deficiéncias funcionais

ainda mais.
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Eixo teméatico 111

Tecnologias: Acessibilidades e biotecnologias nas Doencas Raras.

Na composigdo do Eixo Tematico Il1, concentra os aspectos relacionados a reflexdes e
discussfes para a apresentacdo de projetos relacionados a aplicabilidade de novas tecnologias nos
sistemas de inclusdo. Expondo o uso no ambito tecnoldgico de acordo com as mais diversas areas
de competéncia, direcionadas a mobilidade urbana, acessibilidades, mapeamento de dados,
realidade virtual, robética e biotecnologias.

A tecnologia ajuda a enfrentar os desafios dessas doencas por meio do fornecimento de
novas ferramentas para melhorar o seu diagnostico e tratamento, a exemplo das plataformas
genéticas de alto rendimento. O fato de a tecnologia poder garantir, ou pelo menos promover, 0
diagnostico precoce é fundamental para retardar o aparecimento dos sintomas ou tratar a doenga
desde o inicio, tornando-se um importante recurso para reduzir a morbidade dessas enfermidades.

O avanco da tecnologia desencadeou mudangas significativas em diferentes &mbitos da
vida da populagdo em geral, ndo sendo diferente no campo da neuroreabilitacdo, que vem
incorporando a tecnologia como complemento, como a exemplo da fisioterapia, por ser capaz de
gerar uma interagdo homem-maquina.

E inegavel que a tecnologia tem avangado rumo & promog&o de grandes beneficios na érea
de saude e é importante que os profissionais da area estejam sempre atualizados. As biotecnologias
junto com a bioinformatica, como a robética e uso da realidade virtual, vém avancando da
otimizacdo desta incluséo, confirmando também a importancia da inteligéncia artificial em
proporcionar grandes avangos na area de salde e diagndsticos, a fim de reduzir a incapacidade
causada por essas doencas, contribuir para a melhoria da qualidade de vida das pessoas com
doencas raras e melhorar o acesso aos servigos de saude e a informagéo.

Fazer parte desta divulgacéo cientifica é imensamente gratificante, uma vez que possibilita
a visibilidade e necessidade de empoderamento das pessoas com doengas raras. Para além, mostrar
a forca que o conhecimento em tecnologias tem para moldar o contexto atual e proporcionar
equidade social.

Dessa forma, os capitulos a seguir consistem em uma oportunidade para divulgar os
resultados das pesquisas, na area de acessibilidade, gerenciamento de dados, que se faz tdo
necessaria no contexto da informagao.

O Eixo Tematico Il (ET: Tecnologias: Acessibilidades e biotecnologias nas doencgas
raras) foi composto pela coordenadora Luciana Maria Martinez Vaz e a equipe Brunna
Hellen Saraiva Costa, Maria Betéania da Silva Cesério, Daniele ldalino Janebro, Roberta
Kelly Brito de Oliveira e Vanessa Carolina Francelino Veloso, a quem expressamos nossa
gratiddo por conduzirem as avaliacbes dos trabalhos realizando contribui¢es de acordo
com os aspectos cientificos para a exposicao e o debate dos trabalhos apresentados.

Prof? Luciana Maria Martinez Vaz

Presidente da Comissao Cientifica do
11l CONAMDRACON - 2023

286



CAPITULO 31

O SERVIGO SOCIAL NO ACOLHIMENTO A PESSOAS COM
DOENCAS RARAS

Jailma da Costa Batista®

Terezinha de Lisieux Pires de Andrade?

Edna Maria Gonzaga?

Maria do Socorro de Medeiros Morais?

tAssistente Social, Especialista em Doencgas Raras — UNIESP;

2Assistentes Sociais, profissionais do CRMDR e Especialistas em Doengas Raras —
UNIESP.

jailmassbatista@gmail.com

RESUMO: O presente estudo teve como objetivo geral relatar a experiéncia vivida como
assistente social no acolhimento e atendimento de pessoas diagnosticadas com doencas raras
e aos seus familiares, em uma instituicdo publica de satde no municipio de Jodo Pessoa, no
estado da Paraiba. No percurso metodoldgico foi utilizada a abordagem qualitativa, pesquisa
descritiva e relato de experiéncia. Os instrumentos foram a observagéo direta e o caderno
de campo. O referencial tedrico trilhou sobre as politicas publicas voltadas ao tema, o
contexto socioecondmico ao qual os usudrios estdo inseridos e a intervencao do/a assistente
social nesse ambito. Os resultados do estudo revelaram dificuldades no processo de
diagndstico e acesso aos tratamentos; auséncia de capacitacdo continuada para 0s
profissionais de saude sobre o tema; familiares com dificuldades para exercer o cuidado.
Conclui-se que as necessidades do/a usuario/a devem ser consideradas em sua totalidade, e
o/a assistente social precisa estar atento a essas demandas para definir o planejamento
voltado ao atendimento individual e coletivo, bem como, articular com as redes de servicos,
profissionais, familiares e usuarios/as, visando alcancar resultados satisfatérios e qualificar
a interveng&o profissional.

Palavras-Chave: trabalho social; doenca 6rfa; humanizacéo dos servigos; SUS.

INTRODUCAO

A Constituicdo Federal de 1988 (CF/1988) define que a saude é direito de todos e
dever do Estado e a integra ao sistema de Seguridade Social, formando o tripé saude,
previdéncia e assisténcia social, destinadas a assegurar os direitos humanos e sociais da
populacéo brasileira. A Lei n°8.080, de 19 de setembro de 1990, regula em todo o territdrio
nacional as acles e servigos de salde, visando a reducdo de riscos de doengas e outros
agravos.

Nessa direcao, as legislacfes de protecdo a vida e de promocao da saude, asseguram
as prerrogativas da Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doencas Raras no
ambito do Sistema Unico de Satde (SUS), instituida em 2014, com os objetivos de reduzir
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a mortalidade, contribuir para a reducdo da morbimortalidade e a melhoria da qualidade de
vida, por meio de a¢des de promocao, prevencdo, diagnéstico, tratamento oportuno, reducéo
de incapacidade e cuidados paliativos.

As doengas raras, também conhecidas como ‘doenca 6rfa’, sdo classificadas como
qualquer doenca que afeta pequena porcentagem da populacdo e € caracterizada pela
variedade de sinais e sintomas, além disso, estima-se que existem entre 6 a 8 mil doencas
raras no mundo e, para 95% delas, ndo ha tratamento especifico até 0 momento, restando
apenas os cuidados paliativos e os servicos de reabilitacdo (SOUZA et al. 2019).

De acordo com o Ministério da Saude (MS), cerca de 13 milhdes de brasileiros
vivem com essas enfermidades. Considera-se ainda que, as doencas raras sao complexas e
podem se apresentar de forma degenerativa e cronicamente incapacitantes, demandando
assim cuidados continuos e interdisciplinar em satde (Ministério da Sadde, 2022).

A interdisciplinaridade no trabalho em saude se constrdi a partir de um nivel
avancado de trocas e de cooperacdo, entre as diversas categorias profissionais que atuam
neste &mbito, e possui como condicdo elementar a socializagdo do conhecimento, linguagem
e conceitos das areas envolvidas (SILVA e MENDES, 2013).

Observa-se que para assegurar uma atencdo integral, continua e interdisciplinar em
salde, faz-se necessario fortalecer os processos de gestdo do cuidado e trabalho, bem como,
a humanizacdo das relacdes entre trabalhadores, usuarios/as e gestores na producdo do
cuidado em sadde.

Nesse sentido, a Politica Nacional de Humanizacdo (PNH), instituida pelo MS em
2013, busca pdr em pratica os principios do Sistema Unico de Sadde (SUS), no cotidiano
dos servicos, produzindo mudangas nos modos de gerir e cuidar. A PNH tem como
principios a transversalidade — em busca de reconhecer que as diferentes especialidades e
praticas de saude; a indissociabilidade entre atencdo e gestdo — pelo qual os processos de
decisdo e gestdo possam ser construidos de forma compartilhada; e o protagonismo,
corresponsabilidade e autonomia dos sujeitos coletivos — entendendo que as mudangas
acontecem com o reconhecimento e valorizacdo do papel de cada um (Ministério da Saude,
2013).

O advento da PNH resguardou o direito de acesso integral, universal e gratuito aos
servigos de saude e todo cidaddo brasileiro, bem como, a implementagdo de orientacdes
clinicas, éticas e politicas, que se traduzem em determinados arranjos de trabalho. Alguns
dos conceitos que sustentam essa politica, sdo: 0 Acolhimento — com o objetivo de subsidiar

a reacao entre sujeitos de direitos, equipes e servigos de salde; a Gestdo participativa e a
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cogestdo; a Ambiéncia; a Clinica ampliada e compartilhada; a Valorizagédo do trabalhador;
a Defesa dos direitos dos usuarios; como ferramentas transversais a politica de saude.

Desse modo, o cuidado a pessoa com doenca rara, perpassa pela inclusdo desse
publico em toda a rede de servicos do SUS, conforme suas necessidades especificas, e
caracteriza-se por reconhecer a importancia de implementar as respostas as questdes que
envolvem o processo de saude-doenca, considerando a complexidade do cuidado e a
viabilizacdo da continuidade da assisténcia em saude, em tempo e condi¢des oportunas para
o/a usuério/a.

No que se refere a totalidade do cuidado, é preciso dispor de uma equipe
multiprofissional em sadde, na qual o Servico Social seja uma das categorias profissionais
que compde a equipe, pois o/a assistente social tem entre as suas competéncias, 0
desenvolvimento de habilidades criticas e instrumentais que correspondem as dimensdes
tedrico-metodoldgicas, ético-politica e técnico-operativa do seu fazer profissional.

Em outras palavras, é a partir da articulacdo entre as competéncias e dimensoes
profissionais, que o/a assistente social pode contribuir com a efetivacdo dos direitos sociais
e a minimizacéo das expressdes da questdo social, presentes no processo de adoecimento,
considerando os determinantes e condicionantes de saude.

Conforme Viana et al (2023, p. 5), “o profissional de Servigo Social, inserido na area
de salde, vislumbra o atendimento integral a pessoa, como sujeito de direito, identificando
as suas demandas e necessidades socioassistenciais”. Para isso, hd trés importantes
instrumentos que norteiam a atuacao profissional: o Codigo de ética do/a Assistente Social
de 1993; a Lei de Regulamentacdo da Profissdo — Lei n°8.663/93; e as Diretrizes
Curriculares para o curso de Servi¢o Social, aprovada pela ABEPSS em 1996.

A problematizacdo desta pesquisa reside na constatacdo empirica em torno das
pessoas acometidas por algum tipo de doenca rara e de seus familiares/cuidadores, que
desconhecem sobre o0s tratamentos possiveis e disponiveis pelo SUS, seus direitos e a rede
de cuidado em salde. E para refletir sobre essa tematica, definimos a seguinte questao
norteadora: Quais as articulacdes do Servico Social para a efetivacdo do cuidado a pessoas
com doencas raras no ambito do SUS?

Assim, este trabalho tem como objetivo geral relatar a experencia vivida como
assistente social no acolhimento e atendimento as pessoas com doengas raras € Seus
familiares, em uma instituicdo publica de satide no municipio de Jodo Pessoa, capital do

estado da Paraiba, no ano de 2022.
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Pretendemos, com o desenvolver desta pesquisa, disseminar conhecimento sobre as
doencas raras, suas caracteristicas e necessidades, assim como, analisar politicas publicas
para efetivar o direito social e humano de acesso a assisténcia integral em salde, a partir da

atuacdo profissional do assistente social.
METODOLOGIA

Trata-se de uma pesquisa de campo, de natureza descritiva e qualitativa. Para
Minayo (2014, P. 57) “o método qualitativo € o que se aplica ao estudo da historia, das
relacGes, das representacfes, das crencas, das percepcdes, e das opinides, produtos das
interpretagdes que 0s humanos fazem a respeito de como vivem”.

Assim, foi utilizado a técnica de relato de experiéncia, com o objetivo de descrever
uma realidade vivida, que podera contribuir para a socializacdo do conhecimento sobre o
tema doengas raras.

Os procedimentos utilizados para o relato de experiéncia foram baseados na
observacao direta, registros diarios em caderno de campo e analise critica da situacdo. De
acordo com Severino (2007), a observacéo direta é todo procedimento que permite acesso
aos fendmenos estudados, assim como, o registro dos elementos observados, fazem parte
do processo investigativo da pesquisa.

Como local de estudo foi definido uma instituicdo de saude, voltada para o
atendimento especializado e de referéncia para a pessoa com doencas raras no municipio de
Jodo Pessoa/PB. As situacgdes e vivéncias ocorridas foram observadas pelas pesquisadoras
no periodo de abril a dezembro de 2022, e as analises do material observado foram
realizadas a luz do referencial critico dialético.

Este estudo, que é um relato de experiéncia, ndo foi submetido a avaliacdo do
Comité de Etica em Pesquisa, conforme determina a Resolugéo n°® 466, de 12 de dezembro
de 2012 e a Resolugdo n°® 540, de 7 de abril de 2016, ambas instituidas pelo Conselho
Nacional de Saude (CNS). Contudo, todas as informacdes aqui descritas, respeitaram 0s
preceitos éticos, conforme as resolugdes do CNS e as resolugdes que norteiam o exercicio

profissional do/da assistente social.

RELATO DE EXPERIENCIA

O tema desse estudo teve como motivacgdo as inimeras dificuldades relatadas por

pessoas e familiares com diagnostico de doenca rara, atendidos em uma institui¢ao de saude,
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referéncia para esse publico. O contexto histdrico e social da pesquisa pertence ao municipio
de Jodo Pessoa, que possui uma populacéo de estimada em 723 mil habitantes (IBGE, 2010).
As discussBes em torno do tema doencas raras ascendeu muito no Brasil e nas regionais de
salide com o aumento da demanda por atendimento, e atravées de organizagdes de grupos e
associagOes de familiares e pessoas acometidas por tais doencas, em busca de noticiar e
denunciar as dificuldades de salde, acessibilidade e socioassistenciais que estes enfrentam.

Em 2022, o Ministério da Saude, langou um documento que regulamenta e orienta
a Linha de Cuidados da Pessoa com Doencas Raras no SUS, no qual consta as caracteristicas
gerais das doencas raras, 0 ordenamento da politica publica integrada de assisténcia, a
estrutura da linha de cuidados e algumas informacdes sobre 0s servicos de referéncia ou de
atencdo especializada em doencas raras.

Nesse sentido, sdo consideradas carateristicas gerais das doencas raras 0s seguintes
elementos:

Doencas Raras sdo condicBes geralmente cronicas e de baixa frequéncia na
populacdo em geral; se apresentam, de modo geral, como condi¢bes progressivas,
degenerativas e incapacitantes; apresentam necessidades assistenciais complexas em termos
de diagndstico, tratamento ou acompanhamento; necessitam de cuidados continuos e a¢des
transversais, multidisciplinares e multiprofissionais; podem causar elevado sofrimento
clinico e psicossocial para os individuos e familias; constituem um grupo nimero e diverso
de condig@es de satide (MINISTERIO DA SAUDE, 2022).

O documento expressa ainda que as necessidades assistenciais das pessoas ou
familias acometidas por essas doencas sdo complexas em termos de diagndstico, tratamento
e acompanhamento, pois, em algumas situacdes, sdo doengas que demandam atendimento
médico e multiprofissional em vérias especialidades para que se chegue em um diagndstico
seguro, além de que, o tratamento pode ser considerado de custo elevado, tanto para as
familias quanto para o SUS.

A Politica Publica Integrada, instituida por meio da Portaria 199, de 30 de janeiro
de 2014, que regulamenta a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas
Raras no SUS, também integra esta politica a outras de abrangéncia transversal as redes
temaéticas prioritarias do SUS: Rede de Atencdo a Saude das Pessoas com Doencas Cronicas,
Rede de Cuidados da Saude da Pessoa com Deficiéncia, Rede de Atencéo as Urgéncias e
Emergéncias, Rede de Atencédo Psicossocial e Rede Cegonha.

A integracdo dessas Redes e a articulagdo transversal entre os servicos, permite

qualificar o cuidado em saude, buscando atender a totalidade das necessidades dos sinais e
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sintomas apresentados por pessoas com condicdes raras. A estrutura da linha de cuidados
voltada para a assisténcia a pessoa com doencas raras no SUS, segue a mesma légica das
demais redes de atendimento, com a disposi¢cdo de recursos para acOes de referéncia e
contrarreferéncia entre a Atencdo Primaria & Saude (APS) e a Atencdo Especializada a
Saude (AE).

Nessa perspectiva, 0s servicos especializados e de referéncia ao atendimento de

condicdes raras, estdo alocados na atencéo especializada a saude, no nivel secundario do

SUS, nos quais, constam o0s servi¢cos ambulatoriais, especializados, hospitalares e de
urgéncia e emergéncia. Até o inicio de 2022, existiam apenas 21 servicos de referéncia
habilitados pelo MS para o atendimento especializado em doengas raras, distribuidos em
todo o pais, além disso, os usuarios/as também contam com alguns servi¢cos de saude
disponibilizados em hospitais universitarios e por meio da Rede de Cuidados da Salude da
Pessoa com Deficiéncia (RCPD), no territério nacional (MINISTERIO DA SAUDE, 2022).

Seguindo a Idgica de cuidado em rede, e a necessidade do governo federal, estaduais
e municipais em promover assisténcia de forma sistémica e efetiva, outros servigos foram
inaugurados no pais com a finalidade de ampliar os atendimentos e 0 acesso a diagndsticos,
em tempo oportuno, e ao tratamento adequado.

Desse modo, no ano de 2022, foi inaugurado um Centro de Referéncia
Multiprofissional em Doencas Raras (CRMDR), no municipio de Jodo Pessoa, para o
fortalecimento da Rede e a promocdo da atencdo diagndstica e terapéutica especifica, para
as necessidades de salde regional.

O trabalho profissional, desenvolvido pela equipe interdisciplinar que compde este
servico, contribuiu bastante para uma atuacdo mais assertiva junto aos USUArios,
perpassando pelo incentivo ao controle social realizado através das organizacbes e
associacOes de usuarios/as e familiares acometidos por doenca rara, a exemplo da
Associacao Paraibana de Doencas Raras (ASPADOR), que tem um espago legitimo dentro
do CRMDR, para o acolhimento e orientagdes necessarias as familias.

As mobiliza¢bes sociais e as praticas educativas com as familias também s&o
exercidas pelo Servico Social na referida institui¢do. Para Abreu e Cardoso (2009), “a
funcdo pedagogica desempenhada pelo assistente social inscreve a préatica profissional no
campo das atividades educativas formadora de cultura”, ou seja, essa competéncia e
habilidade necessaria ao fazer profissional, destacam a inquestionavel relevancia dessa
articulagdo com os/as usuarios/as e familias, para a efetivacdo do direito a saude, através de

acoes refletidas realizadas junto aos conselhos de direitos.
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O acolhimento e 0 acompanhamento das demandas e necessidades de saude desse
publico, configuram-se como competéncias e habilidades a serem desenvolvidas pelo
profissional de Servico Social nesse espaco sécio-ocupacional, entendendo que na
configuracdo de trabalho estabelecida em equipe, cabe ao assistente social realizar as
mediacOes necessarias para contribuir com a qualidade dos servigos prestados, sendo o elo
entre 0s usuarios/as e os demais profissionais de saude que compGe a equipe.

Nesse sentido, observa-se, no cotidiano do trabalho, a responsabilidade e a
preocupacédo da equipe em garantir a exceléncia nos servicos prestados, ao criar e fortalecer
vinculos, dinamizar e democratizar o acesso as informacdes, assim como, assegurar direitos,
orientacdes e a promocdo da inclusdo social, com a finalidade de melhorar a qualidade de
vida de todos os envolvidos no cuidado a pessoa com doenca rara.

Ademais, durante o ano de 2022, foi possivel acompanhar a realidade dos/das
usuarios/as assistidos pelo CRMDR, e identificar o quanto foi relevante a atuacdo do
Servico Social para a viabilizacdo de direitos sociais e de acesso aos servicos de saude.
Foram realizadas visitas institucionais, com o objetivo de articular os diversos servicos da
Rede para o atendimento a esse publico, bem como, com a finalidade de socializar
conhecimentos sobre o tema e ampliar os servicos ofertados pela gestdo municipal e estadual
de saude.

Dentre as visitas institucionais realizadas, destaca-se a visita a um Centro de
Distribuicdo de Medicamentos de Custo Elevado, como os medicamentos 6rféos utilizados
pelos usuarios/as com condicdo rara de salde, na qual se deu com o objetivo de conhecer o
fluxo de dispensacdo de tais medicamentos, e para alinhar os processos de trabalho a fim de
viabilizar o acesso aos medicamentos de forma mais assertiva e com mais agilidade. Dito
isto, é relevante acrescentar que, apos algumas visitas e articulagcbes com os servigos da rede
de salde, foi possivel implantar uma base farmacéutica para a dispensacdo desses
medicamentos no proprio local de atendimento, o CRMDR, diminuindo assim as
fragilidades referentes ao acesso a essa assisténcia.

Outras acdes coletivas, ou individuais, foram desenvolvidas pelo setor de Servico
Social durante o periodo de 2022, que fortaleceram o0 processo de cuidado em salde, a
exemplo de iniciativas de capacitagdo continuada realizada com a equipe de salde para
discutir o tema doencas raras e levantar as necessidades de saude; grupo de acolhimento
realizado com os usuarios/as e familiares, para discutir sobre suas demandas, esclarecer

duvidas, realizar encaminhamentos e articulagdo com a rede de assisténcia; recepcao e
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acompanhamento de estudantes de graduacdo e residentes em saude, possibilitando o
exercicio da pesquisa-ensino-extensdo no servico e para a comunidade.

Desse modo, destaca-se que todas as acdes desenvolvidas pelo Servi¢o Social, e
pela equipe multiprofissional e interdisciplinar em salde, foram realizadas com o objetivo
de estimular a integracéo social e familiar dos usuario/a e de sua rede de apoio, fortalecer
as iniciativas de promoc¢do da autonomia e acompanhamento psicossocial, terapéutico e

clinico, possibilitando o exercicio de seus direitos civis e sociais.

CONCLUSAO

Os resultados da pesquisa evidenciam que as dificuldades enfrentadas pelos
usudrios/as e familiares acometidos por uma condicdo rara de salde sdo inUmeras, e
perpassam pelos processos de identificacdo de diagndstico, o desconhecimento dos
profissionais sobre o tema, a dificuldade de acesso a servigos de referéncias e as
especialidades médicas e multiprofissionais, bem como acesso a exames e medicamentos
de custo elevado.

O trabalho em salde e as experiéncias profissionais aqui relatadas, refletem o
esforgo da categoria profissional de Servigo Social em assegurar 0 acesso a direitos sociais
aos usuarios, bem como, o compromisso ético e politico em realizar uma atuacao critica,
que ultrapasse as dificuldades postas ao cotidiano profissional.

O acolhimento e acompanhamento das necessidades sociais e de saude dos
usuarios/as, realizado pelo Servico Social, contribui para a qualidade do servico prestado
por toda equipe de saude, uma vez que o/a assistente social torna-se um elo entre as pessoas
envolvidas no cuidado, a fim de facilitar a comunicacéo e possibilitar o conhecimento da
realidade social a qual o usuario/a esta inserido.

Por fim, a partir das experiéncias vivenciadas no Centro de Referéncia
Multiprofissional em Doengas Raras, identifica-se a necessidade de fomentar educagéo
continuada sobre o tema, e a producéo de conhecimento cientifico, considerando os saberes
técnicos e populares, a fim de que os profissionais de saude e de toda a rede de assisténcia
a esse publico, bem como a comunidade, os/as usuarios/as e familiares possam ter acesso

as informacdes necessérias ao cuidado em salide e a promocdo da qualidade de vida.
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RESUMO: A atrofia muscular espinhal € uma doenca rara, autossdmica neurodegenerativa
recessiva, que se caracteriza como a principal causa genética de mortalidade infantil no
mundo. Essa doenca é caracterizada por seus portadores apresentam a auséncia ou
deficiéncia de uma proteina responsavel pela manutencdo dos neurbnios: a proteina de
sobrevivéncia do neurénio motor (SMN). Essa auséncia ou deficiéncia ocasiona a morte
desses neurdnios, causando fraqueza muscular, perda progressiva de movimentos e até a
paralisia. Seu tratamento é de cunho multidisciplinar, no entanto em relacdo ao uso de
medicamentos, atualmente uma das alternativas terapéuticas mais importantes para essa
enfermidade é o Nusinersena. Assim, 0 objetivo desse trabalho foi investigar na literatura
nacional e internacional o papel do Nusinersena no tratamento de pacientes acometidos com
AME. Foi realizado um estudo com carater qualitativo, sendo realizada uma revisao
bibliografica utilizando as bases de dados Scielo, PubMed e Science Direct. Foram
utilizados o0s descritores: nusinersena, amiotrofia muscular espinhal, tratamento
medicamentoso.Foi possivel constatar que no critério de seguranca desse medicamento, ndo
foi observado complicagBes graves e que os familiares dos individuos acometidos com
AME apresentam uma percepcao positiva da melhora do quadro clinico desses pacientes
associado ao uso de nusinersena. Assim, nesse estudo foi possivel concluir que o
nusinersena € uma alternativa promissora para 0s pacientes acometidos com AME tipo I,
partindo do pressuposto que esse medicamento € uma das poucas alternativas terapéuticas
eficazes para essa enfermidade. Assim, foi possivel constatar que os pacientes que fizeram
uso desse medicamento obtiveram uma evolucédo positiva frente ao prognostico da AME.
Além disso, mostrando-se como um tratamento seguro, e por fim, que quando associado a
fisioterapia foi possivel constatar uma potencializacdo na diminui¢cdo da morbimortalidade
desses pacientes.

Palavras-chave: amiotrofia muscular espinhal; nusinersena; tratamento medicamentoso.

INTRODUCAO

A atrofia muscular espinhal (AME) é uma doenga rara, autossémica
neurodegenerativa recessiva, que se caracteriza como a principal causa genética de
mortalidade infantil no mundo (PRIOR; LEACH & FINANGER, 2020). Valendo ressaltar
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ainda que, de acordo com a Associacdo Brasileira de Amiotrofia Espinhal, no Brasil surgem
cerca de 300 novos casos de AME Tipo | anualmente (VERHAART et al., 2017).

Os neurbnios motores sdo as células que controlam as atividades musculares
essenciais como andar, engolir, falar e respirar. No entanto, pessoas acometidas com AME
apresentam a auséncia ou deficiéncia de uma proteina responsavel pela manutencao dos
neurdnios: a proteina de sobrevivéncia do neurénio motor (SMN). Essa auséncia ou
deficiéncia ocasiona a morte desses neurdnios, causando fraqueza muscular, perda
progressiva de movimentos e até a paralisia (PRIOR; LEACH & FINANGER, 2020).

A AME normalmente tem inicio na infancia, podendo ser dividida em quatro
subtipos principais (Quadro 1): Tipo | (doenca de Werdnig-Hoffmann, ou infantil
grave/aguda), tipo Il (infantil intermediaria/crénica), tipo Il (juvenil ou doenca de
Kugelberg-Welander) e tipo 1V (forma do adulto) (LALLY et al, 2017). A AME tipo | é a
forma mais prevalente e grave da doenca, pois ha pouca produgéo da proteina SMN. Cerca
de 50% dos lactentes vém a 6bito em torno dos 7 meses de vida e 95% chegam até 17 meses,
sendo a insuficiéncia respiratdria a causa habitual dessas mortes. A AME tipo Il apresenta
um quadro clinico mais brando, com inicio a partir dos 18 meses, sendo sua expectativa de
vida em média de 10 a 40 anos (FERNANDES et al., 2022).

A idade dos pacientes com AME Il pode variar bastante, quando sdo diagnosticados
até os 3 anos é classificada como llla, sendo posterior a essa idade, é classificada como Il1b.
A principal diferenca é que os pacientes com AME Illa s&o capazes de caminhar até os 20
anos de idade, ja aqueles com AME lllb sdo capazes de caminhar por toda a vida. Além
disso, a expectativa de vida nesses pacientes é indeterminada. A AME tipo 1V, segundo
alguns autores, € iniciada ap6s os 10 anos de idade, no entanto os sintomas podem surgir a
partir da segunda ou terceira década de vida. Vale ressaltar, que a sintomatologia clinica é
leve 0 que proporciona uma expectativa de vida normal (FERNANDES et al., 2022).

O tratamento dessa doenca é principalmente paliativo e preventivo, ou seja, 0S
pacientes com AME necessitam de varios cuidados durante toda a vida. Assim, a terapia é
sobretudo de cunho multidisciplinar, para garantir uma melhor qualidade de vida e
estacionamento do progresso da doenca. Com relagdo ao uso de medicamentos, atualmente
dispde-se de poucas opcdes, mas estudos estdo avancando para o desenvolvimento de novas
alternativas terapéuticas. No entanto, em dezembro de 2016 o Nusinersena foi o primeiro
medicamento a ser aprovado pela Food and Drug Administration para tratar a AME. A
Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria aprovou sua utilizagdo no Brasil no ano de 2017
(PECHMANN et al., 2018).
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OBJETIVO
Investigar na literatura nacional e internacional o papel do Nusinersena no

tratamento de pacientes acometidos com AME.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo com carater qualitativo, sendo realizada uma revisao
bibliografica utilizando as bases de dados Scielo, PubMed e Science Direct. Foram
utilizados o0s descritores: nusinersena, amiotrofia muscular espinhal, tratamento
medicamentoso.

Com relacgdo a inclusdo, optou-se por artigos na categoria original, disponibilizados
na integra, publicados nos idiomas portugués e inglés, com intervalo de tempo entre 2016 e
2022. Os dados coletados dos trabalhos possuiam descricbes quanto aos parametros de
seguranca e efetividade inerente ao uso de nusinersena para o tratamento da AME.

Os estudos que ndo descreviam suficientemente os dados, ou seja, nao
demonstravam as variaveis desejaveis para o estudo, além daquela cuja relagdo com o tema
desta revisdo bibliografica ndo era importante, foram excluidos. Juntamente, também foram

eliminados noticias, editoriais, comentarios e cartas de apresentacao.

REVISAO DA LITERATURA

O nusinersena é comercializado sob 0 nome de Spinraza®, sendo um medicamento
injetavel intratecal, administrado por puncdo lombar. Vale ressaltar que o valor de cada dose
desse medicamento custa em média R$ 319.878,46. Além disso, seu mecanismo de acdo é
resultante da sua ligacdo ao RNA mensageiro humano permitindo uma correta traducéo
dessa molécula e levando a producdo funcional da proteina SMN (SALES & SOLIANI,
2022).

De acordo com Pechmann et al (2018), os quais realizaram um estudo na Alemanha
com 0 objetivo de avaliar o tratamento com nusinersena para AME tipo |. Durante o
experimento foram avaliadas 61 criangas. As aplicagdes desse medicamento foram
realizadas nos dias 1, 15, 30, 60 e 180. Apos 6 meses de tratamento, os resultados obtidos
mostraram que 34,4% das criancas apresentaram respostas motoras. Em relacdo a
necessidade de suporte ventilatorio, 31,1% dessas ndo tinham nenhuma indicagéo, 9,8%

iniciaram a ventilagdo menos de 16 horas por dia, 6,6% necessitaram de ventilagdo mais de
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16 horas por dia e 4,9% foram traqueostomizadas. No critério de seguranca desse
medicamento, ndo foi observado complicagdes graves.

Realizou-se um estudo com o objetivo de fazer uma andlise comparativa das
habilidades motoras em um paciente com AME tipo I, antes e apds submissdo ao tratamento
de 5 doses de nusinersena. Foi possivel constatar que, ao longo do tratamento, o paciente
evoluiu positivamente, atestando assim a eficacia desse medicamento, pois houve a
aquisicdo e restauracdo de habilidades motoras pelo individuo (VASCONCELOS &
PEREIRA, 2019).

Castro et al (2020), realizaram um estudo com o objetivo de verificar o nivel de
percepcdo das familias de pacientes com AME sobre a eficicia do uso de nusinersena
associada a fisioterapia. Durante a realizacdo da pesquisa, foram avaliadas 114 familias,
dessas a maioria destacou que perceberam maiores avangos no tratamento com a fisioterapia
associada ao uso do medicamento. Assim, os familiares dos individuos acometidos com
AME apresentam uma percepc¢do positiva da melhora do quadro clinico associado ao uso

de nusinersena.

CONCLUSAO

O nusinersena é uma alternativa promissora para os pacientes acometidos com AME
tipo 1, partindo do pressuposto que esse medicamento € uma das poucas alternativas
terapéuticas eficazes para essa enfermidade. Assim, nesse estudo foi possivel constatar que
0s pacientes que fizeram uso desse medicamento obtiveram uma evolugéo positiva frente
ao progndstico da AME. Além disso, mostrando-se como um tratamento seguro, e por fim,
gue quando associado a fisioterapia foi possivel constatar uma potencializacdo na
diminuicdo da morbimortalidade desses pacientes. No entanto, é necessario avancar no

desenvolvimento de novas opgdes terapéuticas para tratamento desses pacientes.
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RESUMO: A Distrofia Muscular de Duchenne é uma doenca genética de carater recessivo
ligada ao cromossomo X, que acomete principalmente criancas, caracterizada pela auséncia
ou diminuicéo da distrofina, uma proteina de peso molecular de 427 kDa que tem papel
essencial na estabilidade das fibras musculares. Essa mutacao genética resulta em acentuada
ou completa auséncia da proteina distrofina, caracterizando-se clinicamente por
comprometimento da musculatura. O diagndstico é feito proximo aos 5 anos de idade, pois
é quando a crianca apresenta sintomas de fraqueza muscular que se tornam evidentes. Nao
existe cura para a Distrofia Muscular de Duchenne e o tratamento consiste em reducdo na
velocidade de progressao da doenca, e inclui a terapia celular, terapia genética e terapia
farmacoldgica. Os individuos acometidos pela Distrofia Muscular de Duchenne necessitam
de cuidados especiais que envolvem o acompanhamento neuromuscular, ortopédico,
respiratorio, gastrintestinal, cardioldgico, enddcrino e farmacoterapéutico, além de servigcos
de reabilitacdo com fonoaudidlogos, terapeutas ocupacionais, fisioterapeutas e suporte
psicossocial. E notavel a melhora na qualidade de vida do paciente quando condutas
fisioterapéuticas, como alongamentos, uso de Orteses e ajustes posturais, sdo utilizadas,
visto que proporcionam reducdo da dor, da tensdo muscular, além de melhora da
flexibilidade e reducdo dos gastos energéticos. O acompanhamento psicossocial deve ser
realizado tanto ao paciente como a sua familia, através de uma cobertura na assisténcia
social e psicolégica oferecida pelos servicos de saude, que contribuam para uma analise e
percepcao real da condicdo de saude do individuo a fim de garantir uma perspectiva de vida
mais positiva. Ademais, é indispensavel que o tratamento farmacoldgico atual, baseado no
uso de corticosteroides, inclua também uma equipe multidisciplinar composta por varios
profissionais que facilitem o cuidado integral e que proporcionem significativamente o
melhor progndstico no decurso da doenca.

Palavras-chave: distrofia muscular de duchenne; farmacoterapia da distrofia muscular de
duchenne; terapia multidisciplinar na distrofia muscular de Duchenne.

INTRODUCAO
A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) € uma doenga genética recessiva ligada

ao cromossomo X, mais frequente em criancas, caracterizada pela auséncia ou diminuigéo
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da distrofina, uma proteina responsavel pela preservacéo da fibra muscular (MENEZES, et
al, 2022).

O individuo acometido pela DMD apresenta um quadro de perda progressiva da
funcdo muscular, que evolui para limitagdo motora e complicagdes cardiorrespiratdrias que
levam a morte (ARAUJO et al., 2018). Estima-se que essa enfermidade afeta 1 a cada 3.500-
6.000 nascidos vivos do sexo masculino e 1 a cada 2.500 nascidos vivos do sexo feminino
(MENEZES, et al, 2022).

O diagndstico geralmente é feito proximo aos 5 anos de idade, quando a crianga
apresenta sintomas de fraqueza muscular mais evidentes, como atraso de aquisi¢do de
marcha, dificuldades em subir e descer escada, além de quedas frequentes (ORTEZ et al,
2019). Com o aumento da idade, ocorre cada vez mais a perda da mobilidade e da
funcionalidade do musculo, resultando na perda da qualidade de vida e uma dependéncia
fisica de terceiros no que tange a realizacdo de atividades fisicas diarias (DA SILVA
SANTOS, et al., 2018). Embora a DMD seja amplamente estudada, atualmente néo existe
cura para a doenca (MENEZES, et al, 2022).

Por ser uma doenca que até o presente momento nao tem cura, 0 paciente necessita
de cuidados especiais que requerem o acompanhamento de uma equipe multidisciplinar e
coordenada que inclui médicos, fisioterapeutas, farmacéuticos, enfermeiros,
fonoaudiologos, psicologos, assistentes sociais e terapeutas ocupacionais (KOVACS et al.,
2022).

OBJETIVO
Elucidar, através da literatura nacional e interacional, a terapia farmacoldgica e

multidisciplinar atual para a DMD.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo de carater exploratorio, realizada no més de outubro de 2022.
As bases eletronicas de dados exploradas a fim de obter artigos cientificos foram SciELO,
Pubmed e Lilacs. As publicacBes selecionadas foram nos idiomas portugués, inglés e
espanhol, com intervalo de tempo entre 2016 e 2022. Os descritores presentes nos titulos
e/ou resumos dos materiais utilizados foram: Distrofia Muscular de Duchenne,
Farmacoterapia da Distrofia Muscular de Duchenne, Terapia multidisciplinar na Distrofia

Muscular de Duchenne. Foram encontrados 126 trabalhos nas bases de dados mencionada.
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Destes, 72 foram excluidos pois ndo mostraram relacdo com o tema. Por fim, 20 trabalhos

foram escolhidos e introduzidos nessa revisdo através de uma analise cuidadosa.

REVISAO DA LITERATURA

A DMD é uma doenca neurodegenerativa muscular causada por mutagdes genéticas
recessivas ligadas ao cromossomo X (locusXp21) (MENEZES, et al, 2022). Esse gene é
responsavel por codificar a distrofina, uma proteina de peso molecular de 427 kDa que tem
papel essencial na estabilidade das fibras musculares durante os ciclos de contracdo e
relaxamento (DA SILVA et al, 2021). Logo, essa distrofinopatia genética resulta em
acentuada ou completa auséncia da proteina distrofina, caracterizando-se clinicamente por
comprometimento da musculatura e, laboratorialmente, por elevados niveis de creatina
quinase sérica (CPK), aspartato aminotransferase (AST) e alanina aminotransferase (ALT)
(Ortez et al, 2019).

O unico tratamento efetivo busca a reducéo na velocidade de progressdo da doenca,
e inclui a terapia celular, terapia genética e terapia farmacolégica (HOFFMAN et al., 2019;
FRAILE et al., 2022; MENEZES, et al, 2022). A terapia celular, ainda em estudo, consiste
na aplicagdo de células-tronco com a finalidade de repor as fibras musculares que se
degeneraram (HOFFMAN et al., 2019). A terapia genética se baseia na administracdo de
farmacos (eteplirsena, golodirsena, viltolarsena e ataluren), no qual a estratégia tenta
corrigir o gene defeituoso por meio do salto em éxons especificos que promovem a
codificacdo da distrofina (LIM et al., 2017; HEO, 2020; ROSHMI & YOKOTA, 2021).
Todavia, esse tratamento, que ainda se encontra em estudo, ndo reverte a perda do tecido
muscular, além de ter um alto custo de producéo e, consequentemente, ser de dificil acesso
a comunidade (FRAILE et al., 2022).

Atualmente a terapia farmacol6gica, que consiste no uso de corticosteroides, €
considerada a primeira linha terapéutica da DMD ja em uso para humanos, visto a extensao
sobre o conhecimento a respeito da classe de farmacos utilizados (MENEZES, et al, 2022).

Os individuos com DMD necessitam de cuidados especiais que envolvem desde o
acompanhamento farmacoterapéutico ao neuromuscular, ortopédico, respiratorio,
gastrintestinal, cardiologico, enddcrino, além de servicos de reabilitagdo com
fonoauditlogos, terapeutas ocupacionais, fisioterapeutas e suporte psicossocial (KOVACS
etal., 2022).

Nesse interim, o Consenso Brasileiro sobre a Distrofia Muscular de Duchenne

preconiza que € indispensavel a terapia medicamentosa bem como acompanhamento
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multidisciplinar, com o objetivo de desacelerar a perda da funcdo muscular, garantindo,
assim, uma maior e melhor qualidade de vida ao portador da DMD (ARAUJO et al., 2017;
ARAUJO et al., 2018).

Portanto, a abordagem coordenada e multidisciplinar constitui beneficio para o
paciente a fim de minimizar as complicaces primérias e secundarias que venham a surgir,
bem como, buscam preservar a mobilidade do paciente, proporcionando aumento da
longevidade (DELGADILLO & LIRA, 2020; MESSINA & VITA, 2018).

O tratamento da DMD tem evoluido consideravelmente nas Gltimas décadas através
de estudos em decurso, contudo ainda continua sendo totalmente sintomatico, no qual
segue-se orientado para a prevencdo de complicacdes precoces, cirurgias ortopédicas e
tratamento farmacoldgico, que se baseiam nas revisbes sistematicas da literatura, nas
discussdes de consenso estruturadas e de acordo com o0s especialistas da &rea
(KORINTHENBERG, 2018; ORTEZ, et al., 2019).

E notavel que as condutas fisioterapéuticas tém contribuido de forma significativa
na evolucao do paciente com DMD, visto que ocorre uma melhora na qualidade de vida do
paciente quando sdo feitas intervencGes como alongamentos, uso de Orteses e ajustes
posturais, que proporcionam reducdo da dor, da tensdo muscular, além de melhora da
flexibilidade e reducdo dos gastos energéticos (PRESLAK & NISHIYAMA, 2022).

Estudos descrevem e confirmam que o alongamento mantém a funcionalidade dos
membros inferiores do individuo portador de DMD, demonstrando que, tais intervencgdes
geram independéncia funcional e conforto para o paciente (CHOI et al., 2018).

Além disso, com a progressiva disfuncdo muscular, o individuo vai perdendo a
postura, que acaba acarretando escoliose, dificultando a eficacia respiratéria (PRESLAK &
NISHIYAMA, 2022). Portanto, o alinhamento postural adequado, evita compensagdes na
coluna vertebral, trazendo beneficios a melhora da respiracdo (PRESLAK & NISHIYAMA,
2022). Ademais, ressalta-se que a combinacgdo das condutas fisioterapéuticas associada a
técnicas de insuflacdo-exsuflagdo feitas com dispositivos mecénicos, fornecem novas
formas de tratamento otimizado para os pacientes com DMD associado a infec¢éo do trato
respiratorio inferiores, pois proporcionaram melhora mais rapida destes pacientes
(KOENIG et al., 2017).

Outrossim, se refere ao acompanhamento psicossocial ao paciente e a sua familia,
que deve ser realizado através de uma cobertura na assisténcia social e psicologica oferecida

pelos servicos de salde, que contribuam para uma analise e percepcdo real da condicdo de
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saude do individuo a fim de garantir uma perspectiva de vida mais positiva (ALMENDRO-
MARTINEZ et al., 2020; FREITAS et al., 2019).

Nesse sentido, entende-se que a DMD € uma doenca na qual a tendéncia é incapacitar
os individuos de exercer as fungdes basicas e fundamentais para a manutencdo da vida.
Portanto, o tratamento atual inclui a farmacoterapia com corticosteroides e,
indispensavelmente, a presenca de uma equipe multidisciplinar composta por varios
profissionais que facilitem o cuidado integral e que proporcionem significativamente o

melhor progndstico no decurso da doenca.

CONCLUSAO

Embora a DMD seja uma doenga neuromuscular irreversivel, é necessario um
gerenciamento multidisciplinar que tenha como foco principal as medidas preventivas com
intervencdes farmacoldgicas e ndo-farmacoldgicas com o objetivo de prolongar a sobrevida
desse paciente e, consequentemente, promover qualidade de vida através da promocéo geral

da saude.
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RESUMO: A Hemoglobinuria Paroxistica Noturna (HPN) é uma doenca rara de carater
genético que é ocasionada a partir de mutacdes que ocorrem nas células hematopoiéticas
nos genes que originam componentes de ancoragem para proteinas reguladoras da resposta
da acdo do sistema complemento. Acomete aproximadamente 1 a cada 1 milhdo de
individuos e tem como principais manifestacdes clinicas a hemolise e formac&o de trombos.
Entre os medicamentos utilizados na farmacoterapia da HPN esta o eculizumabe que é um
anticorpo monoclonal que atua interferindo no processo de ag¢ao do sistema complemento e
evitando a hemdlise. O presente estudo teve como objetivo relatar a experiéncia de
farmacéuticos no tratamento da HPN com o uso do eculizumabe. Trata-se de um estudo
descritivo do tipo relato de experiéncia sobre a vivéncia de farmacéuticos residentes acerca
do uso de eculizumabe na farmacoterapia de pacientes com hemoglobinuria paroxistica
noturna na farméacia do Centro de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras
(CRMDR). Nas vivéncias dos farmacéuticos residentes foram realizadas algumas atividades
inseridas no ciclo de assisténcia farmacéutica. Entre elas estiveram armazenamento,
controle de estoque, dispensacao, atencdo farmacéutica e educacdo em saude. Pode-se
concluir que a vivéncia foi produtiva para os residentes proporcionando conhecimento
acerca da farmacoterapia e dos processos envolvidos nas doengas raras mais
especificamente na HPN. Fortalecendo a pratica profissional no aspecto do atendimento ao
paciente com doengas raras.

Palavras-chave: hemoglobindria paroxistica noturna; farmacoterapia; anticorpo
monoclonal.

INTRODUCAO

A Hemoglobinuria Paroxistica Norturna (HPN) € uma doenca hematoldgica rara de
origem genética que acomete aproximadamente 1 a cada 1 milhdo de individuos, sem
predominancia em relacdo ao sexo. Apresentando-se de forma significativa por volta da
quarta década de vida (SILVA et al., 2020). A HPN e resultado de mutagdes que acometem
0 gene de sintese da proteina de ancoragem glicosilfosfatidilinositol A (PIGA) nas células
tronco que se diferenciam em células sanguineas. Essa alteragdo genética resulta na falta de
ancoragem nas hem@cias para proteinas fundamentais na inibigdo da atua¢do imunologica
do sistema complemento (glicoproteina CD59 e fator acelerador de decaimento do sistema
complemento CD55) e dessa forma ocasiona a lise das hemacias e favorece a formacéo de

processo trombéticos (BRODSKY, 2019).
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Entre principais manifestacdes clinicas da HPN estdo a anemia hemolitica, formacéo
de trombos e producéo celular da medula 6ssea comprometida (BRODSKY, 2021). Além
disso, os individuos com HPN podem ter como manifestacdo clinica dores abdominais,
dificuldade na degluticdo e disfuncao erétil (KULASEKARARAJ et al., 2021).

O diagnostico da HPN e sua classificacao séo realizados por meio da identificacdo
de antigenos associados a glicosilfosfatidilinositol nas células precursoras das células
sanguineas por meio do uso de anticorpos monoclonais por citometria de fluxo no sangue
da regido periférica. Ainda, podem ser realizada andlise das hemacias, avaliacdo de
biomarcadores envolvidos na hemolise e do estoque de ferro para melhor classificacdo das
caracteristicas da HPN (SAHIN et al., 2015).

Entre os medicamentos utilizados na farmacoterapia da HPN destaca-se o anticorpo
monoclonal eculizumabe. Esse medicamento atua interferindo na via de sinalizacdo e
ativagdo do sistema complemento inibindo a proteina C5 do complemento e evita sua
conversdo em Cba e C5h. Assim, o eculizumabe impede que a via de acdo do sistema
complemento prossiga e dé origem ao Complexo de Ataque a Membrana (MAC) e promova
a hemolise (Figura 1) (SOLIRIS®, 2022).

Figura 1. Via de sinalizacdo e ativacdo do sistema complemento com inibi¢do do

componente C5 pelo eculizumabe.
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Fonte: KULASEKARARAJ et al., 2021.

O eculizumabe é um medicamento de alto custo e foi inserido pela Comissdo
Nacional de Incorporagéo de Tecnologias no Sistema Unico de Satide (CONITEC) para o
tratamento da HPN no Sistema Unico de Sadde (SUS) em 2018 (BRASIL, 2018). O
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medicamento apresenta-se em solucgéo para diluicdo para administragao por via endovenosa
e deve ser infundido com base na prescricdo médica. O esquema posologico divide-se em
fase inicial e fase de manutencao. Sendo geralmente prescrito e administrado a cada 14 dias
(mais ou menos 2 dias) na fase de manutencdo do tratamento (SOLIRIS®, 2022).

Por se tratar de um anticorpo monoclonal de alto custo e com curto intervalo de
administracdo entre as infusdes de manutencédo do tratamento, o recebimento, administracdo
e pos administracdo do medicamento necessita de atencéo e cuidado. Nessa perspectiva, 0
presente estudo teve como objetivo relatar a experiéncia de farmacéuticos no tratamento da

HPN com o uso do eculizumabe.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de experiéncia sobre a vivéncia de
farmacéuticos residentes acerca do uso de eculizumabe na farmacoterapia de pacientes com
hemoglobindria paroxistica noturna na farmécia do Centro de Referéncia Multiprofissional
em Doencas Raras (CRMDR) que faz parte da rede de atencdo a saude municipal da
prefeitura municipal de Jodo Pessoa, localizado no bairro dos bancarios em Jodo Pessoa na
Paraiba. O CRMDR tem como foco atender pacientes com doencas raras residentes no
municipio de Jodo Pessoa.

A vivéncia dos residentes farmacéuticos se deu durante a realizacdo dos estagios
externos que realizaram como atividade em servico do Programa de Residéncia
Multiprofissional em Saude Hospitalar (RIMUSH) do Centro de Ciéncias da Saude da
Universidade Federal da Paraiba (CCS/UFPB) ao qual foram vinculados. Os estagios de
residéncia foram realizados entre os meses de abril a junho de 2022 e outubro de 2022 a
fevereiro 2023. Foi descrito no estudo a experiéncia dos farmacéuticos acerca do
atendimento aos pacientes com HPN que foram atendidos e realizaram infusdo do

medicamento eculizumabe no CRMDR.

RELATO DE EXPERIENCIA

O CRMDR é uma instituicdo de salde que presta cuidado multiprofissional aos
pacientes com doengas raras no municipio de Jodo Pessoa no estado da Paraiba. Entre os
pacientes atendidos estdo os portadores de HPN. O centro disp6e de atendimento de médicos
de diversas especialidades, farmacéuticos, fisioterapeutas, nutricionistas, enfermeiros,
assistentes sociais e outros profissionais. A maioria dos pacientes com HPN séo

acompanhados aproximadamente a cada quinze dias e recebe o atendimento
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multiprofissional que se fizer necessario na ocasido. Apos o0 atendimento, 0s pacientes que
ja sdo usuarios do medicamento eculizumabe e que tem o medicamento disponivel no
CRMDR passam pelo processo de infusdo do mesmo na sala de infusdo disponivel na
instituicao.

O centro dispde de uma farmacia que tem como objetivo prestar servico
especializado aos pacientes atendidos pela instituicdo. Esta sob a responsabilidade de uma
farmacéutica que durante o estagio dos residentes atuou como preceptora. Entre 0s servigos
realizados na farmécia estdo os que fazem parte da assisténcia farmacéutica e cuidado
farmacéutico. Por se tratar de uma farmécia com foco em doencas raras o primeiro passo
realizado foi o0 estudo e compreensdo das doencas mais prevalentes na institui¢do, entre as
quais estava a HPN. Apds o entendimento do processo da doenca e da farmacoterapia
existente, os residentes iniciaram as atividades especificas para o atendimento ao paciente.

Como citado anteriormente, o eculizumabe € um medicamento de alto custo e que
ja se encontra inserido no tratamento de pacientes de HPN atendidos pelo SUS. No caso da
maioria dos pacientes atendidos no centro, 0 medicamento é adquirido pelo Ministério da
Saude e enviado ao local onde o paciente é vinculado e realiza o tratamento. Nessa
perspectiva os farmacéuticos residentes vivenciaram o processo de recebimento dos
medicamentos enviados pelo MS. Na ocasido foram realizadas atividades de conferéncia
das notas enviadas avaliando datas de validade e a quantidade enviada e recebida. Apds a
verificacdo, os medicamentos seguiram para o processo de armazenamento e cadastro nas
planilhas de estoque, as quais controlam a dispensacdo para infusdo, o profissional
responsavel pelo procedimento, a data de validade dos medicamentos em estoque com
atualizacdo em cada data de infus&o.

O eculizumabe é um anticorpo monoclonal que necessita de armazenamento em
temperaturas frias entre 2 e 8 °C (SOLIRIS®, 2022). Assim, ap6s 0 armazenamento em
refrigerador, os farmacéuticos realizavam diariamente 0 acompanhamento da temperatura
de armazenamento dos medicamentos bem como da umidade relativa do ar.

Em dias de realizagdo de infusdo do eculizumabe, os farmacéuticos residentes com
supervisdo da preceptora, realizavam a dispensacdo da quantidade de medicamentos que
seriam utilizados na infusdo, por cada paciente, para os profissionais responsaveis pela
administracdo e acompanhamento do paciente. Visando a seguranga no uso e administragdo
do medicamento, elaboraram um material instrucional com informagGes importantes acerca
do eculizumabe para que fosse apresentado para os profissionais envolvidos no processo de

uso do medicamento. Ainda sobre o processo de infusdo, os farmacéuticos foram
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responsaveis pela conferéncia e dispensacdo dos materiais médico hospitalares necessarios
para abastecimento da sala de infusdo de medicamentos. Considerando o uso racional dos
materiais e avaliando 0s processos para possiveis ajustes e melhorias.

A atengdo farmacéutica estd entre as atribuicbes do farmacéutico e tem como
objetivo principal promover o uso racional de medicamentos com base em acgdes de
promocao, protecdo e recuperacdo da salde do paciente. Entre as acOes realizados podem
ser destacadas o acompanhamento farmacoterapéutico clinico e praticas de educacdo em
salde para o fortalecimento do uso seguro e eficaz de medicamentos (BRASIL, 2014).

Nesse sentido, os farmacéuticos residentes realizaram atendimento farmacéutico a
pacientes de HPN do centro. Na ocasido foi observado o processo de compreensdo do
paciente acerca da sua condi¢cdo de salde e do tratamento em questdo. Foram explicadas
questdes importantes referentes ao medicamento e a seguranca do seu uUso e quais Servicos
buscarem em situagOes de necessidade. Por se tratar de um medicamento que pode interferir
em alguns processos de defesa do sistema imunoldgico, os pacientes também foram
instruidos sobre o assunto e informados sobre a necessidade de buscar atendimento médico
quando necessario de acordo com as informagBes do fabricante do medicamento
(SOLIRIS®, 2022). Além disso, os farmacéuticos sanaram duvidas dos pacientes a respeito

de outros medicamentos e assuntos de salde em geral.

CONCLUSAO

Em virtude da atuacdo na utilizacdo do eculizumabe na farmacoterapia da HPN, foi
possivel concluir que acompanhar a utilizacdo desse medicamento proporcionou uma
vivéncia inovadora acerca de processos que envolvem a assisténcia farmacéutica e o
cuidado farmacéutico na infuséo e utilizacdo de anticorpos monoclonais nas doencas raras.
Ainda, a experiéncia proporcionou aos farmacéuticos residentes a oportunidade de adquirir
conhecimentos acerca da tematica em questdo e fortalecer a pratica profissional no aspecto

do cuidado aos pacientes com doengas raras.
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CAPITULO 35
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RESUMO: A Doenga da Urina do Xarope de Bordo (DXB) também conhecida por
Leucinose ou Cetoaciduria de Cadeia Ramificada foi descrita pela primeira vez em 1954,
sendo considerada um erro inato do metabolismo (EIM) de heranca autossémica recessiva,
causada por uma deficiéncia da enzima desidrogenase dos cetoacidos de cadeia ramificada
(BCKAD) que resulta no aumento dos aminoacidos leucina, isoleucina e valina no plasma
e de seus respectivos cetoacidos de cadeia ramificada na urina. Devido ao acimulo destes
metabdlitos, € desencadeado manifestagdes clinicas predominantemente de cunho
neurolégico, como o atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, comprometendo o
desenvolvimento adequado da crianga, além de letargia, dificuldade de succdo, crises
convulsivas, edema cerebral e urina com um odor adocicado, semelhante ao xarope de
bordo. O objetivo foi descrever a importancia da terapia nutricional na melhora clinica do
paciente com Doenca da Urina do Xarope de Bordo. Trata-se de uma revisao integrativa de
literatura, realizada no més de outubro de 2022, de natureza qualitativa e exploratoria, com
abordagem tedrica. Nesta revisdo foram consultadas as bases eletronicas de dados National
Library of Medicine (PubMed), ScienceDirect e Medical
LiteratureAnalysisandRetrievalSistem online (Medline), a partir do acesso pela Biblioteca
Virtual em Saude (BVS), utilizando os descritores: Maple syrup urine disease, Inborn Errors
Metabolism, Branched-Chain Amino Acidse nutrition. Foram incluidos artigos publicados
entre os anos de 2017 & 2022, disponibilizados na integra, sendo estudos originais. Os
critérios de exclusdo foram estudos que ndo abordavam a temaética abordada, estudos de
caso, aqueles com dados insuficientes, noticias, editoriais, comentarios, cartas de
apresentacdo, teses ou dissertacfes. Foram encontrados 684 estudos, dos quais apenas 6
artigos preencheram os critérios de inclusdo. Apds confirmacdo diagndstica da doencga no
processo de triagem neonatal, destaca-se a necessidade em aderir a uma terapia nutricional
baseada na restricdo dos BCAA, por meio de uma formula metabdlica especifica para a
DXB, garantindo uma oferta minima desses nutrientes ao longo da vida a fim de manter
seus niveis plasmaticos dentro dos intervalos de tratamento direcionados, principalmente a
leucina (100— 200 umol/L para bebés e criangas menores 5 anos e 100-300 umol/L para
maiores de 5 anos). E visto a importancia de fornecer calorias e macronutrientes adequados,
atendendo as recomendacdes especificas para cada faixa etaria, a fim de prevenir o
catabolismo e garantir o crescimento normal.

Palavras-chave: doenca da urina do xarope de bordo; leucinose; terapia nutricional.
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A Doenca da Urina do Xarope de Bordo (DXB) também conhecida por Leucinose
ou Cetoaciduria de Cadeia Ramificada foi descrita pela primeira vez em 1954, sendo
considerada um erro inato do metabolismo (EIM) de heranca autossémica recessiva,
causada por uma deficiéncia da enzima desidrogenase dos cetoacidos de cadeia ramificada
(BCKAD) que resulta no aumento dos amino&cidos leucina, isoleucina e valina no plasma
e de seus respectivos cetoacidos de cadeia ramificada na urina (BLACKBURN et al., 2017).
Devido ao acimulo destes metabdlitos, € desencadeado manifestacdes clinicas
predominantemente de cunho neurolégico, como o atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, comprometendo o desenvolvimento adequado da crianga, além de
letargia, dificuldade de succgdo, crises convulsivas, edema cerebral e urina com um odor
adocicado, semelhante ao xarope de bordo (PAULINO et al., 2022).

O tratamento tem como base o controle da ingestéo de alimentos fontes dos
aminoacidos de cadeia ramificada (BCAA) e assim manter os niveis desses aminoacidos
dentro dos valores seguros para prevenir o catabolismo ou piorar o quadro clinico da doenca.

Dessa forma, o acompanhamento nutricional € fundamental para promover o
crescimento e desenvolvimento adequado (HASSAN; GUPTA, 2022).

OBJETIVO
A presente revisdo teve como objetivo descrever a importancia da terapia nutricional

na melhora clinica do paciente com Doenga da Urina do Xarope de Bordo.

METODOLOGIA

Trata- se de uma revisao integrativa de literatura, realizada no més de outubro de
2022, de natureza qualitativa e exploratdria, com abordagem tedrica. Nesta revisao foram
consultadas as bases eletronicas de dados National Library of Medicine (PubMed), Science
Direct e Medical Literature Analysisand Retrieval Sistem online (Medline), a partir do
acesso pela Biblioteca

Virtual em Saude (BVS), utilizando os descritores: Maple syrup urine disease,
Inborn Errors Metabolism, Branched-Chain Amino Acidse nutrition. Foram incluidos
artigos publicados entre os anos de 2017 a 2022, disponibilizados na integra, sendo estudos
originais. Os critérios de exclusdo foram estudos que ndo abordavam a tematica abordada,
estudos de caso, aqueles com dados insuficientes, noticias, editoriais, comentarios, cartas

de apresentacdo, teses ou dissertagoes.
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RESULTADOS

Foram encontrados 684 estudos, dos quais apenas 6 artigos preencheram os critérios
de inclusdo. Os estudos retratam sobre a fisiopatologia da doenca, suas subdivisdes de
acordo com a gravidade dos sintomas e manifestacdo da patologia (classica, intermediario,
intermitente ou responsivo a tiamina, sendo a forma classica a mais grave, com
aparecimento dos sintomas no periodo neonatal), e 0 manejo clinico a ser adotado para
controle das repercussdes associadas a DXB (BLACKBURN et al., 2017; CASTRO-
HAMOY et al., 2017; HASSAN; GUPTA, 2022; PAULINO et al., 2022; STRAUSS et al.,
2020; STRAUSS; PUFFENBERGER; CARSON, 2020).

Apbs confirmacdo diagndstica da doencga no processo de triagem neonatal, destaca-
se a necessidade em aderir a uma terapia nutricional baseada na restricdo dos BCAA, por
meio de uma férmula metabdlica especifica para a DXB, garantindo uma oferta minima
desses nutrientes ao longo da vida a fim de manter seus niveis plasmaticos dentro dos
intervalos de tratamento direcionados, principalmente a leucina (100-200 pumol/L para
bebés e criangas menores 5 anos e 100-300 pumol/L para maiores de 5 anos) (PAULINO et
al., 2022; STRAUSS et al., 2020).

Ademais, o0s estudos evidenciam a necessidade de fornecer calorias e
macronutrientes adequados, atendendo as recomendacdes especificas para cada faixa etéria,
a fim de prevenir o catabolismo e garantir o crescimento normal.

Também evidenciam a importéncia da suplementacdo com isoleucina e valina (20-
120 mg/kg/dia cada) como forma de proteger o cérebro dos altos niveis de leucina, da
reposicdo de glutamina e alanina (150-400 mg/kg/dia cada) para normaliza¢do dos niveis
de neurotransmissores que se encontram diminuidos, bem como reforcam a necessidade de
efetuar um monitoramento clinico e bioquimico rigoroso para melhor manejo da patologia
(HASSAN; GUPTA, 2022; STRAUSS et al., 2020).

A terapia nutricional na DXB tem como objetivos promover o anabolismo, prevenir
0 catabolismo, favorecer o crescimento normal e ganho de peso, preservar a fungéo
intelectual, manter os niveis plasmaticos de BCAA dentro das faixas de tratamento
necessarias e avaliar a resposta a tiamina (HASSAN; GUPTA, 2022; PAULINO et al.,
2022).

Para os individuos graves na fase aguda recomenda-se um tratamento mais agressivo
que pode incluir a realizacdo de dialise ou hemodialise para remocdo dos BCAAs do
compartimento extracelular, como também a necessidade de um suporte nutricional

parenteral isolada (fornecendo aminoacidos, lipidios e/ou glicose livres de BCAA) ou em
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conjunto com a nutricdo enteral, quando necessaria, para atender as necessidades
energéticas nesses pacientes.

A terapia nutricional deve fornecer energia suficiente (até 150% do consumo normal
de energia), baseado em férmula metabolica isenta de BCAA e administracdo de fluidos
(até 150 mL/kg) (BLACKBURN et al., 2017; CASTRO-HAMOY et al., 2017; STRAUSS;
PUFFENBERGER; CARSON, 2020).

Em adicdo, sdo citadas na literatura outras opcles de tratamentos capazes de
proporcionar uma melhora clinica da DXB. A suplementagdo de tiamina (doses variando de
100-400 mg/kg/dia), em conjunto com a restricao dietética de BCAA, vem sendo pontuada
como uma estratégia eficaz na atenuacdo dos sintomas da DXB em individuos que
apresentam variantes patogénicas do gene BCKDHB (cetoacido desidrogenase de cadeia
ramificada E1 subunidade beta).

No entanto, os pacientes que apresentam a forma cléssica da doenc¢a ndo se mostram
responsivos a suplementacdo com tiamina. No que se refere ao transplante de figado,
consiste em um metodo capaz de restaurar 9-13% da atividade enzimatica do BCKAD,
contribuindo para uma reducdo nos episodios de descompensacdo metabolica e melhor
tolerdncia as dietas sem restricdo de BCAA e estabilidade nas concentracdes plasmaticas
dos mesmos, sendo considerada uma terapia eficaz a ser implementada em pacientes de
dificil manejo.

O transplante de figado néo reverte sequelas neuroldgicas pré-existentes, disfuncdo
cognitiva e doengas psiquiatricas, mas pode interromper a progressao do comprometimento
neurocognitivo e prevenir o edema cerebral com risco de vida associado a crise metabdlica
(HASSAN; GUPTA, 2022; STRAUSS; PUFFENBERGER; CARSON, 2020).

CONCLUSAO

Diante do exposto, é possivel constatar a importancia de um diagndstico precoce da
doenga, como forma de garantir melhores resultados no tratamento e evitar danos
neuroldgicos, o qual consiste em um manejo nutricional rigoroso, por meio da terapia
nutricional para o éxito do tratamento da patologia a curto e longo prazo, pois evita o
acimulo dos aminoacidos de cadeia ramificada, mantém o0s niveis adequados destes
aminoacidos no organismo, promove 0 anabolismo e o crescimento e desenvolvimento

adequado das criangas, fornecendo uma melhor qualidade de vida para estes pacientes.
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RESUMO: O teste do pezinho (TP) estd inserido no Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN), no qual possui carater preventivo e objetiva a identificacdo de distdrbios
metabdlicos que podem apresentar-se assintomaticos nos primeiros dias de vida da crianca.
A Doenca Falciforme (DF) é uma condicdo genética e hereditaria, decorrente de uma
mutacdo no gene da globina B, onde ocorre uma alteracdo no cromossomo 11 e ha
substituicdo de um nucleotideo timina por uma adenina, e por consequéncia é codificado o
aminoacido valina em vez do &cido glutdmico, assim é produzida a hemoglobina (Hb)
mutante. Desse modo, objetivou-se caracterizar a utilizacdo das terapias farmacoldgicas no
manejo da anemia falciforme. Utilizou-se uma reviséo integrativa de literatura, das bases de
dados PubMed, Science e Scielo, com aplicacdo dos descritores Doenca falciforme,
Doencas raras e Farmacoterapéutica. Com relagdo a inclusdo optou-se por artigos na
categoria original, disponibilizados na integra, publicados nos idiomas portugués, inglés e
espanhol, com corte temporal dos ultimos cinco anos. O tratamento ideal desta doenga rara
necessita ter propriedades analgésicas, prevenir crises vaso-oclusivas ou diminuir a
severidade e frequéncia delas, possuir minimos efeitos colaterais e ser efetivo para a maioria
dos pacientes. Até entdo, apenas trés farmacos, hidroxiureia, crizanlizumab e voxelotor,
atendem parte desses critérios e foram aprovados pelas agéncias regulamentadoras. Sendo
assim, frente a poucas alternativas farmacoldgicas existentes no tratamento da anemia
falciforme, o desenvolvimento de novas alternativas terapéuticas representam um grande
avanco, sendo necessario a conclusdo dos estudos clinicos para que estejam disponiveis no
mercado, novos tratamentos seguros e eficazes direcionadas nas diferentes vias complexas
da fisiopatologia da anemia falciforme.

Palavras-chave: doenca falciforme; doencas raras; farmacoterapéutica.

INTRODUCAO

O teste do pezinho (TP) faz parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal
(PNTN), no qual possui carater preventivo e objetiva a identificacdo de distlrbios
metabolicos que podem apresentar-se assintomaticos nos primeiros dias de vida do bebé.
As doencas triadas previamente atraves do teste podem ser tratadas com sucesso. Porém,
algumas delas, quando ndo sdo diagnosticadas precocemente, podem levar a sequelas e até
mesmo o Obito. Dessa forma, realizado o diagnostico precoce afeta em um bom prognéstico
e na melhoria da qualidade dos individuos afetados (BRASIL, 2001).
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Cerca de 2,4 milhdes de recém-nascidos sdo triados anualmente no PNTN, as
doencas que podem ser detectadas sdo fenilcetoniria, hipotireoidismo congénito,
hemoglobinopatias, fibrose cistica, galactosemia, toxoplasmose congénita, deficiéncia de
glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD), leucinose, hiperplasia adrenal congénita,
deficiéncia de biotinidase e doenca falciforme (BRASIL, 2019).

A Doenca Falciforme (DF) é uma condicdo genética e hereditaria, decorrente de uma
mutacdo no gene da globina B, onde ocorre uma alteragdo no cromossomo 11 e ha
substituicdo de um nucleotideo timina por uma adenina, e por consequéncia é codificado o
aminoacido valina em vez do &cido glutamico, assim é produzida a hemoglobina (Hb)
mutante. Caso a mutacao se apresente em homozigose, determinara a anemia falciforme,
mas se a mutacdo ocorrer em heterozigose, o paciente apresentara o tragco falcémico, mas
ndo tera manifestacdes clinicas (BRASIL, 2012).

Anemia falciforme ¢ um grupo de distlrbios que se caracteriza por apresentar
anormalidade de hemoglobina dos globulos vermelhos, devido a uma polimerizacdo da
hemoglobina S na auséncia de oxigénio alterando a forma eritrocitaria, perdendo seu
formato biconcavo para uma estrutura rigida no formato de uma ‘foice’, que sdo destruidas
precocemente. O paciente apresenta manifestacdes clinicas como inflamacdo, hemolise
celular, fenbBmenos vaso-oclusivos e injuria endotelial, com isquemia e danos progressivos
a maioria dos 6rgdos vitais (SOARES et al., 2017).

O tratamento da anemia falciforme é complexo e se baseia no controle das crises
agudas por meio de analgésicos nao-opioides, anti-inflamatorios ndo-esteroidais (AINES) e
em casos mais graves, 0 uso de opioides sintéticos. Nas manifestacdes cronicas em que ha
a presenca de hemolise e vaso-oclusdo € feito medidas profilaticas para minimizar a
morbidade do paciente, incluindo profilaxia antibiética com penicilina sintética contra
estafilococos, estreptococos e pneumococos, tratamento adjuvante como uso de &cido
folico, transfusdo sanguinea e utilizacio de hidroxiureia (FERREIRA; GOUVEA, 2018).

Sendo assim, ha uma busca continua na elucidacdo do mecanismo molecular dos
eventos fisiopatoldgicos da anemia falciforme e com isso acredita-se no potencial de novas
terapias celulares e moleculares curativas direcionadas a multiplas vias na fisiopatogenia da

doenca.

OBJETIVO
Caracterizar a utilizacdo das terapias farmacoldgicas no manejo da anemia

falciforme.
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METODOLOGIA

Utilizou-se uma revisao integrativa de literatura, das bases de dados PubMed,
Science e Scielo, com aplicacdo dos descritores Doenca falciforme, Doengas raras e
Farmacoterapéutica, visando responder a pergunta norteadora do trabalho. Com base nos
critérios de inclusdo e exclusdo, foram selecionados dos ultimos cinco anos para elaboragédo
do trabalho.

REVISAO DA LITERATURA

As farmacoterapias existentes no tratamento de suporte da anemia falciforme muda
pouco a fisiopatologia e o curso da doenca retardando a progressdo da doenca e
minimizando a morbimortalidade, nesse sentido, avangos recentes levantam perspectivas de
tratamento melhorado com diferentes mecanismos de agdo (SOARES et al., 2017).

O tratamento ideal desta doenca rara necessita ter propriedades analgeésicas, prevenir
crises vaso-oclusivas ou diminuir a severidade e frequéncia delas, possuir minimos efeitos
colaterais e ser efetivo para a maioria dos pacientes. Até entdo, apenas trés farmacos
atendem parte desses critérios e foram aprovados pela Agéncia Nacional de Vigilancia
Sanitéaria (ANVISA) e Foodand Drug Administration (FDA): hidroxiureia, crizanlizumab e
voxelotor (BALLAS, 2020).

A terapia medicamentosa utilizada no Brasil para anemia falciforme é a hidroxiureia,
um agente quimioterapico especifico que age aumentando a concentracdo de HbF,
reduzindo os niveis de HbS e, diminuindo a polimerizacdo da hemoglobina,
consequentemente reduzindo o processo inflamatorio, falcizacdo de hemécias e vaso-
oclusdo. Contudo, nem todos 0s pacientes sdo responsivos ao tratamento, uma vez que
existem distintos grupos étnicos e graus de severidade (SOARES et al., 2017).

As tecnologias recentes para o tratamento da doenca falciforme estdo associadas a
boa tolerabilidade apesar da alta incidéncia de eventos adversos. Seus beneficios clinicos
relacionam-se a diminui¢do de crises de dor e aumento dos niveis de hemoglobina. O
crizanlizumabe é um anticorpo monoclonal humanizado seletivo de imunoglobina do tipo
G2 kappa que promove a reducéo relevante da frequéncia de doencas oclusivas relacionados
a célula falciforme comparado ao placebo e foi associada a uma baixa incidéncia de eventos
adversos (BRASIL, 2022).

O voxelotor age inibindo a polimerizagdo da HbS e exerce sua acdo ligando-se ao

terminal de amino&cidos de ambas as cadeias a da Hb. A eficacia e a seguranca foram
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avaliadas em um estudo multicéntrico randomizado, baseada na taxa de resposta de Hb
definida como um aumento de Hb de >1 g/dL desde o inicio até a semana 24 em pacientes
tratados com 1.500 mg versus placebo (BALLAS, 2020).

Além das terapias citadas, é aprovado pela FDA o tratamento com o aminoécido L-
glutamina em que é utilizado na sintese de proteinas e age no aumento potencial redox da
nicotinamida adenina dinucleotideo (NAD) e reduz a adesividade dos eritrocitos
falciformes. Um estudo multicéntrico de Fase 11l de suplementacdo de Lglutamina em 230
criancas para prevenir crises agudas, mostrou que a mediana do numero de crises de dor ao
longo do tratamento foi menor entre aqueles que receberam terapia oral com L-glutamina,
administrada isoladamente ou com hidroxiureia, do que entre aqueles que receberam
placebo (NIIHARA, 2018).

Ha também as terapias génicas que tém mostrado resultados promissores, porém,
ainda seguem em estudos e sem registro nas agéncias regulamentadoras. Em relagdo a cura
da doenca se dé apenas por transplante de células tronco hematopoéticas. Entretanto, apenas
25% dos casos apresentam doadores compativeis (NIIHARA, 2018).

CONCLUSAO

Diante de poucas alternativas farmacoldgicas no tratamento da anemia falciforme, a
aprovacdo de novas alternativas terapéuticas sdo necessarias e representam um grande
avanco no tratamento da anemia falciforme. Assim, é necessario a concluséo dos estudos
clinicos afim de assegurar seguranca e eficacia direcionadas nas diferentes vias complexas

da fisiopatologia da anemia falciforme.
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RESUMO: A doenca Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) possui etiologia genética,
consiste em uma condicdo clinica degenerativa que acarreta incapacidade motora, risco
eminente de dbito e que demanda cuidados assistenciais de saude permanentes para
manutencdo da vida como em situacfes nas quais se faz necessario uso de ventilagdo
mecanica. Contudo na atualidade a ciéncia dispde de alternativas farmacoldgicas que atuam
de forma a regredir o quadro clinico dos individuos acometidos, consequentemente
melhorando qualidade de vida dos mesmos e diminuindo onerosos gastos relacionados a
cuidados em salde. Nesse sentido, o presente trabalho buscou realizar uma revisao literaria
gue teve como objetivo expor informacGes acerca da Distrofia Muscular de Duchenne e a
utilizacdo do Atalureno, registrado junto a drgdos reguladores com nome comercial
Translarnad em portadores da DMD. Com esse propdsito utilizou-se bases de dados tais
como PubMed, Scielo, Google Académico e Biblioteca Virtual em Salde para a obtencgédo
de artigos recentes e com relevancia cientifica. Como resultado se obteve fortes indicios que
0 Atalureno, que atua favorecendo a traducéo genética ribossémica que resulta na producéo
da proteina distrofina, resultando na preservacdo muscular esquelética e consequente
melhoria do quadro clinico dos individuos submetidos a essa alternativa terapéutica. Apesar
de ainda se tratar de uma novidade farmacoldgicas, pesquisas cientificas evidenciam que o
Atalureno possui beneficios que sobrepde o risco quando comparado a individuos nédo
tratados. Desse modo faz-se necessario maior investimento na area de pesquisa cientifica
para que seja possivel a investigacdo da administracdo de drogas tais como o Atalureno em
um publico mais abrangente e proporcionando melhores desfechos em portadores da DMD
respeitando parametros de seguranca e eficacia.

Palavras-chave: distrofia muscular de Duchenne; farmacoterapia; genética.

INTRODUCAO
A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), é uma doenca neuromuscular genética
grave progressiva que ocasiona dificuldades de movimento e, eventualmente, a necessidade
de ventilagdo assistida e morte prematura. A doenga é causada por mutacGes no gene que
codifica a distrofina. Mdsculos sem distrofina sdo mais sensiveis a danos, resultando em
perda progressiva de tecido e fun¢do muscular, além de cardiomiopatia (DUAN et al. 2021).
O manejo da doenca procura abordar os mais variados aspectos envolvidos do
organismo. Nesse sentido, varias terapias que visam a restauracao da proteina distrofina ou
que tratem de outras patologias secundarias a doenca estdo em desenvolvimento clinico.

Uma das linhas de tratamento para a doenca de Duchenne € 0 uso do medicamento cujo
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principio ativo é o Atalureno, comercialmente conhecido como Translarna®. Esse
medicamento auxilia na producdo de distrofina melhorando e, consequentemente,

melhorando o funcionamento dos muasculos (PTS Therapeutics International Ltda, 2023).

OBJETIVO
Descrever com base na literatura a Distrofia Muscular de Duchenne e a utilizacdo
do medicamento Translarna® (Atalureno) no tratamento de pacientes acometidos por esta

doenca.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo de revisao de literatura do tipo narrativa acerca da utilizacdo
do medicamento Translarna® (Atalureno) para o tratamento da Distrofia Muscular de
Duchenne. Para o desenvolvimento do presente estudo foram utilizadas as bases de dados
PubMed, Scielo, Google Académico e Biblioteca Virtual em Saude. Para a busca dos
materiais cientificos a serem consultados foram utilizados os descritores: Distrofia Muscular
de Duchenne, Translarna e Atalureno.

Para o estudo foram utilizadas produc@es cientificas priorizando as que foram
produzidas nos Gltimos 5 anos considerando a analise da adequacéo do titulo, resumo e tema

proposto.

REVISAO DA LITERATURA

A DMD ¢é uma doenca neuromuscular de origem genética que é ocasionada por
mutacdes no gene que origina a proteina distrofina e que esta associado ao cromossomo X.
E uma doenga rara que acomete 1 em cada 3.600 a 5.000 individuos nascidos vivos, sendo
mais incidente em individuos do sexo masculino (BROGNA et al., 2021). O sexo feminino
também pode ser acometido pela doenca, mas em uma propor¢do extremamente inferior e
com manifestacBes clinicas leves (BAZALAR-MONTOYA, 2020; SILVA, 2020). A
prevaléncia da doenca € de 3 casos para cada 100 mil pessoas. No Brasil, séo
aproximadamente 700 novos casos da doenga a cada ano (CASA HUNTER, 2023).

A distrofina é uma proteina da célula muscular fundamental para manter a estrutura
da membrana das células que compdem o muasculo por meio da estruturagdo no
citoesqueleto (Figura 1). Em associacdo ao complexo de glicoproteinas presente na
membrana da célula, a distrofina atua realizando o processo de estabilizacdo estrutural

durante as contragdes da musculatura. Na auséncia de proteinas distrofinas funcionantes, a
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célula muscular sofre processos de degeneracao provocados pela degradacdo da membrana
plasmatica que é resultado da contracdo exacerbada ocasionada pela falta de acdo da
distrofina. Além disso, ha processos fibroticos e de armazenamento inadequado de gordura
na célula muscular (KUMMAR; ABBAS; ASTER, 2013; TOMINARI; AOKI, 2022).

Figura 1. Célula muscular com presenca da proteina distrofina associada ao citoesqueleto e

a membrana citoplasmatica.
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Fonte: Steve Graepel

Na maioria dos casos de DMD a alteracdo na producdo da proteina distrofina se da
por meio de mutagdes no gene DMD (Dystrophin) que se encontra no cromossomo Xp21.2
que possui 79 sequéncias codificantes. As mutacGes ocorridas podem ser classificadas em
trés tipos: delecdo, duplicacdo ou mutacdo sem sentido. Sendo na maioria dos casos
provocada por mutacgdes do tipo delecdo de sequéncias do material genético (HOFFMAN;
BROWN; KUNKEL, 1987; PICHAVANT et al., 2011).

Figura 2. Tipos de mutacdes que podem acontecer no material genético.
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Devido a auséncia da proteina distrofina, a ligacdo entre o citoesqueleto e a matriz
extracelular é destruida, resultando em comprometimento grave da forca muscular, da
flexibilidade e da estabilidade das fibras musculares. Como consequéncia ocorre a perda
muscular progressiva e a morte prematura em pacientes com essa doenca. Atualmente ndo
ha cura para a DMD e, apesar dos cuidados, os pacientes ficam restritos a uma cadeira de
rodas e geralmente sucumbem a complicagdes cardiacas ou respiratorias por volta dos 20
anos de idade (GUIRAUD, et al 2015).

A degeneracdo das células musculares promove o aparecimento de diversas
manifestagdes clinicas no individuo tais como: fraqueza muscular, dificuldade de
deambulacdo, problemas respiratérios ocasionados pelo comprometimento muscular,
problemas cardiacos, entre outros (NASCIMENTO, 2019; NAARDING, 2021).

Por se tratar de uma doenca degenerativa 0s sintomas tendem a serem progressivos
e na maioria dos casos de DMD os pacientes ao atingirem a idade aproximada entre 09 e 12
anos apresentam agravo na deambulagdo e se tornam dependentes de cadeira de rodas,
podendo sofrer ainda mais agravos como, por exemplo, problemas 0sseos e articulares
(RYDER, 2017).

Por ser progressiva, a DMD resulta em 6bito na maioria dos casos e estes sdo
principalmente ocasionados pela condicdo respiratoria para a qual o paciente progride e
também devido aos problemas cardiacos ocasionados pela doenca. Sendo o agravamento
respiratdrio e a situacdo cardiaca responsaveis pelo primeiro e segundo lugar na causa dos
obitos nos individuos, respectivamente (PRANDYA, 2019; DHARGAVE, 2021).

Devido a progressdo dos agravos, é importante que o diagnostico seja realizado o

mais breve possivel. O mesmo ¢ feito a partir de um conjunto de acGes, entre elas estdo a
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avaliacdo da condicéo clinica do paciente que apresenta o funcionamento da musculatura
comprometido e a analise da presenca de biomarcadores séricos tais como creatinoquinases
e transaminases. O diagndstico é estabelecido por meio de exame do material genético do
sangue ou da saliva, verificando-se a presenca de muta¢6es no gene DMD. Além disso,
outro exame que pode ser realizado é a bidpsia das células da musculatura em associagdo
ao exame genético (BALTAZAR et al., 2019; KEUFFER et al., 2021).

O maior desafio relacionado a Distrofia Muscular de Duchenne é a necessidade de
desenvolver estratégias que sejam seguras e que atuem a nivel sistémico para que todos 0s
masculos, incluindo membros, musculos respiratérios e cardiacos, sejam alvo do
tratamento. Neste sentido, alguns ensaios clinicos foram desenvolvidos com o intuito de
visar ou compensar o defeito primario dessa doenca (GUIRAUD, et al 2015).

Mediante os tipos de mutacgdo, vérias estratégias visando a restauragdo da distrofina
vem sendo propostas ao longo dos anos e estdo atualmente sob investigacdo. A leitura do
cddon de parada utiliza certas drogas ou produtos quimicos para induzir seletivamente a
leitura ribossdémica de cédons. Com base nos tipos de mutacgdo, as estratégias de tratamento
genético para a doenga que foram propostas anos atras e que estdo atualmente sob
investigacdo cursam em atacar as mutacOes genéticas sobre varios aspectos (CHENGMEI
et al. 2020).

Dentre elas estdo a utilizacdo de substancias que interfiram na leitura do c6don de
parada, para induzir seletivamente a leitura ribossémica de cddons de parada prematuros,
abordagens direcionada aos éxons para produzir uma versao mais curta, mas funcional, da
distrofina, terapia génica mediada por vetor para fornecer o gene funcional para células que
ndo possuem a proteina distrofina e edicdo de genes mediada por CRISPR/Cas9. Outras
terapias combinam a edicdo do gene CRISPR/Cas9 com terapia celular para obter efeitos
terapéuticos mais proeminentes e permanentes para 0s portadores dessa distrofia
(CHENGMEI et al. 2020).

Cerca de 10-15% dos pacientes com DMD tém a doenca devido a uma mutacao sem
sentido no gene DMD. Uma mutagdo sem sentido que resulta em um cdédon de parada
prematuro na regido de codificacdo da proteina do mRNA. Quando um codon de parada
prematuro esta presente, a traducdo ribossémica do mRNA é interrompida antes que uma
proteina funcional completa seja gerada. A proteina truncada resultante é instavel e
rapidamente degradada, levando a auséncia tipica de distrofina em bidpsias musculares de
pacientes (MCDONALD, et al, 2022).
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Neste sentido, foi desenvolvido o Atalureno, que é uma pequena molécula que foi
projetada para permitir que o ribossomo leia um codon de parada prematuro no mRNA para
que a traducdo se dé normalmente, embora com eficiéncia reduzida, resultando assim na
producdo de uma proteina distrofina completa (Figura 3). Ao restaurar a producdo de
distrofina, o tratamento com Atalureno promove a preservacdo da massa muscular e
prolonga a funcdo em pacientes com DMD (WELCH, et al, 2007).

Figura 3. Mecanismo de acdo do medicamento Atalureno na sintese da proteina distrofina.
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Fonte: KRUK; RASKIN; FERRARI. 2015.

Atalureno € indicado para o tratamento de DMD em pacientes pediatricos com pelo
menos 2 anos de idade em estados membros da Unido Europeia, Bielorrussia, Brasil,
GréBretanha, Irlanda do Norte, Islandia, Israel, Cazaquistdo, Liechtenstein, Noruega, na
Republica da Coréia e na Russia, ou com pelo menos 5 anos de idade no Chile e na Ucrania
(sob registro estadual especial na Ucrania). No Brasil, a indicagdo é restrita a pacientes
pediatricos do sexo masculino que tenham a mutagdo no material genético do tipo mutagao
sem sentido (PTS Therapeutics International Ltda, 2023).

No Brasil, o Translarna (Atalureno) foi registrado na Agéncia Nacional de
Vigilancia Sanitaria (ANVISA) em abril de 2019 com registro valido até o ano de 2029 pela
empresa PTC Farmacéutica do Brasil LTDA (BRASIL, 2019). Esta disponivel sob a forma
de granulos nas doses de 125, 250 e 1.000 mg para serem tomados por via oral apos serem
misturados com alimentos liquidos ou semi-sélidos. Deve ser tomado trés vezes ao dia, € a

dose recomendada € de 10 mg/kg (10 mg por quilograma de peso corporal) pela manhd, 10
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mg/kg ao meio-dia e 20 mg/kg a noite (perfazendo uma dose diaria total de 40mg/kg) (PTS
Therapeutics International Ltda, 2023).

Esse medicamento s6 pode ser obtido mediante prescricdo médica e o tratamento
deve ser iniciado por um médico especialista com experiéncia no tratamento da DMD. Antes
do inicio do tratamento, os pacientes deverdo ser submetidos a um teste genético para
confirmar que a sua doenca se deve a uma mutacdo sem sentido e que, por conseguinte, sao
adequados para o tratamento com o Atalureno (PTS Therapeutics International Ltda, 2023).

O valor de mercado desse medicamento gira em torno de cinquenta mil reais, a
embalagem contendo 30 envelopes e ainda ndo foi incorporado ao Sistema Unico de Salide
pela Comissdo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias no Sistema Unico de Sadde
(CONITEC). Nesse contexto, para que os pacientes de DMD tenham acesso ao tratamento
com o Atalureno € preciso que seja realizado o processo de judicializagdo para que assim o
Estado forneca o tratamento (BRASIL, 2023).

Diversos estudos foram realizados para comprovar a eficacia do Atalureno. Em um
deles, utilizou-se como parametro de eficacia a distancia percorrida pelo doente em seis
minutos apds 48 semanas de tratamento. Esse estudo incluiu um grupo de 174 pacientes
com idades entre 5 e 20 anos com DMD que deambulavam utilizando duas doses do
medicamento (40 mg/kg/dia e 80 mg/kg/dia) comparado com um grupo placebo (tratamento
simulado) (PTS Therapeutics International Ltda, 2023).

Apesar de, a andlise inicial dos resultados de todos os dados do estudo ndo tenha
mostrado uma diferenca significativa nas distancias percorridas que os pacientes dos grupos
Atalureno e placebo podiam caminhar, analises posteriores indicaram que a capacidade de
caminhar piorou em menor grau com 40 mg/kg/dia. Esse estudo concluiu que, apos 48
semanas de tratamento, 0s pacientes portadores da doenca que receberam 40 mg/kg/dia
desse medicamento, podiam caminhar, em media, 32 metros a mais do que os que receberam
placebo (PTS Therapeutics International Ltda, 2023).

O efeito foi mais proeminente em um subgrupo de pacientes cuja capacidade de
caminhar estava piorando, no qual os pacientes que tomavam 40 mg/kg/dia de Atalureno
conseguiam caminhar em média 50 metros a mais do que aqueles que tomavam placebo. Os
beneficios dessa dose também corroboraram por melhorias em outras medidas de eficécia,
incluindo aquelas diretamente ligadas as atividades diarias dos pacientes (PTS Therapeutics
International Ltda, 2023).

Outro estudo realizado em 230 pacientes de 7 a 14 anos com piora na capacidade de

andar foi concluido apo6s a aprovacdo inicial, mas seus resultados foram considerados
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inconclusivos. Apesar da necessidade de mais dados, a Agéncia considerou que as
evidéncias sugerem que o Atalureno retarda a progressdo da doenca e que seu perfil de
seguranca nao € motivo de grande preocupacdo. A Agéncia reconheceu que 0s pacientes
com distrofia muscular de Duchenne tém uma necessidade ndo atendida de tratamento dessa
condig&o grave (PTS Therapeutics International Ltda, 2023).

Por fim, um pequeno estudo realizado em criancas de 2 a 5 anos portadoras da DMD
concluiu que a dose diaria habitual de 40 mg/kg de Atalureno era suficiente. O Translarna
pareceu eficaz na avaliacdo da atividade fisica em 12 pacientes quando comparado com
registros anteriores de 11 pacientes de idade semelhante que ndo haviam sido tratados com
Atalureno. Em ambos os estudos, os efeitos benéficos do medicamento pareciam melhor
evidenciados em pacientes com declinio moderado da doenca (PTS Therapeutics
International Ltda, 2023).

Diante disso, Atalureno recebeu “autorizagdo condicional” para ser utilizado no
tratamento da DNM. Isso implica em que a empresa responsavel pela producdo do
medicamento, precisa fornecer mais evidéncias sobre 0 mesmo. Anualmente, as Agéncias
reguladoras precisam rever todas as novas informacdes que se tornem disponiveis e estas
precisam ser atualizadas conforme for necessario.

Mesmo diante da necessidade de mais evidéncias, as agéncias reguladoras
consideram que as evidéncias sugerem que o Atalureno retarda a progressdo da doenca e
que seus beneficios superam seus riscos, uma vez que o0s pacientes portadores de DMD tém
uma necessidade ndo atendida de tratamento dessa condigéo tdo grave.

CONSIDERACOES FINAIS

A Distrofia Muscular de Duchenne é uma doenca que interfere de forma significativa
na qualidade de vida dos individuos acometidos por meio do dano muscular. Ocasiona o
aparecimento de problemas musculares que progridem e podem deixar o paciente cada vez
mais comprometido e inclusive ocasionar 6bito de forma precoce. O desenvolvimento de
medicamentos para o tratamento farmacoterapéutico dessa condi¢do clinica apresenta-se
como esperanca de melhoria da qualidade e prolongamento da vida dos pacientes. O
Atalureno, tem se mostrado como uma alternativa farmacoterapéutica que tem apresentado
resultados e que pode oferecer melhorias na vida dos pacientes com DMD.

Nesse sentido, é importante que 0 acesso a essas tecnologias sejam considerados e
0 tratamento integral ao paciente seja oferecido. Ainda, pode-se considerar que

investimentos em pesquisas voltadas ao desenvolvimento de novas tecnologias
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farmacologicas para tratamento da DMD sejam cada vez mais necessarios buscando

avangos comprometidos com a seguranca, qualidade e eficacia do tratamento.
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Eixo temético IV
Gestdo: Politicas publicas e gerenciamento de servicos de saude.

Concluimos com o Eixo tematico IV, onde proporcionou reflexdes e estudos
relacionados as politicas publicas e modelos de atencdo e gestdo a saude, visando
aperfeicoar o desempenho do SUS na melhoria do acesso, qualidade, condicdes de vida e
salde de pessoas acometidas por doengas raras. Considerando a complexidade da estrutura
organizacional e o funcionamento do Sistema Unico de Sadde — SUS no que relaciona as
redes de atencdo a saude. Apresentar-se a estrutura da linha de cuidado da atencdo aos
usuarios com demanda para realizacdo das agdes da politica nacional de atencdo integral as
pessoas com doengas raras.

Por serem doencas raras, conseguir tratamento ndo € uma questdo simples, 0 acesso ao
diagndstico e a terapia adequada ainda é uma grande dificuldade enfrentada pelos pacientes, assim,
a discussdo e a implementacéo de politicas de saude para essas doengas € uma questdo de grande
importancia para garantir os principios preconizados pelo Sistema Unico de Sadde (SUS) e
garantindo que direitos humanos sejam respeitados e protegidos.

A importancia das pesquisas na area de gerenciamento dos servi¢os de salde vem fortalecer
a rede de saude e os servigos prestados a populacdo, onde requer aplicacdo de ferramentas,
conhecimentos e habilidades nas dimensdes técnica, administrativa e psicossocial.

A publicacdo do Ebook tem como prioridade contribuir com a a¢do de Educomunicagdo em
Doencas Raras, considerando como uma iniciativa voltada a facilitar o didlogo social, por meio do
uso consciente de tecnologias da informacéo, bem como fortalecer a politica e promover a educacéo
continuada de profissionais de salide que atuam no Sistema Unico de Saude (SUS) e na iniciativa
privada.

O Eixo Tematico IV (ET: Gestao: Politicas publicas e gerenciamento de servicos de satde)
foi composto pela coordenadora Luciana Maria Martinez Vaz e a equipe José Gilliard Abrantes
Pereira, Lisandra Francelino Fernandes e Emanuela Gongalves dos Santos, a quem expressamos
nossa gratiddo por conduzirem as avaliacdes dos trabalhos realizando contribui¢6es de acordo com
0s aspectos cientificos para a exposicao e o debate dos trabalhos apresentados.

Prof? Luciana Maria Martinez Vaz

Presidente da Comissdo Cientifica do
111 CONAMDRACON - 2023
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CAPITULO 38

DESAFIOS NAS POLITICAS PUBLICAS NAS DOENCAS RARAS
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RESUMO: Doencas raras sao um grupo heterogéneo de enfermidades que afetam um
numero limitado de individuos, geralmente menos de 1 a cada 2.000 pessoas. Estima-se que
existam entre 5.000 e 8.000 doencas raras, muitas das quais sdo genéticas e apresentam um
alto grau de complexidade em relacdo ao diagndstico e tratamento. Dada a raridade dessas
doengas, muitas vezes ha uma falta de incentivo financeiro para pesquisa e desenvolvimento
de tratamentos, resultando em desafios significativos para 0s pacientes que buscam
atendimento médico adequado. As politicas publicas sdo ferramentas importantes para
ajudar a melhorar a qualidade de vida dos pacientes com doencas raras e de seus familiares.
Essas politicas podem incluir agdes para melhorar o diagnostico precoce e 0 acesso a
tratamentos, apoio emocional e financeiro para pacientes e suas familias, além de promocéao
da conscientizacdo sobre doencas raras. O artigo busca discutir a importancia das politicas
publicas para doencas raras e apresenta algumas estratégias que podem ser implementadas
para melhorar a vida desses pacientes e familiares, assim como argumenta a importancia
dos governos investirem em pesquisas, para que haja uma melhor compreensao das doencas
raras e desenvolvimento para novos tratamentos. Além disso, o artigo destaca a necessidade
de melhorar 0 acesso a tratamentos e servicos de salde especializados, bem como garantir
que os pacientes e familiares recebam apoio financeiro e emocional adequado. O artigo
também destaca alguns exemplos de politicas publicas bem-sucedidas em outros paises,
como também o estabelecimento de redes de referéncia para doencas raras, o
desenvolvimento de protocolos de diagndstico e tratamento, e o financiamento de pesquisas.
Diante do exposto, conclui-se que a implementacao de politicas publicas eficazes é crucial
e essencial para melhorar qualidade de vida dos pacientes com doencas raras e familiares,
enfatiza a necessidade de mais investimentos financeiros nessa area, assim como mostra a
importancia quanto a capacitacdo de profissionais de salde para o atendimento desses
pacientes, alem dos grandes beneficios que o estabelecimento de parcerias com outros
paises para a troca de conhecimentos e experiéncias traz na melhoria, no controle, nos
diagnosticos e tratamentos prestados aos portadores de doencas raras.

Palavras-chave: politicas publicas; desafios; doencas raras.

INTRODUCAO
De acordo com a Organizagdo Mundial da Satde (OMS), uma doenca € considerada

rara quando afeta até 1 em cada 2.000 pessoas. Existe cerca de 7.000 doencas raras
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diferentes identificadas até 0 momento, a maioria delas é de origem genética e muitas delas
sdo cronicas e potencialmente fatais (LIRA et al.,2020).

As doencas raras podem ser extremamente complexas, e muitas vezes é dificil para
0s médicos diagnosticé-las corretamente. Além disso, muitas doengas raras ndo tém cura e
podem requerer tratamentos muito especificos e complexos que podem ser dificeis de
encontrar (LISBOA et al.,2020).

Drogas orfds sdo medicamentos desenvolvidos para o tratamento de doencas raras
ou condicGes médicas que afetam um numero limitado de pacientes. Esses medicamentos
sdo chamados de "0rfaos" porque a baixa prevaléncia da doenga em questdo faz com que as
empresas farmacéuticas nao tenham interesse comercial suficiente para investir em seu
desenvolvimento (FERNANDES et al.,2020).

O desenvolvimento de drogas Orfas é frequentemente incentivado por
regulamentacdes especificas e beneficios fiscais que visam reduzir o 6nus financeiro para
os fabricantes. A aprovacdo dessas drogas pelo 6rgdo regulador é geralmente acelerada para
acelerar sua disponibilidade para pacientes que sofrem de doencas raras (SANTOS et
al.,2021).

As drogas 6rfas sdo uma parte importante da area de pesquisa e desenvolvimento
farmacéutico, e tém proporcionado melhorias significativas na qualidade de vida de
pacientes com doencas raras. No entanto, o alto custo dessas drogas continua sendo um
desafio para o acesso universal a esses tratamentos (FERREIRA et al.,2022).

Existem varias classificacdes diferentes para as doencas raras. Uma das
classificacbes mais comuns € baseada no tipo de doenca. Por exemplo, algumas doencas
raras sdo genéticas, o que significa que sdo causadas por mutagcdes em genes especificos.
Outras doencas raras s@o infecciosas, enquanto outras sdo causadas por fatores ambientais,
como exposicdo a produtos quimicos ou toxinas (SILVA et al.,2020).

Outra forma de classificar doencas raras € com base na gravidade dos sintomas.
Algumas doengas raras séo relativamente leves e podem ser tratadas com medicamentos ou
outras terapias simples. Outras doencas raras sdo muito graves e podem ser fatais se nao
forem tratadas adequadamente (SANTOS et al.,2019).

Além disso, as doengas raras também podem ser classificadas de acordo com sua
prevaléncia, ou seja, quantas pessoas sdo afetadas por ela. Algumas doencas raras séo muito
raras, afetando apenas algumas pessoas em todo 0 mundo, enquanto outras doencas raras

sdo mais comuns, afetando milhares ou mesmo milhdes de pessoas (LUNA et al.,2020).
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OBJETIVO
Este estudo tem como principal objetivo descrever os principais desafios

encontrados pelas politicas publicas frente as doencas raras.

METODOLOGIA
O trabalho consiste em uma revisdo bibliografica de dez artigos cientificos

encontrados nas bases de dados como Scielo, PubMed e Lilacs, nos ultimos cinco anos.

REVISAO BIBLIOGRAFICA

As politicas publicas sdo importantes instrumentos do Estado para garantir o acesso
da populacdo a direitos fundamentais, como salde, educacdo e seguranca. No que diz
respeito as doencas raras, a implementacao de politicas publicas especificas é fundamental
para garantir o diagndstico precoce, o tratamento adequado e a qualidade de vida dos
pacientes e seus familiares (HENTZ et al.,2021).

As doencas raras, também conhecidas como doencas 6rfas, sdo aquelas que afetam
um ndmero limitado de pessoas em comparagdo com a populacdo em geral. Estima-se que
existam entre 6.000 e 8.000 doencas raras diferentes, afetando cerca de 400 milhdes de
pessoas em todo o mundo. No entanto, a falta de conhecimento sobre essas doencas muitas
vezes leva a diagndsticos tardios e tratamentos inadequados, 0 que pode resultar em
sofrimento para os pacientes e suas familias (OLIVEIRA et al.,2019).

Diante desse cenario, € importante que as politicas publicas estejam voltadas para a
melhoria do acesso a informacdo e ao diagndstico precoce, o desenvolvimento de
tratamentos especificos e a garantia de uma rede de cuidados integrada e multidisciplinar
para os pacientes (ANTUNES et al.,2021).

No Brasil, a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras,
instituida em 2014, é um importante instrumento para a garantia dos direitos desses
pacientes. A politica tem como objetivo garantir 0 acesso ao diagndstico precoce, ao
tratamento adequado e a atencdo integral a saude, além de promover a pesquisa e 0
desenvolvimento de tecnologias voltadas para o tratamento das doencas raras (CORREIA
et al.,2022).

Entre as acOes previstas na politica estdo a criagdo de centros de referéncia para o
atendimento as pessoas com doencas raras, o desenvolvimento de protocolos clinicos e

diretrizes terapéuticas especificas, a capacitacdo dos profissionais de salde para o
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atendimento adequado aos pacientes e a promogdo da pesquisa e do desenvolvimento de
tecnologias voltadas para o tratamento das doencas raras (GOMES et al.,2021).

No Sistema Unico de Satde (SUS), existe uma politica especifica para atendimento
e tratamento de pessoas com doencas raras, chamada de Politica Nacional de Atencgdo
Integral as Pessoas com Doencas Raras. Essa politica tem como objetivo garantir o acesso
ao diagnostico, ao tratamento e ao acompanhamento dos pacientes com doencas raras
(PAIM et al.,2021).

Entre as acles previstas na politica, estdo a criacdo de centros de referéncia em
doencgas raras, a ampliacdo do acesso a medicamentos e tratamentos de alto custo, a
capacitacdo de profissionais de saude para o atendimento desses pacientes e 0
estabelecimento de parcerias com outros paises para a troca de conhecimentos e
experiéncias (FREIRE et al.,2020).

No entanto, 0 acesso aos cuidados de salde para pessoas com doengas raras no SUS
ainda enfrenta desafios, como a falta de conhecimento e experiéncia dos profissionais de
salde na identificacdo e tratamento dessas condices, a falta de investimento em pesquisa e
desenvolvimento de tratamentos e a dificuldade em obter medicamentos de alto custo
(BRASIL.,2019).

E importante ressaltar que o atendimento as pessoas com doencas raras no SUS é
um direito garantido por lei e que o apoio e a inclusdo desses pacientes na sociedade séo
fundamentais para garantir sua qualidade de vida e bem-estar (FRANCA et al.,2020).

Para ter acesso aos tratamentos disponibilizados pelo SUS, é necessario passar por
uma avaliacdo médica e obter um diagnostico correto. Em seguida, 0 médico podera solicitar
a medicag&o ou tratamento necessario por meio do SUS (LEITE et al.,2023).

Alguns dos tratamentos disponiveis pelo SUS para doencas raras incluem
medicamentos, terapias de reabilitacdo, tratamentos cirurgicos e outros procedimentos
médicos. No entanto, a disponibilidade desses tratamentos pode variar de acordo com a
regido e o tipo de doenca rara em questdo (MORAIS et al.,2022).

Por isso, é importante que os pacientes com doencas raras busquem informacoes e
orientacbes junto aos Orgdos competentes, como o Ministério da Salde, as Secretarias
Estaduais de Saude e as Associagdes de Pacientes com Doencas Raras, para saberem quais
sdo os tratamentos disponiveis e como podem ter acesso a eles (RIQUE et al.,2020).

A peregrinacdo dos pacientes com doenga rara & uma realidade enfrentada por
muitos pacientes e suas familias em todo o mundo. Devido a escassez de recursos e ao

acesso limitado a tratamentos especificos, muitos pacientes com doencas raras precisam
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viajar para outros paises ou cidades em busca de tratamento, o que pode ser uma jornada
longa e custosa (PINHEIRO et al.,2021).

A Portaria n® 199 de 30 de janeiro de 2014, do Ministério da Saude, instituiu a
Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras. Essa portaria é uma
importante iniciativa do governo brasileiro para melhorar a assisténcia aos pacientes com
doencas raras no pais (Lisboa et al.,2020).

A politica tem como objetivo garantir o0 acesso dos pacientes com doengas raras a
acOes de promocao, prevencdo, diagnostico, tratamento e reabilitacdo, além de garantir o
acesso a medicamentos e tecnologias assistivas. A portaria também estabelece a criacdo de
uma rede de atencdo integral as pessoas com doencas raras, que deve envolver desde a
atencdo basica até os servicos especializados (NASCIMENTO et al.,2020).

Além disso, a portaria estabelece a criacao de centros de referéncia para atendimento
aos pacientes com doengas raras, que devem ser habilitados pelo Ministério da Saude e
oferecer atendimento especializado, bem como desenvolver pesquisas sobre as doencas
raras e capacitar os profissionais de saude para lidar com essas condi¢cdes (REZENDE et
al.,2020).

Outro ponto importante da politica é a criacdo de uma Comissdo Nacional de
Incorporacdo de Tecnologias no SUS (CONITEC) para avaliar a incorporacdo de novas
tecnologias e medicamentos no tratamento das doencas raras no SUS (TEIXEIRA et
al.,2020).

CONCLUSAO

As doencas raras representam um grande desafio para a saude publica, pois afetam
um ntmero reduzido de pacientes e, muitas vezes, exigem tratamentos de alta complexidade
e elevados custos. Nesse sentido, é fundamental que sejam adotadas politicas publicas que
visem a promocdo da salde e garantam 0 acesso aos tratamentos para as pessoas com
doencgas raras.

A Portaria n® 199 de 2014, do Ministério da Salde, representa um importante avancgo
nesse sentido, ao estabelecer diretrizes para a criacdo de uma rede de atencdo integral as
pessoas com doencas raras, a habilitacdo de centros de referéncia para atendimento
especializado, a criacdo da CONITEC e a promogéo de pesquisas sobre as doencas raras.

No entanto, ainda ha muito a ser feito para garantir que os pacientes com doengas

raras tenham acesso aos tratamentos necessarios para controlar os sintomas e melhorar a
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qualidade de vida. E preciso aumentar o investimento em pesquisas e desenvolvimento de
novos medicamentos, bem como ampliar o acesso aos tratamentos ja existentes.

Além disso, é fundamental que a sociedade e os profissionais de salide tenham uma
maior conscientizacdo sobre as doencas raras, a fim de que esses pacientes sejam acolhidos
e tratados com dignidade e respeito. Portanto, é essencial que as politicas publicas sejam
cada vez mais aprimoradas para garantir 0 acesso aos cuidados de saude adequado para as

pessoas com doengas raras, promovendo a equidade e a justica social no sistema de saude.
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RESUMO: O objetivo foi identificar a literatura cientifica acerca da bioética e doengas
raras. Trata-se de um estudo do tipo revisdo de literatura. Para a selecdo dos estudos, 0s
critérios de inclusdo foram: ter formato de artigo, estar disponivel na integra, nos idiomas
portugués, inglés ou espanhol e terem sido publicados no periodo de 2019 a 2023. Foram
excluidos literatura cinzenta e duplicados nas bases de dados, a selecdo dos estudos ocorreu
em marco de 2023. Quatro artigos cientificos foram selecionados, sendo, dois publicados
em espanhol e dois em portugués. E preciso que os profissionais estejam capacitados para
lidar com as pessoas acometidas com doencas raras.

Palavras-chave: bioética; doencas raras; ética.

INTRODUCAO

A doenca rara é caracterizada em diferentes continentes por defini¢ées que depende
das regulamentagdes locais. No Brasil, o Ministério da Satde define como “aquela que afeta
até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos”
(BRASIL, 2014). As doencas raras sdo geralmente cronicas, progressivas e incapacitantes.
Os itinerarios terapéuticos do diagnéstico até os tratamentos possiveis, por vezes, paliativos
para cada condicao, demandam um corpo clinico especializado e complexo.

Algumas doencas por suas complexidades possuem casos raros no mundo, e outras
com numeros de casos mais facilmente encontrados em um mesmo pais. A permeabilidade
do acesso aos cuidados de pessoas com doengas raras € um itinerario complexo, devido ao
tempo despendido até o diagndstico conclusivo e a terapia adequada as intercorréncias ao
longo da doenga (FISCHER et al., 2021).

As doencas raras geram conflitos éticos diarios na vida de seus pacientes, agravam
as dificuldades de acesso as redes de saude e aos cuidados que lhes séo necessarios, fazendo
com que pacientes e seus acompanhantes percorram longas trajetorias na busca por
atendimentos, direcionamentos adequados ou respostas aos seus conflitos, tornando os ainda

mais vulneraveis diante da situagdo vivenciada (FISCHER et al., 2021).
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Apesar da visibilidade que as doencas raras tem conquistados nos ultimos anos, ha
inimeros obstaculos como a falta de conhecimento profissional para reconhecer e tratar as
diversas variaveis da doenca, que carregam em torno de 6.000 tipos diferentes, com uma
variacdo de origem genética em torno de 80%; os itinerarios entre o diagndstico e
tratamentos acessiveis e possiveis; investimentos em pesquisa e tecnologias assistias; assim
como compreender a dimensdo de conviver e cuidar de pessoas com doencas raras, que
envolvem a saude mental e financeira das familias (IRIART et al., 2019; FELIPE et al.,
2020).

As doencas raras geram conflitos éticos diarios na vida de seus pacientes, agravam
as dificuldades de acesso as redes de saude e aos cuidados que Ihes sdo necessarios, fazendo
com que pacientes e seus acompanhantes percorram longas trajetérias na busca por
atendimentos, direcionamentos adequados ou respostas aos seus conflitos, tornando-os
ainda mais vulneraveis diante da situacdo vivenciada (FISCHER et al., 2021).

A dignidade e vulnerabilidade de pessoas com doencas raras, atinge aléem do
individuo o seu nucleo familiar, pois ambos participam do processo de saude/doenca. Mas
é importante que ambos tenham seus direitos preservados, tendo em vista que 13 milhdes
de pessoas no Brasil possuem doencas raras diversas que podem ser degenerativas,
progressivas e fatais (MOREIRA; 2019).

A Bioética pode ser compreendida como um espago para discussdo de problemas
éticos e morais relacionados a saude e as ciéncias da vida. Como a temética satde/ciéncia
se relaciona a vida de qualquer pessoa, cremos que a educacao em Bioética pode fomentar
competéncias que auxiliam a convivéncia (FISCHER et al., 2021).

Diante do exposto, este estudo possui como objetivo identificar a literatura cientifica

acerca da bioética e doencas raras.

METODO

Trata-se de uma reviséo integrativa da literatura, que é um método que apresenta
como finalidade sintetizar resultados obtidos em pesquisas acerca de um tema ou questéo,
de maneira sistematica e ordenada (MENDES, 2008a).

A revisdo integrativa inclui a analise de pesquisas relevantes que ddo suporte para a
tomada de decisdo e a melhoria da pratica clinica, possibilitando a sintese do estado do
conhecimento de um determinado assunto, além de apontar lacunas do conhecimento que
precisam ser preenchidas com a realizacdo de novos estudos, sendo desenvolvido através

das etapas: elaboracédo da questdo norteadora, busca ou amostragem da literatura, coleta de
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dados, analise critica dos estudos incluidos, discussdo dos resultados e apresentagdo da
revisao integrativa (MENDES, 2008b).

Foi adotada neste estudo a seguinte questdo norteadora: Qual a producéo cientifica
acerca da importancia da bioética para as doengas?

A coleta dos dados foi realizada no més de marco de 2023, através dos seguintes
descritores em saude (DeCS), em portugués e inglés, com o operador booleano AND:
bioética AND doencas raras. A busca ocorreu nas seguintes bases de dados: Literatura
Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS), Medical Literature
Analysisand Retrieval System On-line (Medline/PubMED) e Scielo.

Para a selecdo dos estudos, os critérios de inclusdo estabelecidos foram: ter formato
de artigo, estar disponivel na integra, nos idiomas portugués, inglés ou espanhol, ter sido
publicado no periodo de 2019 a 2023. Foram excluidos literatura cinzenta e duplicados nas
bases de dados. Inicialmente, os trabalhos foram selecionados por titulos e, em seguida,
pelos resumos. Os textos que estavam de acordo com os critérios de inclusdo foram
selecionados para a leitura na integra.

Na etapa de analise, os dados extraidos dos artigos foram analisados e discutidos de
acordo com os autores selecionados, sendo sintetizados e comparados com o conhecimento
tedrico a luz da literatura pertinente. Os resultados foram apresentados em forma de quadros

e discutidos em duas categorias apresentadas posteriormente.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A busca pelo material empirico resultou na deteccdo de 14 artigos relacionados a
tematica de implantacdo e contribuicdes dos servicos de cuidados paliativos. Desses, 12
estudos foram eleitos para serem lidos na integra, resultando em uma amostra total de 04
artigos cientificos. O processo de selecdo dos artigos estd descrito a seguir e apresentado

em forma de fluxograma (Figura 1).

Figura 1- Fluxograma prisma
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Fonte: Elaboracdo do autor, 2023.

Na identificacdo das fontes, a localizacdo dos artigos foi proveniente da base de
dados LILACS. Destaca-se que essa evidéncia encontrada ndo foi definida como critério de
inclusdo, mas como um achado aleatorio.

Com relacdo aos periddicos, os artigos foram publicados em periddicos distintos, o
primeiro foi publicado na Rev. bioét., o segundo na Cambios rev. Méd, o terceiro na Rev.
Méd. Clin. Condese o quarto na Rev. latinoam. bioét.

No que diz respeito ao idioma de publicagdo, dois artigos foram publicados
originalmente no idioma espanhol e dois no idioma portugués. Ja em relacdo ao ano de
publicacdo destes, observou-se que a producdo da temaética ocorreu: nos anos de 2011 a
2022,

Quanto aos objetivos, todos os artigos atenderam adequadamente aos deste estudo e
foram apresentados de modo que facilitou a compreensao.

Sobre a esséncia do contetdo abordado e a produgdo do conhecimento, foi
observado que 75% evidenciaram o cuidado especializado e humanizado aos pacientes com
doencas raras e 25% evidenciaram a importancia dos principios da bioética no tratamento
de pessoas com hemofilia.

Visando organizar e reunir o conhecimento sobre a tematica investigada, as

caracteristicas dos estudos incluidos nesta revisdo podem ser visualizadas no quadro 1.
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Quadro 1 — Caracterizacao dos estudos incluidos na reviséo integrativa conforme titulo do

artigo, periddico/pais, ano de publicacéo, tipo de estudo, publico-alvo.
TITULO PERIODICO/

ID

Al

A2

A3

A4

BASE DE DADO

Equidade em
situacdeslimite: acesso ao
tratamento para pessoas
com hemofilia
Enfermedades raras:
planteando algunos de sus
desafios (Tomado de
laClase de Bioética Hoy
de laMaestriaen Bioética
online de la FLACSO
Argentina)
Etica de laequidad y
justiciaenelacceso al
diagnostico,tratamiento y
rehabilitacion de los
pacientes com
enfermedades raras
ReflexGes bioéticas em
torno das doencas raras e
orfas com impacto no

sistema buco-dental

Rev. bioét.
(Impr.)/Lilacs

Cambios rev.

Méd/ Lilacs

Rev. Méd. Clin.

Condes/Lilacs

Rev. latinoam.

bioét/Lilacs

Fonte: Elaboracdo dos autores, 2023.

ANO/ TIPO DE ESTUDO

IDIOMA

2022

Portugués

2017/
Espanhol

2015/
Espanhol

2011/
Espanhol

Estudo narrativo

Estudo prognostico

Estudo diagndstico

Estudo de

rastreamento

A andlise das publicagdes possibilitou a elaboracdo da seguinte categoria tematica:

Desafios dos portadores de doengas raras.

As doengas genéticas raras constituem um importante problema de satde publica,

mas ainda sdo pouco estudadas na perspectiva da Saude Coletiva. Além disso, também

pouco se é falado a respeito de todas as dificuldades enfrentadas pelo profissional de satde

frente a elas.

O numero de pacientes afetados por uma doencga rara pode chegar a 30 milhGes de

pessoas na Europa e 25 milhdes na América do Norte, com prevaléncia na populagdo em
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torno de 6 a 8%. No Brasil, estima-se que ha entre 13 e 15 milhGes de pessoas com alguma
doenca rara e com a diminuicdo da mortalidade por outras causas, devido a melhoria da
salde materno-infantil nas Gltimas décadas, tornaram-se a segunda causa de mortalidade
infantil proporcional (IRIART et al., 2019).

O Ministério da Saude no ano de 2014, define valores absolutos de incentivos
financeiros para as equipes dos centros de referéncia habilitados. Tal formalizacdo do
cuidado integrado nos niveis de atencao do SUS inclui ainda agdes para ampliar a autonomia
dos pacientes e de seus familiares, por meio da avaliacdo de suas vulnerabilidades (PINTO;
MOREIRA, 2019).

Mas, muitas vezes, infelizmente, esse direito assegurado e fundamentado por lei
(BRASIL, 2014) ndo acontece de fato na pratica e acarreta problemas sérios aos cidad&os
que precisam e dependem desse acesso, tendo em vista, por exemplo, os altos custos. Pode-
se dizer que um desafio inicial é a falta de profissionais especializados na genética no Brasil,
0 que faz com que o diagnostico seja dificultado, tendo em vista que muitos sinais e sintomas
sdo similares aos de doencas mais prevalentes.

Segundo Iriart e seus colaboradores (2019), a pratica médica em genética no Brasil
é recente, sendo que a primeira residéncia médica foi criada no Hospital das Clinicas de
Ribeirdo Preto (USP), em 1977. Apesar das varias iniciativas nas ultimas décadas, para
inclusdo da atencdo as doencas genéticas raras no SUS, esta integracdo ainda é insuficiente.
Ou seja, os profissionais de salde ndo sdao, na maioria deles, ainda, de fato, capacitados e
treinados para o diagnostico e tratamento dessas doencas raras, o que interfere de forma
direta na descoberta dessas doencas e, consequentemente, no inicio e na rapidez de
tratamento e acesso as terapéuticas adequadas.

Ademais, um outro desafio, tanto para o paciente, quanto para o profissional, é,
muitas vezes, lidar com o diagnostico considerado dificil, de um prognostico desfavoravel,
muitas vezes cronico e degenerativo, que faz com que a subjetividade desse paciente,
familiares e equipe seja desconsiderada ou nédo seja tratada de forma fundamental como
deveria dentro desse processo.

E preciso ressaltar, segundo Souza e colaboradores (2019), a necessidade de que os
estudos qualitativos continuem a caminhar no sentido de conferir relevo as diversas
subjetividades envolvidas no processo de adoecer e cuidar, de modo a ultrapassar o enfoque

exclusivo dos sinais e sintomas especificos de determinada doenca genética rara.

CONSIDERACOES FINAIS
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As doencas raras sdo aquelas patologias que afetam uma pequena parte da
populacdo. No entanto, sua definicdo pode variar em todo o mundo. Por serem raras, a
obtencdo de tratamento ndo é uma tarefa simples, 0 acesso ao diagnostico e a terapia
adequada ainda é um grande problema que os pacientes enfrentam e, portanto, a discussao
e implementacdo de politicas de salde para essas doencas é um assunto que deve estar
constantemente em pauta, pois garantir acesso a medicamentos e melhor qualidade de vida
para essas pessoas € compromisso de diversos atores da sociedade.

Além disso, faz-se necessario possuir na rede de atendimento a satde profissional
capacitados e preparados para lidar com estes pacientes e seus familiares, pois este

diagnostico modifica a rotina do nucleo familiar.
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CAPITULO 40

SOBRE POLITICAS PUBLICAS PARA PESSOAS COM DOENCAS RARAS: uma

visitaantropologica sobre o tema

1
Heytor de Queiroz Marques

IDoutorando em Antropologia Social pela UFRN, Mestre em Antropologia pela UFPB e
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heytorqueiroz@hotmail.com

Inquietacdes Iniciais

As politicas publicas estdo no cerne de diversos trabalhos e podem permear o debateem
varias areas do conhecimento. Aqui, proponho um sobrevoo sobre como estdo as politicas
voltadas para o campo das doencas raras a partir de reflexdes antropoldgicas e pensando em
especial as Mucopolissacaridoses.

Desta forma, é possivel problematizar em diversas perspectivas questdesrelacionadas ao
corpo, saude, parentesco, saberes biomédicos, “cidadania biologica” (PETRYNA, 2002) ¢
uma gama de possibilidades inesgotaveis que poderdo gerar diversas pesquisas. Diversas
inquietacbes que surgiram durante a ida a campo empesquisas anteriores, porem foram
deixadas para pesquisas futuras, entre elas as possibilidades de investigas as politicas
publicas e “contrarreformas” (BEHRING; BOSCHETTI, 2017. p.148) ambas no ambito da
saude.

A tematica das politicas publicas surgiu durante as pesquisas de campo nos anos de2018 e
2019 no Cariri Paraibano, pois ao me deparar com uma realidade de abandono porparto poder
publico, seja ele municipal, estadual ou federal, impactando diretamente na vida cotidiana
das familias e das pessoas com doencas raras. Demandas como a dificuldade do diagndstico
por falta de médicos especialista, judicializacdo do tratamentoe consequentemente da vida
(BIEHL; PETRYNA, 2016), dificuldade no acesso ao tratamento devido o deslocamento de
cidades do interior para centros urbanos que possuem 0s centros enzimaticos, os obstaculos
para 0 acesso a politicas de assisténcia e previdéncia como o Beneficio de Prestacdo
Continuada (BPC).

Somada a essa escarces nas politicas em saude temos uma virada politicas com seuapice do
processo iniciado em 2016 com impeachment da presidente Dilma Rousseff (PT)

e uma virada a direita do espectro politico que governa as instituicdes. Com essa virada

tentou se instalar o modelo do neoliberalismo como politica majoritaria que so foi reforcada
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com a eleicdo de Jair Bolsonaro em 2018. A derrocada neoliberal trouxe diversas
contrarreformas como a trabalhista em 2017, a reforma da previdéncia em 2019e diversos
outros projetos e propostas que vem tramitando até os dias de hoje e preveema retirada de
direitos em diversas escalas.

E com esse plano de fundo que vejo a importancia da investigacdo de como esta
sendo construida e orientada as politicas publicas em satde para o grupo de pessoas com
doencas raras, em especial as portadoras de Mucopolissacaridoses. Isto se deve, para
entender quais as consequéncias do fortalecimento de agentes politicos e a captura das
pautas dos direitos das pessoas com deficiéncias e das pessoas com doengas raras por

determinados grupos.

Um levantamento de Politicas Publicas voltada para as Pessoas vivendo com doencgas
raras

De acordo com os dados da Food and Drug Administration (FDA) as doencas raras
sdo aquelas que afetam um ndmero limitado de pessoas em comparacao com a populagédo
geral. Em geral, uma doenca para ser considerada como rara é quando afeta menos de 1 em
2.000 pessoas. O mesmo Orgao aponta que existem mais de 7.000 doencas raras
identificadas atualmente. Essas doencas podem ser genéticas, congeénitas, infecciosas,
autoimunes, alérgicas ou ambientais. Muitas delas sdo cronicas, progressivas e graves,
podendo levar a incapacidade, deficiéncia ou morte precoce.

No entanto, alguns paises tém definido limites diferentes para o que € considerado
uma doenca rara estipulando para estimativa 65 em cada 100 mil habitantes. Essa estimativa
é mais utilizada, pois € o parametro estabelecido pela Organizacdo Mundial daSaude (OMS)
e de acordo com o Ministério da Sadde o Brasil utiliza deste parametro para considerar uma
doenga rara ou nao.

As doencas raras sdo na sua maioria das vezes dificeis de diagnosticar e tratar, devido
a falta de conhecimento e recursos para pesquisa e desenvolvimento de tratamentos. A falta
de conhecimento comeca desde a formacéo dos profissionais de saideque ndo veem em sua
grade curricular disciplinas como genética ou saude das pessoas com doengas raras. Santos
(2020) ao falar sobre as dificuldades do atendimento em saldepara doencas genéticas aponta
que “No ambito dos servicos de saude, a invisibilidade dessa doenca (falciforme), é
resultado da formacdo deficitaria de profissionais de salde, em particular nas grades
curriculares das institui¢ces de ensino superior.” (SANTOS, 2020. p. 48).

Devido a essa falta de assisténcia, muitos dos pacientes com doencas raras passam
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muito tempo de sua vida sem um diagnostico preciso ou adequado e muitas vezes sem
tratamento. Devemos lembrar que muitas das doengas raras ndo possuem cura € 0
tratamento é focado em controlar os sintomas e melhorar a qualidade de vida do paciente.

A falta de tratamento e de medicamentos estdo muitas vezes ligadas ao alto custo
das medicag0es, pois segundo Souza, Krug, Picon e Schwartz (2010) os medicamentos para
doencas como Mucopolissacaridose do tipo 1 ou doenca de Fabry nédo teria a eficacia
comprovada e seu valor elevado de producgdo. Pontos como esses dificultam o acesso a
medicamentos para o tratamento dos raros.

Para ajudar a combater o problema das doencas raras, muitos paises criaram
programas especiais para incentivar a pesquisa e o desenvolvimento de tratamentos para
essas doencas. Possuindo como ferramentas indispensaveis as organizacoes e associacdesde
pacientes e familiares de pacientes com doencas raras que tém trabalhado incansavelmente
para aumentar a conscientizacdo e melhorar o acesso a tratamentos e cuidados de salde
adequados. Como exemplos dessas associacdes podemos citar a VidasRaras, FEDRANN, a
AFAG e diversas outras espalhadas pelo Brasil e fora dele como a EURODIS.

Além dessas, existem diversas outras organizagdes da sociedade civil que atuam em
prol das pessoas com doencas raras no Brasil, como a Associagdo Brasileira de Doencas
Raras (ABDR), a Alianca Brasil de Doengas Raras e a Casa Hunter. Essas organizagdes
oferecem suporte e informaces para as pessoas com doengas raras e suas familias, alémde
defender seus direitos e buscar melhorias no atendimento e no tratamento dessas doencas.

E importante lembrar que, embora cada doenca rara possa afetar um nimero limitado
de pessoas, juntas, essas doencas afetam um grande nimero em todo o mundo. O Ministério
da Saude (BRASIL, 2020) estima que apenas existam cerca de 13 milhdes de pessoas
tenham alguma doenga rara no Brasil.

Quando olhamos para as politicas publicas voltado para doencas raras no Brasil
podemos perceber principalmente acdes do Ministério da Saude, do Sistema Unico de Satde
(SUS) e da Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria (Anvisa). Algumas das principais
iniciativas incluem desde 2014:

A Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras: lancada em 2014
no governo Dilma Rousseff (PT), essa politica tem como objetivo garantir o acesso das pessoas com
doencas raras aos servicos de saude e aos medicamentosnecessarios para o tratamento, por meio

do SUS.

A politica prevé, entre outras coisas, a criagdo de centros de referéncia em doencas

raras, o desenvolvimento de protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas especificas paraas
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doencas raras, e a incorporacdo de novas tecnologias em salde para o tratamento dessas
doencas. A politica serve como uma espécie de manual para as acGes necessarias e €
fundamental para o planejamento de politicas publicas pessoas com doencas raras.

De acordo com a Interfarma a RENAME (Relacdo Nacional de Medicamentos
Essenciais) € uma lista de medicamentos considerados essenciais para o tratamento de
diversas doencas, incluindo as doencas raras. Em 2020, foram incluidos na RENAME mais
de 20 medicamentos para o tratamento de doencas raras.

Outra politica importantissima foi o Programa de Triagem Neonatal (Teste do
Pezinho): o Programa de Triagem Neonatal € responsavel por realizar o Teste do Pezinhoem
recém-nascidos, com o objetivo de identificar precocemente doencgas metabdlicas, genéticas
e infecciosas, incluindo algumas doencas raras. O Teste do Pezinho é oferecidogratuitamente
pelo SUS em todo o pais.

Sousa e Costas (2022) apontam que no ano de 2021 a Lei 14.154/21 entrou em
vigéncia e ampliou em mais 50 doencas o teste do pezinho. Essa conquista favoreceu o
diagnostico precoce de diversas enfermidades raras. E importante frisar que essa foi umaluta
de diversas associacdes de portadores e familiares de pessoas que vivem com doencasraras.

Um importante 6rgdo é Anvisa, que é responsavel por regulamentar e fiscalizar a
producdo, a importacdo e a comercializacdo de medicamentos e produtos para a saide no
Brasil. A agéncia tem como finalidade agir para analisar e aprovar de medicamentos parao
tratamento de doengas raras, além de incentivar a pesquisa e o desenvolvimento de novos
medicamentos para essas doencas. Ao pensarmos no papel da agéncia no sobre o0s
medicamentos para doencas raras:

Nesse sentido (sobre o valor elevado dos medicamentos para doencas
raras), argumenta-se que, diante das caracteristicas especificas tanto das
doencas raras quanto das pesquisas clinicas nesta area, seria necessario
gue somente se garantisse acesso ao melhor tratamento identificado no
estudo até sua aprovacédo pela Anvisa. (CASTRO, 2019. p. 59)
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Podemos notar que a Anvisa se torna um orgdo fundamental para a aprovacéao e
regulacdo, dos medicamentos para as pessoas que vivem com alguma doenca rara, sendoa
Anvisa um porto de discussdes, debates e fomentacdo do que é ou ndo permitido sobreas

tematicas.

A Politica Nacional de Atenc¢do Integral as Pessoas com Doengas Raras como a

Principal Politica Nacional

A Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras foi langada
em 2014, apés um longo processo de discussdo e tramitacdo nos poderes publicos. A
proposta foi apresentada pelo Deputado Federal Diego Andrade (PSD-MG) em 2011, por
meio do Projeto de Lei n°® 4529/11.

O projeto foi aprovado na Camara dos Deputados em 2012 e encaminhado para
analise no Senado Federal. No Senado, o projeto foi relatado pelo Senador Humberto Costa
(PT-PE), que apresentou um substitutivo ao texto original, ampliando o escopo daproposta
e incluindo novas medidas para o atendimento as pessoas com doencas raras.

Apdbs a aprovacdo no Senado, o projeto retornou a Camara dos Deputados para
analise das alteraces feitas pelos senadores. O projeto foi novamente aprovado na Camara
em 2013 e encaminhado para san¢do da Presidéncia da Republica.

Em 26 de junho de 2013, a proposta foi sancionada pela entdo presidente Dilma
Rousseff, tornando-se a Lei n°® 12.871/13. A partir dai, o Ministério da Saude iniciou o
processo de implementacdo da Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras, por meio da publicacdo de portarias, resolucdes e normativas especificas
para o tema.

Quando pensamos na criacdo da politica uma série de fatores devem ser levados em
consideracdo, desde o clima politico que ali esta instalado, até quais as condicionantes em
engendram a criacdo de lei. Foi com este contexto que Vitor (2019) com seu trabalho
etnografico aponta para como aconteceu as sessdes que compuseram essa lei:

Foi neste contexto politico-institucional que o acompanhamento
etnografico junto a associacOes de pacientes se tornou pertinente.
Pertencentes ao terceiro setor, essas organizagdes sdo identificadas em
um limiar de préticas que as predispdem em um campo de incertezas e
suspeitas governamentais sobre a licitude das demandas. Tal
predisposi¢do, atribuida e sinalizada pelas associacdes, se deve em
grande medida pelas mesmas “ndo terem fins lucrativos, sem serem
necessariamente filantropicas; serem politicas, sem serem partidarias; e
serem nao-governamentais, mas, eventualmente, manterem relagoes de
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cooperagdo com governos” (RAMOS, 2004, p. 1068) Foi neste
contexto politico-institucional que o acompanhamento etnografico
junto a associacgdes de pacientes se tornou pertinente. Pertencentes ao
terceiro setor, essas organizacdes sdo identificadas em um limiar de
praticas que as predispdem em um campo de incertezas e suspeitas
governamentais sobre a licitude das demandas. Tal predisposicdo,
atribuida e sinalizada pelas associagdes, se deve em grande medida
pelas mesmas “nao terem fins lucrativos, sem serem necessariamente
filantropicas; serem politicas, sem serem partidarias; e serem n&o-
governamentais, mas, eventualmente, manterem relacbes de
cooperagdo com governos” (RAMOS, 2004, p. 1068). (VITOR, 2019.

p. 64)

A partir do que foi produzido pelo autor podemos perceber que existiu umacomplexa
gama de fatores que permearam discursos a partir da moralidade e do que queria e poderia
ser transmitido. O debate sobre a criacdo da lei foi fundamental para estabelecer o texto que
existe hoje.

A Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras prevé a
criacdo de centros de referéncia em doencas raras, a elaboracdo de protocolos clinicos e
diretrizes terapéuticas especificas para as doencas raras, a incorporacdo de novas
tecnologias em salde para o tratamento dessas doencas, entre outras medidas.

Desde a sua criacdo, a politica tem sido avaliada e atualizada constantemente pelo
Ministério da Saude, em dialogo com as organizacGes da sociedade civil que atuam em prol
das pessoas com doencas raras no Brasil.

Desde a publicacdo da Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras em 2014, houveram avancos significativos na implementagdo das medidas
previstas na lei. Algumas das principais realizaces foram:

Criacdo de centros de referéncia em doencas raras que foram estabelecidos centros
de referéncia em todo o pais para atendimento especializado e multidisciplinar de pessoas
com doencas raras. Esses centros tém como objetivo oferecer diagnostico, tratamento e
acompanhamento adequados e qualificados. Existe um centro localizado na cidade de Joédo
Pessoa-PB.

Elaboracdo de protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas (BRASIL. 2014) foram
elaborados protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas especificas para diversas doengas
raras, com base em evidéncias cientificas. Esses documentos servem como orientacéo para
os profissionais de satde que atuam no diagnoéstico e tratamento dessas doengas.

Incorporacédo de novas tecnologias em sadude: foram incorporadas novas tecnologias

em saude para o tratamento das doencas raras, como medicamentos e terapias avancadas.
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Isso incluiu a incluséo de diversos medicamentos para o tratamento de doencas raras
no Sistema Unico de Satde (SUS).

Fortalecimento da rede de cuidados em doencas raras: foram realizadas agdes para
fortalecer a rede de cuidados em doencas raras, como capacitacdo de profissionais de satde
e articulacdo entre os diferentes servicos de saude.

Participacdo da sociedade civil: houve uma maior participacdo da sociedade civil na
discussao e implementacéo da politica, por meio da criacdo de comités e grupos de trabalho
que envolvem representantes de pacientes e familiares.

Apesar dos avancos, ainda ha desafios a serem enfrentados na implementagdo da
Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, como a ampliacdoda

cobertura de diagnostico e tratamento e 0 acesso a medicamentos e terapias avancadas.

Sobre a leitura Antropologica das politicas publicas em doencas raras.

Realizar um levantamento bibliografico na antropologia sobre a temética de doencas
raras € complicado, pois ndo existem muitos pesquisadores que facam o dialogocom essa
tematica. Comisso, o dialogo com outras areas do conhecimento é fundamental,como a satide
coletiva, epidemiologia, genética e direito assumindo as mais variadas perspectivas sobre
as doengas raras.

No entanto, neste momento o levantamento indicado ficara circunscrito as pesquisas
desenvolvidas por antropélogos e cientistas sociais. Acredito que uma das pesquisas mais
importantes na area é da antrop6loga Waleska Aureliano (2014) que tratasobre como
entendem as familias de pessoas portadoras de Machado Joseph, doenca rarae genética, a
heranca que é deixada para as geracdes futuras, como a familia lida com isso, quais 0s

impactos no planejamento familiar e nas questdes cotidianas sobre cuidadoe descendéncia.

Aureliano (2018) também desenvolveu pesquisas referente as trajetorias terapéuticas
e das dificuldades do descobrimento do diagnostico. Problema que é frequente na
comunidade de pessoas com doengas raras independente de qual doenga seja, pois 0
diagnostico genético é caro, ndo tem em todos os lugares de maneira facilitada e depende
de centros especializados muitos deles fora do Brasil.

Para compor as pesquisas sobre doencas raras Pereira (2019) que entrevistou

familiares e pessoas com diagndstico de Cadisil, doenga genética hereditaria
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degenerativa. A pesquisa aconteceu em Florianopolis e teve como objetivo o entendimento
do impacto do diagnostico da doenca pensando na historia das familias.

Essas pesquisas me fizeram e ainda fazem repensar o trabalho desenvolvido por mim
Marques (2020) que tinha como objetivo analisar o entendimento da heranca e da
hereditariedade da mucopolissacaridose em familias vivendo no Cariri Paraibano. Todos
esses trabalhos me ajudam a entender o pouco melhor o cenario das doencas raras no Brasil
e quais sdo as principais demandas do grupo.

Em Aureliano (2013) é realizada uma anélise sobre um documentario chamado 4
herangas, documentario produzido pelo INAGENP e que apresentava parte da realidade
enfrentada por pessoas com doencas raras em 3 regides do pais. Partindo deste ponto me
questiono sobre quais sdo as necessidades no atendimento da salde deste grupo e quais séo
0S reais avangos que ocorreram ao longo do tempo.

Mergulhando em outras duas importantes tematicas que sdo fundamentais para o
desenvolver deste trabalho: as politicas publicas em saude e o ativismo. Para as questdes
que envolvem o ativismo em politicas de salde pretendo olhar para os movimentos de
pessoas vivendo com HIV/AIDS e pretendo usar como referencial teérico Valle (2017) e
Valle (2018).

Para o pensar das Politicas Publicas pretendo fazer uma analise a partir das Gticas de
Foucault (2005) Rose e Rabinow (2006) para poder nortear o relacionamento das
tecnologias de poder sobre o corpo e individuo com as orienta¢des do poder publico. Rosee
Rabinow (2006) aponto sobre o pensamento de Foucault sobre as biopoliticas e a dominagdo
dos corpos:

Foucault prometeu dar mais substancia a suas amplas generalizagdes
em um dos seis volumes propostos da historia da sexualidade, cujos
titulos aparecem na contracapa do livro. Tal promessa nédo foi cumprida,
embora ele tenha dedicado um ndmero de suas aulas de 1976a este tema.
No entanto, ele propds um modelo mais simples e um diagrama bipolar
— agora familiar — do poder sobre a vida. Nesse diagrama, um polo do
biopoder foca em uma anatomo-politica do corpohumano, buscando
maximizar suas forcas e integra-lo em sistemas eficientes. O segundo
polo consiste em controles reguladores, uma biopolitica da populagéo,
enfocando nas espécies do corpo, 0 corpo imbuido com 0s mecanismos
da vida: nascimento, morbidade, mortalidade, longevidade etc. (ROSE
e RABINOW, 2006. p. 28)

As politicas de promocao a salde encaram o aspecto do bipolar estabelecido por
Foucault, pois muitas tem o poder sobre a vida de individuos ao mesmo tempo que

controlam e regulam 0s corpos. As recentes mudan(;as gue ocorreram recentemente sobre
356



0 Teste do Pezinho Ampliado é exemplo sobre o uso da politica sobre a vida, pois antes
muitas das doencas ndo eram diagnosticadas, agora com as mudancas implementadas um
numero muito maior pode ser detectado.

Escolher quem pode fazer ou quem ndo pode fazer o teste do pezinho ampliado,
impondo quais as doengas que podem ser diagnosticadas, assemelhassem as politicas de
quem morre e de quem vive expostas por Mbembe (2018). E através de pequenas sutilezasque
as questdes sociais sao abertas quando realizamos diagndsticos de politicas de estadopara a
promocao em saude.

Proximo de algumas ideias de Foucault o autor Souza Lima (1995) reflete sobre o
como o Estado exerce um poder de tutela sobre alguns grupos da sociedade, no caso da
analise realizado por ele é sobre os indigenas, e como existem instituicdes que sdo
fundamentais para a realizacdo desse controle.

Souza Lima (1995) contribui com a discussdo quando clareia a ideia de um estado
tutelar, uma sociedade de controle que permite construir politicas para determinado de
formato hierarquico e sem muito didlogo com o grupo “beneficiado”. E essa tutela que
podemos pensar sobre 0 grupo das pessoas com doencas raras devido a auséncia de politicas
em saude.

Além disso, dialogar com diversos outros pesquisadores para entender como é
possivel tracar um dialogo com o cenario das politicas em satde assim como Maluf, Silvae
Silva (2020) € necessario. O trabalho das pesquisadoras reuni diversos outros trabalhosque
fazem aproximacdes tematicas e proporciona a construcdo de um cenario mais amplosobre
algumas questdes como a trajetdria da antropologia no debate das politicas publicasem sadde.

Dessa forma, apresento aqui algumas das politicas publicas que vem sendo
desenvolvidas e que podem ser pensadas e repensadas no ambito das doencas raras, de modo
que promova uma construcdo de saberes e uma valorizagdo para um grupo que ainda €

negligenciado pelo poder publico.
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CAPITULO 41

INPLANTACAO DO SERVICO DE DISPENSACAO DE MEDICAMENTOS
DOCOMPONENTE ESPECIALIZADO DA ASSISTENCIA FARMACEUTICA NAS
DOENCAS RARAS: um relato de experiéncia
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RESUMO: O SUS como politica de Estado, é responsavel pelo planejamento de acOes e praticas
que contribuem para a promocdo da salde e que garantem assisténcia universal aos seus
usuarios. Nessa perspectiva, a assisténcia farmacéutica se mostra como uma dessas a¢des de
promocdo de saude, tendo o medicamento como elemento transformador do cuidado. Diante
disso, o componente especializado da assisténcia farmacéutica no SUS busca assegurar a
integralidade do tratamento medicamentoso, em nivel ambulatorial, cujas linhas de cuidado
estdo definidas em Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas publicados pelo Ministério da
Saude. No contexto das doengas raras, garantir o acesso a medicamentos eficazes, seguros e de
qualidade, além de promover o seu uso racional, é imprescindivel para garantir uma melhor
qualidade de vida aos pacientes portadores dessas doencas. Neste sentido, este trabalho
objetivou relatar a experiéncia da implantacéo da dispensacdo de medicamentos do componente
especializado da assisténcia farmacéutica no tocante as doencas raras. Trata-se de um estudo
do tipo descritivo realizado no Centro de Referéncia Multiprofissional em Doengas Raras em
Jodo Pessoa - Paraiba, referente a préatica profissional de uma farmacéutica residente, durante o
rodizio externo da residéncia multiprofissional em satde hospitalar. Apds analise e pactuacao
junto ao Centro Especializado de Dispensacdo de Medicamentos Excepcionais — CEDMEX, o
Centro de Doencas Raras passou a ser um polo descentralizado de dispensacdo de
medicamentos assegurando, aos pacientes atendidos neste local o acesso a medicamentos para
as suas condicdes clinicas. Sendo assim, a participacdo da residéncia multiprofissional junto a
equipe farmacéutica do centro de referéncia em doencas raras, contribuiu para o
desenvolvimento profissional dos farmacéuticos residentes, propaga a importancia da
integracdo do farmacéutico no cuidado aos pacientes com doencas raras além de deixar uma
contribuicdo importante para o servico.

Palavras-chave: assisténcia farmacéutica; medicamentos do componente especializado da
assisténcia farmacéutica; doengas raras.

INTRODUCAO

No Brasil, o Sistema Unico de Satde — SUS é fruto da Reforma Sanitaria Brasileira e
da afirmacdo da indissociabilidade entre a garantia da saide como direito social irrevogavel e
a garantia dos demais direitos humanos e de cidadania. Nesse contexto, o SUS, como politica

do Estado brasileiro pela melhoria da qualidade de vida e pela afirmacéo do direito a vida e a
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salde, se relaciona com as reflexdes e os movimentos no dmbito da promogdo da saude
(MINISTERIO DA SAUDE, 2006).

Nessa perspectiva, a Assisténcia Farmacéutica (AF), reafirma a sua importancia dentro
do SUS, uma vez que sua contribuigdo néo se limita apenas a dispensacdo de medicamentos,
mas também caracteriza a estruturacdo de planejamento e praticas que contribuam com a
promocdo da saude. Ela é definida como um grupo de atividades relacionadas com o
medicamento, destinadas a apoiar as acdes de salde demandadas por uma comunidade (DA
SILVA, et al, 2019).

A AF envolve o abastecimento de medicamentos em todas e em cada uma de suas etapas
constitutivas, a conservacdo e o controle de qualidade, a seguranca e a eficacia terapéutica dos
medicamentos, o acompanhamento e a avaliacdo da utilizacdo, a obtencdo e a difusdo de
informacgdo sobre medicamentos e a educagdo permanente dos profissionais de saude, do
paciente e da comunidade para assegurar o uso racional de medicamentos (CONASS, 2007).

A AF no SUS é estruturada em trés Componentes: Bésico, Estratégico e Especializado.
A forma de organizacéo e financiamento, os critérios de acesso e o0 elenco de medicamentos
disponiveis é especifico para cada um dos Componentes. No tocante ao Componente
Especializado da Assisténcia Farmacéutica (CEAF), o mesmo foi construido a partir da
necessidade da ampliacdo do acesso aos medicamentos e da cobertura do tratamento
medicamentoso, seja para ajustar as linhas de cuidado para as doencas ja tratadas ou para
ampliar o escopo de doencas a serem contempladas (MINISTERIO DA SAUDE, 2023).

A principal caracteristica desse componente ¢é a garantia da integralidade do tratamento
medicamentoso, em ambito ambulatorial, para todas as condi¢des clinicas contempladas no
componente especializado, por meio das diferentes linhas de cuidado definidas nos Protocolos
Clinicos e Diretrizes Terapéuticas — PCDT. Atualmente, 0 CEAF atende a 102 condicdes
clinicas preconizadas em 93 Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas. O elenco de
medicamentos contemplados pelo CEAF esta definido no Anexo 1ll da Relagdo Nacional de
Medicamentos Essenciais - RENAME 2022 (MINISTERIO DA SAUDE, 2023).

Dentre as condi¢des clinicas atendidas pelo CEAF, muitas delas se caracterizam como
doencas raras, que sdo definidas pelo nimero reduzido de pessoas afetadas: 65 individuos a
cada 100.000 pessoas. Segundo a Organizacdo Mundial da Saide (OMS), elas séo
caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas, que variam de enfermidade para
enfermidade, assim como de pessoa para pessoa afetada pela mesma condicdo (ASSOCIACAO
BRASILEIRA DE DOENCAS RARAS, 2023).
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O acesso a medicamentos para tratamento de algumas doencas raras é garantido pelo
CEAF via Centro Especializado de Dispensacao de Medicamentos Excepcionais — CEDMEX.
Este € um oOrgdo proveniente da parceria entre Estado e Municipio para disponibilizar
medicamentos especializados para pacientes crénicos ou com doencas que utilizam
medicamentos de alto custo. Para ter acesso, o paciente precisa ter sua condicdo clinica dentro
do hall de patologias atendidas pelo CEDMEX, além de preencher uma série de documentacgdes
que garantirdo o acesso aos tratamentos disponiveis (PORTAL DA CIDADANIA, 2023).

Sendo assim, este trabalho se propde a relatar a experiéncia de farmacéuticos em relacao
a implantacdo de um servigo de dispensacdo de medicamentos do CEAF no contexto das
doengas raras.

OBJETIVO
Relatar a experiéncia de residentes farmacéuticos na compreensdo do fluxograma de
implantacdo do servico de dispensacdo de medicamentos do CEAF, na farmécia do Centro de

Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras na Paraiba.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo na modalidade relato de experiéncia proveniente das
atividades desenvolvidas durante o rodizio externo do Programa de Residéncia
multiprofissional em Saude Hospitalar que foi realizado no periodo de abril a junho de 2022,
no Centro de Referéncia Multiprofissional em Doengas Raras (CRMDR), localizado no

municipio de Jodo Pessoa/PB.

RELATO DE EXPERIENCIA

O CRMDR, inaugurado em fevereiro de 2022, oferece assisténcia completa e
diferenciada para pacientes ja diagnosticados com algum tipo de doenca rara ou que ainda estéo
em processo de fechamento de diagndstico. Conta com uma estrutura fisica que engloba
consultérios médicos, salas de enfermagem, fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacional,
além de possuir também sala de curativos, sala de infusdo de medicamentos, brinquedoteca e
farmacia. O espaco realiza os atendimentos aos usuarios de uma equipe multiprofissional
composta por diversas especialidades da area da saude.

A realizagdo do rodizio externo da residéncia multiprofissional no CRMDR ocorreu 2

meses apds a inauguracdo do mesmo. Neste periodo, ja existia o servi¢o de Farmacia, porém
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sem a dispensacao de nenhum tipo de medicamento para a populacéo atendida naquele servico.
As primeiras movimentagdes no tocante a implantagdo do servico de dispensacdo de
medicamentos ocorreu mediante o desejo do centro em atender a sua populacdo para facilitar o
acesso dos usuarios aos tratamentos farmacoterapéuticos.

Diante deste cenario, foi realizada uma pactuacdo juntamente ao CEDMEX para
viabilizar a descentralizacdo da dispensacdo de medicamentos para pacientes com doencas
raras, tornando a Farmacia do CRMDR, um polo de distribuicdo de medicamentos para atender
as demandas da populacéo assistida pelo centro.

Nessa perspectiva, 0s farmacéuticos residentes, juntamente com a assistente social
residente e a farmacéutica preceptora da residéncia no CRMDR, se reuniram com a direcao do
CEDMEX para se informar a cerca de como proceder para viabilizar a dispensacdo de
medicamentos para os pacientes com doengas raras.

O CEDMEX realizou as devidas orientacbes no que diz respeito as doencas e
medicamentos que poderiam ser assistidos, bem como todos os tramites burocraticos para
transformar a Farmacia do CRMDR em um polo do CEDMEX. Além disso, a equipe também
foi informada a respeito dos documentos necessarios para abertura do processo de aquisi¢do de
medicamentos pelos usuarios para que 0s mesmos pudessem ser orientados ja no ato do
atendimento junto a equipe multiprofissional do centro de doencas raras.

Uma vez realizada essa pactuacao, iniciou-se o processo de adequacdo fisica da
farmacia, com o intuito de adquirir mobilia e equipamentos para armazenamento dos
medicamentos. Com relacdo aos tramites burocraticos, a farmacéutica do servico bem como os
farmacéuticos residentes, fizeram um levantamento das doencas atendidas pelo centro desde
sua inauguracdo, para elencar quais delas poderiam ter suas demandas atendidas na farmacia
do CRMDR.

Posteriormente, foi realizado pela equipe de farmacéuticos uma reunido com a direcao
do centro para esclarecer como se daria o processo de descentralizacdo do CEDMEX para o
CRMDR, além de como o fluxo de dispensacdo dos medicamentos deveria ser organizado
dentro do centro. Na ocasido, foi realizada também, uma reunido com os demais profissionais
de satde da equipe multiprofissional para explanar como se daria o atendimento aos pacientes

e familiares em relagéo a dispensacdo de medicamentos naquele servico.

CONCLUSAO
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A participacdo no processo de pactuacdo entre 0 CRMDR e o CEDMEX foi de suma
relevancia para o desenvolvimento profissional dos farmacéuticos residentes no que diz respeito
a formacao na estratégia de acesso a medicamentos no ambito do SUS. Ademais, a realizagédo
desse trabalho permitiu a construcdo de vinculo entre os profissionais da equipe
multiprofissional do servigco e os farmacéuticos residentes, bem como contribuiu para a

formacdo em satde que é um dos pilares preconizados pelo programa de residéncia.
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RESUMO: A Atencdo Primaria a Saude é caracterizada como porta de entrada preferencial do
SUS, possui um espaco privilegiado de gestdo do cuidado das pessoas e cumpre papel
estratégico na rede de aten¢do, servindo como base para o seu ordenamento e para a efetivacdo
da integralidade. Esse ponto de Atencdo de extrema relevancia é fundamental no organizar da
atencio as pessoas com Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude, procurando
sempre permitir a reducdo do sofrimento dos afetados e 0 6nus emocional sobre os pacientes e
seus familiares, permitindo ao gestor de saude a racionalizacdo de recursos, devido o cuidado
de promocdo a saude e producdo do cuidado. Este trabalho objetiva apresentar através de um
relato de experiéncia, a importancia da atencdo primaria a salude no contexto da Politica
instituida nas doencas raras e seus familiares. A partir da problematizacdo proporcionada, foi
possivel realizar uma integracdo dos saberes, incluindo a troca de experiéncias e o exercicio de
praticas transformadoras com explanacdo de painel e didlogo horizontal com os profissionais
participantes do IlIl Conamdracon. A experiéncia refletiu positivamente, possibilitando a
interlocucdo de conhecimentos tedrico-praticos na perspectiva do cuidado humanizado,
incluindo a abordagem as pessoas com doencas raras, de modo a garantir a integralidade,
demonstrando, assim, a necessidade de implementar o olhar integral na Atencdo Primaria
a Saude e ndo apenas em servicos especializados destas doencgas. A Atencdo Bésica, por meio
das Unidades Basicas de Saude, Equipes de Saude da Familia, Equipes de Atencdo Basica
tradicionais e/ou parametrizadas e Equipes Multiprofissionais, é uma das portas de entrada do
individuo com necessidade de cuidado em Doencas Raras e sua familia. Ela se presta, em
especial, a orientacdo para a prevencdo de anomalias congénitas, deficiéncia intelectual, erros
inatos do metabolismo, doencas raras ndo genéticas e também ao reconhecimento do individuo
com necessidade de atendimento em doencas raras. A literatura nos mostra algumas
intervengdes que devem ser realizadas nesse cuidado e delas demos énfase nas atividades de
educacdo permanente para os profissionais que atuam na Atencdo Basica, identificamos que
essa APS tem papel fundamental na qualificacdo do atendimento na porta de entrada da linha
de cuidado as pessoas com Doengas Raras, garantindo processo formativo aos profissionais na
assisténcia, aos pacientes e suas familias. Além disso, lobrigamos que é capaz de propiciar 0
encaminhamento regulado e seguro do paciente com DR aos servigos especializados,
informagdes precisas sobre 0 apoio as pessoas e familias com patologias raras, informacdes que
caracterizam suas condices de riscos ou recorréncias, formas de lidar com as diferentes
situacOes geradas, reabilitacdo e adaptacdo, apoio familiar e reinsercdo social, podendo
proporcionar, assim, um cuidado integral.

Palavras-Chave: atencdo priméria a saude - APS; doencas raras; educacdo permanente em
salde.
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INTRODUCAO

De acordo com a Organizacdo Mundial de Salde, define-se uma Doenca rara (DR) como
aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada
2.000 individuos. As Doencas Raras séo caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e
sintomas e variam nédo s6 de doenca para doenca, mas também de pessoa para pessoa acometida
pela mesma condi¢do (MORO,2020).

Segundo recente artigo cientifico coordenado pelo Instituto Nacional Francés de Saude
e Pesquisa Médica, estima-se que o0 nimero de pessoas que vivem com alguma doenca rara no
mundo seja de 300 milhdes. No Brasil, dados da Associagdo da Industria Farmacéutica de
Pesquisa (Interfarma), estima que 13 milhdes de Brasileiros sdo acometidos por alguma
enfermidade rara (MORO,2020).

No que concerne a Politica Nacional Integral de Doencas Raras a Atencdo Primaria a
Saude se presta, em especial, a orientacdo para a prevencdo de anomalias congénitas,
deficiéncia intelectual, erros inatos do metabolismo, doencas raras ndo genéticas e também ao
reconhecimento do individuo com necessidade de atendimento em doencas raras (BRASIL,
2014).

E o primeiro nivel de atencdo em salde e se caracteriza por um conjunto de acdes de
salde, no ambito individual e coletivo, que abrange a promocdo e a protecdo da saude, a
prevencdo de agravos, o diagnostico, o tratamento, a reabilitacdo, a reducdo de danos e a
manutencdo da salde com o objetivo de desenvolver uma atencdo integral que impacte
positivamente na situacdo de salde das coletividades (PNAB, 2017).

Trata-se da principal porta de entrada do SUS e do centro de comunicacdo com toda a
Rede de Atencdo dos SUS, devendo se orientar pelos principios da universalidade, da
acessibilidade, da continuidade do cuidado, da integralidade da atencdo, da responsabilizagéo,
da humanizacéao e da equidade. Isso significa dizer que a APS funciona como um filtro capaz
de organizar o fluxo dos servicos nas redes de saude, dos mais simples aos mais complexos
(PNAB, 2017).

OBJETIVO
Diante desta exposicdo inicial delimitou-se como objetivo deste trabalho a apresentacéo
dos principais métodos de intervencdo nos cuidados priméarios no contexto das doencas raras

na Atencdo Primaria a Saude.
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METODOLOGIA

O presente estudo utilizou-se de um relato de experiéncia sobre as doengas raras na
atencdo primaria a saude. Foram selecionados artigos relacionados ao tema.

A busca foi realizada no més de abril de 2023. Considerou-se estudos publicados no

periodo compreendido entre janeiro de 2014 e margo de 2022.

RELATO DE EXPERIENCIA

O atendimento inicial de qualquer doenca, deve ser feito prioritariamente na Atencdo
Primaria a Saude (APS), na Unidade Bésica de Saude (Posto de Saude) pela equipe de Saude
da Familia. J& que € esta, a principal porta de entrada para o SUS.

Quando houver necessidade, 0 paciente sera encaminhado para atendimento com
médicos especialistas e outros profissionais da salde, nos Servicos de Referéncia habilitados
ou ndo pelo SUS. (lifehelt)

A Organizacao Mundial de Satde recomenda que haja 01geneticista para cada 100 mil
habitantes. Sendo assim, baseada nesta estimativa, precisariamos de mais 1.800 geneticistas
para atender a todos que precisam. Por esta razdo, a Atencdo Primaria a Saude, precisa ser vista
também como protagonista no atendimento aos pacientes com Doencas Raras, mas para isto,
além de um programa continuado de capacitacao (presencial ou online), precisamos estabelecer
0 papel de cada profissional da equipe multidisciplinar no monitoramento da pessoa com
doenca rara. (Lifehelt)

Desde a década de 90, a Organizacdo Mundial de Saude recomenda que paises em
desenvolvimento iniciem atividades de promocao e protecdo em relagdo a doencas genéticas e
defeitos congénitos. A APS é responsavel pela coordenacdo do cuidado e seguimento
longitudinal da populacdo registrada sob sua responsabilidade, além de ser o principal ponto de
acesso e porta de entrada na rede SUS (SANTOS, 2020).

As atribuicdes especificas de responsabilidade da APS incluem: ac¢Ges de diagndstico
precoce, por meio da identificag&o de sinais e sintomas; mapeamento de pessoas com ou sob-

risco de desenvolver doengas genéticas e/ou defeitos congénitos para encaminhamento
regulado; seguimento clinico apds diagndstico e aconselhamento genético; promogéo de
educacdo em saude com objetivos de prevencdo e ampliacdo de autonomia; avaliacao
longitudinal do paciente e sua familia; e atencao domiciliar em casos especificos (Santos, 2020).
Identificando os indmeros artigos na literatura, procuramos disseminar sempre a

tematica em questdo. Aproveitamos o espaco do 3° Congresso Nacional Multiprofissional em

368



Doencas Raras e Anomalias Genéticas no Estado da Paraiba, capital Jodo Pessoa para fortalecer
e potencializar a informacéo na qual os autores supracitados apresentam acerca da importancia
da Atencdo Primaria a Saude nas Doencas Raras para o publico geral.

Diversos profissionais e gestores dos Sistemas de Salde, seja ele publico, suplementar
e complementar participaram do significante evento, onde puderam entender um pouco mais
sobre a temética abordada e sua importancia no fortalecer das a¢cfes em doencas raras na atengao

primaria em seus respectivos cenarios de trabalho.

CONCLUSAO

A atencdo primaria a saude nas redes de atencdo a salde no contexto das doencas raras
tem um papel fundamental em todos os aspectos, principalmente no primeiro contato com o
usuario. No entanto, recomenda-se que a educacdo permanente seja proporcionada pelos
gestores dos servicos a seus colaboradores/trabalhadores e profissionais da satide para que com
isto 0 mesmo possa ter seguranga no cuidado inicial e proporcione maior celeridade na jornada
assistencial.

Através da Educacdo Permanente em Saude os profissionais serdo capazes de realizar
acOes de diagndstico precoce, por meio da identificacdo de sinais e sintomas; realizar um
mapeamento de pessoas com ou sob risco de desenvolver doencas genéticas e/ou defeitos
congénitos para encaminhamento regulado; realizar com seguranca o seguimento clinico
apos diagnostico e aconselhamento genético; avaliar longitudinalmente o paciente e sua
familia; e entender melhor acerca de fluxos e protocolos da atencdo domiciliar em casos
especificos.

Desta forma, observa-se, por fim, que o objetivo do presente momento foi alcangado,
bendizendo que a tematica das doencas raras na atencdo primaria a salde esta em crescente

discussao.
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