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PREFACIO

Falar sobre doengas raras ¢ falar sobre vidas singulares, sobre historias que desafiam a
medicina, a ciéncia e, sobretudo, o olhar humano.

O V Congresso Nacional Multiprofissional de Doengas Raras e Anomalias Congénitas
(CONAMDRACON) nasceu do desejo de reunir coragdes ¢ mentes dedicados a
compreender e cuidar dessas vidas uUnicas — profissionais que acreditam que
conhecimento e empatia caminham lado a lado.

Este livro retine os trabalhos apresentados durante o congresso, cada um deles refletindo
o compromisso, a sensibilidade e a esperanca de quem se dedica a transformar a
realidade das pessoas com doengas raras.

Sao estudos, experiéncias e reflexdes que ultrapassam o campo técnico e alcangam o
humano — mostrando que por tras de cada diagndstico ha uma pessoa, uma familia,
uma histdria.

As paginas que seguem traduzem a for¢a da colaboragdo multiprofissional, o valor da
escuta e a importancia de olhar o paciente em sua totalidade. Mais do que resultados
cientificos, aqui estdo sementes de mudanga, que inspiram novos caminhos e reafirmam
a importancia de um cuidado integral, acolhedor e continuo.

Que esta obra seja um convite a empatia, a troca e a construgdo de um futuro em que as
pessoas com doengas raras sejam vistas, compreendidas e plenamente incluidas.

A todos que participaram deste congresso e contribuiram para este livio — nosso mais
profundo reconhecimento. Que a ciéncia e 0 amor sigam juntos, guiando-nos na missao
de oferecer o melhor a quem mais precisa.

Maria Teresa Alves da Silva Rosa
Médica Geneticista

Centro de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras
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RESUMO

A complexidade das doencas raras impde desafios adicionais ao Sistema Unico de Saude,
exigindo estratégias que contemplem ndo apenas o usudrio, mas também aqueles que se
dedicam ao seu cuidado. Pensar nesses cuidadores ¢ lembrar que além da sobrecarga fisica ha
a emocional em lidar com as adversidades oriundas desses tipos de doengas. Objetivou-se
relatar a experiéncia de extensionistas na promocao do relaxamento e bem-estar dos cuidadores
por meio de uma Oficina terapéutica de massoterapia associada ao escalda pés. Os participantes,
além de relaxados, ficaram nitidamente satisfeitos. A acdo os colocou numa posi¢do de
protagonistas, o que fugiu da rotina intensa que possuem. Os fizeram se sentir importantes
quando foram valorizadas as suas necessidades. A missdo ¢ tentar fazer com que essas pessoas
ndo sejam invisibilizadas aos olhos dos servigos e profissionais de satide. E considera-las
participes da assisténcia as pessoas com doencas raras e afirmar que ha possibilidades,
alternativas para minimizar o sofrimento, assim como foi demonstrado na a¢do aqui relatada
bem como enaltecer o bem-estar de todos os envolvidos nesse processo.

Palavras-chave: Doencas Raras, Cuidadores, Relaxamento, Promogao da Saude.

INTRODUCAO

A massoterapia ¢ uma pratica milenar utilizada para promover relaxamento, aliviar
tensoes musculares e reduzir o estresse fisico e emocional. Por meio de diferentes técnicas, atua
diretamente no sistema nervoso, estimulando a liberagao de endorfinas, reduzindo os niveis de
cortisol e melhorando a circulagdo sanguinea (Field, 2016).

Outra técnica também conhecida que propicia o relaxamento ¢ o escalda-pés. Um
procedimento simples e eficaz que proporciona conforto por meio da imersao dos pés em agua
morna, podendo ser associado ao uso de ervas, 6leos essenciais e sais terapéuticos (Aguir et al.,
2020). Além de seus efeitos fisiologicos, tem impacto positivo quando inserido em atividades

coletivas, gerando momentos de pausa e autocuidado.
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Para grupos que enfrentam desafios diarios intensos, a exemplo dos cuidadores de
pessoas com doengas raras, tais praticas tornam-se ainda mais relevantes. Cuidar de uma pessoa
com alta demanda assistencial impde uma sobrecarga significativa ao cuidador, que
frequentemente vivencia desgastes fisicos e emocionais (Pellosi et al., 2016).

A complexidade dessas enfermidades e o risco de atraso no diagnostico impdem
desafios adicionais ao Sistema Unico de Saude (SUS), exigindo estratégias que contemplem
ndo apenas o usuario, mas também aqueles que se dedicam ao seu cuidado (Riegel; Schmitz,
2022). Nessa perspectiva, ao pensar nos cuidadores ha algo comum entre eles: o acuimulo de
tarefas, somado ao impacto emocional de lidar com uma condigdo cronica e de dificil manejo,
resultando em altos niveis de estresse ¢ desgaste psicologico. Nesses casos, a massoterapia
associada ao escalda-pés pode funcionar como estratégia eficaz para mitigar a sobrecarga
experienciada pelos cuidadores.

Assim, o projeto de extensdo da Universidade Federal da Paraiba (UFPB), intitulado
"Fisioterapia e Fonoaudiologia em a¢do: um olhar interdisciplinar sobre a saude do cuidador
da pessoa com doenga rara", busca oferecer suporte aos cuidadores por meio de agdes voltadas
a promogao da saude e qualidade de vida. Dentre essas iniciativas, destaca-se a realizagdo de
oficinas terapéuticas, incluindo praticas como a massoterapia ¢ o escalda-pés, como

dispositivos de relaxamento e suporte emocional.

OBJETIVOS

O papel do cuidador de pessoas com doengas raras geralmente envolve uma gama de
responsabilidades continuas, como a administragdo de medicamentos, o auxilio na locomogao,
na higiene pessoal e na alimentagdo, além da necessidade de deslocamento para consultas,
tratamentos e terapias.

O grupo de extensionistas, baseado na proposta principal do projeto supracitado, teve o
intuito de ndo apenas minimizar o estresse dos cuidadores, mas também criar um ambiente de
acolhimento e fortalecimento do vinculo entre eles, possibilitando trocas de saberes e
construcdo de redes de apoio.

Frente ao exposto, o objetivo deste trabalho ¢ relatar a experiéncia dos participantes do
projeto de extensdo na promoc¢do do relaxamento e bem-estar dos cuidadores por meio da
aplicacdo do escalda-pés associado a massoterapia, captando os beneficios observados pelo

publico abrangido.
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METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de experiéncia acerca da vivéncia de um
grupo de extensdo durante uma Oficina elaborada para promover o relaxamento e o bem-estar
para os cuidadores de pessoas com doengas raras. Tal grupo de extensionistas ¢ composto por
12 discentes dos cursos de Fonoaudiologia e Fisioterapia da UFPB, sob a orienta¢do de duas
docentes, uma de cada area. O grupo ainda conta com a colaboragdo de uma fonoaudiologa e
uma médica generalista externas a Instituicdo de Ensino Superior (IES).

A oficina em questdo ocorreu na manha do dia 25 de setembro de 2024 na Associagdo
Paraibana de Doengas Raras (ASPADOR), com o intuito de alcangar o maior publico de
cuidadores possivel. Convém destacar que houve divulgacio prévia, feita por intermédio do
Instagram tanto do projeto quanto do respectivo local onde a acdo foi realizada.

A dire¢do da Associacdo reservou uma sala para atendimento com a finalidade de
diminuir os estimulos auditivos externos e propiciar um ambiente calmo e aconchegante. Tudo
foi organizado exclusivamente para a acdo, a fim de produzir conforto, com luz indireta e
musica relaxante. Cada um dos 20 participantes foi recepcionado com bastante carinho e, ao
entrarem na sala, sentaram-se em uma cadeira confortavel e receberam as instrugdes para
aproveitar o momento.

Os materiais utilizados foram os seguintes: duas pequenas bolas cravos (uma em cada
mao, para garantir um estimulo sensorial amplo e relaxante); uma bacia (para colocar os pés,
que repousavam imersos em agua morna junto a uma mistura composta por sal grosso e ervas
aromaticas, como a camomila, erva doce e esséncia de lavanda), além do massageador elétrico
(foram feitas técnicas de massoterapia na regido cervical e cintura escapular na tentativa de
aliviar tensdes musculares) e 6leo mineral, o qual era colocado na regido massageada. Vale
salientar que os atendimentos tiveram uma durag¢do média de 15 minutos, havendo a alternancia

entre a massagem manual e a realizada com o uso do massageador (Figura 1).
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Figura 1: Massoterapia associada ao escalda pés (2024).

Ao final do tempo proposto, era feita a limpeza dos pés dos cuidadores e, em seguida,
solicitado que dessem seu feedback pessoal em relagdo a acdo. Os extensionistas, apOs a escuta
atenta, ofereceram um brinde (Figura 2) contendo a mistura utilizada na dgua do escalda-pés,

explicando os beneficios e como poderiam utiliz4-la em casa.

Figura 2: Brindes elaborados para a Oficina de Relaxamento (2024).
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RESULTADOS E DISCUSSAO

A oficina apresentou-se bastante benéfica para o publico-alvo. Houve unanimidade nos
relatos do feedback, que destacaram grande relaxamento e bem-estar apos a a¢ao. Os cuidadores
ressaltaram o costume de conviver com muita tensao nas regides trabalhadas na atividade, no
entanto, puderam sentir maior leveza ap6s as intervengdes promovidas, enfatizando a
necessidade da promogao de mais agdes semelhantes a essa.

Sendo a ASPADOR uma grande parceira do projeto de extensao, assim como o Centro
de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras (CRMDR), seus integrantes forneceram o
local com muito entusiasmo, a fim de melhorar a qualidade de vida dos cuidadores das pessoas
com doengas raras. Importante enaltecer o trabalho desta Associagdo com outras organizagdes
nacionais ¢ internacionais, a exemplo da Alianca Brasileira de Doengas Raras (ABDR), a
Associagdo Ibero-Americana de Doengas Raras (ALIBER) e a Organizacdo Mundial de Saude
(OMS), em busca de solucdes conjuntas para as necessidades dos usudrios que ali transitam
diariamente.

Cabe enfatizar que o cuidado as pessoas com doencas raras € estabelecido a partir das
circunstancias decorrentes do tipo da doenga, porém, praticas voltadas a higiene pessoal,
alimentagdo, entre outras, estardo presentes por toda a vida, podendo até evoluir para niveis
maiores de dependéncia, gerando ansiedade e cansaco extremos naqueles que cuidam (Soares;
Araujo; Bellato, 2016).

Quando se fala sobre as doengas raras, observa-se ainda dificuldade em voltar-se
também a atenc¢do para os cuidadores, que em geral sdo seus familiares. Dificilmente sdo
lembrados e incluidos como parte fundamental do processo saide-doenca. Todavia, sdo eles
que tendem a vivenciar diretamente os desafios cotidianos, que se apresentam numa realidade
complexa e repleta de vulnerabilidades (Brotto, 2021).

Os cuidadores enfrentam diariamente situagdes que tendem a mitigar a sua propria
individualidade, pois, apesar de fazer parte da sociedade, se veem na obrigacao de esquecer de
si e cuidar de um filho e/ou parente que possui a doenga rara. Ademais, comumente, estao
sozinhos numa saga constante de procura por tratamento adequado, terapias bem como uma
rede de apoio para o enfrentamento do adoecimento conjunto (Pellosi ef al., 2016).

Ademais, o fato de estar alheio ao convivio social, sobretudo ao mercado de trabalho,
traz sérias repercussoes economicas aos cuidadores. Sdo eles que cuidam e que, frequentemente

custeiam tudo o que € necessario tendo, muitas vezes, somente os beneficios conseguidos apos
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o diagnostico para ampara-los nessa luta didria em busca da melhoria da qualidade de vida para
seus filhos e/ou parentes (Pinto et al., 2019).

Portanto, se faz necessaria a compreensao dos cuidadores como sujeitos no mundo, que
coexistem numa realidade social singular (Pellosi ef al., 2016), com diversas especificidades a

serem consideradas para posteriores intervengoes.

CONSIDERACOES FINAIS

A oficina terapéutica executada pelo projeto de extensao mostrou-se bastante eficaz na
aten¢do ao cuidador da pessoa com doenga rara. A oferta de uma manha diferente, voltada a
reducdo das tensdes musculares e a promog¢ao do bem-estar, os auxiliou de maneira singular.

Os cuidadores que participaram da Oficina, além de relaxados, estavam nitidamente
satisfeitos em ter vivenciado aquele momento. O lema do projeto, que ¢ cuidar do cuidador, os
colocou numa posi¢ao de protagonistas das suas vidas, o que fugiu completamente da rotina
intensa que possuem quando estdo em suas casas. Fizeram-se sentir importantes quando foram
valorizadas as suas necessidades.

A certeza de estar trilhando um caminho do bem para essas pessoas veio pelo olhar de
agradecimento, pelo abraco dado nos extensionistas, ao ouvi-los dizer que as dores de tensao
foram melhoradas, e que se sentiam alegres como nunca na vida. Fazer a diferen¢a nesse sentido
se torna o combustivel para continuar a pensar na melhoria da qualidade de vida dos cuidadores,
na tentativa de sempre proporcionar um ambiente humanizado e de respeito.

Fica aqui a reflexdo: pensar que cuidar de quem cuida ¢ cuidar em dobro. E fazer com
que essas pessoas nao sejam invisibilizadas aos olhos dos servicos e profissionais que compdem
o Sistema Unico de Saude (SUS). E considera-las participes da assisténcia as pessoas com
doengas raras e afirmar que ha possibilidades alternativas para minimizar o sofrimento, assim
como foi demonstrado na agdo aqui relatada bem como enaltecer o bem-estar de todos os

envolvidos nesse processo.
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RESUMO

As doencas raras afetam uma parcela reduzida da popula¢do, mas geram grande impacto na
qualidade de vida dos pacientes, bem como de seus cuidadores. Esses ultimos frequentemente
enfrentam sobrecarga emocional e fisica devido a rotina exaustiva de cuidados. A arteterapia
surge como uma abordagem terapéutica complementar, proporcionando um espago para
expressdo emocional e alivio do estresse. Objetivou-se promover satide através da pintura e da
musica. Trata-se de um relato de experiéncia de uma oficina realizada na Associa¢ao Paraibana
de Doengas Raras. A oficina incluiu atividades de pintura e musicalizagdo, permitindo aos
participantes explorar a criatividade e compartilhar suas experiéncias. Os resultados indicaram
que a arteterapia promoveu bem-estar emocional, fortalecimento dos vinculos sociais e
valorizacdo do autocuidado entre os cuidadores. O estudo reforca a importancia de iniciativas
terapéuticas que considerem a integralidade da satde, recomendando a ampliacdo dessas
praticas em contextos de apoio tanto aos cuidadores quanto as pessoas com doengas raras.

Palavras-chave: Cuidadores, Doencas Raras, Arteterapia, Integralidade em Saude.

INTRODUCAO

As doengas raras representam um grupo diverso de condi¢gdes cronicas, muitas vezes
debilitantes, que afetam uma pequena parcela da populacdo mundial. Estima-se que existam
entre 6.000 e 8.000 tipos de doengas raras, afetando cerca de 3,5% a 5,9% de pessoas em escala
global (Nguengang et al., 2020). Apesar da baixa prevaléncia individual, o impacto coletivo
dessas condi¢des ¢ significativo, especialmente no contexto psicossocial. Pessoas com doengas
raras enfrentam desafios relacionados ao isolamento social, a estigmatizacdo, além das
dificuldades no acesso ao tratamento adequado (Zhu, Smith, Parrot, 2017).

Nessa conjuntura, os cuidadores de pessoas com doencas raras experienciam uma
sobrecarga fisica e emocional, sendo a arteterapia uma das estratégias que podem amenizar tal

sofrimento, atuando como ferramenta terapéutica. Ela possibilita a reducao da ansiedade e do
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estresse, pois atua como mecanismo de regulacdo emocional; bem como fortalecimento da
autoestima, a medida que a criagdo artistica proporciona senso de realizagdo e valorizagdo
pessoal, e com isso torna-se um espago de autocuidado; a ressignificagdo da experiéncia com a
doenca, ao permitir transformar experiéncias dolorosas em produgdes significativas; também
estimula a criatividade na busca de solugdes para desafios cotidianos; congrega na construgao
de uma identidade além do papel de cuidador; e ao ser trabalhado em grupo, a arteterapia
promove troca de experiéncias entre os cuidadores (Jardim et al. 2020)

Assim, a arteterapia surge como uma abordagem complementar que visa ndo apenas o
alivio dos sintomas emocionais, mas também a promo¢dao de um ambiente seguro para a

expressao e ressignificagdo de sentimentos (American Art Therapy Association, 2020).

OBJETIVOS

Reconhecendo a arteterapia como algo que propicia a criatividade e o bem-estar, esta
torna-se um meio de expressao e comunicacdo de sentimentos, emogdes € pensamentos que
podem ser dificeis de verbalizar.

Desse modo, a extensdo da Universidade Federal da Paraiba (UFPB), intitulada
“Fisioterapia e Fonoaudiologia em agdo: um olhar interdisciplinar sobre a satide do cuidador da
pessoa com doenca rara” desenvolveu uma a¢do na estrutura de oficina, que teve o intuito de
promover saude através da pintura e da musica, na perspectiva da integralidade, percebendo os

participantes na pluralidade da vida.

METODOLOGIA

Estudo de cunho descritivo do tipo relato de experiéncia que trata da vivéncia de um
grupo de extensdo durante uma oficina de Arteterapia. Ressalta-se que os facilitadores da
oficina incluiram estudantes de Fonoaudiologia, Fisioterapia, fonoaudidlogos, fisioterapeutas e
uma médica generalista, os quais incentivaram a expressao espontanea e realizaram
observagoOes qualitativas das reagdes e interagdes do publico-alvo.

A oficina ocorreu no dia 16 de outubro de 2024, no turno da manha na Associagao
Paraibana de Doengas Raras (ASPADOR), com duracdo média de duas horas. Participaram
alguns cuidadores, bem como pacientes com diferentes doengas raras, totalizando cerca de 20
pessoas. As atividades foram divididas em dois momentos: o da pintura, quando os participantes

tiveram a liberdade para criar desenhos e fazer pinturas abstratas; e o da musicalizagdo, que
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incluiu o uso de instrumentos de percussdo, canto e dindmicas musicais, ambas atuando como
formas de relaxar, alegrar e ressignificar os sentimentos.

No inicio da atividade da pintura foram distribuidas telas e pincéis aos participantes, os
quais se sentaram em uma grande mesa (Figura 1), o que proporcionou maior proximidade entre
eles. Enquanto um dos estudantes apresentava algumas inspiragdes que os participantes
poderiam reproduzir, o outro ficou responsavel por tocar musicas com seu violdo para auxiliar

na constru¢cdo de um ambiente acolhedor, com musicas do género da MPB.

Figura 1: Pintura em telas (2024).

A principal finalidade da Oficina foi propiciar aos participantes um espago de expressao
livre com o intuito de promover o bem-estar emocional e fortalecer os lagos sociais entre as
pessoas, algo que foi percebido ao longo da atividade. Ao final, foi incentivado que todos os
participantes apresentassem suas artes e contassem, na medida do possivel, um pouco sobre o

que pintaram e sobre como foi a experiéncia em participar (Figura 2).

IR T

Figura 2: Apresentagdo das produgdes nas telas (2024).
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RESULTADOS E DISCUSSAO

Os resultados demonstraram impactos positivos tanto para os cuidadores quanto para as
pessoas com doengas raras que participaram, reforcando a eficicia da arteterapia como
ferramenta terapéutica e de promocdo da saide e do bem-estar. Ao longo das atividades,
verificou-se uma expressiva melhora no estado emocional dos participantes, que evidenciaram
uma sensac¢ao de alivio e conforto por meio da arte.

Durante a sessdo de pintura, muitos cuidadores destacaram que, ao mergulharem no
processo criativo, sentiram-se momentaneamente afastados do estresse cotidiano. A liberdade
de criar sem julgamento proporcionou um espago seguro para que pudessem ressignificar suas
experiéncias, tornando a arte um meio de comunicagao para emogdes muitas vezes reprimidas.
Esse achado esta alinhado com o que diz a American Art Therapy Association (2020),
destacando a arteterapia como auxilio efetivo na regulagdo emocional e na construgdo de um
ambiente de apoio psicossocial e com a pesquisa de Gomes et al. (2023), a qual afirma que
praticas artisticas e musicais contribuem para a redugao de sintomas psicossomaticos, aumento
da autoestima e fortalecimento dos vinculos sociais.

Outro ponto relevante foi a percepcao deles sobre a importancia de reservar um tempo
para si mesmos. Foi mencionado que a rotina de cuidados gera um esgotamento fisico e
emocional significativo. Por esse motivo, a oficina foi vista como um momento de autocuidado
e valorizagdo pessoal, aspectos fundamentais para evitar a sobrecarga emocional.

Valladares-Torres ef al. (2025) assinalam como a arteterapia pode ajudar familiares a
lidar com os desafios emocionais e psicologicos. A pesquisa destaca ainda que por meio dela,
ha a oferta de um espaco seguro para a expressao de sentimentos, promove o autoconhecimento
e fortalece a resiliéncia dos participantes, indicando melhoria das relagdes e do bem-estar
emocional dos envolvidos.

A parceria da extensdo com a ASPADOR foi fundamental para o sucesso da Oficina,
uma vez que esta reconhece a necessidade de estratégias complementares no suporte ao publico-
alvo. Seu trabalho conjunto com a equipe de extensdo permitiu que a atividade fosse
desenvolvida de maneira eficaz, garantindo um espago acolhedor e significativo para os
participantes.

Dessa forma, os achados reforcam a necessidade da continuidade de Oficinas que
tenham foco nos cuidadores de pessoas com doengas raras. A experiéncia relatada evidencia

que essas iniciativas sdo essenciais para proporcionar um cuidado mais integral e humanizado,
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promovendo ndo apenas o alivio do estresse, mas também a constru¢ao de vinculos sociais € o

fortalecimento emocional dos envolvidos.

CONSIDERACOES FINAIS

A experiéncia da oficina reforgou o potencial da arteterapia como um fio condutor para
o cuidado integral dos cuidadores de pessoas com doengas raras. As atividades de pintura e
musica mostraram-se eficazes ndo apenas na promog¢ao do bem-estar emocional, mas também
no fortalecimento das relagdes sociais e na criagdo de um ambiente seguro para a expressao de
sentimentos por meio da arte.

Ademais, a experiéncia teceu um cenario de oportunidades para o aprendizado dos
alunos extensionistas, os quais puderam vivenciar algo diferente do habitual, que comumente
reproduzem préaticas prioritariamente clinicas e engessadas na reabilitacdo. Puderam sentir o
fazer saude no seu cerne, desenvolvendo habilidades que vao além dos cuidados tradicionais.

Constatou-se a relevancia de direcionar um olhar especial para os cuidadores, os quais
trouxeram relatos bastante positivos, destacando o quao importante foi viver um momento leve
e divertido, corroborando os principios da humanizagao, tao essenciais nas praticas de educagao
em saude.

Recomenda-se, portanto, que futuras pesquisas explorem com mais profundidade os
impactos da arteterapia e busquem outras alternativas que promovam a qualidade de vida dos
cuidadores das pessoas com doencas raras, fazendo com que o bem-estar destes seja o ponto de

partida para o processo de cuidado integral e universal, conforme preconiza o SUS.
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RESUMO

Um dos sintomas que tende a ser frequente nas doencas raras, sobretudo naquelas que envolvem
acometimentos neurologicos, sdo as convulsdes. Sabendo que os primeiros socorros sao 0s
cuidados imediatos prestados a uma pessoa, a fim de manter suas fungdes vitais, evitar o
agravamento de suas condigdes até que a assisténcia médica especializada chegue, torna-se
relevante conhecé-los ao deparar-se com uma convulsdo. O estudo objetivou relatar a
experiéncia dos extensionistas desde o planejamento, aprofundamento tedrico até a
concretiza¢do de uma oficina sobre primeiros socorros em convulsdes. Na tentativa de tornar
mais leve a rotina intensa de cuidados, foi langada mado de uma ferramenta poderosa, que ¢ a
educacdo em saude. Houve trocas de saberes entre os extensionistas e os cuidadores, algo que
enriqueceu a jornada da equipe, explicitando a importancia de agdes como essa para a formacao
académica de futuros profissionais de saude, pautada na humanizacdo e na valorizagdo das
singularidades de cada pessoa. Levar informagdo correta e praticas de apoio sempre sera o
primeiro passo para dividir as responsabilidades.

Palavras-chave: Doencas Raras, Cuidadores, Primeiros Socorros, Convulsoes.

INTRODUCAO

Ao versar sobre as doengas raras, ha énfase para uma gama de problemas enfrentados,
dentre o risco do atraso diagnostico, pois os sinais e sintomas de parte dessas condi¢des acabam
se confundindo com os de doengas comuns, tornando-as um desafio para o Sistema Unico de
Satude (SUS) devido a sua coexisténcia com outras epidemias e agravos que afetam a populacao
brasileira (Riegel; Schmitz, 2022).

Um dos sintomas que tende a ser frequente nas doencas raras, sobretudo as que
envolvem acometimentos neurologicos, sao as convulsdoes. Quando acontecem, a pessoa
apresenta um aumento subito da atividade elétrica no cérebro, provocando rigidez, sacudidelas,

tremores, contratura involuntaria dos musculos, movimentos desordenados e a perda de
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consciéncia. Quanto mais repetidos e intensos forem esses sintomas, mais grave sera o
progndstico do paciente (Santos; Scherf; Carvalho Mendes, 2019).

Sabendo que os primeiros socorros sao os cuidados imediatos prestados a uma pessoa,
objetivando a manutencao das suas fungdes vitais, evitando o agravamento de suas condigdes
até a assisténcia médica especializada chegar (Plaster ef al., 2023), torna-se relevante conhecé-
los ao deparar-se com uma convulsdo, uma vez que ela ocorre de forma subita e sem aviso
prévio.

Por ser uma situagdo muito especifica, ainda ha um baixo conhecimento dessa atencao
inicial pelos cuidadores de pessoas com doencas raras e até atitudes equivocadas que acabam
sendo divulgadas erroneamente, cabendo aos profissionais de saude a orientagdo acerca dos
cuidados que devem ser realizados.

Foi nessa perspectiva que o projeto de extensdo da Universidade Federal da Paraiba
(UFPB), intitulado “Fisioterapia e Fonoaudiologia em agdo: um olhar interdisciplinar sobre a
saude do cuidador da pessoa com doenca rara”, direcionou suas agdes aos cuidadores, uma vez

que a Rede de Atencdo a Satde (RAS) tende a voltar-se ao paciente sob seus cuidados.

OBJETIVOS

O projeto supracitado tem como uma de suas principais missoes promover educagao em
saude para os cuidadores de pessoas com doencas raras. Desse modo, o presente estudo tem
como objetivo relatar a experiéncia dos extensionistas desde o planejamento e aprofundamento
tedrico até a concretizagdo de uma oficina sobre primeiros socorros em convulsdes. A oficina
ocorreu com o intuito de auxiliar no cotidiano dos cuidadores, oferecendo praticas e

informacdes fidedignas.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de experiéncia acerca da vivéncia de um
grupo de extensao durante uma Oficina elaborada especificamente sobre os aspectos intrinsecos
a convulsdo e como proceder quando esta acontece, sendo direcionada para os cuidadores de
pessoas com doengas raras. Tal grupo ¢ composto por duas docentes, sendo uma do curso de
Fonoaudiologia e a outra do curso de Fisioterapia da UFPB, contando também com 12 discentes
dos respectivos cursos de graduacdo e ainda com duas colaboradoras externas, uma

fonoaudidloga e uma médica generalista.
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Convém destacar que antes da realizagdo da oficina propriamente dita, todo o grupo
participou de uma capacitagdo na Universidade (Figura 1), conduzida pela colaboradora
médica, tendo ainda momentos de aprofundamento tedrico acerca do tema, com fins de

respaldar cientificamente as agdes.

Figura 1: Capdcitagﬁo sobre prieiros socorros na convulsdo (2024).

A oficina foi realizada no turno da manha, em trés dias consecutivos, sendo eles 09, 10
e 11 de setembro de 2024 bem como em dois cenarios distintos: no Centro de Referéncia
Multiprofissional em Doengas Raras (CRMDR) e na Associagdo Paraibana de Doengas Raras

(ASPADOR), com a inteng@o de alcangar o maior publico poss1vel (Figura 2).

Figura 2: Oficinas de Primeiros Socorros realizadas no CRMDR ena ASPADOR (2024).
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Por se tratar do primeiro projeto de extensdo que aconteceu em ambos os locais, foi
necessario fazer uma ampla divulgacdo, no sentido de convidar o publico-alvo a participar da
oficina. Essa divulgagdo foi feita por intermédio do /nstagram tanto do projeto quanto dos
respectivos locais onde as acdes foram realizadas. Ao final, houve a participacao efetiva de
mais de 30 cuidadores e, assim, as agdes subsequentes foram sendo, cada vez mais, valorizadas.

A estrutura da oficina foi a mesma para os trés dias, alterando apenas os extensionistas
e colaboradores presentes. Foi feita a recepcao dos cuidadores, enquanto o grupo apresentava
as primeiras atitudes que devem ser tomadas ao presenciar uma crise convulsiva. A
apresentacdo comegou com uma exposi¢ao do tema com a utilizagao de bonecos ou dos proprios
extensionistas para simular um paciente convulsionando. Os extensionistas que estavam
apresentando o tema demonstraram como posiciona-lo em meio a crise convulsiva e o que nao
deveria ser feito durante essa atenc¢ao inicial.

Em seguida, langou-se mao de uma roda de conversa, na qual os extensionistas
perguntavam se algum espectador tinha conhecimento acerca de como socorrer um paciente em
convulsdo, o que sabiam sobre o tema e se eles tinham algum relato para compartilhar
envolvendo o auxilio durante uma crise convulsiva, se ja haviam passado por essa situagdo e o
que fizeram na ocasido, seja com aqueles que sdo cuidados por eles ou com algum outro
conhecido.

Ao final da discussao foi distribuido um folder elaborado pelo grupo para os cuidadores,
contendo os principais topicos abordados, com textos e imagens que ilustravam o que havia
sido discutido. O referido material excedente foi deixado nas recepgdes dos respectivos locais

onde as agOes foram realizadas para que as demais pessoas pudessem ter acesso também.

RESULTADOS E DISCUSSAO

O Centro de Referéncia Multiprofissional em Doengas Raras (CRMDR) integra a Rede
de Atencao a Saude (RAS) municipal da cidade de Jodo Pessoa, sendo responsavel pelo
atendimento de pacientes residentes na cidade, tanto aqueles que ja possuem diagnostico de
doengas raras quanto aqueles que ainda estdo em processo diagndstico. Por se tratar de um
servigo de referéncia dentre os poucos existentes no pais, ainda recebe usuarios regulados de
todo o estado da Paraiba e de outras localidades do Brasil (Fernandes; Oliveira; Cavalcante,
2023).

A Associacdo Paraibana de Apoio as Doengas Raras (ASPADOR) também se configura
como um importante agente na promocdo da qualidade de todos que ali frequentam. A

organizac¢ao nao tem fins lucrativos, foi criada em 2015 em parceria com instituigdes nacionais
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e internacionais, com a finalidade de buscar solugdes para as diversas necessidades das familias
raras e seus filhos e/ou parentes.

Dentre os fatores essenciais para a efetivacdo do cuidado integral as doencas raras,
destaca-se o acesso a informagdo. Assim, iniciativas como agdes educativas tornam-se
ferramentas fundamentais para integrar a triade composta pelos servicos de saude, cuidadores
e Universidade, promovendo impacto positivo para todos os envolvidos neste processo.

Nesse contexto, com o intuito de ampliar o acesso a informagao para os cuidadores dos
pacientes atendidos no CRMDR e acolhidos na ASPADOR, foi realizada a Oficina de primeiros
socorros em convulsdes. Esta apresentou-se bastante eficaz para os cuidadores, pois muitos
deles relataram possuir muito medo, alguns até afirmaram fazer algumas das agdes que os
extensionistas destacaram que nao deveriam ser feitas para socorré-los. Apos a atividade, os
cuidadores referiram maior seguranga e destacaram a qualidade do material disponibilizado,
sendo ele simples, direto e de facil compreensao.

Isso corrobora com o que diz a literatura, acerca da disponibilizagdo de informagdes
claras e acessiveis, as quais possibilitam que os cuidadores adquiram seguranca para enfrentar
o cotidiano do cuidado. Entretanto, tdo importante quanto o conteudo transmitido ¢ a forma
como esse conhecimento ¢ compartilhado, considerando os diferentes niveis de escolaridade e
a necessidade de uma abordagem acessivel e didatica (Barbosa, 2025).

Para isso, a equipe de extensao planejou minuciosamente a linguagem a ser empregada,
bem como a simulagdo realista do socorro em casos de convulsdo, utilizando-se de recursos
visuais e de facil compreensdo. Ademais, a elaboracdo do folder foi bastante cautelosa, uma
vez que materiais educativos direcionados a cuidadores devem ser claros e objetivos, com textos
curtos, evitando jargdes médicos ou cientificos. Foram considerados ainda fatores como
tamanho e tipo de fonte, espacamento entre linhas, cores e presenca de figuras, os quais sdo
essenciais para garantir a compreensao e aplica¢do das informagdes no dia a dia do cuidado
(Cordeiro; Sampaio, 2019).

A experiéncia da Oficina evidenciou a importancia desses aspectos, pois 0s
participantes destacaram a didatica utilizada e a praticidade dos materiais, demonstrando maior
confianga para aplicar os conhecimentos adquiridos. Dessa forma, agdes como essa reafirmam
a relevancia de estratégias educativas no fortalecimento da assisténcia as pessoas com doengas

raras € seus cuidadores.
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CONSIDERACOES FINAIS

A oficina de primeiros socorros voltada para as convulsdes mostrou-se relevante,
sobretudo ao considerar o principal objetivo do projeto de extensdo que a realizou: cuidar do
cuidador das pessoas com doengas raras por meio da promogao da satude.

Assim, na tentativa de tornar mais leve a rotina intensa de cuidados, foi langada mao de
uma ferramenta poderosa, que ¢ a educagdo em saude. Esta talvez seja uma das melhores
estratégias existentes para criar espacos de informacao e reflexdo, ressignificando o cotidiano
daqueles que ofertam o cuidado, os quais sdo o foco dos extensionistas.

A visibilidade e a atencdo ofertada a esse publico facilitaram o seu acolhimento,
incentivando a atencdo e a participacdo durante a oficina. Houve trocas de saberes entre os
extensionistas e os cuidadores presentes na apresentacdo, algo que enriqueceu a jornada da
equipe, explicitando ainda a importancia de a¢des como esta para a formagao académica de
futuros profissionais de saude, pautada na humanizacao e na valorizacao das singularidades de
cada pessoa.

Indubitavelmente, todo o processo de cuidado a pessoa com doenga rara pode ser
amenizado quando ha a sensibilidade em unir todos aqueles que sdo importantes para que ele
ocorra de maneira adequada. A parceria estabelecida entre os profissionais e os servigos da
Rede de Atengdo a Saude (RAS) ¢ algo primordial no que concerne a seguranca, aplicabilidade
e conduta do cuidador ao encarar situagdes que necessitem, especificamente, dos primeiros
socorros. Levar informagdo correta e praticas de apoio sempre serd o primeiro passo para
compartilhar as responsabilidades. A missao foi cumprida com a certeza de que ha um longo

caminho a ser percorrido.
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RESUMO

O Brasil possui aproximadamente 13 milhdes de pessoas com doengas raras, sendo que, na
maioria dos casos, os cuidados sdao assumidos por um familiar. No entanto, essa
responsabilidade pode impactar negativamente a saude do cuidador, resultando em sobrecarga,
estresse e privagcdo do sono, o qual causa grande impacto na qualidade de vida do individuo.
Diante desse cendrio, objetivou-se relatar a experiéncia de extensionistas na elaboracao tedrica
e pratica, organizacdo dos materiais e realizacdo da atividade sobre a relevincia do sono
reparador e de qualidade para cuidadores de pessoas com doengas raras. Foram realizadas rodas
de conversa, que ocorreram no Centro de Doencgas Raras e na Associacdo Paraibana de Doencas
Raras, abordando a fisiologia do sono, impactos da privagdo, estratégias para melhorar a
qualidade do descanso. Foram distribuidos folders educativos acerca do assunto e chas
fitoterapicos que auxiliam na melhora da qualidade do sono. Conclui-se que acdes como essa
sdo essenciais para melhorar a qualidade de vida dessa populagdo, reforcando a importancia de
dormir bem.

Palavras-chave: Doencas Raras, Cuidadores, Qualidade do Sono.

INTRODUCAO

De acordo com o Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE), o Brasil
apresenta na sua populacao cerca de 13 milhdes de pessoas com doengas raras, requerendo
cuidado continuo, desse modo, esses cuidados sdo, em geral, fornecidos por um membro da
familia que assume, de maneira voluntaria, a responsabilidade de garantir a protecdo e o apoio
a pessoa em situagdo de dependéncia (Giacomin, 2018).

Contudo, ao assumir essa responsabilidade, o cuidador coloca em segundo plano o seu
bem-estar, relatando sobrecarga, estresse e a diminuigdo na qualidade do sono (Prates; Coelho;

Moraes-Partelli, 2024). O sono desempenha papel primordial na satide, no bem-estar fisico,
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hormonal e psicologico, influenciando diretamente fungdes cognitivas, emocionais e
fisiologicas.

Um percentual significativo de cuidadores, equivalente a 46,7%, avaliou sua qualidade
de sono como ruim, evidenciando o impacto deste dado para a sua propria satide, destacando
que 93,3% dos cuidadores apresentam dificuldade para dormir, impactando negativamente no
bem-estar fisico e psicoldgico desses individuos (Ledo, 2023).

Reconhecendo o valor do sono e repouso para a vida de qualquer ser humano, sobretudo
daquele que exerce o papel de cuidado para alguém, o projeto de extensao multidisciplinar da
Universidade Federal da Paraiba (UFPB), intitulado “Fisioterapia e Fonoaudiologia em Acgao:
um olhar interdisciplinar sobre a saide do cuidador da pessoa com doenca rara”, realizou
diversas agdes de bem-estar e educacao em saude para os cuidadores, tendo em vista que sdo
um publico invisibilizado e a privagdo do sono ndo apenas compromete o bem-estar holistico

dos cuidadores, mas também compromete a qualidade do cuidado prestado.

OBJETIVOS
Este estudo tem como principal objetivo relatar a experiéncia dos extensionistas na
elaboracdo teorica e pratica, na organizagdo dos materiais ¢ na realizacdo da atividade sobre a

importancia do sono reparador e de qualidade para cuidadores de pessoas com doengas raras.

METODOLOGIA

Estudo descritivo do tipo relato de experiéncia acerca da vivéncia de um grupo de
extensdo durante uma agdo elaborada especificamente para conscientizar os cuidadores de
pessoas com doengas raras sobre a importancia do sono para a saude e qualidade de vida.

Convém mencionar que integram o grupo de extensdo 16 participantes, entre os quais
duas docentes dos cursos de Fisioterapia e Fonoaudiologia da UFPB, discentes de ambos os
cursos ¢ ainda duas colaboradoras, uma fonoaudidloga e uma médica generalista.

Previamente a execugao da roda de conversa, houve o aprofundamento tedrico da equipe
por meio da leitura de artigos da literatura pertinente ao tema, com a realizagdo de discussdes
em grupo. Aos poucos, foram elaborando o material a ser entregue. Essa preparacao ¢ de suma
importancia para respalda-los - todos extensionistas - quanto ao momento da apresentacao, mas

sobretudo sensibiliza-los quanto a realidade dos cuidadores das pessoas com doengas raras.
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A acdo educativa foi realizada no més de outubro, no turno da manha em dois dias e
locais distintos: um no Centro de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras (CRMDR) e
0 outro na casa de apoio da Associacdo Paraibana de Doencas Raras (ASPADOR).

A intervencdo consistiu em uma roda de conversa conduzida pelos extensionistas
abordando a fisiologia do sono, os impactos da privagao do sono e as estratégias para melhorar
a sua qualidade. A apresentacdo foi planejada considerando-se as necessidades do publico-alvo.

Ao final, os participantes receberam um folder informativo contendo os principais
topicos discutidos e dicas praticas para um sono mais reparador. Além disso, foi entregue um
saché de cha de erva-doce e camomila, ervas conhecidas por suas propriedades relaxantes
(Figura 1), como incentivo a adogdo de habitos saudaveis para o sono.

A avaliagdo da agdo foi positiva e realizada de forma qualitativa, mediante a observagao
do envolvimento dos participantes. Foram analisadas suas interagdes, a busca por
esclarecimento de duvidas e o compartilhamento de experiéncias sobre o tema. Durante a roda
de conversa, os cuidadores relataram suas rotinas, esclareceram questionamentos a respeito das
atividades relacionadas a higiene do sono e demonstraram grande interesse no material

distribuido.

Figura 1: Sachés de cha de erva doce e foldef informativo distribuidos na ac¢do (2024).

A participagdo ativa dos cuidadores foi fundamental para o sucesso da acdo,
promovendo o engajamento e a troca de experiéncias. Os resultados preliminares indicam uma
melhora na compreensao dos cuidadores sobre os impactos do sono na saude e na qualidade de

vida, refletindo em préaticas mais conscientes no cuidado de seus familiares.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

A agdo proporcionou aos cuidadores um conhecimento essencial sobre os fatores que
impactam a qualidade do sono, com foco especial nas estratégias de higiene do sono. Essa
tematica revelou-se de grande relevancia ao longo da atividade, uma vez que diversos
participantes relataram enfrentar dificuldades frequentes para dormir, mencionando episddios
recorrentes de noites mal dormidas. Esse tipo de relato ndo ¢ isolado e estda amplamente
associado a sobrecarga imposta pelo papel de cuidador, especialmente quando este ¢ exercido
de forma continua, intensa e, muitas vezes, solitaria.

Os cuidadores costumam estar em estado constante de vigilancia, atentos as
necessidades fisicas e emocionais dos individuos sob seus cuidados — que, por sua vez, ja
apresentam vulnerabilidades tanto biologicas quanto psicoldgicas. Essa dindmica pode
comprometer ndo apenas O repouso noturno, mas também acarretar episédios de sonoléncia
diurna excessiva (Sales et al., 2024), afetando diretamente a atengdo, a memoria € o
desempenho nas tarefas do dia a dia. A falta de um sono reparador agrava ainda mais esses
efeitos, favorecendo o surgimento de sintomas ansiosos e depressivos e comprometendo a satide
global desses individuos.

Durante a realizacdo da atividade, tornou-se evidente que muitos cuidadores
desconheciam a importancia da higiene do sono, ou seja, o conjunto de praticas que favorecem
a qualidade e a eficiéncia do sono. Tal desconhecimento reforca a necessidade de promogao
sistematica e acessivel desse tipo de informagdo, com vistas ndo apenas a melhora do sono, mas
também ao fortalecimento da satide fisica, mental e emocional dos cuidadores. Estratégias
simples, como manter horarios regulares para dormir e acordar, reduzir o uso de telas antes do
sono, criar um ambiente escuro e silencioso no quarto, além de evitar cafeina e refeigoes
pesadas antes de dormir, podem fazer grande diferen¢a na qualidade do descanso (Corkett,
2020). A divulgacdo dessas praticas contribui para tornar o cotidiano menos exaustivo e mais
equilibrado, atuando como fator de protecao frente aos impactos negativos da sobrecarga.

Além disso, ¢ preciso considerar que esses cuidadores estdo expostos a multiplos fatores
de risco — fisicos, emocionais e sociais — o que torna a abordagem preventiva ainda mais
urgente. Ao pensar na forma como o conteido foi apresentado, destaca-se também a
importancia de estratégias pedagdgicas acessiveis: utilizar linguagem clara, evitar blocos
densos de texto em materiais impressos, ajustar o tamanho e o tipo da fonte, aplicar
espacamento adequado e utilizar elementos visuais sempre que possivel sdo medidas que

facilitam o entendimento e aumentam a adesdo, sobretudo entre individuos com menor
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escolaridade. Como apontado por Cordeiro e Sampaio (2019), a acessibilidade da informagao
¢ um componente essencial na educagdo em saude e, quando bem aplicada, contribui para a
autonomia e o empoderamento do publico-alvo.

Dessa forma, a agdo se consolidou como uma experiéncia significativa, tanto por
promover conhecimento técnico relevante quanto por reconhecer as especificidades do publico
atendido, favorecendo interven¢des mais humanizadas e eficazes no cuidado daqueles que

cuidam.

CONSIDERACOES FINAIS

O potencial de agdes de promocao da saude voltadas e acessiveis aos cuidadores é
incalculdvel. Servem para o bem-estar ndo somente deles, mas principalmente para o das
pessoas com doengas raras que eles cuidam. Considerando o lema do projeto de extensdo —
cuidar de quem cuida € cuidar em dobro — ¢ visto que o resultado de um cuidador saudavel ¢
um cuidado ofertado de forma mais equilibrada e eficaz.

No entanto, embora ja existam iniciativas direcionadas para esse publico, estas sdo
insuficientes em nimero e alcance. A RAS ainda ndo consegue abarcar a gama de demandas
das pessoas com doengas raras quem dirad as dos cuidadores. Na verdade, ¢ fundamental a
ampliacao dos servigos e acdes, no sentido de abrangé-los como um todo.

Sendo assim, langcar mao de uma roda de conversa humanizada e horizontal, além de
aproximar os extensionistas dos cuidadores, promoveu a criagdo de um espago de partilha entre
0 senso comum e o cientifico. Trata-se de um momento que alternou o acolhimento, a escuta
qualificada e o aprendizado mutuo. As singularidades foram respeitadas e valorizadas por meio
da educagdo em satde, que tece um caminho repleto de descobertas e desdobramentos positivos
para quem a experiéncia.

Ao retomar o tema principal da roda de conversa, que foi a saide do sono, € relevante
enfatizar que esta deve ser priorizada, uma vez que muitos dos cuidadores ndo conseguem
dormir bem devido ao estresse, sobrecarga fisica e emocional. Noites mal dormidas influenciam
diretamente na qualidade de vida. Portanto, garantir suporte, orientacdo e praticas de
autocuidado para os cuidadores pode repercutir ndo apenas na sua saide, mas também na

qualidade do cuidado prestado as pessoas com doencas raras.
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RESUMO

As doencas raras acometem uma pequena parcela da populagdo e, devido a sua baixa
prevaléncia, apresentam desafios para o diagndstico e manejo. Dentre os sintomas recorrentes,
os engasgos sdo eventos frequentes, especialmente em doengas neuroldgicas e
musculoesqueléticas, tornando essencial a capacitacdo dos cuidadores para uma abordagem
eficaz. Este estudo tem como objetivo relatar a experiéncia de oficinas sobre primeiros socorros
no manejo de engasgos, promovidas por um grupo de extensdo da Universidade Federal da
Paraiba. As agdes ocorreram no Centro de Referéncia Multiprofissional em Doengas Raras e na
Associagdo Paraibana de Doencas Raras. A atividade incluiu exposi¢do tedrica, demonstragao
pratica e distribui¢do de material educativo. Ao final, os participantes demonstraram maior
seguranca no manejo do engasgo e relataram a importancia da iniciativa. Conclui-se que a
educacdo em saude ¢ fundamental para empoderar cuidadores, reduzindo riscos e promovendo
melhor qualidade de vida para pessoas com doencas raras.

Palavras-chave: Doencas Raras, Cuidadores, Primeiros Socorros, Engasgo.

INTRODUCAO

As doengas raras podem se manifestar de diferentes formas em cada paciente e,
geralmente, apresentam carater cronico, progressivo € de dificil diagnostico. Estima-se a
existéncia de cerca de sete mil tipos de doencas raras diferentes ja identificadas, sendo 80% de
origem genética e as demais relacionadas a fatores ambientais, infecciosos e imunologicos (Luz
etal., 2015).

E importante lembrar que sdo varios os sintomas que uma pessoa com doengca rara pode
apresentar, nos acometimentos neuroldgicos, muitos pacientes possuem estruturas Osseas,
musculares envolvidas, o que torna um dos sintomas mais relevantes como engasgos, um risco

vital para a manuten¢do da vida. Estar preparado para esses possiveis acontecimentos se faz
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necessario, pois cada doenga rara apresenta caracteristicas proprias e saber realizar uma
abordagem integrada nesses casos ¢ imprescindivel (Costa et al.,2024)

Reitera-se que os conhecimentos em primeiros socorros sao essenciais para a
manutengado vital de pessoas em necessidade de urgéncia, até que possam ser levadas até uma
assisténcia médica ou até que o socorro chegue ao paciente. O conhecimento basico necessario
para essa manutencao torna-se imprescindivel, pois pode prolongar os sinais vitais por tempo
necessario (Freitas, 2023).

Por ser uma situagdao muito especifica, porém, muito frequente em varios ciclos da vida,
ainda ha um baixo conhecimento dessa aten¢do inicial pelos cuidadores e até atitudes
equivocadas que acabam sendo divulgadas erroneamente, cabendo aos profissionais de saude a
promocao de oficinas com a divulgacdo e pratica desses conhecimentos (Gomes, 2023)

Foi nessa perspectiva que o projeto de extensdo da Universidade Federal da Paraiba
(UFPB) intitulado ‘‘Fisioterapia e Fonoaudiologia em a¢do: um olhar interdisciplinar sobre a
saude do cuidador da pessoa com doenga rara’’ direcionou suas a¢des aos cuidadores, uma
vez que a Rede de Atencao a Satde (RAS) geralmente abrange seu foco somente no paciente e

ndo para quem cuida dele.

OBJETIVOS

O referido projeto de extensdo tem como finalidade propiciar atividades de educacao
em saude para os cuidadores de pessoas com doencas raras. Sendo assim, objetiva relatar a
experiéncia dos extensionistas desde a preparagdo tedrica, e a organizacdo até a efetivacdo da
oficina sobre primeiros socorros no manejo de engasgos, que ocorreu com o intuito de levar aos
cuidadores informagdes pertinentes e fidedignas bem como deixa-los aptos sobre como

proceder caso acontega o engasgo, prevenindo intercorréncias mais graves.

METODOLOGIA

Estudo descritivo do tipo relato de experiéncia sobre a vivéncia de um grupo de
extensionistas durante uma Oficina que abrangeu aspectos concernentes aos primeiros socorros
e manejo do engasgo, sendo elaborada especialmente para os cuidadores de pessoas com
doengas raras.

Convém mencionar que o grupo de extensdo ¢ integrado por duas docentes dos cursos
de Fonoaudiologia e Fisioterapia da UFPB, contando ainda a participagdo de 12 discentes de

ambos os cursos € duas colaboradoras externas a Institui¢do de Ensino Superior (IES), uma
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fonoaudidloga e uma médica generalista. Ressalta-se que todos os membros da equipe foram
capacitados previamente a agdo, no intuito de respalda-los cientificamente por meio do
aprofundamento teorico-pratico.

A oficina em questao ocorreu em trés dias distintos do més de setembro de 2024, tanto
no Centro de Referéncia Multiprofissional em Doengas Raras (CRMDR) quanto na Associacao
Paraibana de Doencas Raras (ASPADOR) com o propoésito de oportunizar a participacdo do

maior numero de pessoas (Figura 1).

P ——
F

corros em caso de enga{sgo realizadas no CRMDR e na ASPADOR (2024).

Acgdes de primeiros so

A
Figura 1:

Quanto aos locais onde aconteceram as Oficinas, enfatiza-se que o primeiro deles faz
parte da RAS municipal de Jodo Pessoa, sendo referéncia no atendimento de pessoas com
doengas raras, sejam aquelas que ja possuem diagnoéstico e/ou aquelas que ainda estdo em
investigagdo. Ja a ASPADOR ¢ uma organizagao filantrdpica, criada com a intencdo de acolher
e promover a melhoria da qualidade de vida das pessoas com doengas raras e seus familiares.

Sendo um projeto de extensdo pioneiro em abranger esse publico-alvo, houve a
necessidade de divulga-lo amplamente, com objetivo de estimular os cuidadores a participarem
das oficinas propostas. Essa divulgacdo foi feita pelas redes sociais (/nstagram) do projeto e
também do CRMDR e ASPADOR, sendo enfatizada ainda presencialmente pelos
extensionistas.

Como forma de sistematizar a acdo, procedeu-se do mesmo modo nos trés dias,
alternando a presenca dos extensionistas e colaboradores. No primeiro momento, houve o
acolhimento dos cuidadores, com uma sondagem oral acerca do assunto que seria abordado;

em seguida, o grupo explanou sobre as primeiras atitudes que devem ser tomadas ao presenciar
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uma pessoa engasgando-se com algo liquido ou alimento, como manter a calma, acionar o
servigo de emergéncia e garantir a seguranca da pessoa assistida.

Durante a apresentacao da parte pratica na Oficina, os extensionistas utilizaram um
boneco a fim de simular os cuidados em situagao de engasgo, fazendo a manobra de Heimlich.
Eles posicionaram-no e simularam o engasgo ¢ desengasgo em diferentes contextos,
demonstrando como proceder com bebés, criangas, adultos, acamados e cadeirantes,
evidenciando suas variagdes em situagdes adversas e o que nao deveria ser feito durante essa
atencao inicial.

Em seguida, langou-se mao de uma roda de conversa guiada por trés principais questdes:
os cuidadores aprenderam a prestar socorro em uma situagdo de engasgo? O conteudo
trabalhado foi de facil entendimento? Havia duvidas apds a oficina? Prontamente os
participantes relataram a importancia desta atividade, sobretudo aqueles que tinham filhos e/ou
parentes que apresentavam, por exemplo, dificuldades na degluticdo. Todos receberam o
material (folder) elaborado pela equipe, o qual continha informagdes que haviam sido discutidas

naquele momento.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Um dos pontos primordiais que deve ser garantido para a efetivacao do cuidado integral
as doengas raras dentro da RAS ¢ o acesso a informagdo (Brasil, 2014). Com base nisso, a
existéncia de projetos de extensdo universitaria vinculados aos servigos ofertados na Rede ¢
fundamental para propiciar um elo que traz impactos positivos para ambos os envolvidos,
gerando um novo olhar desde a formagao académica em saude e consequente aprimoramento
dos futuros profissionais para trabalhar na realidade do SUS.

Versar sobre aspectos relacionados a diversidade de sintomas que as doengas raras
podem ocasionar, avanca no sentido de deixar os cuidadores mais proximos das informagdes
que necessitam para vivenciar, de maneira mais leve e segura, o dia a dia de cuidados. Porém,
um ponto relevante que deve ser abordado € a forma de organizar e transmitir tais informacdes,
para que sejam compreendidas amplamente, por todos os diferentes niveis de instrugao.

Estudos referem que os materiais educativos elaborados especialmente para cuidadores
devem ser escritos de maneira clara, contendo textos pequenos, evitando termos médicos e/ou
cientificos, apresentando tamanho e tipo de fonte, espagamento entre linhas, cores e figuras
adequadas para que sejam bem compreendidos e colocados em pratica no dia a dia (Cordeiro;

Sampaio, 2019). Nesse contexto, o grupo de extensdo se preparou bem quanto a linguagem a

40



ser utilizada durante a oficina, bem como para encenar, da forma mais real possivel, o socorro
a ser prestado no momento do engasgo.

Autores como Costa et al. (2024) apontam a importancia da familia e ainda reafirmam
o papel central dos cuidadores, que provém tanto o suporte emocional quanto a coordenacao
dos cuidados diarios. Ademais, acrescentam a necessidade de suporte adicional, pois, a grande
maioria deles lida com situagdes adversas as cegas, sem o minimo de treinamento ou
conhecimento. Estdo muitas vezes numa luta constante, invisivel e solitaria.

Na tentativa de amenizar essa luta didria, se faz necessario adaptar o ambiente as
necessidades do paciente e preparar os cuidadores, contribuindo para sua qualidade de vida e
bem-estar emocional. Essas agdes reforcam a importancia de estratégias colaborativas e
continuas para aprimorar o suporte a essas condi¢des raras (Costa et al., 2024). Essa ¢ uma
premissa do trabalho dos extensionistas, pensar do entorno as necessidades mais basicas a fim
de tornar o cuidado mais leve.

Nesse cendrio, ¢ imprescindivel que exista uma rede de apoio para que familiares,
cuidadores e, principalmente, pacientes sejam acolhidos e direcionados para um servico de
qualidade, do qual surjam informagdes claras, fazendo com que sejam capazes de agir em

momentos inesperados e necessarios (Davico et al., 2024).

CONSIDERACOES FINAIS

A experiéncia da Oficina evidenciou a importancia da educa¢do em saude para a
prevengdo e/ou cuidado em situagdes de engasgo. Constatou-se que a didatica utilizada pelos
extensionistas, sobretudo a pratica realista com o boneco, foi eficaz, pois os participantes
revelaram alguns medos pré-existentes e, a partir daquela pratica, sentiram maior confianca
para aplicar os conhecimentos adquiridos. A¢des como essa comprovam a relevancia de
estratégias educativas para o fortalecimento da assisténcia as pessoas com doengas raras e seus
cuidadores.

Afirma-se aqui a urgéncia de uma rede de cuidados ampliada, com olhar atento e
sensivel as reais necessidades da pessoa com doenga rara e que contemple, primordialmente, o
papel dos cuidadores no bem-estar e qualidade de vida no cotidiano desses individuos.
Ademais, inseri-los no cuidado significa colocar em pratica os principios basilares do SUS, com
énfase na universalidade.

E inegavel que a experiéncia do grupo de extensdo foi singular, uma vez que quem

ensina aprende muito mais ao ensinar. Os alunos em formagdo académica tiveram a
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oportunidade, na pratica, de extrapolar qualquer teoria dada na Universidade e vivenciar
sentimentos que s6 o contato direto com o outro pode proporcionar. O estabelecimento de
vinculos de afeto, respeito, empatia e a generosidade em estar disponivel aquele que necessita
também se destacou como resultado da experiéncia.

Dessa forma, destaca-se ser indispensavel a ampliagdo de iniciativas como essa,
promovendo momentos de trocas de saberes e valoriza¢do dos cuidadores, a fim de assegurar
um atendimento mais humanizado e eficiente as pessoas com doengas raras, e ainda, garantir a
visibilidade daqueles que cuidam. A continuidade dessas agdes ¢ a base de tudo, pois sao eles,
os cuidadores, que lutam diariamente pela qualidade de vida daqueles que sdo o cerne do seu

cuidado.
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RESUMO

A Neuroacantocitose ¢ definida como um grupo de sindromes raras, neurodegenerativas, com
heranca autossdmica recessiva que expressam manifestagdes clinicas tipicas em comum, como
desordens do movimento, distonias orofaciais e cervicais, disartria, convulsdes, alteracoes
psiquiatricas e fraqueza muscular distal. Além disso, a presenca de acantdcitos no sangue e a
atrofia do nucleo caudado deflagrado em estudos de neuroimagem, auxiliam na investigacao da
doenca. Nesse sentido, o objetivo deste estudo foi investigar as manifestagdes clinicas das
sindromes relacionadas a Neuroacantocitose, a fim de auxiliar em seus diagndsticos especificos
distinguindo as apresentacdes sindrdmicas. Trata-se de um estudo de carater descritivo, com
abordagem qualitativa, do tipo revisdo integrativa. Verifica-se o carater diagnostico desafiador
das sindromes da Coreia-Acantocitose ¢ McLeod como diagnosticos diferenciais de outras
sindromes de manifestacdes sobrepostas, € o potencial de precisdo da avaliacdo clinica
neurologica em um contexto de doencas raras. Portanto, ¢ imprescindivel que a investigagdo
clinica possua uma propedéutica acurada para o conjunto de sindromes, visando fornecer
manejo terapéutico adequado.

Palavras-Chave: Doencas raras; Neuroacantocitose; Disturbios neurologicos.

INTRODUCAO
A Neuroacantocitose (NA) ¢ um grupo de sindromes neurodegenerativas raras,

geneticamente definidas, caracterizadas pela presenca de acantdcitos (hemacias espiculadas) e
degeneragio progressiva dos ganglios basais. E um conjunto de sindromes extremamente raras,
com prevaléncia estimada de menos de 1 a 5 por milhdo de habitantes para cada uma dos
subtipos das sindromes. Epidemiologicamente, sabe-se que a Coreia-acantocitose (ChAc) ¢
mais comum que a sindrome de McLeod (MLS), embora ambas sejam patologias raras
(Vaisfeld et al., 2021).

As principais sindromes representativas de Neuroacantocitose incluem a ChAc, de
heranga autossOmica recessiva associada a mutacdes no gene VPS13A, e a MLS, ligada a
mutacdoes no gene XK. As manifestagdes incluem distirbios do movimento, disartria,

convulsdes, fraqueza muscular distal, além de declinio cognitivo e manifestagdes psiquiatricas.
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A MLS pode também apresentar-se com miopatia e/ou cardiomiopatia (Jung; Danek; Walker,
2011).

Os fatores de risco para estas comorbidades, sdo genéticos, com mutacdes especificas
associadas a cada sindrome. O mecanismo patologico das sindromes ainda nao ¢
completamente esclarecido, mas acredita-se que as mutagdes impactam na fun¢do da membrana
celular e no transporte intracelular de proteinas, levando a neurodegeneracdo, especialmente
nos ganglios da base. O diagndstico ¢ realizado a partir da avaliagdo clinica minuciosa, ¢
laboratorialmente com a identificagdao de acantocitos em esfregagos de sangue, niveis elevados
de creatina quinase sérica, e atrofia estriatal em ressonancia magnética cerebral, auxiliam a
esclarecer o diagnoéstico, além dos testes genéticos especificos, que confirma a hipotese
diagnostica indubitavelmente. A terapéutica ¢ focada no controle sintomatico e o manejo da
doenga ¢ complexo, incluindo o manejo dos disturbios do movimento com o suporte funcional
e das manifestacdes psiquiatricas, por meio de equipes multidisciplinares nao existindo cura ou
tratamento modificador (Danek; Walker, 2005).

A escolha do referido tema se deu por meio da necessidade de discutir a
Neuroacantocitose devido a sua escassa descri¢do e complexidade diagnostica, em que se
compreende que o reconhecimento precoce € o manejo adequado podem melhorar a qualidade
de vida dos pacientes, muitas vezes subdiagnosticados. Além disso, a pesquisa continua ¢

essencial para entender melhor a fisiopatologia e desenvolver potenciais terapias.

OBJETIVOS
Investigar o tema clinico e diagnostico da Neuroacantocitose como um conjunto de

sindromes raras, explorando o espectro das suas manifestagdes neuroldgicas e psiquiatricas
complexas e abordando as nuances de diagndsticos diferenciais, a fim de elucidar e distinguir

as sindromes neurodegenerativas com apresentagdes fenotipicas sobrepostas.

METODOLOGIA
Este trabalho trata-se de uma revisao integrativa da literatura com abordagem qualitativa

e descritiva, cujo objetivo foi reunir e sintetizar o conhecimento disponivel sobre o conjunto de
sindromes da Neuroacantocitose, incluindo aspectos clinicos, diagndsticos diferenciais e
estratégias de abordagem diagnostica. A busca dos estudos foi realizada nas bases de dados
PubMed e SciELO, utilizando os descritores controlados “neuroacanthocytosis” e “rare
syndromes”, conforme os Descritores em Ciéncias da Saude (DeCS/MeSH), combinados pelo

operador booleano “AND”.
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O recorte temporal da pesquisa compreendeu publica¢des dos Gltimos cinco anos, sem
restricdo quanto ao idioma. A busca inicial resultou em um total de 13 artigos e, apds leitura
criteriosa dos titulos, resumos e textos completos, foram incluidos na analise da pesquisa apenas
artigos originais, de acesso aberto, que abordaram diretamente o tema proposto ou seus
desdobramentos clinicos e diagnosticos, incluindo trabalhos originais, como estudos de casos,
estudos ecologicos, epidemiologicos e ensaios clinicos controlados e randomizados, bem como
estudos multicéntricos e revisdes sistematicas e meta-analises.

Foram excluidos da analise um total de nove artigos, sendo eles estudos em duplicidade,
estudos secundarios como revisdes narrativas de literatura e publicagdes que ndo
disponibilizavam acesso integral ao conteudo, resultando em um quantitativo de quatro
trabalhos aptos para a revisdo em questdo. Apos esse processo, os dados extraidos foram
organizados de forma tematica, visando a construcdo de uma visdo abrangente e atualizada
sobre a Neuroacantocitose e suas variantes clinicas, a fim de contribuir para o reconhecimento

e melhor manejo desta condig@o rara no contexto neurolédgico.

RESULTADOS E DISCUSSAO
A palavra "Coréia" tem sua origem etimologica no grego antigo, remetendo a ideia de

movimentos semelhantes aos da danga, uma alusao aos gestos involuntarios e descoordenados
tipicos dessa manifestacdo neuroldgica. Essa condicdo pode surgir por diferentes etiologias,
sendo classificada como de origem genética ou adquirida. Entre as formas hereditarias, destaca-
se um conjunto raro de enfermidades neurodegenerativas conhecidas como Neuroacantocitoses,
caracterizadas pela presenca de alteracdes morfologicas nos globulos vermelhos. Nesses casos,
observa-se a formacdo de acantdcitos - hemacias com contornos irregulares e projecoes
espinhosas, que indicam alteragdes estruturais significativas da membrana celular. (Spitz;
Jankovic; Killian, 1985).

O reconhecimento amplo da Neuroacantocitose como uma causa genética de distarbios
neurologicos ¢ fundamental para uma eficaz abordagem propedéutica, pois ha ainda uma grande
desinformacdo relacionada a doenca que obnubila a correlagdo clinica com achados
laboratoriais, como a identificacdo precoce dos acantdcitos em exames hematologicos de rotina.
Com a integragdo entre manifestagdes clinicas neuroldgicas e alteragoes hematologicas, ha uma
oportunidade impar de identificacdo sindromica, o que, por outro lado, expoe a fragilidade dos
servicos clinicos segmentados frente a doencas raras que exigem uma notoria articulagao entre

especialidades médicas.
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A Coreia-Acantocitose (ChAc) ¢ uma das principais sindromes do grupo das
neuroacantocitoses, com padrdo de heranga autossdmico recessivo, decorrente de mutagdes no
gene VPS13A4, que codifica a proteina coreina, encontrada em multiplas células, como na
membrana eritrocitaria. As manifestagcdes fenotipicas iniciam-se na idade adulta, por volta dos
35 anos, com pronunciado e incapacitante quadro de coreia, anormalidades de marcha, quedas
precoces, protusdes repetitivas da lingua, disfagia, mordedura orolingual, distonias de
membros, tiques vocais, disartria, crises tonico-clonico generalizadas e crises focais, sintomas
psiquiatricos diversos e envolvimento cardiaco (Walker et al., 2023).

A diversidade fenotipica observada na ChAc torna sua propedéutica um verdadeiro
desafio clinico, especialmente em ambientes com poucos recursos diagnosticos. A
multiplicidade de sintomas - abrangendo dominios neuromotores, psiquiatricos e sistémicos
demanda uma atengao interdisciplinar na coordenagao dos cuidados. A auséncia de marcadores
patognomonicos exclusivos, somada a baixa prevaléncia da sindrome, contribui para
diagnésticos tardios ou incorretos. Portanto, reforga-se a urgéncia de ampliar o conhecimento
sobre a mutacdo do gene VPSI3A4 nos contextos clinicos e genéticos, promovendo também a
difusdo de protocolos que incluam a suspeita de ChAc em pacientes com distirbios de
movimento refratarios e manifestacdes comportamentais atipicas.

O diagnostico da Coreia-Acantocitose ¢ frequentemente desafiador, dada a
sobreposi¢cdo de manifestagdes clinicas com outras enfermidades neurologicas. A sindrome de
McLeod apresenta-se de forma clinicamente indistinguivel, sendo diferenciada apenas pela
analise do fenotipo sanguineo McLeod, determinado por mutagdes no gene XK. Essa condicao,
ligada ao cromossomo X, afeta quase exclusivamente homens e se associa a cardiomiopatia
progressiva e arritmias potencialmente fatais, sendo estas tiltimas uma das principais causas de
mortalidade precoce na MLS. A creatina quinase encontra-se invariavelmente elevada nesta
condig¢do (Danek et al., 2005).

A doenca de Huntington e sua forma semelhante (HDL2) compartilham sintomas
motores e cognitivos semelhantes a Coreia-Acantocitose mas diferem pelo padrdo hereditario
autossomico dominante associado a expansdo de repetigdes trinucleotidicas, presenca de
fendomeno de antecipacdo, auséncia de elevagdo de creatina quinase, atrofia muscular distal e
acometimento cortical. Também, a Doenca de Wilson pode manifestar-se com semelhantes
distarbios do movimento, como tremores, coreia € parkinsonismo, porém associa-se com
alteracdes das enzimas hepaticas e alteragdes laboratoriais especificas como

hipoceratoplasminemia, hipocupremia e aumento da excre¢ao urinaria de cobre.
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Outras etiologias relevantes no diagndstico diferencial da ChAc incluem a
neurodegenerac¢do associada a pantotenato quinase (PKAN), causada por muta¢des no gene
PANK?2. Esta ¢ marcada pelo sinal de “olho de tigre” na ressonancia magnética, devido ao
acimulo de ferro no globo palido. Os acantdcitos podem estar presentes em até 10% dos casos.
Entre os sintomas precoces, destacam-se distonia orofacial, espasticidade e retinopatia
pigmentar, que auxiliam na suspeita diagnostica (Zhu et al., 2019). De forma semelhante, a
abetalipoproteinemia ¢ uma doenga autossdmica recessiva rara causada por mutagdes no gene
MTTP, levando a mé absor¢ao de lipideos e deficiéncia grave de vitamina E. Os sintomas
neuroldgicos incluem ataxia progressiva, neuropatia sensitivo-motora e retinose pigmentar,
relacionados a desmielinizagdo dos tratos espinhais. A presenga de acantdcitos em mais de 50%
das hemacias, hipocolesterolemia e a resposta a suplementagdo com vitamina E ajudam a
diferenciar esse quadro no contexto das neuroacantocitoses.

A complexidade do diagnostico diferencial da ChAc evidencia o quanto o processo
propedéutico pode ser enviesado por quadros clinicos semelhantes. A sobreposi¢ao de sintomas
entre doengas neurodegenerativas reforca a necessidade de um raciocinio clinico estruturado,
respaldado por exames laboratoriais e genéticos especificos. A dependéncia de testes raros e de
alto custo, como dosagens séricas especificas ou analises genomicas detalhadas, coloca em
xeque a equidade no acesso ao diagnostico, especialmente em regides com infraestrutura
limitada. Assim, ha uma demanda crescente por protocolos clinicos acessiveis, capazes de
identificar sinais de alerta para investiga¢do direcionada, permitindo maior assertividade
diagndstica em um cendrio de doengas raras, onde cada hora perdida pode impactar severamente
a qualidade de vida do paciente.

Ainda entre os transtornos que podem ser erroneamente associados a Neuroacantocitose
(NA), destaca-se a Sindrome de Gilles de la Tourette (TS) como um importante diagndstico
diferencial. A TS constitui uma enfermidade neuropsiquiatrica de origem genética,
caracterizada por sua cronicidade e inicio precoce, geralmente antes dos 18 anos. Embora nao
haja cura, seus sintomas sdo passiveis de manejo clinico. O quadro sintomatolégico abrange
tiques motores e vocais recorrentes, podendo ainda estar associado a manifestagdes como
comportamentos obsessivo-compulsivos, dificuldades escolares e transtornos de atencgdo e
hiperatividade. Tais manifestacdes comprometem significativamente a funcionalidade
psicossocial dos individuos afetados (Stern, 2018). A semelhancga sintomatica com as sindromes
neurologicas reforca a necessidade de uma avaliacdo criteriosa na investigagdo diagndstica da

NA.
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A inser¢do da TS no espectro de diagndsticos diferenciais da NA evidencia o quanto os
sintomas motores € comportamentais podem ser interpretados de forma equivocada quando
descontextualizados. A presenca de tiques e manifestagdes psiquiatricas em ambos os quadros
demanda sensibilidade clinica para a constru¢cao de uma anamnese e exame fisico detalhados,
que valorizem também os aspectos evolutivos e familiares do quadro. Em uma perspectiva
propedéutica, a falha em reconhecer as nuances entre distirbios psiquiatricos primarios e
manifestagdes neurologicas secundarias pode conduzir a abordagens terapéuticas ineficazes ou
até prejudiciais, reiterando a importancia do conhecimento integrado entre neurologia, genética
e psiquiatria no cuidado com pacientes com suspeita de NA.

O diagnostico de coreia-acantocitose baseia-se no reconhecimento das caracteristicas
clinicas, juntamente com acantocitose periférica e estudos lipidicos normais. Particularmente
em pacientes do sexo masculino, o teste para o fenotipo sanguineo de McLeod deve ser
realizado concomitantemente, pois a sindrome de McLeod pode se apresentar de forma
indistinguivel da coreia-acantocitose. O diagnostico de ChAc € confirmado com a deteccao de
variantes patogénicas bialélicas em VPS134 (Zhu et al., 2019).

A propedéutica da ChAc requer ndo apenas a valorizacdo de sintomas clinicos, mas
também a inclusdo sistematica de exames hematologicos e genéticos como parte do processo
diagnostico. O destaque para a sindrome de McLeod como diagndstico diferencial prioritario
em pacientes do sexo masculino revela um viés de género na pratica clinica que, se nao
considerado, pode retardar o diagndstico definitivo, bem como a investigagdo dos outros
diagnosticos diferenciais supracitados. A confirmagdo genética por meio do gene VPSI34
representa o padrdo ouro, mas a acessibilidade a esses testes ¢ ainda restrita em muitos
contextos, o que amplia as barreiras no enfrentamento das doengas raras. Portanto, compreende-
se a urgéncia da execucdo de estratégias para descentralizar e democratizar o acesso ao

diagndstico molecular, alinhando o cuidado com principios de equidade e integralidade.

CONSIDERACOES FINAIS
A Neuroacantocitose, enquanto grupo raro e heterogéneo de doengas

neurodegenerativas, representa um dos maiores desafios diagndsticos dentro da neurologia
clinica contemporanea. Sua manifestacdo por meio de sintomas motores complexos, como
coreia e distonias, somada a alteracdes psiquiatricas, crises epilépticas e alteragdes
hematologicas como a acantocitose, exige uma abordagem propedéutica minuciosa, que va
além do raciocinio sindrémico tradicional. A dificuldade em distinguir a NA de outras

enfermidades com sintomatologia sobreposta, como a Doenca de Huntington, Doenca de
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Wilson e a Sindrome de Gilles de la Tourette, reforga a urgéncia da valorizagdo de marcadores
clinicos sutis e da integracdo com exames laboratoriais e genéticos para confirmagdo
diagnostica. Em contextos de baixa familiaridade da comunidade médica sobre as Doengas
Raras, ou auséncia de centros de qualidade em Doengas Raras acessiveis, ha um aumentado
risco para o subdiagnostico e, consequentemente, para o atraso na ado¢do de medidas
terapéuticas adequadas.

Embora nao haja cura para a NA, o manejo sintomatico ¢ essencial para melhorar a
qualidade de vida dos pacientes. Atualmente, utilizam-se medicamentos como tetrabenazina,
deutetrabenazina e antipsicoticos atipicos para controlar os movimentos involuntarios, além de
anticonvulsivantes para as crises epilépticas e antidepressivos ou estabilizadores de humor em
quadros psiquiatricos associados. Contudo, o uso dessas medicacdes deve ser criteriosamente
ajustado, uma vez que seus efeitos colaterais podem potencializar a fragilidade neurolégica ja
existente nos pacientes com NA.

Além da farmacoterapia, abordagens terapéuticas nao medicamentosas vém ganhando
destaque. A estimulagdo cerebral profunda (DBS — deep brain stimulation), por exemplo, tem
se mostrado promissora em alguns casos refratarios, especialmente na reducio de distonias e
tiques graves, embora ainda ndo haja consenso sobre seu uso padronizado na NA devido a
limitacdo de estudos clinicos robustos. Fisioterapia motora, fonoaudiologia e terapia
ocupacional também exercem papel indispensavel, atuando na preservagao da funcionalidade e
na adaptacdo as limitacdes motoras progressivas. O cuidado com a degluticdo e a nutrigdo,
frequentemente afetadas, requer interven¢do precoce para evitar complicagdes como
desnutri¢do e aspiragcao pulmonar.

Neste sentido, ressalta-se a necessidade de uma abordagem interdisciplinar e
longitudinal. Equipes formadas por neurologistas, hematologistas, psiquiatras, geneticistas,
fisioterapeutas, nutricionistas, fonoaudidlogos e assistentes sociais sdao fundamentais para
garantir um cuidado centrado no paciente e capaz de responder a complexidade do quadro
clinico. Além disso, a escuta qualificada dos cuidadores e familiares torna-se pega-chave para
0 manejo integral, considerando o impacto psicossocial da doen¢a na dindmica familiar.

Portanto, ¢ imprescindivel ampliar a difusdo do conhecimento sobre a propedéutica da
Neuroacantocitose entre profissionais da saude, fomentar a criagdo de Centros de Referéncia
em Doengas Raras e também Atencao Tercidria especifica para a abordagem desses pacientes,

bem como garantir acesso equitativo a exames diagndsticos e terapias avangadas. Apenas com
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um olhar atento, critico e integrado serd possivel enfrentar os desafios dessa condigdo e oferecer

aos pacientes uma trajetoria de cuidado mais digna, eficiente ¢ humana.
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RESUMO

A literatura aponta que existe uma gama de sintomas quando se trata de doenca rara. Dentre
eles, hd os que impactam diretamente na qualidade de vida, como a disfagia ¢ o
comprometimento da via respiratoria, necessitando de interveng¢ao precoce. Objetivou-se relatar
a experiéncia de um grupo de extensdo durante a realizacdo de uma oficina voltada para
cuidadores de pessoas com doengas raras, com foco no manejo de dispositivos cirirgicos como
sonda nasogastrica, gastrostomia e traqueostomia. A oficina, realizada no Centro de Referéncia
Multiprofissional em Doencas Raras, incluiu uma roda de conversa, distribuicdo de materiais
informativos e demonstracdes praticas com uma boneca adaptada com os dispositivos,
facilitando a compreensdo e a interagdo dos participantes. Os resultados evidenciaram a
importancia da educagdo em saude para os cuidadores. Ag¢des educativas humanizadas sao
essenciais tanto para os cuidadores, que ganham mais seguranga e conhecimento para lidar com
os desafios diarios, quanto para a formagdo académica dos estudantes como futuros
profissionais de saude.

Palavras-chave: Doencas Raras, Cuidadores, Alimentagdo por Sonda, Gastrostomia,
Traqueostomia.

INTRODUCAO

As doengas raras trazem consigo a propria defini¢ao de raridade, ou seja, de algo que ¢
excepcional, que foge do comum, e marca cada paciente e seus familiares de maneira muito
particular. A raridade dessas doengas tem consequéncias ndo s6 na parte biologica e/ou estrutura
corporal, mas também acomete as condi¢des familiares, financeiras, emocionais e condi¢gdes de
acesso ao cuidado integral, desde o diagnostico até os tratamentos especificos (Brotto, 2021).

Sabe-se que, apos anos de levantamentos, foram catalogadas cerca de 6.000 a 8.000
tipos diferentes de doengas raras, e esses niumeros ndo param de crescer. Doencas essas, que
apresentam sintomas inespecificos e, pela baixa taxa de incidéncia, podem levar ao atraso no
diagnostico e consequente demora na intervencao terapéutica (Brotto, 2021).
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Ao versar sobre os sintomas, a literatura aponta que existe uma gama deles quando se
trata de doenca rara, cada qual com suas particularidades, a depender do tipo da doenca. Dentre
eles, um que impacta diretamente na qualidade de vida dos individuos ¢ a disfagia, necessitando
de intervengao precoce no sentido de manter a alimentagao por via oral. No entanto, em alguns
casos € preciso priorizar a manutengao segura e eficiente da degluticdo de liquidos e alimentos,
sendo comum a indicagdo de vias alternativas de alimentagdo (VAA) (Santos, 2023).

A opgao por essa via de alimentacdo sera realizada conforme as condigdes clinicas
referentes a degluticdo, ao estado geral de saide do paciente e a integridade do trato
gastrointestinal. A nutri¢do enteral € realizada com dietas especificas e com ingestdo controlada
de nutrientes através de dispositivos como sonda nasogastrica, sonda e gastrotomia (GTT). Por
sua vez, a via respiratoria, quando comprometida, pode demandar a utilizagdo da traqueostomia
(TQT), especialmente em pacientes com doengas raras que apresentam insuficiéncia
respiratdria cronica, acimulo de secre¢des ou comprometimento neuromuscular (Layba;

Wallace, 2022).

OBJETIVOS

Perante o exposto, objetiva-se relatar a experiéncia de extensionistas da Fonoaudiologia
e da Fisioterapia acerca do planejamento, elaboracdo e efetivagao de uma oficina que teve o
intuito de conscientizar os cuidadores de pessoas com doencas raras acerca do manejo
especificamente dos dispositivos cirirgicos: sonda nasogastrica, gastrostomia (GTT) e

traqueostomia (TQT).

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de experiéncia que expde a vivéncia de
um grupo de extensdo durante uma oficina elaborada para sensibilizar e conscientizar
cuidadores de pessoas com doengas raras acerca do manejo diario da sonda nasogastrica, GTT
e TQT.

O referido grupo de extensdao conta com discentes tanto do curso de gradua¢do em
Fonoaudiologia quanto de Fisioterapia da Universidade Federal da Paraiba (UFPB), sob a
orientagdo de duas docentes, uma de cada area, respectivamente. Ademais, possui como
colaboradoras externas uma fonoaudidloga e uma médica generalista.

A Oficina foi realizada no dia 26 de novembro de 2024, no turno da manha, no Centro

de Referéncia Multiprofissional em Doengas Raras (CRMDR). Tal local atende pacientes
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usuarios da Rede de Atencao a Saude (RAS) de Jodo Pessoa-PB que ja possuem diagnoéstico de
doengas raras e/ou aqueles que ainda estdo em processo de conclusdo diagnostica.
Reconhecendo a relevancia da tematica também para a formacdo dos graduandos,
enfatiza-se que as docentes responsaveis pela extensao realizaram uma capacitagao prévia de
todos os membros da equipe. Para tanto, uma fonoaudidloga especialista atuante no ambito
hospitalar foi convidada, quando no momento aprofundou a teoria e pratica do manejo dos

dispositivos sonda nasogastrica, GTT e traqueostomia (Figura 1).

Figura 1: Capacitagdo dos extensionistas na UFPB sobre sonda, GTT e TQT (2024).

Assim, a Oficina foi pensada no sentido de evidenciar os seguintes topicos: os tipos de
sonda e quais suas utilidades; os cuidados com a alimentagdo pela GTT; a importancia da GTT
quando indicada para um paciente e sua higienizacao; cuidados com a traqueostomia, sobretudo
a alimentagdo em paciente traqueostomizado e quando procurar uma emergéncia em situagdes
adversas relacionadas a esses dispositivos cirurgicos.

Participaram da Oficina aproximadamente 15 cuidadores de pessoas com doengas raras.
A fim de sistematiza-la, o momento foi dividido em trés partes: 1) uma roda de conversa, na
qual os participantes trouxeram suas vivéncias dentro do contexto discutido e tiveram a
oportunidade de fazer perguntas, cujas respostas foram sanadas em seguida; 2) distribuicao de
folders elaborados pelos extensionistas, contendo as principais informagdes concernentes aos
assuntos abordados; 3) como forma de consolidar o conhecimento adquirido, o grupo de
extensdo demonstrou na boneca (Figura 2) tudo o que havia explicado, tornando o aprendizado

mais pratico, visivel e concreto.
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Figura 2: Boneca utilizada pelos extensionistas na acdo educativa sobre Sonda, GTT ¢ TQT (2024).

Enfatiza-se que o uso da boneca foi inspirado pela capacitacdo prévia, quando a
profissional fonoaudiologa esteve com a equipe de extensdo. A presenca do brinquedo durante
a Oficina fez toda a diferenga na atividade. Por possuir os dispositivos, houve a identificagao
de uma das criancas com doenga rara que estava junto aos cuidadores. Foi um momento muito
emocionante para todos que estavam ali. Ver a alegria da crianga ao enxergar-se no brinquedo
foi gratificante. A simulacdo da realidade viva incentivou a participagdao ativa de quem ¢

cuidado.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A experiéncia relatada neste estudo evidencia a importancia do fortalecimento do
conhecimento sobre a pratica do cuidado para os cuidadores de pessoas com doengas raras.
Dessa forma, oficinas educativas como a promovida pelo projeto de extensdo sdo estratégias
fundamentais para garantir que esses cuidadores desempenhem seu papel de forma segura e
eficaz.

Sistematizar acdes desse tipo também a coloca como uma forte aliada para gerar no
publico-alvo a no¢ao do quao importante e poderosa ¢ a educagdo na saude. Nesse interim, o
espaco construido para a troca de experiéncias entre os participantes durante a roda de conversa
se torna fundamental para esse processo.

Estudos apontam que espagos de compartilhamento de vivéncias proporcionam suporte
emocional e promovem um ambiente de aprendizado ativo, onde os cuidadores podem nao
apenas absorver o conhecimento tedrico, mas também correlaciond-lo com suas proprias

realidades (Carvalho ef al, 2019). Isso contribui para a constru¢do de uma rede de apoio entre
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os cuidadores, a qual se configura como essencial para a promog¢ao do bem-estar psicolégico e
emocional dessas pessoas.

Além disso, o carater interprofissional da agdo reforca a necessidade de uma abordagem
colaborativa no atendimento a pacientes com doencas raras. A interface entre a Fisioterapia e a
Fonoaudiologia no contexto da oficina refor¢a achados da literatura que indicam que o
tratamento com base na clinica ampliada demanda uma visdo diferenciada e integrada pelos
distintos nucleos de saberes (Gomes et al, 2022).

Brito (2022) legitima a importancia de viabilizar a simulacdo no processo de
aprendizagem e o quanto o método ¢ capaz de desenvolver competéncias necessarias para o
cenario pratico e real. Condigcdes essas que permitem um raciocinio critico, melhor
autoconfianga, trazem empatia e seguranga ao replicar a técnica simulada. Ademais, favorece a
motivacdo para o aprendizado, e melhora as habilidades comunicativas por meio da
participagdo ativa de equipe.

Incluir a familia como participe ativa do cuidado com tais dispositivos ¢ imprescindivel,
levando em consideracdo que a maior parte do manejo ¢ executado pelos familiares e/ou
cuidadores. Ao repassar conhecimentos especificos inerentes a esse cuidado, como por
exemplo, a necessidade de manter a integridade cutanea periestoma, higienizagao entre outros
na rotina, além de informar sobre os recursos e materiais necessarios, contribui para a melhoria
do cuidado e a diminui¢do dos sentimentos negativos oriundos da falta de conhecimento (Will,

2022).

CONSIDERACOES FINAIS

Constata-se que a realizacdo de atividades educativas contribui para minimizar
dificuldades enfrentadas por cuidadores de pessoas com doencas raras, além de potencializar o
impacto positivo das praticas extensionistas na formagdo dos discentes. Dessa maneira,
iniciativas que aliam conhecimento técnico e acolhimento humano devem ser incentivadas e
ampliadas dentro do ambiente académico e profissional da saude.

Assim, o fazer satide por meio da educagdo humanizada se faz mister ndo somente para
aqueles que estdo sendo beneficiados, mas também para os futuros profissionais que estdo sendo
formados para atuar no Sistema Unico de Satide (SUS), sob os pilares da universalidade,

equidade e integralidade.
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Correlacionar a teoria a pratica da a oportunidade daqueles que aprendem a concretizar
algo que antes era impossivel, a perceber que a informagao fidedigna ¢ algo potente, que nos
mostra o fazer em sua esséncia, compreendendo a sua importancia.

O manejo dos dispositivos ¢ algo desafiador e que, comumente, amedronta muitos dos
cuidadores. No entanto, mostrar essa realidade de maneira leve e até ladica faz toda a diferenca
para que a rotina de cuidados seja mais satisfatoria. Assim, a Oficina realizada foi algo que
desmistificou uma pratica arraigada de sentimentos de duvidas e medos, propiciando mais
informacao e, com ela, mais seguranca. O conhecimento renova forcas e pode mudar, para

melhor, as vidas de quem o tem.
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RESUMO

A Charcot-Marie-Tooth (CMT) ¢ uma neuropatia hereditaria caracterizada por fraqueza
muscular distal, deformidades nos pés e comprometimentos sensoriais. Este relato de caso
descreve as manifestagoes clinicas de um paciente pediatrico de oito anos com multiplas
repercussoes clinicas. Os dados foram obtidos por meio da anélise documental retrospectiva de
prontudrio multiprofissional, incluindo avaliacdes fisioterapéuticas, fonoaudioldgicas,
respiratorias e exames complementares. Dentre os achados clinicos identificados do nascimento
aos oito anos de vida destacam-se a ocorréncia de convulsdes, disfagia, perda auditiva, bexiga
neurogénica, alteragdes respiratorias e atraso cognitivo. Além disso, foram identificados déficit
de equilibrio e de desempenho motor representados pelas dimensdes C e D, além de fraqueza
muscular respiratoria. Os achados reforcam a importancia do acompanhamento precoce e da
abordagem interdisciplinar para a deteccdo e manejo dos comprometimentos multissistémicos
em criangas com CMT.

Palavras-chave: Doencas Raras; Neuropatia Hereditaria Motora e Sensorial; Especialidade de
Fisioterapia; Crianga.

INTRODUCAO

A doenga de Charcot-Marie-Tooth (CMT) ¢ uma das neuropatias hereditarias mais
comuns, com manifestagdes motoras e sensoriais que comprometem significativamente o
desempenho funcional. Estima-se uma prevaléncia global de aproximadamente 17,69 casos por
100.000 habitantes. A CMT tipo 1 (CMTI1), forma desmielinizante, ¢ caracterizada por
comprometimento da mielina periférica, levando a lentificagdo da condu¢do nervosa. Apesar
de geralmente se apresentar com fraqueza distal, desequilibrio e deformidades ortopédicas,
casos atipicos podem apresentar manifestacdes respiratorias, cognitivas e urologicas (Lamonier

et al., 2023; Rotthier et al., 2012).
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A intervengdo precoce € o acompanhamento por equipe multiprofissional sdo essenciais
para retardar a progressdo dos sintomas e proporcionar qualidade de vida. Estudos recentes
apontam que a abordagem fisioterapéutica, aliada a fonoaudiologia, psicopedagogia,
pneumologia e neurologia, contribui significativamente para o manejo das manifestacdes
multissistémicas da CMT (Eggermann et al., 2018). Entretanto, ainda sdo escassos os relatos
que documentem a diversidade de repercussdes clinicas na infancia.

Diante disso, este estudo visa relatar o caso de um paciente pediatrico com CMTI,
acompanhado em um centro especializado de reabilitagcdo desde os 3 meses de vida, que
apresenta diversas complicacdes clinicas associadas. Através deste relato, busca-se contribuir
com a literatura cientifica da area e evidenciar a relevancia de uma abordagem interdisciplinar
no manejo clinico de condi¢cdes genéticas raras, com foco na identificagdo precoce de

comprometimentos multissistémicos que podem ocorrer entre pacientes com esta condigao.

OBJETIVOS
Descrever as repercussoes clinicas apresentadas por um paciente pediatrico com
diagnodstico clinico de CMT1, acompanhado em um centro especializado de reabilitacdo,

destacando as avaliagdes multidisciplinares obtidas através de dados coletados em prontuario.

METODOLOGIA

O presente estudo ¢ definido como um estudo de caso documental, de carater descritivo
e analitico, de corte longitudinal retrospectivo e de abordagem qualiquantitativa. Este estudo
foi conduzido no Centro de Apoio a Crianca com Microcefalia, vinculado ao Instituto
Assistencial Professor Joaquim Amorim Neto (IPESQ), localizado em Campina Grande — PB.

A coleta de dados foi iniciada apés aprovacdo do Comité de Etica em Pesquisa da
Universidade Estadual da Paraiba (CAAE: 79951124.6.0000.5187). Foram considerados dados
referentes ao periodo pré-natal (incluindo sorologia, vacinas e hébitos de vida maternos),
periodo neonatal (nascimento e intercorréncias) e dados relativos ao perfil clinico e
sociodemografico, histérico familiar e diagnostico clinico da doenga. Além disso, foram
coletados resultados de exames complementares, avaliagdes fonoaudioldgicas,
fisioterapéuticas, respiratdrias, psicomotoras, psicopedagdgicas, bem como dados
antropomeétricos e escolares.

As avaliagdes fisioterapéuticas motoras incluiram a fun¢do motora grossa, avaliada por

meio da Gross Motor Function Measure (GMFM-88) e a avaliagdo do equilibrio, por meio da
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Escala de Equilibrio Pediatrica. No que se refere a avaliacdo fisioterapéutica respiratdria, foram
coletados dados referentes a forca muscular respiratoria, mensurada pela manovacuometria,
considerando os valores de referéncia para a populagao brasileira pediatrica (Borja et al., 2015).
Além disso, foram coletados dados de avaliagdo da funcdo pulmonar, avaliada pela

espirometria, considerando os valores de referéncia propostos por Jones et al. (2020).

RESULTADOS E DISCUSSAO

Paciente C.0O.S, 8 anos de idade, sexo masculino, com diagnoéstico clinico de CMT,
confirmado por eletroneuromiografia, que evidenciou achados compativeis com a doenga, além
de histdrico familiar de genitor com diagndstico de CMT1. Desde o nascimento, o paciente
apresentou manifestagdes clinicas complexas, incluindo hipotonia, convulsdes, ptose palpebral,
disfagia, macrocrania, bexiga neurogénica, episddios de otites com comprometimento auditivo
e disfagia orofaringea moderada a leve. A presenca destas manifestagdes implicou em um
acompanhamento multidisciplinar desde os 3 meses de vida.

Entre os principais achados motores, destacavam-se pés cavos, fraqueza muscular distal
e auséncia de reflexos profundos. A analise evolutiva da GMGM-88, realizada do primeiro ano
até os oito anos, demonstrou pontuagdes reduzidas, especialmente nas dimensdes C e D.
Também foram observados déficit de equilibrio nas posturas em pé€ sem apoio com 0s pés
juntos, um pé a frente do outro, além da postura de alcangar a frente com os bracos estendidos
na posi¢@o em pé.

Durante seu primeiro ano de vida, a crianga apresentou mais de cinco internagdes devido
a quadros recorrentes de pneumonia. Além disso, episddios de dispneia se tornaram frequentes
a partir de 1 ano e 8 meses de idade, sendo indicado o uso da ventilagdo ndo-invasiva com o
bilevel positive airway pressure (BIPAP), especialmente durante o sono € em momentos de
exacerbacdo da dispneia. A espirometria ndo evidenciou disturbios ventilatorios restritivos ou
obstrutivos. No entanto, aos sete anos e dez meses, foi identificada fraqueza muscular
respiratoria inspiratoria e expiratdria. O paciente apresentou apenas 40% e 43,2% dos valores
previstos para a idade e sexo, para for¢a muscular inspiratoria e expiratoria, respectivamente,
de acordo com os valores de referéncia de Borja et al. (2015). A fraqueza muscular inspiratoria
ainda foi observada em uma segunda avaliacdo realizada apds quatro meses (50,3% do
previsto), com melhora expressiva de for¢ga muscular expiratéria (87,6% do previsto) apos

intervencao fisioterapéutica respiratoria.
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Além das alteracdes clinicas, foram observados impactos importantes em seu
desempenho escolar e nas interagdes com a sociedade. Apesar da crianga manter uma boa
interacao com os colegas de classe interagindo por meio de conversas e brincadeiras, a genitora
relatou, durante a avaliagao psicopedagdgica, dificuldades na aprendizagem e perda de foco,
precisando de auxilio para a realiza¢do das atividades. Também foram relatadas a ocorréncia
de quedas frequentes durante atividades recreativas, limitando a sua participagdo em esportivas
e outras atividades de lazer.

A literatura aponta que, embora a CMT seja predominantemente periférica, pode gerar
repercussoes centrais. O presente caso assemelha-se a relatos como os de Escobar et al. (2021)
e Quaresma et al. (2021), que descreveram alteracdes respiratorias e disfagia em adultos com
CMT. Adicionalmente, embora as alteragcdes musculoesqueléticas sejam as manifestacdes mais
frequentes dessa doenga, conforme o estudo de Nagib et al. (2023), algumas ndo estdo presentes
na crianga do estudo, tais como deformidades acentuadas nos pés, pé caido, dedos em garra,
além de atrofia nos membros, espasmos musculares, parestesia e perda de sensibilidade. No
entanto, a fraqueza muscular nos membros inferiores, juntamente com déficits de equilibrio e
coordenagdo, representa os maiores desafios para a crianga, comprometendo principalmente

atividades como correr, pular e subir degraus.

CONSIDERACOES FINAIS

O presente relato de caso demonstra que a CMT1 pode se manifestar na infancia com
multiplas alteragdes, que ndo se restringem ao comprometimento motor tipico, mas que
envolvem sistemas como respiratorio, estomatoglossognatico, urinario, sensorial € cognitivo.
O acompanhamento precoce e interdisciplinar desde os 3 meses de vida contribuiu para a
identificagdo precoce de manifestagdes clinicas, o que pode ter contribuido para a manutencao
de capacidades funcionais e a prevengao de agravos ao longo do desenvolvimento.

A experiéncia frente a este paciente reforca a necessidade de um olhar ampliado sobre
as doengas raras, ressaltando a necessidade de investimentos em formagao continuada € em
suporte estruturado para as equipes multiprofissionais envolvidas no cuidado longitudinal
dessas criangas. A raridade de casos tdo complexos na infancia da CMT destaca a importancia
de estudos que explorem as manifestacdes atipicas dessa condi¢do em criangas e aprofundem
as discussdes sobre esses achados. A partir desse conhecimento, serd possivel qualificar o
manejo clinico, aperfeigoar condutas terapéuticas e promover melhores desfechos funcionais e

de qualidade de vida para pessoas com CMT]1 desde a infincia.
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RESUMO

O presente relato de caso descreve a evolugdo motora de um paciente com diagnodstico de
sindrome do cromossomo 18 em anel, acompanhado no Instituto Assistencial Professor
Joaquim Amorim Neto (IPESQ), localizado em Campina Grande — PB. O paciente E.S, 7 anos,
apresentou, na avaliagdo inicial, quadro clinico de hipotonia global, locomoc¢ao arrastada, uso
de orteses suropodalicas fixas em membro inferior e comprometimento significativo no
comportamento € na comunica¢do. O plano terapéutico foi elaborado com base no Conceito
Neuroevolutivo Bobath, contemplando manuseios e técnicas de facilitagdo para o
fortalecimento muscular, treino de marcha, variagdes posturais e atividades funcionais com
dupla tarefa. A evolucdo da crianga foi monitorada por meio da escala Gross Motor Function
Measure (GMFM), que indicou melhora de 11 pontos na avaliagdo final apds cerca de 12 meses
de intervengdo fisioterapéutica com frequéncia semanal. O caso evidencia o impacto positivo
da fisioterapia neuroldgica especializada em pacientes com sindromes raras.

Palavras-chave: Sindromes raras; Especialidade de fisioterapia; Transtornos do movimento.

INTRODUCAO

As sindromes cromossOmicas sdo caracterizadas por alteracdes genéticas que afetam
diferentes dominios do desenvolvimento humano, podendo gerar comprometimentos fisicos,
cognitivos, comportamentais e sensoriais (de Souza et al., 2010). A sindrome do cromossomo
18 em anel ¢ uma condigado rara, resultante da fusdo das extremidades do cromossomo 18,
formando uma estrutura em anel. Esse rearranjo pode provocar a perda de material genético e
uma expressdo fenotipica varidvel. Os individuos com esta sindrome apresentam atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia, baixa estatura, alteragdes faciais caracteristicas,
comprometimento cognitivo e transtornos comportamentais (Marta, 2008).

A atuagdo fisioterapéutica nesses casos torna-se fundamental, especialmente quando
embasada em abordagens terapéuticas especializada, como o Conceito Neuroevolutivo Bobath,

que visa a facilitagdo de movimentos funcionais, reorganiza¢do postural e promocao da
62


mailto:larissadomingosnobrega@gmail.com
mailto:anastelasb@gmail.com
mailto:kivinha_meira@hotmail.com
mailto:thaylaamorim@gmail.com

neuroplasticidade. O acompanhamento regular, estruturado e adaptado as necessidades
individuais do paciente ¢ indispensavel para favorecer a evolugdo motora e funcional da crianga.
Proporcionando ganhos motores e consequentemente maior independéncia e qualidade de vida
(Graham et al., 2009).

O presente relato tem como foco descrever o acompanhamento fisioterapéutico de uma
crianga com diagnostico confirmado de sindrome do cromossomo 18 em anel, acompanhado
em um centro especializado de reabilitacao. Através deste relato, busca-se contribuir com a
literatura da area e reforcar a importancia de programas de fisioterapia especializados para o

manejo clinico de condi¢des genéticas raras.

OBJETIVOS
Descrever os efeitos de um programa de intervencdo fisioterapéutica baseada no
Conceito Neuroevolutivo Bobath em um paciente com sindrome do cromossomo 18 em anel,

considerando analisar a evolu¢do motora obtida ao longo de 12 meses de acompanhamento.

METODOLOGIA

Este estudo se caracteriza como um relato de caso, de abordagem quanti-qualitativa e
analise descritiva de dados do prontudrio de um paciente com diagnostico confirmado de
sindrome do cromossomo 18 em anel acompanhado desde marco de 2024 no Instituto
Assistencial Professor Joaquim Amorim Neto (IPESQ), localizado na cidade de Campina
Grande/PB. O estudo foi previamente aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (parecer n°
7.100.625) e conduzido em conformidade com a Resolucao 466/12 do Conselho Nacional de

Satde e com os principios éticos estabelecidos pela Declaragao de Helsinki.

Descricdo do caso

Paciente era do sexo masculino, foi admitido no IPESQ aos 6 anos e teve o diagndstico
de sindrome do cromossomo 18 em anel confirmado por exame genético (cariotipo: 46XY
r(18)(p11.32-g23)) aos 3 anos e 3 meses. No momento da admissdo no IPESQ, a crianga
apresentava hipotonia global, auséncia de marcha independente e de sustentagdo na posi¢ao de
quatro apoios. Adicionalmente, o mesmo utilizava orteses suropodalicas fixas nos membros
inferiores. A locomog¢ao ocorria com deslocamento sentado e arrastado. Ainda na admissao
eram observados comportamentos agressivos, baixa compreensao de comandos e dificuldades

de linguagem expressiva e receptiva.
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Protocolo de Intervencao e instrumento de avalia¢do

O plano terapéutico foi estruturado segundo o Conceito Neuroevolutivo Bobath, com
foco em estratégias de facilitacdo postural, graduacdo de tonus muscular ¢ melhora da
funcionalidade. As condutas incluiram manuseios e técnicas especificas voltadas para
fortalecimento muscular dos membros inferiores e superiores, variacdo postural, treino de
locomogao em diferentes superficies além de tentativa de execucao de tarefas motoras com
estimulo cognitivo (dupla tarefa). Adicionalmente, foram utilizados uso de estimulos tateis e
proprioceptivos.

A funcdo motora grossa da crianga foi avaliada utilizando a escala Gross Motor
Function Measure (GMFM-88), sendo aplicada em trés momentos distintos do
acompanhamento entre os meses de margo e junho de 2024, aos 6 anos de idade, e em janeiro
de 2025, aos 7 anos. Além da abordagem fisioterapéutica, o paciente foi encaminhado para
avaliagdo comportamental e endocrinolégica, dado o quadro de baixa estatura observado que

poderia ser um indicativo de alteracdo hormonal de crescimento.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Na primeira avaliacdo funcional, a pontuagdo na GMFM-88 foi de 37 pontos,
demonstrando limitagdo significativa na mobilidade funcional. O paciente ndo conseguia
permanecer em pé de forma independente e ndo executava transi¢des posturais de maneira
voluntaria. A resposta aos comandos era minima, comprometendo a interagdo nas sessdes
Iniciais.

Na segunda avaliagdo, realizada 6 meses apds o inicio do acompanhamento, a pontuacao
foi de 36 pontos, apresentando discreta oscilagdo negativa. Este resultado estd associado a
episodios de comportamento agressivo, baixa regulagdo emocional e dificuldades de adaptacao
ao ambiente terapéutico. Apos a implementagao de estratégias comportamentais sugeridas pelo
método Analise do Comportamento Aplicada (ABA), foi possivel observar maior tolerancia as
atividades propostas e melhor engajamento durante as sessdes do programa de fisioterapia.

A ultima avaliagdo GMFM evidenciou importante evolugao clinica, com 48 pontos. O
paciente passou a aceitar melhor os estimulos, apresentando avancos nas transigdes posturais,
maior controle do tronco em sedestacdo e inicio de tentativa de apoio bipodal com auxilio.
Observou-se também maior estabilidade ao utilizar a ortese em atividades de marcha assistida,

além de respostas motoras mais coordenadas e intencionais.
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A utilizagdo do Conceito Neuroevolutivo Bobath demonstrou-se adequada,
especialmente por respeitar o ritmo individual da crianga, permitir reorganizagdo postural por
meio de estimulos sensoriais integrativos e focar na funcionalidade. A melhora motora, mesmo
com os desafios comportamentais, reforca a relevancia da abordagem multidisciplinar e da
escuta ativa das necessidades familiares.

Na primeira avaliagdo funcional, a pontuagdo na GMFM-88 foi de 37 pontos,
demonstrando limitagdo significativa na mobilidade funcional. O paciente ndo conseguia
permanecer em pé de forma independente € ndo executava transi¢cdes posturais de maneira
voluntaria. A resposta aos comandos era minima, comprometendo a interacdo nas sessdes
iniciais.

Na segunda avaliacdo, realizada seis meses apos o inicio do acompanhamento, a
pontuacdo foi de 36 pontos, apresentando discreta oscilacdo negativa. Este resultado esta
associado a episodios de comportamento agressivo, baixa regulagdo emocional e dificuldades
de adaptagdo ao ambiente terapéutico. Apds a implementacao de estratégias comportamentais
sugeridas pelo método Andlise do Comportamento Aplicada (ABA), foi possivel observar
maior tolerancia as atividades propostas e melhor engajamento durante as sessdes do programa
de fisioterapia.

A abordagem terapéutica foi constantemente reavaliada a fim de atender as
particularidades do desenvolvimento neuropsicomotor da crianga. O trabalho conjunto entre a
equipe multidisciplinar possibilitou a criagdo de um ambiente terapéutico mais acolhedor e
estruturado, que favoreceu o vinculo e a constincia no processo de intervengdo. A integracio
das condutas fisioterapéuticas com estratégias educativas € comportamentais mostrou-se
fundamental para lidar com a instabilidade emocional do paciente e para garantir a continuidade
da evoluc¢ao funcional.

A tltima avaliagdo GMFM evidenciou importante evolugao clinica, com 48 pontos. O
paciente passou a aceitar melhor os estimulos, apresentando avangos nas transi¢des posturais,
maior controle do tronco em sedestacdo e inicio de tentativa de apoio bipodal com auxilio.
Observou-se também maior estabilidade ao utilizar a ortese em atividades de marcha assistida,
além de respostas motoras mais coordenadas e intencionais.

A utilizagdo do Conceito Neuroevolutivo Bobath demonstrou-se adequada,
especialmente por respeitar o ritmo individual da crianga, permitir reorganizagao postural por

meio de estimulos sensoriais integrativos e focar na funcionalidade. O plano terapéutico
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priorizou a qualidade do movimento, a autonomia nas atividades da vida didria e o estimulo a
exploragcdo do ambiente, elementos fundamentais para o desenvolvimento global da crianga.
A melhora motora, mesmo com os desafios comportamentais, refor¢a a relevancia da
abordagem multidisciplinar e da escuta ativa das necessidades familiares. O envolvimento dos
cuidadores e a adaptacdo das intervengdes as rotinas domiciliares também foram essenciais para
potencializar os ganhos alcancados. Esses resultados ressaltam a importancia de um olhar
ampliado, que considere ndo apenas a performance motora, mas também o contexto emocional

e social da crianga, para uma intervencao mais eficaz e humanizada.

CONSIDERACOES FINAIS

O presente relato de caso relata os beneficios apresentados pela intervengao
fisioterapéutica baseada no Conceito Neuroevolutivo Bobath em um paciente com sindrome do
cromossomo 18 em anel, durante um periodo aproximado de 1 ano entre os anos de 2024 ¢
2025, especialmente quando aplicada de maneira continua e adaptada as necessidades
individuais.

A evolugao funcional demonstrada pela crianga ¢ refletida na melhora da pontuagao da
GMFM que foi de 37 a 48 e consequentemente na execucdo de movimentos anteriormente
ausentes, destacando o potencial terapéutico da abordagem, mesmo em contextos de limitagcdes
motoras severas e dificuldades de comportamento.

A experiéncia refor¢a a importancia de uma equipe de fisioterapia comprometida, que
compreenda as nuances do desenvolvimento infantil e saiba integrar condutas para além do
aspecto motor. Ressalta-se também a relevancia da avaliagdo regular, do fortalecimento do
vinculo com os cuidadores e do estimulo a continuidade terapéutica. Em casos de sindromes
genéticas raras, o protagonismo da fisioterapia deve ser pautado ndo apenas na técnica, mas na
sensibilidade e no olhar ampliado para o sujeito em desenvolvimento, para atingir os objetivos

propostos e proporcionar maior participacdo e qualidade de vida.
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RESUMO

Este relato de caso apresenta a descri¢ao clinica e motora de dois pacientes pedidtricos com
diagnostico genético de sindrome de Wolf-Hirschhorn, que apresentam manifestacdes clinicas
e perfis motores distintos. J.A., 11 anos, nascido a termo, apresenta delacao na banda 4p15.3,
com os seguintes sinais: coloboma de iris, cardiopatia congénita ¢ discreta subluxagdo de
quadril. M.A., 8 anos, nascida prematura, apresenta microdele¢ao 4p16.3 e alteragdes visuais
severas, além de luxacdo bilateral de quadril. Ambos receberam intervengado fisioterapéutica
baseada no conceito Bobath e foram avaliados qualitativamente e pela Gross Motor Functional
Measure (GMFM-88). J.A. apresentou na admissao, em 2022, score na GMFM-88 de 38 pontos
e em 2024 escore de 82 pontos nessa escala. Ja, M.A apresentou uma admissao, em 2024, escore
na GMFM-88 de 31 pontos e apds 12 meses de intervencao apresentou score de 45 pontos nessa
escala. Apesar da semelhanga diagnostica, a discrepancia motora observada entre os pacientes
pode estar associada impactos da expressao genética variavel, a influéncia da prematuridade e
malformagdes estruturais, além do acesso da fisioterapia especializada.

Palavras-chave: Sindrome de Wolf-Hirschhorn; Reabilitagao; Desenvolvimento Infantil;
Reabilitagdo neurologica.

INTRODUCAO

A sindrome de Wolf-Hirschhorn (SWH) ¢ uma condi¢do genética rara decorrente de
uma dele¢do no brago curto do cromossomo 4 (4p16.3). Estima-se uma prevaléncia de 1 a cada
20.000 a 50.000 nascidos, sendo mais frequente no sexo feminino. (Paradowska-Stolarz, 2014).
Esta sindrome ¢ caracterizada por dismorfismos faciais, atraso no crescimento,
comprometimento intelectual, malformacdes congénitas e, frequentemente, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. A gravidade das manifestagdes varia conforme o tamanho
e localizacdo da delecdo, além da possivel presenca de mosaicismo ou outras alteracdes

estruturais associadas (Battaglia, 2008).
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Além de ser um processo dindmico, o desenvolvimento motor infantil ¢ um processo
influenciado por fatores genéticos, neuroldgicos, ambientais e sociais. Em pacientes com
sindromes genéticas, a intervengao precoce ¢ adequada ¢ essencial para minimizar atrasos e
estimular habilidades funcionais. A abordagem segundo o conceito Neuroevolutivo Bobath,
alinhada aos dominios da Classifica¢ao Internacional de Funcionalidade ¢ Saude (CIF), busca
promover controle postural e movimentos mais funcionais, com énfase na facilitacdo sensorio-
motora, utilizando o potencial de neuroplasticidade do sistema nervoso em desenvolvimento
(Farhoun et al., 2022; Mayston, Saloojee, Foley, 2023).

Neste contexto, o presente relato de caso visa discutir as diferencgas clinicas e motoras
observadas entre pacientes pedidtricos com diagndstico de SWH, e refletir sobre as possiveis
causas da discrepancia no desenvolvimento, apesar da semelhanga genética aparente e da

intervencao fisioterapéutica.

OBJETIVOS

Analisar o perfil clinico e motor de dois pacientes pediatricos com diagndstico genético
de SWH, e discutir as possiveis razdes para a discrepancia motora entre eles, considerando
fatores genéticos, epigenético e terapéuticos, por meio da abordagem do Conceito

Neuroevolutivo Bobath.

METODOLOGIA

Este estudo se caracteriza como um relato de caso, de abordagem qualitativa e
quantitativa com analise descritiva de dados de prontudrios de dois pacientes pediatricos
diagnosticados com SWH acompanhados no Instituto Assistencial Professor Joaquim Amorim
Neto (IPESQ), localizado na cidade de Campina Grande/PB. O presente estudo foi previamente
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade Estadual da Paraiba (parecer n°
7.100.625) e conduzido em conformidade com a Resolugao 466/12 do Conselho Nacional de
Satde e com os principios éticos estabelecidos pela Declaragao de Helsinki.

Desde sua admissdo no IPESQ os dois pacientes que fizeram parte desse relato
realizavam duas sessoes de fisioterapia semanais, com duraciao de 40 minutos cada uma delas.
Estas sessoes eram individualizadas e conduzidas por fisioterapeutas com formacao e
treinamento no conceito Neuroevolutivo Bobath e enfatizavam o controle postural, dissociagao
de cinturas, estimulagdo sensorial e aprimoramento da funcionalidade global. As criancas foram

avaliadas continuamente durante as sessoes, com registros qualitativos dos avangos motores e
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respostas a abordagem terapéutica. Além disso, resultados de avaliagdes quantitativas
realizadas periodicamente por meio da Gross Motor Function Measure (GMFM-88) foram

registrados com base nos prontudrios clinicos individuais de cada crianca no IPESQ

Descricdo dos casos

Paciente J.A, 11 anos, sexo masculino, nascido com 38 semanas, apresentou diagnostico
confirmado por cariotipo com delecao 4p15.3, compativel com SWH. Este paciente possuia
histérico de perda auditiva, coloboma de iris bilateral, nistagmo, catarata, cardiopatia congénita,
subluxagdo de quadril e disgenesia do corpo caloso. Foi admitido no IPESQ em 2022, com 8
anos, desde entdo segue em acompanhamento fisioteraputico com intervengdes baseadas no
conceito Neuroevolutivo Bobath. Na admissao, considerando a fungdo motora, apresentava
bom controle de tronco ¢ desempenho motor satisfatorio frente a complexidade cinica, além de
realizar a emissao de sons, responder a comandos simples e interagir com o ambiente.

Paciente M.A., 8 anos sexo feminino, nascida com 36 semanas, apresentou
microdelecdo 4p16.3 (identificada por MLPA), alteracdes oftalmoldgicas severas, luxacao
bilateral de quadril e disgenesia do corpo caloso. Sem cardiopatias ou alteracdes auditivas.
Iniciou intervengao fisioterapéutica com o conceito Bobath em 2024, aos 7 anos, com historico
de baixa assiduidade. Na admissdo no IPESQ a crianca apresentou maior limitagdo funcional,

dificuldade para controle postural, marcha ausente e fraca interacdo motora com o ambiente.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Os dois pacientes apresentaram alteracdes clinicas compativeis com a SWH, embora
com expressoes fenotipicas e funcionais bastante distintas. J.A, apesar das multiplas
comorbidades, apresentou um desempenho motor acima do esperado para a condigdo,
demonstrando controle de tronco, iniciagdes motoras, preensdes simples, vocalizagdes e
interesse pelo ambiente. Na admissdo, em 2022, essa crianga apresentou score na GMFM-88
de 38 pontos. Em sua tltima avaliagdo, em 2024, J. A. apresentou score na GMFM-88 de 82
pontos. Por outro lado, a paciente M.A., mesmo sem cardiopatia ou comprometimento auditivo,
apresentou atrasos motores mais severos € menor engajamento nas interagdes motoras. Essa
crianca apresentou em sua admissao, em 2024, score na GMFM-88 de 31 pontos e na ultima
avaliagdo, apos 12 meses de intervenc¢ao apresentou score na GMFM-88 de 45 pontos.

Essa discrepancia pode ser explicada por multiplos fatores: a diferenga na regido da

delecdo genética (J.A com dele¢do maior — 4p15.3 — e M.A com microdele¢do em 4p16.3)
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sugere que, as delecdes de M.A estdo dentro da area critica da SWH, contribuindo para um
quadro clinico mais severo. Além disso, outras varidveis epigenéticas como a prematuridade,
também podem ter agravado o comprometimento clinico, ao influenciar a maturagao
neurologica.

A delecao cromossdmica corresponde a perda de um segmento de um cromossomo, ja
a microdelecdo, por sua vez, ¢ um tipo especifico de delecdo de tamanho muito reduzido,
geralmente imperceptivel em exames de caridtipo convencional e detectdvel apenas por
técnicas moleculares especificas, como o MLPA, FISH ou microarray — como ocorreu no caso
de M.A (Brito et al.,2023).

A delegao detectada por caridtipo ¢ uma deleg¢do grande o suficiente para ser visivel no
microscopio. A dele¢do de J.A ocorreu na banda 4p15.3, que esté fora da regido classica mais
critica da sindrome (4p16.3) — encontrada em M.A. — mas ainda assim pode causar a sindrome
dependendo do tamanho e dos genes perdidos. Assim, a microdele¢do detectada por MLPA na
regido 4p16.3 na paciente M.A. esta na regido critica da SWH, ou seja, mesmo com uma dele¢ao
pequena, ja causa os principais sintomas da sindrome (Avifia et al., 2008). O tamanho da
dele¢do nem sempre significa que o quadro clinico sera pior.

O mais importante do que quais genes foram deletados € quais sistemas do corpo esses
genes influenciaram (Cammarata-scalisi et al., 2015). J.A teve uma delecao mais “visivel”, mas
fora da &rea mais critica (4p16.3). M.A. teve uma microdelecdo menor, mas exatamente na area
critica, que contém genes essenciais para o desenvolvimento neurolégico e motor. Além disso,
fatores como a prematuridade, a luxagdo bilateral de quadril e a baixa visdo irreversivel,
comprometem ainda mais o desenvolvimento motor. A subluxacdo bilateral de quadril, em
especial, impacta significativamente o desenvolvimento da marcha e da postura sentada,
diferentemente de J.A, que apresenta apenas subluxa¢do unilateral. Junto a isso, a deficiéncia
visual cortical severa de M.A. também limita a integragdo sensorio-motora, essencial para o
aprendizado motor, além de dificultar a motivacao para a exploragao do ambiente.

Diferentemente do observado no presente relato de caso, Nag et al. (2017) reportaram
que a maioria dos pacientes avaliados em seu estudo apresentava desenvolvimento motor
superior, sendo observada a aquisi¢do da postura sentada a partir dos 7 — 8 meses em um dos
casos e aquisicao da marcha (com ou sem suporte) em sete dos nove casos estudados, sendo
cinco com marcha independente — achados que contrastam com o caso de M.A.

Outro fator relevante observado neste estudo foi o acesso a reabilitacdo. J.A iniciou o

acompanhamento fisioterapéutico mais precocemente e com maior regularidade, enquanto,
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M.A. teve o processo de reabilitacdo intensificado apenas recentemente, o que provavelmente
favoreceu na aquisi¢ao de marcos motores. Essa diferenga no tempo de estimulo pode justificar,
em parte, o desenvolvimento motor de J.A. Ambos foram submetidos a intervengao
fisioterapéutica baseada no conceito Bobath individualizada pelo nivel de desenvolvimento do
paciente. Para J.A., as estratégias priorizaram o controle postural em sedestacdo e as transi¢des
posturais. J4 para M.A., as metas foram voltadas para ganho de estabilidade de tronco,
integragdo sensorial e atividades de suporte de peso em membros inferiores, com suporte

intensivo.

CONSIDERACOES FINAIS

Este relato de caso apresenta como o diagndstico relacionado a mesma sindrome
genética pode apresentar evolucdes motoras distintas, provavelmente influenciadas por
multiplas variaveis, como o tipo ¢ a extensdo da delegdo, a presenca de comorbidades, a
prematuridade, o acesso precoce a reabilitacdo e as condi¢des sensoriais associadas. O que
reforga a importancia de uma avaliacdo individualizada e continua para cada paciente,
atendendo as suas demandas especificas.

A abordagem terap€utica com base no conceito Bobath demonstrou ser uma ferramenta
importante no processo de habilitagdo funcional, oferecendo estimulos direcionados e
individualizados. O paciente J.A apresentou boa evolucdo funcional dentro de seu contexto
clinico, enquanto M.A., mesmo enfrentando desafios adicionais, vem apresentando progressos
com o aumento da frequéncia das sessdes e a intensificagdo dos estimulos motores.

A continuidade da terapia de forma interdisciplinar, com inclusdo de estimulos visuais,
auditivos e proprioceptivos, além de acompanhamento ortopédico e neuroldgico constante, sao
estratégias essenciais para maximizar o potencial de desenvolvimento motor e funcional, além

de contribuir com a qualidade de vida de ambos os pacientes.
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RESUMO

A neuromielite 6ptica (NMOSD) ¢ uma doenga inflamatdria autoimune rara do sistema nervoso
central, que afeta principalmente o nervo optico e a medula espinhal. Um dos sintomas mais
frequentes e incapacitantes relatados por pacientes ¢ a fadiga, que pode comprometer
significativamente a funcionalidade e a qualidade de vida, mesmo fora dos surtos agudos. Este
estudo transversal, descritivo e qualiquantitativo teve como objetivo analisar, por meio da
Escala de Severidade de Fadiga (FSS) e do Indice de Barthel Modificado, o impacto da fadiga
nas atividades de vida diaria de individuos com NMOSD na Paraiba. A amostra foi composta
por adultos com diagndstico confirmado da doenga. Os resultados apontaram uma média geral
de 5,46 £ 1,62 na FSS, indicando fadiga clinicamente significativa. Observou-se correlagao
inversa entre os niveis de fadiga e os escores do Indice de Barthel Modificado, evidenciando
que a fadiga interfere diretamente na autonomia funcional. Portanto, a fadiga ¢ um fator
relevante na limitagdo das AVDs e deve ser alvo de atengdo terapéutica.

Palavras-chave: Neuromielite Optica, Fadiga, Qualidade de vida, Escalas de avaliagao.

INTRODUCAO

A neuromielite optica (NMO), atualmente denominado espectro da neuromielite 6ptica
(NMOSD), ¢ uma doenca rara autoimune inflamatéria do sistema nervoso central que afeta
preferencialmente o nervo Optico e a medula espinhal. Diferentemente da esclerose multipla
(EM), com a qual antes era tida como uma variante, a NMO apresenta caracteristicas clinicas,
imunopatoldgicas e terapéuticas distintas (WINGERCHUK et al., 2015).

A descoberta dos anticorpos IgG contra a aquaporina-4 (AQP4-IgG), presentes em cerca
de 70% dos pacientes, revolucionou o diagndstico e entendimento da doenga, confirmando seu
carater astroglidtico. Esses anticorpos promovem uma reagao imune que resulta em destrui¢ao
dos astrdcitos e desmielinizagdo secundaria, caracterizando um mecanismo patoldgico diferente

da EM (SELLNER et al., 2023).
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Apesar dos avangos em relacdo a fArmacos e manutengdo do curso da doenga, a NMO
continua sendo uma condic¢do de curso potencialmente grave, com altas taxas de incapacidade
quando ndo tratada adequadamente. Estima-se que até 30% dos pacientes evoluem para 6bito
em cinco anos apos o inicio da doenca, principalmente em decorréncia de mielites cervicais
extensas e complicacdes respiratorias (CREE et al., 2021).

Clinicamente, a neuromielite Optica se manifesta por episoddios recorrentes de neurite
optica e mielite longitudinalmente extensa, podendo causar perda visual, paralisia, disfungdes
esfincterianas e sensoriais. Além desses déficits neurologicos, muitos pacientes relatam
sintomas menos especificos, mas altamente incapacitantes, como a fadiga, que estd entre as
queixas mais frequentes, mesmo fora dos surtos agudos. A fadiga na NMO ¢ multifatorial,
podendo estar associada a inflamacdo cronica, disturbios do sono, dor neuropatica e efeitos
adversos do tratamento imunossupressor (PAPITT et al., 2023).

Diante disso, o presente artigo tem como objetivo compreender, por meio de
instrumentos padronizados como a Escala de Severidade de Fadiga (Fatigue Severity Scale -
FSS) e o Indice de Barthel Modificado, como a fadiga afeta a qualidade de vida e influencia o
desempenho nas atividades de vida didria (AVDs) de individuos diagnosticados com

neuromielite Optica na Paraiba.

OBJETIVOS

O presente estudo tem como objetivo compreender de que maneira a fadiga interfere na
qualidade de vida e no desempenho das atividades de vida diaria (AVDs) em individuos
diagnosticados com espectro da neuromielite optica (NMOSD). Especificamente, busca-se
investigar a presenca e a intensidade da fadiga nesses pacientes por meio da aplicagdo da Escala
de Severidade de Fadiga (Fatigue Severity Scale — FSS); analisar a autonomia funcional dos
individuos com NMOSD utilizando o Indice de Barthel Modificado; e correlacionar os niveis
de fadiga com os dominios da qualidade de vida e com a capacidade funcional nas atividades

de vida diaria.

METODOLOGIA

O presente trabalho trata-se de um estudo qualiquantitativo, transversal e descritivo,
com o objetivo de analisar a relacdo entre a fadiga, a qualidade de vida e o desempenho nas
atividades de vida didria (AVDs) em individuos com diagnostico confirmado de espectro da

neuromielite 6ptica (NMOSD). A pesquisa foi conduzida em dois setores especializados em
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reabilitagdo neurofuncional no municipio de Jodo Pessoa/PB em parceria com o Nucleo de
Estudos e Pesquisas Epidemiolédgicas em Fisioterapia e Saude — CCS/ UFPB, durante o periodo
de abril de 2024 a fevereiro de 2025.

A amostra foi composta por 17 individuos de ambos os sexos, com idade igual ou
superior a 18 anos, diagnosticados com NMOSD por meio de critérios clinico-laboratoriais
reconhecidos internacionalmente. Foram incluidos apenas pacientes com condigdes fisicas e
cognitivas que permitissem a compreensao ¢ o preenchimento adequado dos instrumentos
utilizados. Excluiram-se do estudo aqueles com comprometimento cognitivo severo, que
inviabilizasse a resposta aos questiondrios, bem como aqueles que se recusaram a assinar o
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), conforme as diretrizes éticas
estabelecidas pela Resolug¢do n° 466/12 do Conselho Nacional de Satde.

A coleta de dados foi realizada por meio de entrevistas individuais estruturadas,
conduzidas por profissionais previamente treinados, e aplicacdo de instrumentos validados e
reconhecidos na literatura cientifica. Foram utilizados trés instrumentos principais: a Escala de
Severidade de Fadiga (Fatigue Severity Scale — FSS), composta por 9 itens em escala Likert de
1 a7, que avalia a intensidade da fadiga e sua interferéncia nas atividades diarias e o Indice de
Barthel Modificada, que avalia o nivel de independéncia funcional em 10 atividades basicas de
vida diéria, como alimentacao, banho, higiene pessoal, locomocao, entre outras.

Todos os dados foram registrados em fichas padronizadas e posteriormente organizados
em planilhas eletronicas para analise estatistica. O tratamento dos dados incluiu estatistica
descritiva (média, desvio padrdo, frequéncia absoluta e relativa), além de anélise de correlagao
entre os escores obtidos nos instrumentos, com o intuito de identificar possiveis associagdes

entre a intensidade da fadiga e o grau de dependéncia funcional nas AVDs.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A amostra do estudo foi composta por individuos com diagnostico de neuromielite
optica residentes na Paraiba. A pontuagdo média geral na Escala de Severidade de Fadiga (FSS)
foi de 5,46 = 1,62, sendo que todos os itens apresentaram média acima de 5, indicando que a
maioria dos participantes concorda ou concorda totalmente com as afirmagdes da escala,
reforcando que a fadiga € persistente, impactante e multifatorial. A pontuacdo maxima da escala
¢ 7, e valores acima de 4 ja sdo considerados clinicamente relevantes para indicar fadiga cronica.

Os resultados do presente estudo evidenciam que a fadiga ¢ um sintoma altamente

prevalente e impactante em individuos com neuromielite optica. A média global da FSS de 5,46
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+ 1,62 posiciona essa populagao dentro da faixa de fadiga clinicamente significativa, conforme
critérios estabelecidos por Krupp et al. (1989), e se alinha com estudos recentes que apontam
esse sintoma como um dos mais debilitantes na NMOSD (SELLNER et al., 2023; CREE et al.,
2021).

As médias individuais dos itens da escala reforcam a interferéncia da fadiga em
multiplos dominios: fisico, funcional, emocional e social. Destacam-se os escores elevados em
itens como “Minha motivagdo ¢ menor quando estou fatigado(a)” (6,00 = 1,75) e “A fadiga
interfere com meu desempenho” (5,56 + 2,13), que indicam prejuizos substanciais no
engajamento e na produtividade diaria.

No que se refere a dependéncia funcional, o Indice de Barthel Modificado apresentou
pontuagdo média de 44,63 + 5,97, com variagdo entre 33 e 50 pontos, indicando que a maioria
dos participantes apresenta algum grau de dependéncia parcial nas atividades basicas de vida
diaria, ainda que com preservagdo relativa da funcionalidade motora. Essa média situa os
individuos em uma faixa de dependéncia moderada a minima, conforme os critérios da escala,
sugerindo que limitagdes funcionais coexistem mesmo sem déficits motores severos.

Apesar de limitagdes na execucdo da analise de correlagdo no momento, a literatura
sugere fortemente uma relagdo inversamente proporcional entre os escores do Indice de Barthel
Modificado e os da FSS. Ou seja, niveis mais elevados de fadiga tendem a se associar a maiores
graus de dependéncia funcional, corroborando o entendimento de que a fadiga impacta
negativamente a autonomia, especialmente em atividades que exigem esfor¢o fisico e
continuidade de desempenho.

Estudos prévios demonstram que a fadiga na NMO pode estar relacionada a mecanismos
inflamatérios cronicos, alteracdes do eixo hipotalamo-hipdfise-adrenal, distarbios do sono, uso
de medicagdes imunossupressoras e fatores psicossociais (MOGHADDASI et al., 2022).
Assim, mesmo na auséncia de incapacidade motora grave, a fadiga pode gerar dependéncia
funcional parcial ou total, interferindo diretamente nas atividades de vida didria e

comprometendo a qualidade de vida dos individuos afetados.

CONSIDERACOES FINAIS

Os achados deste estudo evidenciam que a fadiga ¢ um sintoma prevalente e
significativamente incapacitante entre os individuos com diagnostico de espectro da
neuromielite optica (NMOSD), mesmo nos periodos intersurtos. A média geral elevada na

Escala de Severidade de Fadiga (FSS), associada aos altos escores em todos os itens da escala,
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demonstra o impacto multidimensional da fadiga, afetando diretamente a motivacdo, o
desempenho fisico e as interagdes sociais dos participantes.

Adicionalmente, a anélise da autonomia funcional por meio do Indice de Barthel
Modificado revelou diferentes graus de dependéncia nas atividades de vida didria (AVDs), com
correlacdo inversa entre os escores de fadiga e os niveis de independéncia funcional. Esses
dados reforcam que a fadiga, apesar de frequentemente subestimada no contexto clinico,
constitui um fator determinante na qualidade de vida e na funcionalidade desses individuos.

Dessa forma, ressalta-se a importancia de estratégias multidisciplinares e
individualizadas de manejo da fadiga na NMO, incluindo intervengdes fisioterapéuticas,
educacionais e psicossociais. A adogdo de instrumentos padronizados como a FSS ¢ o Indice
de Barthel Modificado contribui significativamente para o acompanhamento -clinico,
direcionando o planejamento terapéutico e promovendo maior qualidade de vida.

Sugere-se, para estudos futuros, a ampliagdo da amostra, bem como a inclusdo de
escalas complementares de avaliagdo da qualidade de vida e de parametros objetivos de
desempenho fisico, a fim de fortalecer a compreensdao dos mecanismos subjacentes a fadiga e

de sua relagao com a funcionalidade na NMOSD.
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RESUMO

A fibrose cistica (FC) ¢ uma doenga genética e multissistémica cuja progressao esta fortemente
relacionada ao comprometimento da fungdo pulmonar. Este estudo teve como objetivo analisar
a correlacdo entre os parametros espirométricos (VEF1, CVF e FEF25-75) e o escore clinico
de Shwachman-Kulczycki em 19 individuos com diagnostico confirmado em um centro de
referéncia no estado da Paraiba. Os dados foram coletados por espirometria e avaliacdo clinica,
e analisados pela correlagdo de Pearson. Os resultados demonstraram correlagdes fortes e
estatisticamente significativas (p <0,001) entre VEF1 (r=0,85), CVF (r=0,79) e FEF25-75 (r
= 0,83) com o escore de Shwachman, indicando que melhores parametros funcionais estdo
associados a menor gravidade clinica. A andlise conjunta entre fun¢do pulmonar e escore clinico
mostrou-se uma ferramenta util para o monitoramento da evolu¢do da doenca e para a tomada
de decisoes terapéuticas mais precisas.

Palavras-Chave: Fibrose Cistica; Funcao Pulmonar; Espirometria; Avaliacao Clinica.

INTRODUCAO

A fibrose cistica (FC) ¢ uma doenga genética cronica, autossdmica recessiva e
multissistémica, que afeta principalmente os sistemas respiratorio e digestivo. Sua progressao
estd fortemente relacionada ao comprometimento da fun¢do pulmonar, sendo esta considerada
o principal determinante de morbimortalidade (Todd et al., 2024). O declinio da fungao
respiratoria esta associado a obstrugdo bronquica progressiva, colonizag¢do bacteriana cronica e
processos inflamatorios persistentes, o que refor¢a a importancia do monitoramento continuo
desses parametros (Dittrich et al., 2023). Nesse contexto, o acompanhamento clinico exige
instrumentos sensiveis, objetivos e acessiveis que possibilitem avaliar a gravidade da doenga e
subsidiar condutas terapéuticas mais adequadas. Destacam-se os testes de funcdo pulmonar,

como a espirometria, amplamente empregada na pratica clinica por permitir o rastreamento de
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alteracdes ventilatérias, os escores clinicos como o de Shwachman-Kulczycki t€m sido
utilizados para estimar a gravidade da FC, ao incluir pardmetros como estado geral, nutri¢ao,
achados radiologicos e fun¢ao pulmonar (Pedrosa et al., 2015). A analise integrada entre escores
clinicos e variaveis funcionais pode fornecer uma visdo mais abrangente da condi¢ao do
paciente. Nesse cendrio, parametros como VEF1, CVF e FEF25-75 vém se destacando pela sua
utilidade clinica, sendo que este ultimo tem demonstrado sensibilidade na detec¢@o precoce de

alteragOes das pequenas vias aéreas (Konig et al., 2018; O’Neill et al., 2015).

OBJETIVOS

Este estudo teve como objetivo investigar a correlagdo entre os parametros
espirométricos (VEF1, CVF e FEF25-75) e o escore clinico de Shwachman-Kulczycki, com o
intuito de analisar a associagdo entre fungdo pulmonar e gravidade clinica em individuos com

fibrose cistica.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo observacional, transversal e quantitativo. A coleta de dados foi
realizada entre maio e julho de 2024, com 19 participantes diagnosticados com fibrose cistica,
atendidos no Hospital Universitario Lauro Wanderley (HULW/UFPB), referéncia regional em
doengas respiratorias cronicas. Os dados foram obtidos no Laboratorio de Fisioterapia em
Pesquisa Cardiorrespiratoria (LAFIPCARE/UFPB), mediante agendamento e encaminhamento
pelo ambulatério de pneumologia peditrica da instituicdo. Foram incluidos individuos de
ambos os sexos, com predominancia de criangas e adolescentes, e dois adultos jovens em
acompanhamento continuo por critério clinico. Foram considerados elegiveis aqueles com
diagndstico confirmado por teste do suor e/ou genética, e excluidos participantes com infecgdes
respiratdrias recentes, hospitalizacdes no momento da coleta ou incapacidade de realizar os
exames propostos. Foram coletadas variaveis sociodemograficas, clinicas e funcionais, por
meio de ficha estruturada e exame de espirometria, realizado com o equipamento Spirostik
Geratherm, conforme padrdes da American Thoracic Society e Sociedade Brasileira de
Pneumologia. Os pardmetros espirométricos avaliados foram: CVF, VEF1, VEFI/CVF,
FEF25-75 e FEF25-75/CVF. Também foi aplicado o escore clinico de Shwachman-Kulczycki,
(Figura 1) que considera os dominios estado geral, exame fisico, nutricio e achados
radioldgicos, pontuando cada um de 0 a 25, com escore final variando entre 0 e 100, sendo

escores mais altos indicativos de melhor condicdo clinica (Pedrosa et al., 2015). A associacao
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entre os dados espirométricos e o escore clinico foi analisada utilizando o coeficiente de
correlacdo de Pearson, considerando como estatisticamente significativos os valores de p <
0,05. O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade Federal da
Paraiba, sob parecer n° 5.833.135 e CAAE: 81405924.5.0000.5188, com consentimento dos

responsaveis legais conforme a Resolugdo 466/2012.

Pontuagao Atividade geral Achados radiograficos
25 Atividade normal plena; joga bola; vai a escola regularmente Campos pulmonares limpos
20 Falta resisténcia e cansa ao final do dia; boa frequencia escolar  Minimas marcas de acentuagao broncovascular; enfisema primano
15 A Descansg volumqﬁ_ameme gurx_ame o dia; .. Enfisema leve, sinais de atelactasias;
cansa facilmente apos exercicio; frequéncia escolar satisfatona marcas de aumento broncovascular

Enfisema moderado; areas de atelectasias difusas com areas

10 Professor particular; repousa muito; dispnéia apos caminhada curta de infecgao sobrepostas; bronquisctasias minimas
o Ortonnsia: confinado & cama o caduira Extensivas aiterages com fendmeno pulmonar obstrutivo
L e infec¢ao; atelectasias lobares e bronquiectasias
Pontuagao Nutricao Exame fisico
i) Mantém peso e altura proximos do parcantil 25; bom tonusA Normal; sem tosse; FC e FR normais; pulmdes limpos; boa postura
masa muscular; fezes bem formadas — quase normais
20 Peso e altura aproximadamente no percentil de 15 a 20; Tosse rara ou “pigarro; FC e FR normais no repouso; minimo
fazes lavemente anormais; ténus e massa muscular satisfatorios enfisema; pulmdes limpos; sem baqueteamento
Peso e altura acima do percentil 3; fezes usualmente anormais, Tosse ocasional {ao levantar pela manha); FR levemente
15 volumosas e pobremente formadas; tonus pobre e massa elevada; enfisema suave; MV rude; roncos localizados
muscular reduzida; pouca distensao abdominal {se tiver) raramente; bagueteamento precoce
Paso e altura abaixo do parcentil 3; fezes pouco formadas, Tosse frequente, usualmente produtiva; retracao toracica;
10 volumosas, gordurosas; misculo fraco e massa reduzida; enfisema moderado; deformidade toracics;
distens@o abdominal suave/ moderada roncos usualmenta presentes; baqueteamento 2/3.
05 Marcada mé-nutrigao; protuberancia abdominal abundante; fezes  Tosse grave parqxisﬁca,_taqpipnéiq e taguicardia; alteragao pulmonar
frequentes, volumosas, gordurosas e mau cheirosas; prolapso retal extensa; sinais de fzléncia cardiaca direita; baqueteamento 3/4.
Classificagao Pontos
Grave <40
Moderado 55-41
Leve 70-56
Bom 85-71
Excelenta 100-85

Figura 1: Critérios de avaliagdo do Escore de Shwachman-Kulczycki.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A Tabela 1 apresenta as médias e os desvios-padrao dos parametros espirométricos e do
escore clinico de Shwachman-Kulczycki dos participantes da pesquisa. Observa-se que a média
da capacidade vital forcada (CVF) foi de 63,2% (£29,8), o volume expiratério forgado no
primeiro segundo (VEF1) apresentou média de 55,2% (£27,7), e o indice VEF1/CVF foi de
86,8% (£12,4). O fluxo expiratorio forcado entre 25% e 75% da CVF (FEF25-75/CVF) teve
média de 71,9% (+31,2), enquanto o FEF25-75, parametro mais sensivel para avaliar a fungao
das pequenas vias aéreas, teve média reduzida de 42,3% (+24,5). Ja o escore de Shwachman-
Kulczycki apresentou média de 60,4 pontos (£13,5), sugerindo, na maioria dos casos, condi¢ao

clinica leve.
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ESPIROMETRIA MEDIA (dp)

CVF 63,2(29.8)
VEF1 55,2(27,7)
VEF1/CVF 86,8(12,4)
FEF2575/FCV 71,9(31,2)
FEF2575 42,3(24,5)

ESCORE DE SHWACHMAN MEDIA (dp)

Total 60,4(13,5)

Tabela 1: Média e desvio-padrdo de dados da espirometria e do Escore de Shwachman-Kulczycki

Fonte: Dados da pesquisa, 2024

A andlise dos dados da Tabela 2 revelou correlagdes significativas entre os pardmetros
espirométricos e o Escore de Shwachman-Kulczycki (S-K), confirmando a relagdo entre funcao
pulmonar e estado clinico na fibrose cistica (FC). A CVF, o VEF1 e o FEF25-75 apresentaram
correlagdes positivas fortes com o escore clinico, indicando que a preservagdao da fungao
pulmonar estd associada a um melhor estado geral do paciente. Esses achados estio em
conformidade com a literatura, que aponta o VEF1 como um dos principais preditores de

morbimortalidade na FC e um marcador essencial da progressdo da doenga pulmonar (Todd et

al., 2024).

PARAMETROS DA ESCORE DE
ESPIROMETRIA SHWACHMAN

r p
CVF 0,79 0,001*
VEF1 0,85 <0,001*
VEF1/CVF 0,22 0,464
FEF2575/FCV -0,00 >0,9
FEF2575 0,83 <0,001*

Tabela 2: Correlagdo entre dados da espirometria e do Escore de Shwachman-Kulczycki.

Fonte: Dados da pesquisa, 2024.

A correlagdo entre CVF e o escore clinico (r = 0,79, p = 0,001) reforca a importancia da
capacidade vital forcada na avaliagdo da gravidade da doenca. A CVF ¢ um indicativo da
progressao da obstrucao bronquica e possiveis alteragcdes estruturais pulmonares (Lemos ef al.,
2004). A forte correlacdo observada no estudo sugere que a redugdo da CVF pode estar
associada ao comprometimento clinico mais grave, justificando sua inclusdo como parametro

essencial no monitoramento da FC.
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O VEF1 apresentou a maior correlacdo com o escore clinico (r = 0,85, p < 0,001),
corroborando seu papel como indicador fundamental da funcdo pulmonar. O VEF1 ¢
amplamente utilizado na pratica clinica para classificar a gravidade da FC e para avaliar a
resposta ao tratamento, sendo considerado um dos principais critérios para indicacao de
transplante pulmonar em estdgios avancados da doenga (Dittrich et al., 2023; Ramos et al.,
2017). A forte associacdo encontrada entre VEF1 e o Escore S-K indica que, a medida que a
funcdo pulmonar se deteriora, hdA uma piora concomitante nos demais aspectos clinicos
avaliados pelo escore.

O FEF25-75 também apresentou uma correlagdo significativa com o escore clinico (r =
0,83, p < 0,001), o que reforca sua relevancia na identificacdo precoce de alteracdes
pulmonares. O FEF25-75 ¢ um marcador sensivel da obstrucdo das pequenas vias aéreas,
podendo ser reduzido antes mesmo de alteragdes significativas no VEF1 (Konig et al., 2018).
Estudos indicam que um menor FEF25-75 se correlaciona com niveis mais altos de marcadores
inflamatorios, como a proteina C reativa (PCR), sugerindo que a reducdo do fluxo de ar esta
associada ao aumento da inflamagao e potencial progressdo da doenga na fibrose cistica (O neill
et al., 2015), o que pode explicar sua forte relagdo com a gravidade da doenca observada neste

estudo.

CONSIDERACOES FINAIS

Os parametros espirométricos VEF1, CVF e FEF25-75 apresentaram forte correlagdo
com o escore de Shwachman-Kulczycki, evidenciando que melhores indicadores funcionais
estdo associados a menor gravidade clinica da doenca. O VEF1, tradicionalmente utilizado
como marcador da func¢do pulmonar, mostrou-se o pardmetro mais sensivel e fortemente
relacionado ao escore clinico global, sendo seguido de perto pelo FEF25-75, que destacou-se
como marcador precoce de obstrucdo das pequenas vias aéreas. Esses achados indicam que a
deterioragdo da funcdo pulmonar reflete diretamente no estado geral do paciente, interferindo
em multiplos dominios avaliados pelo escore. A utilizacdo conjunta desses instrumentos —
espirometria e escore clinico — permite uma andlise mais abrangente e individualizada,
contribuindo para a tomada de decisdes clinicas mais assertivas. Os dados reforcam a
necessidade de monitoramento periddico da funcdo pulmonar como estratégia preventiva e
terapéutica, considerando o potencial de progressao silenciosa da doenga em seus estagios
iniciais. A aplicagdo rotineira do escore mesmo com suas limitagdes, ainda se mostra titil como

ferramenta complementar, especialmente em ambientes clinicos com recursos limitados.
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Portanto, este estudo contribui para reforcar a aplicabilidade pratica desses instrumentos no

cuidado longitudinal de individuos fibrocisticos.
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RESUMO

As gangliosidoses GM2 constituem um grupo de doencas lisossomicas hereditarias que
resultam da deficiéncia de enzimas envolvidas na degradagao de gangliosideos GM2. A Doenca
de Tay-Sachs (TSD) ¢ o subtipo mais classico, causada por variantes patogénicas bialélicas no
gene HEXA, que codifica a subunidade o da enzima B-hexosaminidase. A TSD apresenta
heranga autossdmica recessiva € acomete principalmente lactentes. Este estudo tem como
objetivo relatar um caso clinico de uma crianga com Tay-Sachs internada em unidade de terapia
intensiva pediatrica e pontuar as suas graves manifestagdes neurologicas e complicagdes
sistémicas associadas. O caso destaca o curso clinico da enfermidade, com énfase nas alteracdes
neuroldgicas e necessidade de suporte intensivo. Trata-se de um estudo retrospectivo, com
abordagem qualitativa, do tipo relato de caso, baseado em dados clinicos extraidos de
prontuario hospitalar e literatura indexada no PubMed. A precocidade e a agressividade das
manifestagdes neuroldgicas, bem como a complexidade do manejo clinico, evidenciam a
importancia da abordagem multidisciplinar precoce em doengas genéticas raras.

Palavras-chave: Gangliosideo da Doencga de Tay-Sachs; Doengas Raras; Neurologia Epilepsia
Resistente a Medicamentos.

INTRODUCAO

As gangliosidoses GM2 compdem um grupo de doencas lisossomicas hereditarias
causadas pela deficiéncia de enzimas responsaveis pela degradacdo dos gangliosideos GM2,
especialmente no sistema nervoso central. A Doenca de Tay-Sachs (TSD) € o subtipo mais
representativo desse grupo, resulta de variantes patogé€nicas bialélicas no gene HEXA, que
codifica a subunidade a da enzima B-hexosaminidase A. Esta deficiéncia enzimatica, leva ao
acumulo progressivo de gangliosideos GM2 nos neurdnios, especialmente nos ganglios da base,
cortex cerebral e retina, esse processo neurodegenerativo precoce resulta em déficits

neurologicos irreversiveis. Além do comprometimento do tecido nervoso central, a sobrecarga
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lisossomal também afeta células do sistema imunoldgico, como macréfagos, microglias e
linfocitos, e altera mecanismos fundamentais como a autofagia e a apresentagdo antigénica
(Walkley, 2004).

A TSD apresenta padrao de heranga autossdmica recessiva. Sabe-se que € mais
prevalente em populagdes com efeito fundador conhecido, como os judeus asquenazes, franco-
canadenses, cajuns da Louisiana e holandeses da Pensilvania. Nessas comunidades, a
frequéncia de portadores pode chegar a 1 em 30 individuos. Ainda que menos comum na
populagdo geral, a presenca de variantes HEXA pode ocorrer de forma esporadica, e o historico
familiar nem sempre ¢ evidente, ja que os heterozigotos sdo assintomaticos (Gravel et al., 2001;
Kaback, 2000).

Clinicamente, a forma infantil cldssica da TSD manifesta-se apds um breve periodo de
desenvolvimento neuroldgico aparentemente normal, com regressdo funcional observada por
volta dos cinco a seis meses de idade. Os primeiros sinais incluem hipotonia, resposta de
sobressalto exagerada, perda progressiva de marcos motores, macrocrania, cegueira cortical,
disfagia e crises epilépticas refratérias, frequentemente com evolugdo para coma e dbito até os
quatro anos de idade. A expectativa de vida ¢ limitada, com desfecho letal comumente antes
dos cinco anos de idade, mesmo com cuidados intensivos, sendo a faléncia respiratdria e as
infec¢des pulmonares as principais causas de morte (Maegawa et al., 2006; Bley et al., 2011).

Diante da gravidade e do carater progressivamente fatal da Doenca de Tay-Sachs,
especialmente em sua forma infantil, relatos clinicos permanecem fundamentais tanto para o
reconhecimento das manifestacdes neuroldgicas quanto para o estimulo a pesquisa de novas
estratégias terapéuticas. O presente caso contribui nesse sentido ao descrever um quadro severo
e refratdrio, mas também ao destacar o papel crucial dos cuidados de suporte, os quais
apresentam impacto direto na qualidade de vida dos pacientes e familiares. Além disso, ampliar
o conhecimento sobre casos como este pode ajudar a fundamentar futuras iniciativas clinicas,
incluindo o desenvolvimento e a validacdo de terapias génicas e outras abordagens inovadoras

(Maegawa et al., 2006).

OBJETIVO
Relatar um caso clinico de Doenca de Tay-Sachs infantil e apresentar as inexoraveis
manifestagdes neurologicas e sist€émicas intrinsecas dessa comorbidade, bem como, as

particularidades do manejo dessa enfermidade em terapia intensiva pediatrica.
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METODOLOGIA

Optou-se por uma metodologia de carater qualitativo, do tipo estudo de caso clinico,
elaborado a partir da analise retrospectiva e documental do prontuario hospitalar de um paciente
pediatrico com diagnostico confirmado de Doenca de Tay-Sachs, internado em unidade de
terapia intensiva pediatrica do Hospital Municipal Valentina de Figueiredo, na cidade de Joao
Pessoa — PB.

Este estudo integra um projeto de pesquisa institucional aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa com Seres Humanos, registrado na Plataforma Brasil sob o CAAE n°
86154625.0.0000.5178, desenvolvido em parceria com o Servigo Pactuado em Doencas Raras
do municipio de Jodo Pessoa — PB. Por se tratar de uma pesquisa exclusivamente documental,
retrospectiva e baseada em dados secundarios anonimizados, ndo foi requerido o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), sendo utilizado apenas o Termo de Consentimento
para Uso de Dados (TCUD), em conformidade com a Resolu¢do CNS n° 510/2016.

A elaboragdo do relato seguiu as diretrizes propostas pelo CARE Statement (CAse
REport Guidelines), protocolo internacional que preconiza a apresentacdo padronizada e
transparente de relatos clinicos, incluindo histéria do paciente, achados complementares,
intervengoes terapéuticas, desfecho clinico e relevancia educacional e cientifica do caso (Riley
et al., 2017).

Para embasar a andlise critica do manejo adotado, foi realizada uma revisao narrativa
da literatura cientifica recente, com levantamento de publicagdes indexadas nas bases de dados
PubMed, com selecdo de artigos originais e revisdes sistematicas dos ultimos cinco anos, com
foco na abordagem neurolégica da Doenga de Tay-Sachs, suas manifestagdes clinicas e

perspectivas terapéuticas.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Lactente do sexo masculino, branco, trés anos de idade, foi acompanhado por equipe
multiprofissional em unidade de terapia intensiva especializada ap6s diagndstico confirmado
de Doenca de Tay-Sachs (TSD), forma infantil classica. Desde a primeira infancia apresentou
clinica de atraso global no desenvolvimento neuropsicomotor, epilepsia refrataria, macrocrania,
hipotonia de membros e infec¢des de repeti¢do, caracteristicas compativeis com o fendtipo

descrito para gangliosidose GM2.
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Foi admitido e internado em UTI devido estado de mal epiléptico, com historico de
febre e convulsdo 8 dias antes do dramatico quadro. Decorrido um ano da admissao, destacou-
se a frequéncia e gravidade das infecgdes oportunistas, com episddios sucessivos de infecgdes
do trato respiratorio inferior, além de sepse de origem indeterminada e pneumonias de
repeti¢do. Esse padrdo de infec¢des recorrentes suscita a forte interacdo entre a TSD e a
disfuncdo imunologica desta comorbidade. Estudos demonstraram que o acimulo de GM2 nao
se restringe ao sistema nervoso, mas compromete também a fungdo de células imunolégicas,
como macrofagos, linfocitos e micréglias, impactando negativamente na apresentagdo
antigénica e na resposta inflamatéria (Walkley, 2004).

No referido paciente, essa disfungdo pode ter favorecido a persisténcia de um estado
inflamatério crénico e contribuido para a imunossupressao funcional observada em diversos
episodios infecciosos graves, além da imprescindivel necessidade de cuidados intra
hospitalares, que predispde a exposigdo a patdgenos, logo os multiplos esquemas antibidticos
foram necessarios ao longo deste ano. Entre os antibidticos, foram administradas as seguintes
medicagdes: Amicacina, na dose de 15 mg/kg/dia; Meropenem, 120 mg/kg/dia; Vancomicina,
60 mg/kg/dia; Cefepime, 150 mg/kg/dia; Linezolida, 30 mg/kg/dia; Imipenem, 25 mg/kg por
dose a cada 6 horas; Teicoplanina, sem dose especificada; Azitromicina, 10 mg/kg/dia;
Amoxicilina associada ao clavulanato, 90 mg/kg/dia; Cefuroxime, 150 mg/kg/dia;
Levofloxacino, 10 mg/kg/dia; e Gentamicina, 7,5 mg/kg/dia.Entre os antifingicos, o paciente
recebeu: Anfotericina B lipossomal, na dose de 5 mg/kg/dia; Voriconazol, 12 mg/kg/dia;
Caspofungina, 50 mg/m?*dia; e Micafungina, 3 mg/kg/dia.

O manejo clinico foi centrado no uso de multiplos anticonvulsivantes, como
levetiracetam, lamotrigina, fenobarbital, valproato e o canabidiol (CBD) e clonazepam.
Durante os periodos de infeccdo ativa, foi necessaria a introducdo de esquemas de
antibioticoterapia de amplo espectro. A gravidade do quadro neurologico e respiratorio impds
a necessidade de suporte ventilatoério continuo por traqueostomia, sedacao prolongada com
midazolam e fentanil, além de nutricao enteral exclusiva por gastrostomia, o que corrobora com
carater sistémico e degenerativo da doenga. Observou-se, ainda, oferta calorica insuficiente em
parte da internagdo,com agravo da desnutricdo energético-proteica € comprometimento
funcional adicional. Diante disso, ressalta-se a importancia de um plano nutricional
individualizado, com monitoramento rigoroso do estado metabolico e da resposta nutricional,

componentes essenciais no cuidado de criangas com doengas neurometabdlicas progressivas.
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A Tomografia Computadorizada de cranio evidenciou hipodensidade difusa e redugdo
volumétrica encefélica, compativel com a neurodegeneragdo progressiva descrita na forma
infantil da TSD. Além da sintomatologia apresentada, houve ainda gastroparesia, bexiga
neurogénica e disfungdes motoras severas, que corrobora o padrao clinico multissistémico da
doenga, que extrapola o dominio neurolédgico e impde cuidados complexos e continuos. Sabe-
se ainda que dentre os achados encontrados, o exame oftalmoscopico pode revelar a classica
mancha vermelho-cereja na macula, causada pela palidez retiniana ao redor da fovea central
preservada. Embora ndo patognomonico, esse achado ¢ altamente sugestivo e frequentemente
presente entre trés e doze meses de vida (Walkley, 2004; Wenger et al., 2003).

Frente ao agravamento progressivo do quadro neuroldgico e ao risco de complicagdes
infecciosas recorrentes, foi instituido isolamento de contato rigoroso, aliado a permanéncia em
ambiente com iluminagdo controlada e estimulos auditivos atenuados. A adog¢do dessas
medidas, ainda que simples, foi seguida por melhora clinica significativa, com reducao da
frequéncia e da intensidade das crises convulsivas. A estabilizacdo neuroldgica nesse contexto
sugere um possivel impacto positivo da reducdo dos estimulos sensoriais ambientais sobre a
excitabilidade cortical e a homeostase neuroinflamatoéria, ja fragilizada na TSD. Embora os
mecanismos ainda ndo estejam completamente elucidados, a literatura sobre encefalopatias
epilépticas reforca a importancia do controle ambiental como parte da abordagem terapéutica
adjuvante em pacientes com crises refratarias.

A evolucao natural da TSD ¢ inevitdvel, com desfecho fatal geralmente até os quatro a
cinco anos de idade, mesmo com suporte clinico intensivo (Maegawa et al., 2006; Pinto et al.,
2004). Ainda que promissoras, as terapias génicas, de reposicdo enzimatica e inibicdo de
substrato permanecem em fase experimental, indisponiveis na pratica assistencial de rotina Por
isso, o foco atual permanece nas estratégias de suporte, incluindo ventilagdo mecéanica, nutri¢do
adequada, fisioterapia respiratoria e controle rigoroso das infec¢des, com vistas a manutencao
do conforto e da dignidade do paciente e sua familia.

O diagnostico da Doenca de Tay- Sachs ¢ confirmado laboratorialmente por meio da
dosagem da atividade da B-hexosaminidase A em leucécitos ou fibroblastos, que demonstra
atividade ausente ou muito reduzida. O sequenciamento molecular do gene HEXA ¢
recomendavel, principalmente para confirmar variantes patogénicas e excluir
pseudodeficiéncias ou variantes de significado incerto (VUS). A auséncia de programas de

rastreamento neonatal para TSD em diversos paises dificulta o diagndstico precoce e o inicio
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oportuno de estratégias paliativas e de aconselhamento genético familiar (Wenger et al., 2003;
Kaback, 2000).

Diante da raridade e da complexidade desse espectro clinico, o presente relato contribui
para ampliar o entendimento sobre a interagdo entre neurodegeneragdo, imunossupressao
funcional e infec¢des recorrentes, além de destacar como intervengdes ambientais, podem
desempenhar um papel relevante na modulagdo clinica das crises epilépticas em cendrios
refratarios. A TSD, enquanto paradigma de doenga lisossoOmica grave, exige nao apenas
vigilancia continua, mas também abordagem terapé€utica sensivel, adaptada e fundamentada em

cuidados multiprofissionais coordenados.

CONSIDERACOES FINAIS

A Doenga de Tay-Sachs na infancia representa uma entidade devastadora, com curso
neurolégico fulminante e sem terapéutica especifica resolutiva. O caso apresentado ilustra a
complexidade do manejo intensivo em pacientes pediatricos com doengas neurodegenerativas
raras e da integracdo multiprofissional para o cuidado continuado. Além das manifestagdes
neuroldgicas graves, destaca-se a alta vulnerabilidade desses pacientes a infec¢des de repeticao,
muitas vezes relacionadas a disfuncdo imunologica intrinseca da doenga e ao uso prolongado
de dispositivos invasivos, fator que contribui significativamente para a morbimortalidade e que
exige vigilancia clinica constante.

Diante da letalidade precoce e do impacto multidimensional da TSD, a identificagdo e
o relato de casos clinicos representam importantes estratégias de conscientiza¢do sobre doengas
neurometabolicas raras. A difusdo do conhecimento sobre sua fisiopatologia, manifestagoes
clinicas e evolucdo contribui para o reconhecimento precoce da doenca e fomenta o
fortalecimento de politicas publicas voltadas a triagem neonatal, ao acesso ao diagnostico
molecular e ao suporte especializado em atengdo terciaria. Ainda nesse cenario, investimentos
em diagndstico molecular acessivel e no avango de terapias emergentes, como a terapia génica,
a reposicao enzimatica e os inibidores de substrato, sdo urgentes para ampliar as perspectivas

terapéuticas e modificar o prognostico de criancas acometidas por essa enfermidade.
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RESUMO

A neuropatia cronica associada a artrogripose multipla congénita compde um grupo raro de
doengas neuromusculares com elevada complexidade assistencial. Este relato descreve o caso
de um paciente pediatrico, 12 anos, com suspeita de artrogripose multipla congénita, internado
em unidade de terapia intensiva com infecgdo respiratéria e evolugdo para sepse de foco
indefinido. O paciente encontrava-se traqueostomizado, gastrostomizado e em uso continuo de
medicagdes e dispositivos invasivos. Durante a internagdo, apresentou intercorréncias graves,
febre persistente e isolamento de microrganismos multirresistentes em culturas. O manejo
clinico exigiu antibioticoterapia de amplo espectro e suporte intensivo multidisciplinar. O caso
ilustra os desafios impostos pelas doengas neuromusculares raras em pacientes pediatricos
cronicos, destacando a importancia de protocolos de cuidado interdisciplinares e de medidas
eficazes de prevengdo de infec¢cdes nosocomiais.

Palavras-Chave: Doengas raras. Disturbio Neurologico. Artrogripose.

INTRODUCAO

As doengas raras sdo definidas como condi¢des que afetam um nimero reduzido de
individuos em uma determinada populacdo, sendo classificadas no Brasil como aquelas com
prevaléncia inferior a 65 casos por 100.000 habitantes, segundo o Ministério da Satde. Apesar
da baixa frequéncia, essas patologias frequentemente possuem um curso cronico, progressivo e
altamente debilitante, exigindo acompanhamento especializado e politicas publicas de satde
voltadas a integralidade do cuidado (BRASIL, 2014).

Dentre as doengas raras de origem neuromuscular, a artrogripose multipla congénita
(AMC) se destaca por englobar um grupo heterogéneo de distirbios caracterizados por
contraturas articulares multiplas presentes ao nascimento. Essas contraturas decorrem da

diminui¢do da movimentacdo fetal intrauterina, frequentemente causada por alteracdes
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neuroldgicas, musculares ou do tecido conjuntivo (HALL, 2023; GARDINER et al., 2022).

A artrogripose pode estar associada a neuropatias periféricas cronicas e sindromes
genéticas complexas, exigindo um acompanhamento multidisciplinar desde os primeiros anos
de vida. Sua apresentacao clinica ¢ variavel, e o diagnostico ¢ majoritariamente clinico, sendo
complementado por exames de imagem e testes genéticos em alguns casos (MSD MANUAL,
2024; OLIVEIRA et al., 2021).

Este trabalho relata o caso de um paciente pediatrico de 12 anos, portador de neuropatia
cronica com importante comprometimento osteoarticular e historico sugestivo de artrogripose,
internado em unidade de terapia intensiva com quadro de sepse de foco indeterminado.

O paciente, traqueostomizado e gastrostomizado, apresentava desnutrigdo,
deformidades articulares, uso prolongado de antibioticoterapia e episodios infecciosos
recorrentes por germes multirresistentes. As intercorréncias clinicas e os achados
microbioldgicos reforcam a complexidade do manejo de pacientes com doengas cronicas raras
associadas a infec¢des sist€émicas graves.

Neste interim, o trabalho em pauta visa elucidar e compartilhar a visdo e a progressao
do caso de um paciente neuropata cronico com artrogripose admitido em servigo de emergéncia
com poli-infec¢des que culminaram em sepse e a relagdo desse quadro com sua patologia

preponderante neurologica.

OBJETIVOS

Relatar um caso clinico de uma crianga de 12 anos com Neuropatia cronica associada a
Artrogripose € ao quadro de sepse, abordando a importancia da avaliagdo neuroclinica na
deteccao precoce das patologias neuroldgicas raras, elucidando sua evolugdo patoldgica sob

processo de internagdo e de acompanhamento multisetorial em saude.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, do tipo relato de caso clinico, elaborado por meio da
analise retrospectiva e documental do prontuario hospitalar de um paciente pediatrico portador
de neuropatia cronica, com suspeita diagnostica de artrogripose e evolucdo para sepse
generalizada. Os dados foram coletados exclusivamente de registros institucionais, incluindo
evolugdo médica, prescri¢cdes, exames laboratoriais € de imagem, além de anotagdes da equipe
multiprofissional.

Nao houve qualquer contato direto com o paciente ou com seus responsaveis, tampouco
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foram realizadas entrevistas, exames fisicos ou procedimentos clinicos adicionais para este
estudo. A andlise se limitou ao conteudo disponivel nos documentos clinicos referentes a
internagdo do paciente entre os dias 01 e 31 de dezembro de 2024. A identidade do paciente foi
preservada em todas as etapas da pesquisa, conforme principios €ticos em pesquisa com seres
humanos.

O presente relato foi estruturado com base nas diretrizes do CARE Statement (CAse
REport Guidelines), protocolo internacional que orienta a construgdo ética e padronizada de
relatos de caso em saude. Essa metodologia preconiza a apresentacdo sequencial de
informagdes clinicas relevantes, como histérico, exame fisico, achados complementares,
condutas terapéuticas, desfecho clinico e implicag¢des cientificas do caso relatado, o que
favorece a reprodutibilidade e o valor educacional do estudo (RILEY et al., 2017).

Este trabalho esta vinculado a um projeto previamente aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa com Seres Humanos, registrado na Plataforma Brasil sob o CAAE n°
86154625.0.0000.5178. Por se tratar de estudo documental, retrospectivo e baseado em dados
secundarios anonimizados, ndo foi exigido o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(TCLE), sendo aplicado apenas o Termo de Consentimento para Uso de Dados (TCUD),
conforme determina a Resolugcdo CNS n°® 510/2016.

As informagdes foram analisadas com rigor ético, respeitando os principios de
confidencialidade, anonimizagdo e uso exclusivo para fins cientificos. A fim de embasar a
discussdo clinica do caso e oferecer uma analise critica do manejo realizado, foi conduzida uma
revisdo narrativa da literatura. Foram selecionadas publicagdes indexadas nas bases PubMed,
SciELO e Scopus, priorizando artigos dos ultimos cinco anos que abordassem neuropatias
cronicas em criangas, artrogripose e infeccdes hospitalares associadas a distirbios

neuroldgicos.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Paciente do sexo masculino, 12 anos, natural de Jodo Pessoa-PB, com histérico de
neuropatia cronica e crises convulsivas desde a infancia, foi admitido em unidade de terapia
intensiva para tratamento de sepse de foco indefinido, apds apresentar quadro de tosse produtiva
e dispneia progressiva. O paciente ¢ traqueostomizado, gastrostomizado, e faz uso de suporte
farmacologico continuo com antiepilépticos e analgésicos, encontrando-se em cuidados
paliativos parciais e aguardando inclusdo em programa de aten¢do domiciliar.

Ao exame fisico, observavam-se deformidades osteoarticulares importantes,
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compativeis com suspeita de artrogripose multipla congénita (AMC), além de estado
nutricional comprometido, embora em recuperacdo. A artrogripose ¢ uma condi¢do rara
caracterizada por contraturas articulares multiplas presentes ao nascimento, frequentemente
associada a disturbios neuromusculares, como neuropatias periféricas e lesdes do corno anterior
da medula espinhal (GARDINER et al., 2022). Essas alteracdes comprometem os movimentos
fetais, prejudicando o desenvolvimento articular e muscular adequado.

Durante a internagdo, o paciente evoluiu com episodios de febre alta, necessidade de
sedacao continua (midazolam, dexmedetomidina), transfusao de hemacias e uso prolongado de
multiplos antibidticos, incluindo cefepima, vancomicina, micafungina e teicoplanina. Culturas
microbioldgicas evidenciaram infeccdo por Stenotrophomonas maltophilia e Serratia
marcescens multirresistente, patdgenos associados a infecgdes nosocomiais em pacientes
imunocomprometidos e com dispositivos invasivos de longa permanéncia (TACCONELLI et
al., 2022). A presenga de traqueostomia e gastrostomia, somada a mobilidade restrita, aumenta
significativamente o risco de colonizagdo por microrganismos multirresistentes.

Do ponto de vista sistémico, o paciente apresentava sinais vitais relativamente estaveis,
com episddios intermitentes de hipotermia, dessaturacdo leve e picos febris. A tomografia e os
exames laboratoriais, associados ao quadro clinico, sugerem um estado inflamatdrio grave,
tipico da sepse pediatrica. A literatura refor¢a que criancas com doencas neuromusculares
cronicas estdo em maior risco de desenvolver sepse por redugcdo da imunocompeténcia
secundaria a desnutri¢do, uso cronico de antibioticos e auséncia de mobilidade (WEISS et al.,
2020).

A discussdo desse caso reforca a complexidade do manejo de pacientes com condigdes
raras e cronicas. A sobreposicao de fatores como disfun¢do neuroldgica grave, dependéncia de
dispositivos invasivos, limitagdes motoras e imunossupressao funcional cria um cenario de
vulnerabilidade extremo. A artrogripose, ainda sem confirmagdo genética neste caso, apresenta
amplo espectro fenotipico e requer avaliagdo multidisciplinar desde o diagndstico, passando
pelo suporte respiratorio e nutricional até a reabilitacdo motora e social (HALL, 2023).

A presenca de crises convulsivas associadas a neuropatia € ao comprometimento
osteoarticular sugere envolvimento central e periférico no desenvolvimento neuroldgico do
paciente. Apesar de ndo haver alteracdes no EEG, o historico clinico de convulsdes e o uso de
antiepilépticos em regime continuo indicam controle farmacologico de eventos prévios. O uso
de metadona e diazepam em intervalos regulares aponta para provavel dependéncia quimica ou

manejo de dor neuropatica refrataria, o que ¢ comum em pacientes com lesdes neurologicas
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centrais.

Esse caso demonstra a importancia de uma abordagem continua e integral, destacando
a relevancia da atengao domiciliar especializada. A estruturacao de equipes multiprofissionais
e o acompanhamento longitudinal sdo pilares para melhorar o progndstico, prevenir
complicacdes infecciosas recorrentes e assegurar melhor qualidade de vida a pacientes com
condicdes raras e complexas. Além disso, refor¢a-se a necessidade de fortalecimento das
politicas publicas voltadas as doengas raras, ampliando o acesso a diagnostico precoce, terapias

especializadas e suporte familiar.

CONSIDERACOES FINAIS

As neuropatias cronicas associadas a disturbios osteoarticulares, como a artrogripose,
representam condi¢des clinicas pouco frequentes e de elevada complexidade e impacto
funcional. O referido caso evidencia a severidade com que essas doengas podem se manifestar
na infancia, resultando em deformidades articulares, desnutricao, crises convulsivas e infecgoes
nosocomiais recorrentes, com necessidade continua de suporte invasivo e vigilancia terapéutica
intensiva.

A evolugdo clinica do paciente destaca a importancia de uma abordagem diagndstica
precoce e abrangente, aliada ao manejo multiprofissional longitudinal e ao preparo estruturado
para o cuidado domiciliar. A associacao entre doenca neuromuscular cronica, uso prolongado
de dispositivos invasivos e vulnerabilidade imunoldgica cria um ambiente propicio ao
surgimento de patdgenos multirresistentes, o que reforga a necessidade de protocolos rigidos
de controle infeccioso e de uso racional de antimicrobianos.

A escassez de diretrizes clinicas voltadas as doengas raras de perfil neuromuscular limita
a padronizagdo de condutas e o acesso equitativo a terapias de reabilitacdo, principalmente em
regides com menor infraestrutura. Este relato contribui para o reconhecimento da complexidade
assistencial exigida por esses pacientes e ressalta a importancia de ampliar as politicas publicas
voltadas a aten¢do integral a condigdes raras e cronicas na infancia.

Diante disso, ¢ imprescindivel o fortalecimento de linhas de cuidado especificas, a
capacitagdo continua de profissionais da satude e a integracao de servigos que contemplem desde
o diagnostico precoce até o suporte familiar e social continuo. O presente caso reforga a
urgéncia de estratégias assistenciais intersetoriais que garantam dignidade, funcionalidade e

qualidade de vida para criangas com doengas raras neuromusculares e suas familias.
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LIPEDEMA: MAIS UM SINAL A SER CONSIDERADO NA INVESTIGACAO DA
SINDROME DE EHLERS-DANLOS?
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RESUMO

As sindromes de Ehlers-Danlos (SED) compreendem um grupo geneticamente heterogéneo de
doencas do tecido conjuntivo, caracterizadas por alteragdes qualitativas ou quantitativas na
producdo de colageno, impactando a integridade da matriz extracelular. Os sinais clinicos sao
amplos, variaveis e podem surgir em qualquer fase da vida, frequentemente dificultando o
diagnostico. Este trabalho visa ampliar a visibilidade da SED, propondo o lipedema como um
possivel marcador fenotipico adicional em pacientes com suspeita da sindrome. Uma das teorias
etiopatogénicas do lipedema sugere forte associacdo com disfun¢des da microvasculatura e da
matriz extracelular, compativeis com manifestagdes da SED. O estudo de caso apresentado ¢
inédito e reforca essa hipdtese. A identificagdo de sinais clinicos menos reconhecidos, como o
lipedema, pode contribuir para o diagnostico precoce e a melhor compreensdao das formas
clinicas da SED. Apenas por meio de diagndsticos mais precisos serd possivel desenvolver
estratégias baseadas em evidéncias para o controle da progressdo da doenga, impactando
positivamente na qualidade e expectativa de vida dos pacientes.

Palavras-chave: colageno, elastina, sinais e sintomas, Sindrome de Ehlers-Danlos.

INTRODUCAO

A Sindrome de Ehlers-Danlos (SED) ¢ uma condicao hereditdria que compromete a
estrutura e a fun¢do do coldgeno, uma proteina essencial para manter a integridade dos tecidos
conjuntivos (TC). Como o TC esta distribuido por todo o corpo, as manifestagdes dos diferentes
tipos de SED estao presentes, em graus variados, em praticamente todos os sistemas organicos.
Isso pode tornar esses distirbios particularmente dificeis de diagnosticar e controlar (Bowen et
al., 2023). Atualmente, sdo identificados 13 subtipos de SED: artrocalasia; classica; classica-
like; cardiaca-valvular; cifoescolidtica; dermatoparaxis; espondiloplasica; hipermovel,
miopatica; musculocontratural; periodontal; sindrome da cornea fragil; tipo vascular (Silva et
al., 2023; Malfait et al., 2020).

Dentre os sinais e sintomas identificados junto a pessoa com diagnostico da SED, podem
ser citados a hipotonia muscular, a eversdo das palpebras superiores (sinal de Meténier), o ato
de conseguir tocar no nariz com a lingua (sinal de Gorlin), a possibilidade de dobrar o punho e
o polegar até¢ ao antebraco (hipermobilidade articular), a frouxiddo ligamentar, a maior
predisposicao para o desenvolvimento de equimoses, a maior presenga de cicatrizes, em
decorréncia da maior fragilidade cutanea, podendo ser do tipo atréficas, e ainda, a resisténcia a

presenca de dor. Adicionalmente, ¢ fortemente indicado o processo de monitorizacdo atenta e
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cuidadosa, do aparelho gastrointestinal superior e inferior e do sistema cardiovascular dos
portadores de SED (Silva et al., 2023). A confirmac¢do do diagndstico requer exames genéticos
para o colageno e para enzimas de processamento de coldgeno, bem como em outras proteinas
que modulam a arquitetura da matriz extracelular (Bowen et al., 2023).

Dentro dessa complexidade, surge o questionamento sobre o lipedema, uma condi¢ao
ainda pouco conhecida e frequentemente confundida com obesidade ou linfedema, que se
manifesta por um acumulo anormal de gordura, geralmente nos membros inferiores, associado
a dor, sensibilidade e facil formacao de hematomas, sintomas compativeis com uma parte dos
portadores de SED.

O lipedema ¢ um dos tipos de doengas do tecido adiposo subcutaneo (TAS), que é o tipo
de tecido conjuntivo frouxo mais abundante nos vertebrados, ¢ caracterizado pela gordura que
cresce anormalmente em quantidade ou estrutura, frequentemente causando dor e outros
desconfortos. O TAS anormal apresenta alteragdes em vasos sanguineos, vasos linfaticos,
células imunes, células-tronco mesenquimais, fascia, matriz intersticial ou outros componentes
que compdem o tecido conjuntivo frouxo (Herbst, 2019).

Nao se sabe ao certo a origem do lipedema, mas uma das teorias, chamada de teoria da
microvasculatura sanguinea anormal, diz que a perda de elasticidade resulta na reducdo da
capacidade do tecido de se contrair apos ser esticado. Portanto, alteragdes na elasticidade podem
permitir o crescimento de mais gordura. A teoria propde que o aumento da complacéncia devido
as alteragdes estruturais no TC resulta na capacidade de reter fluidos, proteinas e outros
constituintes dentro da MEC, que ¢ causa importante no desenvolvimento do lipedema
(Szolnoky et al, 2012, Jagtman, Kuiper, Brakkee, 1984). Esse acimulo de substancias no
espaco intersticial, obstrue o fluxo através do tecido, resultando em hipoxia. Por fim, a
inflamagdo em resposta a hipoxia ou a lesoes poderia facilitar o desenvolvimento de fibrose no
TC, ndo apenas reduzindo ainda mais o fluxo através do tecido, mas também impedindo a perda
de gordura durante a perda de peso (Bel Lassen et al., 2017).

Estima-se que mais de 50% das mulheres com lipedema apresentem algum tipo de
hipermobilidade articular consistente com um distarbio do TC. A maioria das mulheres com
lipedema e hipermobilidade se enquadra no espectro da sindrome de Ehlers-Danlos (Beltran &
Herbst, 2017). Diante das semelhancas clinicas dos sinais € da observagao pratica, este trabalho
busca explorar: o lipedema pode ser mais um sinal clinico a ser considerado na investigagao da

SED?
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Com o intuito de colaborar com a persepc¢ao dos sinais e sintomas da SED, esse trabalho
traz o caso clinico de uma paciente de 42 anos sem diagndstico de SED, porém com historico
familiar de SED vascular. Serdo abordados seus sinais e sintomas, bem como historico de
doengas cronicas, como o lipedema, para serem confrontadas na luz da ciéncia com o

diagnostico para SED.

OBJETIVOS
Refletir sobre a possibilidade de o lipedema ser mais um sinal clinico da Sindrome de

Ehlers-Danlos (SED) em pacientes com suspeita dessa condicao.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, qualitativo, do tipo estudo de caso, com a finalidade
de integrar conhecimentos tedricos e praticos na perspectiva de colaborar com o entendimento
multiprofissional de doengas raras, como as sindromes que acometem o tecido conjuntivo
(Agripa, 2021). Aqui serdo descritas as principais doengas cronicas e sinais e sintomas de uma
paciente de 42, sem diagnostico de SED, mas com historico familiar da sindrome.

A paciente tem uma irma diagnosticada com SED vascular que faleceu aos 35 anos
devido a uma ruptura de aorta abdominal. Seus avos maternos eram primos de primeiro grau,
alguns tios também mantiveram esse tipo de casamento, porém seus pais ndo. As principais
patologias que acomentem a familia materna sdo problemas gastrico (incluindo o cancer no
sistema digestorio), problemas cardiacos e hepaticos. Ja a familia paterna ¢ a insuficiéncia renal
(incluindo cancer de rins e bexiga), hipertensao e gota.

Embora ndo abordados nos resultados, ¢ relevante destacar que os exames bioquimicos
de rotina da paciente estdo dentro da normalidade, incluindo glicose e insulina de jejum,
hemoglobina glicada, fragdes de colesterol, triglicerideos, e marcadores hepaticos, renais e
cardiovasculares. Quanto aos hormoénios sexuais, nao sao avaliados ha anos, devido ao uso
cronico de anticoncepcionais como estratégia para suspender a menstruacdo e controlar a
endometriose. No entanto, a paciente relata que, em todas as ocasides em que a testosterona
livre foi dosada, o resultado foi indetectavel — abaixo da sensibilidade da técnica laboratorial

utilizada — sem que houvesse qualquer proposta de investigagdo ou reposi¢cao hormonal.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

A paciente nasceu de parto normal, com 3.900 g e 55 cm, sendo amamentada até 1 ano
e 9 meses. Teve uma alimentagdo considerada saudavel ao longo da vida, porém sempre
manteve sobrepeso. Foi uma crianca saudavel, sem internagdes ou doengas recorrentes, com
exce¢do dos pesadelos noturnos, que a acompanham até hoje. Na adolescéncia, surgiram
episodios frequentes de amigdalites e otites.

Aos 15 anos iniciou o uso de ansioliticos devido a dores de cabeca frequentes. Aos 18,
apresentava diagnodstico de sindrome dos ovarios policisticos (SOP), candidiase recorrente e
gastrite. Em 2004, aos 22 anos, teve sua primeira infec¢do urinaria com evolugao para sepse,
quando foi descoberto um célculo renal. A partir desse evento, as infecgdes urinarias tornaram-
se recorrentes, muitas vezes acompanhadas de candidiase. Em 2015, o célculo foi expelido,
agravando as infecgdes. O uso de cranberry ajudou a prevenir novos episodios por alguns anos,
mas as infecgdes reapareceram nos ultimos dois anos, culminando em uma nova internagao no
final de 2024. Atualmente, faz uso de macrodantina (100 mg/dia) por seis meses.

Em 2015, durante a investigacdo das infec¢des urindrias, uma tomografia apontou um
nddulo compativel com endometriose. O diagnostico foi confirmado em 2016: endometriose
grau IV, com pelve congelada e tubas uterinas obstruidas, embora a paciente fosse
assintomatica. Desde entdo, utiliza anticoncepcionais de forma continua, inicialmente em
pilulas e posteriormente em DIU de mirena. Teve uma gestagdao bem-sucedida por fertilizagao
in vitro (FIV) em 2018 e uma tentativa malsucedida em 2023.

A constipacdo vem se agravando progressivamente. Apesar da ingestdo de fibras e
grande quantidade de dgua, a paciente depende do uso de laxantes. Apos o aumento da dose de
duloxetina de 60 mg para 90 mg, a constipagdo piorou significativamente. Em 2024, recebeu
diagnostico de imunodepressdo sem especificidade, o que justificaria seu relato de apresentar
febre apenas em estdgios mais graves de infec¢do. Relata ainda hematomas frequentes apos
pequenos traumas, cicatrizagao deficiente com formacao de cicatrizes atréficas, palato duro
largo, bruxismo e hipermobilidade articular nos ombros.

Recentemente, recebeu diagnostico de lipedema. No entanto, como o lipedema tem
ganhado visibilidade apenas nos Ultimos anos, essa paciente conviveu por décadas com as
manifestagdes da doenca sem diagnostico adequado. Relata insatisfagdo constante com a
flacidez excessiva de seu tecido adiposo, de maneira generalizada, mas mais evidente em
quadris, coxas, bracos e abdomen. Desde a adolescéncia, percebia que, mesmo com

emagrecimento, dieta e atividade fisica, a celulite e a flacidez ndo diminuiam, especialmente
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nas regioes laterais do quadril, que ela descrevia como “bochechas do fofao no culote”. Com o
tempo, naturalizou essa condi¢do, internalizando que “se ndo ha risco de vida, ndo ¢ um
problema”.

Atualmente, sabe-se que a predominancia estrogénica e os baixos niveis de testosterona
sdo caracteristicas hormonais comuns no lipedema. Ainda que esse entendimento ndo fosse
claro no passado, aos 18 anos ela ja apresentava SOP, uma condicao associada a predominancia
estrogénica e, mais tarde, desenvolveu endometriose e também adenomiose, mais
recentemente.

Com base no historico clinico e nos achados atuais, apesar da paciente ndo se encaixar
em nenhum dos subtipos da SED, ela apresenta diversos sinais que corroboram com a hipotese
diagnodstica de SED: hiperextensibilidade da pele, hipermobilidade da articulagdo dos ombros,
hematomas frequentes, fragilidade gengival, palato duro largo, pés tortos, cicatrizes atroficas e
lipedema - a luz da teoria da microvasculatura sanguinea anormal, que também pode estar

presente nas sindromes do tecido conjuntivo.

CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Ehlers-Danlos (SED), por ser uma condicdo genética ainda sem
tratamento curativo, ¢ muitas vezes negligenciada na pratica clinica sob o argumento de que o
diagnostico ndo mudaria a conduta terapéutica. No entanto, mesmo na auséncia de cura, o
diagnostico, ou ao menos a hipdtese diagnostica bem fundamentada, ¢ essencial para um
manejo mais individualizado, prevengdo de agravos e orientagdo familiar adequada.

No caso apresentado, a paciente convive com uma série de condigdes clinicas que
levantam a hipétese de um elo comum em sua fisiopatologia: a SED. E plausivel considerar que
a disfun¢@o na sintese de coldgeno esteja contribuindo para manifestagdes como infecgdes
urinarias de repeti¢do, imunodepressdo, endometriose e disturbios gastrointestinais. Sabe-se
que a integridade da matriz extracelular ¢ essencial para a funcdo adequada de multiplos
sistemas, e que a disfuncao dessa estrutura pode impactar nao apenas a arquitetura tecidual, mas
também mecanismos imunologicos e inflamatdrios.

Nesse contexto, o lipedema se apresenta como uma condi¢do que merece atencao
especial. Quando associado a sinais classicos da SED, como hipermobilidade articular,
fragilidade capilar, cicatrizes atréficas, palato ogival e historico familiar sugestivo, o lipedema

deixa de ser uma entidade isolada ou meramente estética, e passa a configurar um possivel
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marcador fenotipico da sindrome. Reconhecé-lo como tal pode ampliar o espectro diagndstico
e favorecer uma abordagem mais precoce e interdisciplinar.

E necessario fomentar estudos que explorem a intersecdo entre o lipedema e as
sindromes do tecido conjuntivo, particularmente a SED, a fim de propor estratégias terapéuticas
mais precisas € mecanismos de triagem clinica mais eficazes. Cabe aos profissionais de saude
ndo apenas reconhecer os sinais, mas também integrar o conhecimento existente para garantir

um cuidado mais resolutivo e centrado no paciente.
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RESUMO

As doengas raras geralmente sdo progressivas, degenerativas ¢ muitas delas incapacitantes,
afetando os pacientes e toda sua estrutura familiar. Ainda sdo pouco debatidas no ambito de
saude publica e, por essa razdo, as familias encontram diariamente dificuldades ao acesso e nao
conseguem sequer atender as suas necessidades. Objetivou-se identificar, sob a otica dos
familiares, o caminho percorrido pelas pessoas com doencas raras na Rede de Atenc¢do a Satde
do municipio de Jodo Pessoa-PB. Trata-se de uma pesquisa exploratdria, descritiva com
abordagem qualitativa, com amostra final de 12 familiares de pessoas com doencas raras que
responderam a um roteiro de entrevista semiestruturado. Os dados foram analisados
empregando-se a Andlise de Contetido, na modalidade tematica de Bardin. Nos resultados,
constataram-se dificuldades em direcionamentos e orientagdes adequadas, auséncia de
profissionais capacitados e morosidade no diagndstico. Enfatiza-se que a Aten¢do Primaria a
Satde deve estar preparada para lidar com essa demanda, além de ter um olhar ampliado e
humanizado em seus atendimentos, para que assim o percurso dessas familias seja mais leve e
célere.

Palavras-chave: Doencas Raras, Familiares, Sistema Unico de Satde, Atraso de Diagnostico.

INTRODUCAO

Conforme Luz (2014), as doencas raras (DR) ainda sao pouco debatidas no ambito de
saude publica e, por essa razao, as familias encontram diariamente dificuldades ao acesso e ndo
conseguem sequer atender as suas necessidades. E foi nessa conjuntura que, a partir da Portaria
n° 199 do MS, em 30 de janeiro de 2014, foi instituida a Politica Nacional de Atengao Integral
as Pessoas com Doencas Raras (PNAIPDR), aprovando as Diretrizes para Atengao Integral as
Pessoas com Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS), se tornando,

portanto, o marco regulatorio sobre o tema no pais (Brasil, 2014).
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Entretanto, embora haja uma Portaria que institui a Politica e também Centros de
atendimento especifico, a exemplo do Centro de Referéncia Municipal em Doengas Raras
(CRMDR) em Joao Pessoa-PB, o diagnostico da DR ainda ¢ dificil e demorado, o que leva os
pacientes a ficarem meses ou até anos visitando inimeros servicos de saude, sendo submetidos
a tratamentos inadequados, até que sejam diagnosticados definitivamente (Brasil, 2014).

Nesse contexto, conforme Pascarelli e Pereira (2022), a pessoa com DR e suas familias
seguem desamparadas diante das singularidades dos tratamentos especificos. As lacunas no
atendimento comumente vao de encontro ao acompanhamento multiprofissional que requerem,
uma vez que demandam por médico, fonoaudidlogo, fisioterapeuta, psicologo, entre outros
(Iriart et al., 2019).

Em contrapartida, o CRMDR em Jodo Pessoa tem atendido, dentro de suas
possibilidades, as demandas advindas da regido e demais localidades circunvizinhas, o que ¢
um ganho para o publico-alvo. O fato ¢ que, por ter sido inaugurado recentemente, ainda
existem muitas dividas, tais como: como conseguir atendimento no centro, quais doencas sao
atendidas, quais profissionais compdem o quadro de especialidades e qual a abrangéncia de

atendimento de modo geral.

OBJETIVO
Identificar, sob a 6tica dos familiares, o caminho percorrido pelas pessoas com doengas

raras na Rede de Atenc¢do a Saude (RAS) do municipio de Jodo Pessoa-PB.

METODOLOGIA

Pesquisa exploratoria, descritiva com abordagem qualitativa, realizada entre os meses
de agosto e setembro de 2024, tendo como amostra final doze familiares que atenderam os
seguintes critérios de inclusdo: ser maior de 18 anos, familiar de apenas uma crianga com DR
atendida no CRMDR por no minimo 1 ano e ser 100% SUS dependente.

O presente estudo trata-se de um recorte do Trabalho de Conclusao de Curso (TCC)
desenvolvido no curso de gradua¢do em Fonoaudiologia da Universidade Federal da Paraiba
(UFPB), intitulado “Percurso de pessoas com doencas raras na Rede de Aten¢do a Saude: dando
voz aos familiares”.

A coleta de dados somente iniciou apos a aprovacao do projeto de pesquisa pelo Comité

de Etica em Pesquisa do Centro de Ciéncias da Saude da Universidade Federal da Paraiba
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(CEP/CCS/UFPB), com o parecer n° 6.986.259, de 06 de agosto de 2024, ¢ CAEE:
81476524.8.0000.5188.

O acesso aos participantes da pesquisa se deu via contato com as assistentes sociais do
Centro, que propiciaram a comunicagao entre a pesquisadora participante ¢ os familiares. Apds
o primeiro contato, foi realizado um agendamento prévio e, em um momento mais propicio,
realizamos a entrevista. O pesquisador participante foi até ao Centro, quando pode apresentar
o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), explicitando a finalidade, o modo de
realizagdo e, sobretudo, esclarecendo sobre a garantia do anonimato da identidade.

Para a coleta dos dados foi aplicado um roteiro de entrevista semiestruturado. As
entrevistas foram gravadas por meio de um aparelho celular da marca e modelo Motorola Edge
30 neo. Em seguida, para sistematizar o armazenamento dessas gravagdes, criou-se um banco
de dados na plataforma Google Drive, onde cada entrevistado foi nomeado como F1, F2 e,
assim, sucessivamente. Para auxiliar na transcri¢do dos audios, langou-se mao da Inteligéncia
Artificial (IA) da plataforma Transkriptor.

Todas as informagdes transcritas foram analisadas, empregando o método da Analise de
Conteudo, na modalidade teméatica. Apds a leitura minuciosa do material empirico foi criada a

Unidade Tematica Central: O percurso sob a otica dos familiares.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Dentre os participantes da pesquisa, a maioria ¢ do género feminino, grau de parentesco
predominante mae, com idade média de 35 anos, tem como estado civil predominante solteira
e a grande maioria possui ensino médio completo. A renda mensal variou entre menos de um
salario-minimo a trés salarios-minimos, sendo grande parte proveniente de auxilios do governo
como Beneficio Assistencial a Pessoa com Deficiéncia (BPC Loas). Quanto a localidade de
residéncia, todos residem na Paraiba, tanto na capital quanto em cidades do interior do Estado.

Durante as entrevistas constatou-se, a partir das falas dos participantes, que as
dificuldades comecam j& nos primeiros sinais € sintomas da pessoa com DR, e o tempo de

percepcao pode variar.

A gente ndo sabia que era uma doenga rara. famos no PSF, no hospital, como a
imunidade dele estava baixa, qualquer gripezinha o derrubava. (F8)

Suspeitei desde o nascimento. Ele chorou bem leve e parou, era sempre sonolento. Os
pediatras diziam que estava bem, mas ele ndo mamou de jeito nenhum. Foi quando
chamaram a fono e ai viram que ele tinha hipotonia na lingua. Ela fechou o processo,
foi quando descobriu que ele tinha hipotonia no corpo todo. (F9)
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Quando se trata de DRs o caminho percorrido até¢ o diagndstico ¢ exaustivo e longo,
composto por uma série de consultas e exames, muitos realizados em rede particular devido a

dificuldade de chegar ao servico de genética no SUS.

[...] os exames genéticos foram demorados, acho que levou uns trés anos para fazer
tudo. Mas ainda estamos no esfor¢o para fechar, porque s6 quando reanalisar o
material genético, daqui a uns cinco anos, que a gente pode ter outro diagnostico. (F3)

Até chegar nesse diagnostico foram vérias coisas [...]Jporque de uma gripezinha ele
vai para herpes, ai passa para outra coisa [...](F8)

O médico solicitou um exame que ndo faz aqui em Jodo Pessoa. [...] Tive que ir para
Recife, para eles enviarem para Sdo Paulo. Demorou muito até sair o diagndstico [...]
(F9)

Ha diversas lacunas que criam um espago de tempo enorme, dos primeiros sinais até o
diagnostico. Alguns fatores devem ser considerados, tais como: financeiros, emocionais e
psicoldgicos, historico médico e familiar, fatores sociais e ambientais, estilo de vida, aspectos
cognitivos e condi¢des socioecondmicas. Talvez por existirem inimeras DR no mundo todo e
pouco conhecimento acerca da maioria, pode ser que os profissionais encontrem dificuldades
em identificar os sinais e sintomas, gerando uma barreira para diagnostica-las adequadamente
e com mais celeridade (Riegel, 2022).

No meio da busca pelo diagndstico, as familias se veem envolvidas em situagdes que
ndo possuem controle, sendo fundamental um olhar ampliado do profissional da satide. Muitas
sao mulheres que durante a luta por um diagndstico acabam abandonadas por seus parceiros e
ainda eximem o sistema e os recursos humanos que o compdem de qualquer culpa pela falta de

qualificagdo e efetividade.

[...]Jo pai dela foi embora. Eu fiquei sozinha. Transporte, dinheiro que ndo tinha, ela
ainda ndo tinha o BPC. Familia distante, eu ndo tinha ninguém, nenhuma rede de apoio
[...] foi muito dificil. (F10)

O que mais atrapalhou foi que a gente procurou sempre o médico que nado era o certo
para ele. A culpa ndo é nem dos médicos, a culpa é da gente, de quem ¢ leigo em
relagdo a isso. Como éramos marinheiros de primeira viagem, a gente saiu
aleatoriamente. (F8)

A morosidade para diagnosticar a DR acarreta bastante sofrimento as familias,
dificultando ainda mais a aceitag¢@o da condicdo de luto da satde perfeita. Ademais, na luta pelo
tratamento especifico, comumente € preciso conhecer as questdes juridicas, estabelecer didlogo
com as secretarias de saude, buscar uma equipe médica adequada, etc. Sao muitos caminhos
sem o devido acolhimento e entendimento (Brotto; Rosaneli, 2023).

Assim, destaca-se a importancia de capacitar os profissionais, principalmente da porta

de entrada do SUS para que possam acolher, orientar e redirecionar, quando necessario, 0s
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usuarios que buscam atendimento, € que ndo cabe aos profissionais de satde julgar uma
situacdo antes de ser avaliada e investigada com o rigor necessario. Pois, isso ja ajudaria e
diminuiria muito o tempo de espera de busca desses familiares, assim como no impacto das
consequéncias que as DR trazem para seu contexto de vida.

A realidade do municipio de Jodo Pessoa comeg¢a a mudar muitas histérias que foram
ouvidas nesta pesquisa. Em 13 de agosto de 2024, a Portaria GM/MS N° 5.037, habilitou o
CRMDR de Joao Pessoa, como Servico de Referéncia em Doengas Raras. Inaugurado em 2022,
o Centro ja trouxe inumeros avangos a essa comunidade, antes desassistida. Nos varios relatos,
percebeu-se o alcance em niveis de assisténcia que os pacientes e seus familiares estdo

conseguindo ter acesso.

Ter esse Centro aqui é um grande avango, porque eu estou em grupos de pais, do
Brasil todo. Nao ¢ toda cidade que tem um lugar assim como esse, que ¢ voltado para
os raros ¢ tdo humanizado. (F3)

[...]Deus escutou minhas oragdes. E durante o almogo, as minhas lagrimas escorreram
quando passou uma reportagem, falando sobre o Centro de doengas raras.
Imediatamente liguei e achei que fosse ser bem burocratico, mas ndo foi. A
recepcionista perguntou o dia que eu poderia ir. Marcaram as consultas, tudo o que eu
precisava. Pediatra, geneticista, psicologo, fonoaudiologo, enfim, tudo. (F4)

Verifica-se os beneficios que este Centro trouxe para o referido municipio, o que
caracteriza o avanco de medidas em prol desses familiares. Mas, ainda existe muito trabalho a

ser realizado para garantir um atendimento integral.

CONSIDERACOES FINAIS

Os familiares entrevistados sdo, em sua grande maioria, as maes. Muitas percorrem esse
caminho sozinhas, ap0ds terem sido abandonadas no processo do diagndstico por seus parceiros.
Ademais, abdicam de sonhos, trabalho, tendo uma renda basicamente oriunda dos beneficios
governamentais, ja que a dedicacdo com os filhos ¢ exclusiva. Abrem mao muitas vezes da
propria identidade para viver essa realidade repleta de incertezas, medos, inseguranca.

Levantar a pauta de humanizagado e da capacitacdo profissional ¢ relevante, pois € por
meio de mudangas no processo formativo da area da saude que se torna possivel tomar decisdes
que beneficiard a muitos. Além disso, transformagdes na gestdo e recursos estruturais podem
disseminar informagdes corretas, encaminhamentos adequados as necessidades,
acompanhamentos efetivos das familias pela RAS.

Embora haja politicas e iniciativas que buscam propiciar essas transformacdes, elas

permanecem engatinhando de maneira desarticulada, enquanto alguns poucos servi¢os surgem
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na tentativa de sanar, efetivamente, as lacunas existentes, como € o caso do CRMDR. O Centro
¢ enaltecido pelas participantes do estudo como de grande importancia, ndo s6 pela capacidade
de atendimento especializado, mas também pela ampliagdo de cuidados e na aplicacao da
Politica Nacional de Humanizag¢ao (PNH). Mediante o exposto, sabendo que no municipio em
questdo existe uma Linha de Cuidado (LC) ja estabelecida, vé-se a necessidade de desenvolver
pesquisas sobre essa temadtica, propiciando, por exemplo, a partir delas, o conhecimento dos
desafios encontrados pelos familiares de pessoas com DR desde a suspeita até a confirmagao
diagnostica. Com tais dados em maos, possibilitar-se-4 uma reflexao de como auxiliar, de modo

humanizado, ofertar propostas e meios que facilitem todo esse processo.
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RESUMO

Este trabalho propde-se a relatar um caso clinico de uma crianga com diagnoéstico de sindrome
de ectrodactilia, displasia ectodérmica, fenda labial e/ou palatina (EEC), atendida pela Terapia
Ocupacional (TO) no Instituto dos Cegos da Paraiba Adalgisa Cunha (ICPAC), localizado na
cidade de Jodo Pessoa/PB. Esta sindrome ¢ caracterizada como uma anomalia genética rara de
heranca autossdmica dominante, apresentando diversas condigdes que impactam nas atividades
de vida diaria (AVD), na independéncia e autonomia do individuo. Dito isto, busca-se a partir
deste estudo destacar a importancia da TO na area da intervencdo precoce para promogdo da
(re)habilitagdo de habilidades funcionais, independéncia e autonomia do paciente na realizagao
de suas atividades do cotidiano e proporcionando uma melhor qualidade de vida.

Palavras-chave: Terapia Ocupacional; Displasia Ectodérmica; Fenda Labial; Fissura Palatina,
Anormalidades Conggénitas.

INTRODUCAO

A sindrome ectrodactilia (E), displasia ectodérmica (E), fenda labial e/ou palatina (C),
geralmente identificada pelo acronimo EEC, ¢ uma anomalia congénita genética rara, de
heranga autossomica dominante devido a heterozigose no gene TP6 localizado no cromossomo
3, sendo cerca de 30% herdada e 70% devido a mutagado (Sutton; Bokhoven, 2021).

Os principais achados clinicos da EEC sdo graus variados de defeitos mesoaxiais e
longitudinais na parte distal dos membros, fissura labiopalatal e desenvolvimento defeituoso de
derivados ectodérmicos, como dentes malformados ou ausentes, unhas distroficas, estenose do
canal lacrimal, mamilos finos e pouco desenvolvidos, auséncia ou hipopigmentacao dos
cabelos, além de possibilidade de malformagdes, como sindactilia, oligodactilia, malformagao
de mao e/ou pé fendido e duplicacdo digital. Outras manifestagdes incluem deficiéncia auditiva
e anomalias do trato urinario (Gurrieri; Everman, 2013).

Sutton e Bokhoven (2021) analisaram que as anomalias de membros sdo observadas em

68%-90% dos individuos, com 60% apresentando envolvimento tetramélico. Anomalias
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dentarias, como dentes malformados e hipodontia, tornam-se evidentes na infancia e
adolescéncia. O labio leporino, com ou sem fenda palatina, estd presente em 60%-75% dos
casos, sendo bilateral em metade deles. Outra caracteristica significativa da EEC ¢ a auséncia
de pontos lacrimais em 90% dos individuos, o que pode levar a complicacdes como
lacrimejamento, blefarite, dacriocistite, ceratoconjuntivite e fotofobia. Malformagdes
geniturinarias, incluindo hipospadia e anomalias renais, sdo relatadas em 45% dos casos.

Andrade (2003) reforca que junto a malformagdo congénita ha inimeros obstaculos para
a obtencdo de independéncia devido, principalmente, a0 comprometimento motor como o
sentar, engatinhar, manipular objetos e, posteriormente, atrasos na comunicagao e socializacao
de quem ¢ acometido pela sindrome. Diante disso, € papel do terapeuta ocupacional favorecer
a conquista destas aptiddes para sua aplicagdo em atividades do cotidiano, com o intuito de
ampliar sua independéncia e autonomia, para este fim, podem-se utilizar tanto adaptacdes
(tecnologia assistiva) quanto estimulagdo das habilidades.

A crianga com atraso e/ou transtorno do desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM)
apresenta dificuldade em seus movimentos, o que prejudica as suas capacidades de explorar o
ambiente, de manipular os objetos a sua volta e de interagir com outras pessoas (Teixeira et al.,
2003).

Com isso, a estimulagdo precoce tem, como objetivo primordial, aproveitar este periodo
sensivel (zero a trés anos) para estimular a crianga a ampliar suas competéncias, tendo como
referéncia os marcos do desenvolvimento neurotipico: do controle cervical, do rolar, do arrastar,
do sentar, do engatinhar, do ficar de pé e da marcha (andar), a comunicagao, a socializagdo, a
manipulagdo e a exploragdo de objetos e do espaco, sempre respeitando a etapa do
desenvolvimento em que a crianga se encontra (Brasil, 2016).

No processo de estimular as habilidades sensoério-motoras que desenvolvem
capacidades importantes da crianga, como: atencdo, memoria, imitagdo, organizagdo, limites,
experimentacdo, imaginacao, curiosidade, autonomia, além de desenvolver seu repertorio
motor, sensorial, cognitivo, social e emocional” uma possibilidade de estratégia para alcancar
tais objetivos ¢ através de brinquedos/brincadeiras/jogos, ou seja, da ludicidade, visto que ¢ o
fazer mais significativo para criangas, viabilizando, assim uma qualidade de vida e
independéncia sem expd-la a sofrimento (Brasil, 2016).

Partindo desta perspectiva, a Terapia Ocupacional (TO) contribui no desenvolvimento
infantil através da estimulagdo precoce na aquisicao das capacidades e habilidades proprias para

cada idade, concordando com o DNPM, envolvendo analise e tratamento de suas
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potencialidades e dificuldades, por meio de atividades prazerosas e de interesse da crianga.
Dessa forma, maximizando o desempenho nos aspectos cognitivos, sensoriais, motores,
perceptivos e psicossociais, podendo contribuir, inclusive, na estruturacdo do vinculo mae
bebé na compreensao e no acolhimento familiar desse bebé (Brasil, 2016).

O Comité da American Occupational Therapy Association (AOTA) define Terapia

Ocupacional como:

[...] a arte e a ciéncia que, por meio da aplicagdo de atividades cotidianas, incrementa a
independéncia, possibilita o desenvolvimento e previne a doenca, podendo utilizar
adaptagdes, nas tarefas ou no meio ambiente, para alcangar o méximo de independéncia

e melhorar a qualidade de vida (Teixeira et al., 2003, p. 16).

Ressalta-se o papel fundamental que a familia exerce no cuidado e na promog¢ao do
desenvolvimento da crianga, uma vez que o seio familiar constitui a sua primeira rede de apoio
social, oferecendo acdes de prote¢do, acolhimento, respeito ¢ valorizagdo (Pintanel, et al.,
2013).

A partir desta compreensdo, pode-se interpretar tamanha importancia de favorecer a
inclusdo e envolvimento da familia no plano terapéutico ocupacional, focando na garantia da
eficacia e continuidade do processo, oferecendo suporte através de orientagdes e capacitagdes,

além de promover fortalecimento dos vinculos da triade terapeuta-paciente-familia.

OBJETIVOS

Este estudo tem como objetivo analisar a importancia da intervenc¢do precoce, sob a
perspectiva da Terapia Ocupacional, no processo de reabilitacdo global de uma crianga com
diagnostico da sindrome EEC, identificada neste trabalho pelas iniciais M.T. Busca-se
demostrar os beneficios dessa intervencdo para o desenvolvimento neuropsicomotor, a
autonomia nas atividades de vida diéria e a qualidade de vida, considerando seus impactos na

adaptagdo e inclusdo social.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo de um caso clinico tinico abordando a atuagdo da TO
baseada na interveng¢ao precoce de uma crianca com sindrome EEC, configurado entre outubro
de 2020 a abril de 2025, nas dependéncias do Instituto dos Cegos da Paraiba Adalgisa Cunha -
ICPAC, localizado na cidade de Jodo Pessoa, Paraiba. Sera utilizado a sigla M.T para identificar

o sujeito da pesquisa.
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M.T. ¢ uma crianga do sexo feminino, nascida em outubro de 2018, que apresenta as
seguintes alteragdes decorrentes da sindrome: ectrodactilia, sindactilia, alteragdes dentarias,
deficiéncia visual, lesdes cutaneas e tricodisplasia. Foi relatado pela genitora, sua cuidadora
principal, que nao houve intercorréncias durante o periodo gestacional. Sabia-se da ma
forma¢ao dos membros inferiores, porém, apenas no pds-parto puderam conhecer as outras
caracteristicas acometidas pela EEC, a crianga nasceu a termo por meio do parto cesariana.
Contudo, ao ser submetida a cirurgia de Onfalocele apos 22 dias de vida, apresentou o primeiro,
e Unico até o presente momento, episdédio convulsivo.

Foi encaminhada para sua primeira avaliagdo terapéutica ocupacional aos 13 meses, em
2019, com o intuito de intervir precocemente, prevenindo agravos no atraso do
desenvolvimento motor, funcional e social. Em 2020 migrou para outra profissional de terapia
ocupacional da mesma instituigdo, com quem, desde entdo, segue em acompanhamento
continuo.

A coleta de dados foi baseada na abordagem quantitativa, realizada através da reunido
de avaliagdes padronizadas, para mensuracdo de mudancas no quadro clinico durante o
processo de reabilitagao.

Como método de avaliagdo, utilizou-se o Denver II nos anos de 2021, 2023 ¢ 2025, o
qual ¢ um instrumento utilizado para identificar possiveis atrasos e determinar suas areas no
desenvolvimento infantil, contribuindo para a constru¢do de um plano terapéutico
individualizado, direcionado as reais necessidades da crianga. E a Medida de Independéncia
Funcional (MIF), que avalia, a partir de pontuagdes, o grau de independéncia, em um conjunto
de 18 tarefas, nas atividades de vida diaria (AVD), onde a principio € preciso especificar o grau
de independéncia em cada atividade exposta no teste, cujo 1 ¢ extremamente dependente e 7 €
independente.

Se ao final o resultado do individuo for menor ou igual a 63 estd classificado como
dependente total, entre 64-107 pontos classifica-se como uma dependéncia moderada, e ao
atingir 108 ou mais pontos ¢ um individuo independente.

Levou-se em considera¢do, também, para a construcdo do plano terapéutico as
principais queixas destacadas pela genitora: dificuldades relacionadas a alimentacdo, auséncia
de gestos comunicativos intencionais, e dificuldade na comunicagdo gestual e na construcao de
interacdes sociais iniciais, decorrentes de seu diagnostico de deficiéncia visual.

As sessOes foram realizadas de forma semanal, com dura¢do de aproximadamente 30

minutos, onde os principais objetivos abordados foram:
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a) atividades com enfoque nas fungdes neuromusculoesqueléticas, estabilidade
articular, forga, tonus e resisténcia muscular dos membros superiores e inferiores;

b) treino da fungdo manual, tais como a destreza manual e coordenagao motora fina;

¢) estimulagdo da independéncia nas atividades de vida diaria, recorrendo a simulagdes
de atividades realizadas em seu dia a dia, com enfoque nas areas do autocuidado,

incluindo vestir, alimentagao, uso do vaso sanitario e higiene pessoal;

d) treino de dispositivos de tecnologia assistiva, tais como engrossadores de lapis e de

talheres;

e) orientagdes aos familiares quanto a continuidade dos exercicios em domicilio, bem

como o treino das tecnologias assistivas.

RESULTADOS E DISCUSSAO

No que se refere ao desenvolvimento neuropsicomotor, observou-se em sua primeira
avaliagdo, quando M.T. possuia 13 meses, a presenca de atrasos significativos em marcos
motores importantes. A crianga apresentou atraso na aquisi¢ao das habilidades de rolar, sentar
e engatinhar e era capaz de permanecer em pé apenas com apoio, o que impactou diretamente
na aquisicao de habilidades motoras mais complexas e no desempenho de AVD.

M.T. foi submetida a uma reavalia¢ao do desenvolvimento infantil em outubro de 2020,
devido a mudanca de profissional, onde a crianca contava com dois anos de idade cronoldgica.
Foram observados avangos significativos em comparacao a avaliagdo anterior, especialmente
no que se refere ao desenvolvimento motor grosso. Demonstrou progresso nas habilidades de
sentar-se com estabilidade e iniciar movimentos de locomog¢do por meio do engatinhar e do
posicionamento estatico sobre os joelhos, evidenciando maior iniciativa na busca por objetos
no ambiente.

Considerando a necessidade de uma investiga¢do mais aprofundada sobre as areas do
desenvolvimento que demandam maior estimulo, foi aplicado, pela primeira vez, o Teste de
Triagem Denver II no més de julho de 2021. Como resultados, notou-se mais de trés falhas no
quesito pessoal-social, cujo seu desenvolvimento correspondeu a uma crianga com 16 meses; e
também na area do motor grosso, com desempenho equivalente ao de uma crianga de 26 meses.
Nao foi possivel analisar a area da linguagem por completo

Em margo de 2023, aos 4 anos de idade, foi possivel notar uma maior evolu¢dao em seu

desenvolvimento, com énfase na area pessoal-social. Nesse periodo, M. T. demonstrou avangos
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significativos, ndo apenas em habilidades motoras e cognitivas, como também em sua interacdo
com o outro e com o ambiente. Logo, foi notoério o aumento na capacidade de se expressar e se
comunicar com o mundo, além de dar indicios de uma maior autonomia.

A ultima aplicagao do teste foi realizada no més de janeiro de 2025, onde M.T. mostrou
total independéncia na area do motor grosso, bem como na area pessoal-social. Segue em
evolucdo satisfatoria para a linguagem. Ainda necessita de auxilio na area do motor fino
adaptativo.

Por fim, em fevereiro de 2025 aplicou-se a MIF, na qual ¢ respondida pela responsavel,
cujos resultados que se mostraram mais prejudicados foram relacionados a area do autocuidado
e higiene pessoal, nas quais estdo intimamente relacionadas a utilizacdo do vaso sanitario,
limpeza corporal, vestir e despir, ¢ no conhecimento social, demonstrando empecilhos na
resolugdo de problemas. No entanto, ainda com algumas habilidades que necessitam de certo
dominio, seu score total foi de 108 pontos, o que a classifica como uma pessoa independente.

No decorrer dos atendimentos realizados, M.T. apresentou limitagdes nas tarefas que
envolviam recursos visuais ¢ materiais coloridos voltados ao estimulo da coordena¢ao motora
fina e habilidades cognitivas. Dentre as principais dificuldades observadas, destacaram-se
dificuldades na preensdao em pinga, bem como no engajamento em atividades estruturadas que
exigiam atencao, raciocinio e associacao de formas e cores.

Até a escrita deste, M. T. demonstra avancos significativos no desempenho das AVD,
sobretudo naquelas que exigem coordenagdo motora fina. E capaz de realizar tarefas como
abotoar roupas, bem como abrir e fechar ziperes, o que evidencia um progresso consideravel
no controle dos movimentos manuais e na precisao motora. No que diz respeito ao autocuidado,
M.T. apresenta-se com um nivel de semi-independéncia no processo de vestir-se, necessitando
de apoio para completar a tarefa. Adicionalmente, observou-se que a mesma realiza com
satisfacdo a dissociacdo de cores e formas, demonstrando avangos no que se refere a area visual,

e cognitiva, com demanda visual.
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Figura 1: Malformagdes relacionadas a sindrome EEC.

Fonte: Acervo pessoal dos autores (2025)

CONSIDERACOES FINAIS

Tendo em vista que a sindrome EEC ¢ um tipo raro de anomalia congénita, caracterizada
por ectrodactilia, displasia ectodérmica e fendas orofaciais (fenda do labio/palato), e embora
ndo possua cura, ¢ possivel, visando uma melhor qualidade de vida, propor um
acompanhamento aprofundado na perspectiva holistica do individuo, e destacar a importancia
do atendimento regular de uma equipe multidisciplinar.

No respeitante a atuagdo da Terapia Ocupacional ¢ destacada a intervencdo precoce
como uma importante area a ser explorada ao acompanhar uma crianga acometida pela
sindrome EEC. Apesar da crianca ainda apresentar certa dificuldade em atividades especificas,
considera-se notdrias sua evolugdo e sua conquista da independéncia e autonomia.

E de suma importancia ressaltar a articulaco do terapeuta ocupacional no fornecimento

de orientacdes de cuidado e de estimulagdes a familia, visando contribuir de forma significativa
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para a continuidade das atividades no ambiente domiciliar, além de favorecer a construcdo de
uma rede de apoio que fortalece a autonomia da crianga, uma vez que o papel da familia ¢
compreendido como sendo de suma importancia no processo terapéutico.

Conclui-se no estudo, portanto, que a intervengao precoce exerce um impacto positivo
ndo apenas no desenvolvimento infantil e na inclusdo social, mas também na qualidade de vida
da crianga e de sua familia. Além de ressaltar a importancia da inclusao da rede social de apoio
no plano terapéutico ocupacional para fortalecer o vinculo tanto das relagdes de terapeuta-

familia, quanto familia-paciente.

REFERENCIAS

ANDRADE, F. L. Malformag¢des congénitas. /n: TEIXEIRA, E. et al. Terapia ocupacional
na reabilitacio fisica. Sao Paulo: Roca, 2003. p.457-483.

BRASIL. Ministério da Saude. e. Secretaria de Atengdo a Saude. Diretrizes de estimulaciao
precoce: criangas de zero a trés anos com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor
decorrente da microcefalia. Brasilia, DF: MS, 2016.

GURRIERI F.; EVERMAN D. B. Clinical, genetic, and molecular aspects of split hand/foot
malformation. Am J Med Genet A, v. 161, n. 11, 2013. Disponivel em:
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/24115638/. Acesso em: 07 abr. 2025.

PINTANEL, A. C.; GOMES, G. C.; XAVIER, D. M. Maes de criancas com deficiéncia
visual: dificuldades e facilidades enfrentadas no cuidado. Rev Gaucha Enferm, v. 34, n. 2, p.
86-92, 2013. Disponivel em:
https://www.scielo.br/j/rgenf/a/WbXT5R39Wq9TPHZbDJ6pHh/. Acesso em: 05 abr. 2025.

SUTTON, V. R.; VAN BOKHOVEN, H. TP63-related disorders. In: ADAM, M. P. et al.
(Eds.). GeneReviews. Seattle (WA): University of Washington, Seattle, 2021.

TEIXEIRA, Erika ef al. Terapia Ocupacional na reabilitacio fisica. Sao Paulo: Roca, 2003.

117



A IMPORTANCIA DO CUIDADO MULTIDISCIPLINAR PARA A QUALIDADE DE
VIDA DE PESSOAS COM SiINDROME DE USHER

Lamia Lais Coelho de Brito
lamia.brito@academico.ufpb.br

Vinicius Leandro Vieira Almeida
vinicius.leandro@academico.ufpb.br

Leticia Marques Ferreira de Lima
leticia.marques@academico.ufpb.br

Vivyanne Falcdo Silva da Nobrega
vivyanne.falcao@academico.ufpb.br

RESUMO

A Sindrome de Usher (SU) ¢ uma doenca rara, hereditaria, que apresenta mutagdes génicas
associadas a perda tanto da visdo quanto da audicdo. Nesse sentido, ela pode ser classificada
em trés diferentes tipos, com manifestagdes clinicas distintas e ¢ fundamental destacar como
esses sintomas ocorrem € o que isso acarreta para a qualidade de vida dos pacientes. Tem como
objetivo evidenciar o impacto da SU na qualidade de vida dos individuos, destacar os desafios
em meio ao acesso ao cuidado e analisar o papel da multiprofissionalidade no processo de
inclusdo e cuidado. A constru¢ao do presente estudo consiste em uma revisao de literatura,
sendo um estudo secundario. Para tanto, foi reunido diversos trabalhos pesquisados nas bases
de dados PubMed, Scopus, Web of Science e Biblioteca Virtual em Satde. A SU compromete
diferentes aspectos da vida do individuo e das pessoas proximas, cabendo um tratamento
multidisciplinar para garantir a qualidade de vida dos acometidos. Espera-se que o presente
trabalho contribua para a ampliacdo do debate da importancia interprofissional na vida dessas
pessoas.

Palavras-chave: doengas raras; anomalias Congénitas; retinite pigmentosa; surdocegueira;
equipe multiprofissional.

INTRODUCAO

A Sindrome de Usher (SU) ¢ responsavel por cerca de metade dos casos associados a
cegueira combinada a surdez congénita em pessoas com menos de 65 anos (Castiglione et. al,
2022). E uma doenga hereditaria recessiva associada a mutagdes génicas, com pelo menos 9
genes associado a ela, sendo cinco relacionadas a Usher tipo I (MYO7A, USH1C, CDH23,
PCDHI5 E SANS), trés ao tipo II (USH2A, ADGRV1 ¢ WHRN) e uma ao tipo III (CLRNT1)
(D’esposito et. al, 2025).

A perda da visdo estd relacionada a retinite pigmentosa (RP), uma mutacdo nos genes
Usher no olho responsavel por afetar cones e bastonetes e levar ao depdsito de pigmento na
retina (Roborel et. al, 2020). Sendo assim, as c¢lulas fotossensiveis vao gradualmente perdendo

a fungdo, levando a uma visdo em forma de tunel, com as bordas comprometidas e,com a
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progressao da doenga, o individuo também perde a visdo central, ocasionando a cegueira total
(Castiglione et. al, 2022). A perda auditiva se da por mutagdes que afetam canais i0nicos nas
sinapses € nos estereocilios, presentes nas células ciliadas da coclea. Ja o equilibrio ¢
prejudicado pela degradacgao nos cinocilios do sistema vestibular (Castiglione et. al, 2022).
Para a compreensao do presente trabalho, ¢ importante considerar que a SU se manifesta
em trés diferentes tipos: a do tipo I ¢ dita como mais prejudicial, pois apresenta perda sensorial
profunda, arreflexia vestibular bilateral e inicio precoce da RP; o tipo II apresenta perda
moderada a grave de audi¢do, mas nao apresenta progressao consideravel, além de fungao
vestibular normal ¢ RP na fase pubere; o tipo III apresenta progressiva perda de audigdo e
equilibrio e RP em adolescentes (Ayton et. al, 2023). A SU ¢ considerada uma doenga rara,
com incidéncia de 1 a cada 30 mil habitantes no mundo (Castiglione et. al, 2022). As
manifestagdes clinicas iniciais podem incluir a dificuldade de enxergar no periodo noturno e de

diferenciar cores, bem como dificuldade de marcha e surdez para determinadas frequéncias.

OBJETIVOS

Apresentar evidéncias sobre o impacto da SU na qualidade de vida das pessoas afetadas;
identificar desafios enfrentados no acesso ao cuidado multidisciplinar por pessoas com essa
condi¢do; analisar o papel das diferentes especialidades no cuidado da pessoa com SU; avaliar
como a atuacdo integrada da equipe multiprofissional pode contribuir para a autonomia e

inclusdo social dos individuos afetados.

METODOLOGIA

O tema do trabalho foi escolhido visando mostrar um olhar integrativo acerca do
tratamento da SU, de forma a considerar as repercussoes do cuidado multidisciplinar, ou de sua
auséncia, na qualidade de vida de pessoas acometidas. O estudo consiste numa revisdo de
literatura, considerada um estudo secundario, com o objetivo de reunir, analisar e discutir dados
de artigos ja publicados.

A pesquisa foi conduzida por meio de uma abordagem qualitativa, de forma a responder
a seguinte pergunta: “Como o cuidado multidisciplinar pode contribuir para a promog¢do da
qualidade de vida em pessoas com Sindrome de Usher?”. Para tanto, construiu-se a seguinte
estratégia de busca, composta a partir dos termos DeCS/MeSH: “"Usher Syndrome" [tiab] AND
("Quality of Life" OR "Patient Care Team" OR "Multidisciplinary care" OR "Interdisciplinary

team" OR "Integrated care" [tiab])”. A coleta de dados ocorreu por meio da consulta a bases de
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dados, sendo estas: PubMed, Scopus (Elsevier), Web of Science (WoS) e Biblioteca Virtual em
Saude (BVS).

Inicialmente, a busca avancada resultou em 38 artigos, os quais foram avaliados
considerando os seguintes critérios de inclusao dos estudos: a) ter sido publicado nos ultimos 5
anos; b) adequar-se aos objetivos propostos por este estudo; ¢) ser passivel de leitura na integra.
Tais critérios levaram a exclusao de 32 artigos, restringindo a pesquisa a 6 publicagdes, as quais
foram revisadas e lidas integralmente para compor a base deste trabalho (Figura 1). Além disso,
uma referéncia adicional foi identificada por meio de uma pesquisa direcionada a atuacao do
geneticista, garantindo uma ampliagdo do panorama na busca por materiais relevantes ao

objetivo.

Artigos encontrados nas bases de
dados com a estratégia de pesquisa
n= 38

n=4 n=17 n=17

Scopus ‘

PubMed ‘ BVS

32 arugos excluidos
Incluidos no estudo ¢ lidos na integra n= 6

Figura 1: Processo de busca

Fonte: Dados da Pesquisa, 2025.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A SU esta intimamente relacionada a retinite pigmentosa (RP) e a surdez congénita,
associada também a uma disfuncdo vestibular (Ayton et. al, 2023). Em portadores com Usher
tipo I, ha uma significativa diferenga nos danos neurossensoriais durante o desenvolvimento,
levando a um nivel de escolaridade menor, se comparado a pessoas com Usher tipo II ou III
(Roborel et. al, 2020). Além disso, ha um sério comprometimento em atividades cotidianas
como trabalho, relagdo com familia, amigos e atividades de lazer e ha piora desse cenario
quando se estende para a alteragdo na fun¢do vestibular. Em criangas, atrapalha o
desenvolvimento da fala e da marcha (Roborel et. al, 2020).

Pela perda sensorial dupla, a SU afeta a qualidade de vida tanto do portador quanto das
pessoas ao redor, em razdo da limitacdo de comunica¢do e da independéncia do individuo,

necessitando de constantes auxilios psicoldgicos devido a recorrente exclusdo social, € meios
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alternativos para promover o lazer e a educa¢dao de qualidade, visando minimizar os danos
externos causados pela doenga (Ayton et al., 2023). Roborel et al (2020) em seu estudo
relacionado as vivéncias de pacientes com SU tipo I demonstrou que o medo, a ansiedade ¢ a
vergonha em relacao a doenga sdo sentimentos presentes nos pacientes ¢ em seus familiares.

Na literatura, ¢ conhecido que individuos com doengas raras enfrentam desafios
significativos no acesso a cuidados e tratamentos adequados as suas condigdes. Os pacientes
relatam que seus profissionais muitas vezes nao estdo bem-informados sobre as melhores
condutas em relagdo as suas sindromes, ou nao sabem indicar os suportes disponiveis, como
organizagdes, institutos e servicos de satide que auxiliem os pacientes a lidar com os impactos
da doenga (Ayton et al., 2023). Considerando o comprometimento significativo do sistema
audiovisual ocasionado pela SU, bem como as implicagdes delas no cotidiano dos acometidos,
o cuidado integral exige o envolvimento de profissionais de diversas areas, sendo necessario ao
médico que fez o diagndstico a competéncia de encaminhar o paciente. No entanto, o baixo
conhecimento apresentado por profissionais para tratar a sindrome dentro do sistema de satide
¢ uma barreira as praticas recomendadas de cuidado centrado no paciente ou na familia para a
intervengdo precoce, que poderiam auxiliar no enfrentamento das dificuldades espaciais,
comunicativas ¢ emocionais das pessoas com SU (Ayton et al., 2023; Roborel et al., 2020).

A andlise dos dados permite identificar o papel crucial de diferentes especialidades no
cuidado da pessoa com SU. Médicos oftalmologistas sdo fundamentais no diagnostico,
acompanhamento e¢ manejo da Retinose Pigmentar, que pode evoluir desde escotomas
(alteragdes no campo visual) na infancia até a cegueira na idade adulta (Colbert, Brett M et al.,
2024). O acompanhamento oftalmologico regular permite ndo apenas o monitoramento da
progressao da doenca, mas também a implementacdo de intervengdes preventivas e de
reabilitacdo que possam preservar a fung¢ao visual pelo maior tempo possivel.

Além disso, o diagnostico realizado por audiologistas ¢ essencial para a intervengao
precoce relacionada a perda auditiva, que pode variar de branda a profunda, dependendo do tipo
da sindrome. Desta forma, ¢ possivel incluir a indicacdo de implantes cocleares para o bom
desenvolvimento da linguagem e comunicagdo ja nos primeiros anos de vida (Davies, Bergman,
Misztal, et al. 2021).

Dentro da equipe multiprofissional, fonoaudiologos desempenham papel relevante na
terapia para o desenvolvimento da fala, que pode ser severamente comprometida devido a perda
auditiva. Adicionalmente, especialistas em comunicacdo tatil podem selecionar métodos de

aprendizagem disponiveis para o desenvolvimento da comunicagdo para além do
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Braille/LIBRAS, como recursos que utilizam toques e movimentos para a articulacdo de
palavras.

Geneticistas e conselheiros genéticos sdo responsaveis pelo diagnostico molecular e
aconselhamento familiar. Conforme documentado na literatura, existe possibilidade de
diagnosticos incorretos quando pacientes apresentam variantes patogénicas ndo relacionadas,
associadas tanto a perda auditiva ndo sindrémica quanto & RP ndo sindrémica (Yoshimura, H.
etal., 2021). O diagnodstico molecular preciso, realizado através de testes genéticos abrangentes,
nao apenas confirma a condi¢ao, mas também possibilita o aconselhamento genético familiar,
fundamental para o planejamento reprodutivo. Além disso, o conhecimento da mutacdo
especifica pode ser determinante para inclusdo em futuros ensaios clinicos de terapias genéticas
experimentais, uma area em rapido desenvolvimento.

As disfungdes vestibulares encontradas na SU comprometem o equilibrio, a coordenacdo
motora ¢ a marcha, aumentando o risco de quedas e fraturas. Por isso, fisioterapeutas e
terapeutas ocupacionais tém papel fundamental no manejo de exercicios que possam trazer
maior adaptabilidade e independéncia, principalmente quando as alteragdes do vestibulo sdao
concomitantes com a progressao da perda auditiva.

O suporte psicologico constitui um componente essencial do cuidado integral as pessoas
com SU, pois os impactos emocionais decorrentes da progressdo da perda sensorial e os
desafios continuos de adaptag¢do e inclusdo sdo inimeros. O diagndstico de uma condigdao
genética progressiva como a SU pode desencadear processos de luto pela perda gradual de
capacidades sensoriais, além de ansiedade e depressdo relacionadas a incerteza quanto ao futuro
e as limitacdes crescentes. Esses sentimentos emergem tanto nas pessoas afetadas quanto nas
pessoas proximas, como os familiares. Neste contexto, psicologos devem desenvolver
estratégias de enfrentamento e promover a resiliéncia, além de trabalhar questdes relacionadas
a identidade e pertencimento, frequentemente desafiados pela evolug¢do da condi¢cdo (Ayton et
al., 2023).

A abordagem integrada e multiprofissional ndo apenas otimiza os potenciais beneficios
da intervengdo precoce, como também melhora o impacto psicossocial do diagndstico.
Entretanto, hd uma necessidade urgente de maior integragdo entre as especialidades, como
explicita a literatura sobre a coordenacdo dos cuidados entre oftalmologia e audiologia,
adaptada as necessidades dos pacientes (Colbert et al., 2024).

Esta coordenagdo deve estender-se além dos limites dos profissionais da saude em um

modelo verdadeiramente transdisciplinar, no qual o plano terapéutico seja construido
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coletivamente e implementado de forma simultanea também com professores, pedagogos,
educadores fisicos, entre outros profissionais que fazem parte do processo de reabilitagdo do
paciente com SU.

Para superar as barreiras a integragao identificadas, faz-se necessario o desenvolvimento
de protocolos clinicos compartilhados, a implementacao de sistemas eficientes de comunicagao
interprofissional e, fundamentalmente, a promocao de educag¢do continuada e interdisciplinar
no cuidado integral as pessoas com SU. Somente através desta abordagem integrada sera
possivel minimizar o impacto funcional e psicossocial desta condigao complexa e proporcionar
qualidade de vida e autonomia aos individuos afetados, apesar das limitagdes sensoriais

impostas pela sindrome.

CONSIDERACOES FINAIS

A SU representa um desafio multidimensional que impacta profundamente a qualidade
de vida das pessoas afetadas. No entanto, a pesquisa revelou lacunas importantes na literatura
cientifica no que se refere a definicdo de protocolos especificos para o tratamento e o
planejamento do cuidado integral de pessoas com SU. Embora existam avangos notaveis nas
areas de diagnodstico genético e no uso de implantes cocleares como estratégias terapéuticas
para lidar com a perda auditiva, observa-se que o cuidado multidisciplinar ainda € pouco
explorado nas publicagdes cientificas.

Considerando que a sindrome afeta simultaneamente audicao, visdo e, em alguns casos,
o sistema vestibular, torna-se evidente a necessidade de uma abordagem integrada, que envolva
profissionais de diversas especialidades. Essa atuacdo coordenada da equipe interdisciplinar €
essencial ndo apenas para mitigar os impactos clinicos da sindrome, mas também para oferecer
suporte emocional, promover a inclusdo social e melhorar a qualidade de vida dos pacientes.
Além disso, o cuidado integral pode ampliar significativamente as perspectivas de autonomia,
participacao e bem-estar das pessoas afetadas. Diante desse cenario, espera-se que este estudo
contribua para estimular novas pesquisas que possibilitem a formulagao de diretrizes voltadas
a atuagdo colaborativa e continua da equipe multiprofissional no acompanhamento e tratamento

da SU.
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RESUMO

O objetivo desse estudo consiste em analisar os efeitos da medicagdo Trikafta em pacientes
com fibrose cistica por meio do Teste de Caminhada de 6 Minutos (TC6), realizado antes e
apos o inicio do tratamento, avaliando o perfil sociodemografico, clinico e musculoesquelético,
identificando possiveis mudangas funcionais. Este estudo se caracteriza como uma pesquisa de
carater observacional, exploratoria, descritiva, de natureza quantitativa. A amostra de 6
individuos, ambos os sexos, entre 7 e 18 anos, com diagndstico de Fibrose Cistica comprovado
pelos testes de triagem neonatal e/ou teste do suor aplicado em um centro de referéncia no
estado da Paraiba. Foi identificado um perfil clinico de prevaléncia da etnia branca, idade
média de 12,2 anos e com comprometimento respiratdrio importante. Os resultados do estudo
evidenciaram que apesar da distancia percorrida ter aumentado apos o uso do Trikafta, a
diferen¢a ndo foi significativa. No entanto, em relacdo ao peso das criangas e adolescentes,
houve um aumento significativo apds a medicagdo e isso € um indicador positivo. A ciéncia
tem conseguido oferecer novas possibilidades terapéuticas para doengas raras e enfrentar os
desafios impostos possibilita estudos e oferece tratamentos mais avancados, efetivos e
personalizados.

Palavras-chave: fibrose cistica; teste de caminhada; regulador de condutancia transmembrana
em fibrose cistica.

INTRODUCAO
A fibrose cistica (FC), também conhecida como mucoviscidose, ¢ uma doenga genética
rara, autossomica recessiva hereditaria, e afeta especialmente os pulmdes e o pancreas, num
processo obstrutivo causado pelo aumento da viscosidade do muco. Embora esteja
predominantemente na populagdo caucasiana, pode estar presente em todos os grupos étnicos.
E causada por mutagdes genéticas presentes no gene Cystic Fibrosis Transmembrane Regulator
(CFTR), um canal de cloreto epitelial situado no braco longo do cromossomo 7 (7q31.2)
(Errante, Cintra, 2017).
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O Teste de Caminhada de Seis Minutos (TC6) ¢ empregado para avaliar os resultados
antes e depois do tratamento em pacientes com doenca cardiopulmonar de moderada a grave,
além de verificar o estado cardiopulmonar e ser utilizado em estudos epidemiolégicos. E uma
ferramenta de baixo custo, de facil aplicacdo e apresenta resultados confiaveis (Enright et al.,
2003).

Em 2019, a FDA aprovou o Trikafta (elexacaftor/ivacaftor/tezacaftor, uma combinacao
de dois corretores com um potencializador) para pacientes com FC. O efeito do Trikafta inclui
melhora da fun¢ao pulmonar e da qualidade de vida. Porém, ainda ha uma escassez de dados

sobre seus efeitos (Gur et al., 2023; Kapouni, Moustaki, Douros et al., 2023).

OBJETIVOS
Analisar os resultados do teste de caminhada de 6 minutos em portadores de fibrose
cistica antes e apds a utilizacdo da medicacao Trikafta, avaliando o perfil sociodemografico,

clinico e musculoesquelético, e identificando possiveis mudangas funcionais.

METODOLOGIA

Trata-se de uma pesquisa de carater observacional, exploratoria, descritiva, de natureza
quantitativa, utilizando como campo de pesquisa o Laboratério de Fisioterapia em Pesquisa
Cardiorrespiratoria (LAFIPCARE), na Universidade Federal da Paraiba (UFPB), entre maio de
2024 e margo de 2025, através da andlise dos resultados do TC6 em pacientes com fibrose
cistica antes e ap0s a utilizagdo da medicacdo Trikafta. A pesquisa foi aprovada pelo Comité de
Etica e Pesquisa sob o parecer n® 6.968.363. Participaram do estudo 6 individuos de ambos os
sexos, com idade entre 7 € 18 anos, com diagnostico de Fibrose Cistica comprovado pelos testes
de triagem neonatal e/ou teste do suor, residentes no estado da Paraiba. Para a coleta dos dados
sociodemograficos, clinicos e musculoesqueléticos foi elaborada uma ficha com os dados de
identificacdo do paciente e da familia incluindo condi¢cdes econdmicas, nivel de escolaridade
dos responsaveis e condigdes clinicas.

O Teste de Caminhada de 6 Minutos (TC6) foi realizado em um corredor reto de 30
metros, utilizando diversos equipamentos (oximetro, esfigmomandmetro, estetoscopio, escala
de Borg, crondmetro, cones, cadeiras e ficha de coleta). Antes do teste, a crianga ou adolescente
foi orientada a caminhar de um cone até o outro o mais rapido que conseguir em 6 minutos,
sem correr, podendo parar se necessario. Foram monitorados saturagdo, pressdo arterial,

frequéncia cardiaca, frequéncia respiratoria e percepcao de esforco antes, durante (monitorados
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no 2° e¢ 4° minuto, apenas saturagdo e frequéncia cardiaca) e apos o teste. Pausas e
intercorréncias foram registrados. Ap6s o uso de medicacdo, o teste foi repetido seguindo o

mesmo protocolo.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Como consta na Tabela 1, a idade média da amostra foi de 12,2+4,8 anos, sendo 50%
do sexo feminino e 50% do sexo masculino. Desses, 50% se autodeclararam de cor branca.
Quanto ao perfil socioecondmico, 66,7% tinham acesso ao saneamento basico, a maioria dos
responsaveis concluiram o ensino médio (66,6%), € 50% tém renda familiar entre 1-3 salarios-
minimos. Quanto as caracteristicas de satude, 83,3% nao foram hospitalizados nas ultimas 4
semanas, 50% tiveram mais de 5 internagdes desde o nascimento e 66,7% ja tiveram
acompanhamento fisioterapéutico.

Os pacientes analisados neste estudo relataram como queixa principal sintomas como:
tosse, cansago, dificuldade para ganhar peso, excesso de secrecdo e baixa imunidade,
evidenciando a forte relagdo entre os aspectos respiratorios e nutricionais da doenga. A tosse
cronica persistente, frequentemente acompanhada de escarro espesso e purulento, ¢ uma das
principais manifestagdes respiratorias. Além disso, a desnutri¢do se instala rapidamente devido
a ma digestao e absor¢do de nutrientes, agravada pelo aumento da demanda calorica causada

por infecgdes respiratorias recorrentes € pelo esforco respiratorio constante (Reis et al., 1998).

Caracteristicas Sociodemogrificas

Idade Média (dp)
12,4 (4,8)
Sexo N (%)
Feminino 3 (50,0)
Masculino 3 (50,0)
Etnia
Branca 3 (50,0)
Parda 2 (33,3)
Preta 1 (16,7)
Escolaridade do responsavel
Ensino Fundamental completo 1(16,7)
Ensino Médio completo 4 (66,6)
Ensino Superior completo 1(16,7)
Renda Familiar
1 salario 2 (33,3)
1-3 salérios 3 (50,0)
3-6 salarios 1(16,7)
Acesso ao saneamento basico
Sim 4 (66,7)
Nio 2 (33,3)
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Caracteristicas de satde
Hospitalizacdo nas ultimas 4 semanas

Sim 1(16,7)

Nio 5(83.,3)
N° de internacées desde o nascimento

0 1(16,7)

1-5 vezes 2 (33,3)

>5 vezes 3 (50,0)
Queixa principal (n=11)

Cansago 2 (18,2)

Tosse 4 (28,7)

Dificuldade no ganho de peso 2 (18,2)

Secregdo 2 (18,2)

Imunidade baixa 1(16,7)
Acompanhamento fisioterapéutico

Sim 4 (66,7)

Nio 2(33,3)

Tabela 1: Caracteristicas sociodemograficas e de satide de criancas e adolescentes com Fibrose Cistica.

Fonte: Dados da pesquisa.

Com base nos resultados da Tabela 2, podemos observar que, apos 3 meses da utilizagao
do medicamento Trikafta, houve um aumento estatisticamente significativo no Peso (Kg) das
criangas e adolescentes. Esse aumento de peso reforca a ideia de que o medicamento nao se
limita apenas aos efeitos respiratdrios, mas também contribui para a melhora na absorgao de
nutrientes (Terlizzi et al., 2021). No entanto, em relagdo a distincia percorrida, apesar de ter

sido maior ap0s o tratamento, essa diferenca nado foi significativa.

Antes Depois p-valor
Caracteristicas do TC6 Média (dp) Média (dp)
Distéancia percorrida 408 (93,9) 413 (106,0) 0,556
Distéancia predita 672 (33,3) 663 (29,3) 0,077
Porcentagem da distancia 60,7 (13,6) 66,1 (12,3) 0,493
percorrida em relagdo a predita
Caracteristicas da crianca 33,9 (18,9) 36,9 (18.4) 0,028*
Peso (kg) 134,6 (25,6) 137,8 (22,0) 0,085
Altura (cm) 17,1 (4,7) 18,1 (4,84) 0,055

IMC (kg/cm?)
* Diferenca estatisticamente significativa (teste t para amostrar pareada)
Tabela 2. Médias e desvios-padrao dos valores do teste de caminhada de 6 minutos (TC6) e das caracteristicas

da crianca antes e depois da utilizagdo do Trikafta.

Fonte: Dados da pesquisa.

Conforme apresentado na Tabela 3, antes do uso do Trikafta, entre os 6 pacientes

avaliados, houve apenas um paciente que realizou uma pausa durante o teste, atribuida ao
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cansaco respiratorio. Apos os 3 meses da introducdo da medicacdo, entre os 6 pacientes
avaliados pela pesquisa, esse nimero permaneceu inalterado.

No que se refere as intercorréncias durante a realizagao do teste de caminhada (Tabela
3), inicialmente foi registrada apenas 01 intercorréncia relacionada a queda na saturacdo de
oxigénio. No entanto, ap6s o inicio do tratamento medicamentoso, esse nimero aumentou para
02, sendo relatado por um dos pacientes a queda na saturacao de oxigé€nio e outro a sensacao
de mal-estar, justificado pelo paciente por nao ter se alimentar antes da realizacao do teste.
Conforme esse dado, ndo € possivel constatar que a medicagdo apresentou alguma colaboragao
com aumento no numero de intercorréncias durante o teste de caminhada. Portanto, é indicado

a necessidade de investigacdo em pesquisas futuras para confirmar a veracidade desta

afirmacao.
Caracteristicas antes do Trikafta N (%)
Pausas no TC6 (n=5)
Sim 1 (20,0)
Néo 4 (80,0)
Intercorréncias
Sim 1 (20,0)
Nio 4 (80,0)
Caracteristicas depois do Trikafta N (%)
Pausas no TC6 (n=6)
Sim 1(16,7)
Nio 5(83,3)
Intercorréncias
Sim 2 (33,3)
Nio 4 (66,7)
Tabela 3. Caracteristicas clinicas do Teste de caminhada de 6 minutos (TC6).
Fonte: Dados da pesquisa.
CONSIDERACOES FINAIS

Foi possivel observar que apesar da distancia percorrida ter aumentado apds o uso do
Trikafta, a diferenca ndo foi significativa. No entanto, em relagdo ao peso das criancas e
adolescentes, houve um aumento significativo apds a medicagdo e isso € um indicador positivo,
pois um estado nutricional adequado estd diretamente ligado a uma melhor fun¢do pulmonar e
menor risco de infecgdes, fatores essenciais para a qualidade de vida e sobrevida desses
pacientes, favorecendo assim o crescimento e o desenvolvimento infantil. Foi identificado que
a populacdo apresenta um perfil clinico de prevaléncia da etnia branca, idade média de 12,2
anos, com comprometimento respiratdrio importante e queixas relacionadas a tosse, secrecao,

cansaco e baixa imunidade.
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Contudo, o estudo apresentou como limitagdio o numero reduzido da amostra,
justificado pela raridade da doenga e pela exigéncia de inicio recente da terapia Trikafta.
Outrossim, sugerem-se investigagdes futuras com amostras maiores, acompanhamento
longitudinal prolongado e estudos multicéntricos, o que permitira uma analise mais robusta da
relacdo entre o uso continuo do Trikafta e melhora do desempenho funcional, composi¢ao
corporal e outros desfechos clinicos relevantes. Tais pesquisas sdo essenciais para embasar
ampliar o conhecimento sobre os efeitos a médio e longo prazo da terapia tripla moduladora e,
sobretudo, garantir atencao e resultados que reflitam na mudanca de vida trazida por

tratamentos inovadores.
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RESUMO

A sindrome de Rubinstein-Taybi (RSTS) ¢ uma doenca rara caracterizada por alteracdes em
face, extremidades, crescimento e neurodesenvolvimento. Objetivo: Analisar os critérios
diagnosticos cardinais e 0s genes responsaveis pela sindrome. Metodologia: Trata-se de uma
revisdo integrativa da literatura nas bases de dados: PubMed, Biblioteca Virtual em Saude,
LILACS e SciELO. Por meio das palavras: "Sindrome de Rubinstein Taybi”, "Epigenética de
Rubinstein Taybi", "Clinica de Rubinstein Taybi", incluiu-se os trabalhos de 2013 a 2023 sobre
relatos de caso, epigenética e clinica da patologia em criancas. Resultado e Discussao: Foram
incluidos 5 artigos. A RSTS ¢ causada pela mutacao dos genes CREBBP e EP300. Face com
sobrancelhas arqueadas, fissuras palpebrais descendentes, depressdo da raiz do nariz, sorriso
forgado, polegar e halux largos, baixa estatura e atraso no desenvolvimento/deficiéncia
intelectual sdo os critérios diagnosticos tipicos na literatura. Considerac¢des finais: A
diversidade de caracteristicas usadas critérios para o diagnostico clinico se sobrepdem a outros
disturbios. Portanto, a defini¢do de uma epiassinatura especifica € primordial.

Palavras chaves: Sindrome de Rubinstein Taybi; Epigenética; Clinica.

INTRODUCAO

A sindrome de Rubinstein-Taybi (RSTS) ¢ uma doenga rara e congénita. O nome vem
do pediatra americano Jack Rubinstein e do radiologista iraniano Hooshang Taybi, que
relataram sete bebés com anormalidades fisicas semelhantes em meados da década de 60.
Atualmente, a condi¢cdo acomete cerca de 1/100.000 - 1/125.000 em cada nascido vivo no
mundo (AWAN, N. et al., 2022). No que tange o cenario brasileiro, segundo o DATASUS, ja
foram identificados cerca de 533 casos registrados entre os anos de 2013 a 2023 (BRASIL,
2025). Com o avangar da tecnologia e dos estudos ao longo dos anos descobriu-se que se trata
de uma sindrome de transmissao autossémica dominante (Van Gils et al., 2021).

Os individuos apresentam dismorfismo facial tipico, anormalidades dos membros
distais, principalmente em polegares e halux, e deficiéncia intelectual (Lacombe, 2024).
Entretanto, ha um amplo espectro fenotipico associado a esses sinais tipicos e ndo existe, ainda,
descrito na literatura até o presente momento critérios patognomonicos para o diagnostico da

sindrome de Rubinstein-Taybi (Hadzsiev et al., 2019). Na contemporaneidade, as bases
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cientificas utilizam para o reconhecimento da sindrome a identificagdo de sinais cardinais,
analisando peculiaridades especificas craniofacial, do arcabouco 6sseo, do crescimento e
desenvolvimento, que presentes em pelo menos 75% dos pacientes, e quando necessario
complementam a investigacdo com as analises moleculares dos genes acometidos (Pérez-
Grijalba et al., 2019; Van Gils et al., 2021).

Sabe-se que as manifestacdes clinicas da RSTS sdo variadas e se sobrepdem ao fenotipo
de outras sindromes genéticas, tornando o diagnostico puramente clinico desafiador (Awan et
al., 2022). Portanto, ¢ de suma importancia estabelecer praticas iguais, isto ¢ uma padronizagao,

em relacdo aos procedimentos para chegar ao diagnostico da sindrome de Rubinstein-Taybi.

OBJETIVOS

Analisar na literatura vigente os critérios cardinais utilizados para fomentar o
diagnéstico clinico da Sindrome de Rubinstein-Taybi no que tange a faixa etaria pediatrica,
discutindo as mutacdes genéticas responsaveis pelo seu fendtipo caracteristico e as suas

principais repercussoes.

METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de uma revisdo integrativa da literatura de estudos publicados em
quatro bases de dados online, sendo elas PubMed, Biblioteca Virtual em Saude, LILACS e
SciELO. A pesquisa no banco de dados se deu por meio dos Descritores em Ciéncia da Saude
(DeCS): "Sindrome de Rubinstein Taybi”, "Epigenética de Rubinstein Taybi" e "Clinica de
Rubinstein Taybi". Foram elencados como critérios de inclusdo os trabalhos publicados num
corte temporal de 2013 a 2023, disponiveis no formato de texto completo, escritos em
portugués, inglés ou espanhol que abordassem relatos de caso, epigenética associada a patologia
e repercussao clinica na faixa etaria pediatrica em menores de 16 anos de idade portadoras da
Sindrome de Rubinstein-Taybi (RSTS). E, nesse sentido, excluidos os artigos duplicados,
dissertacdes, teses, artigos de debates, editoriais, artigos incompletos além de trabalhos que
abordaram idade superior a 16 anos, outras sindromes associadas e por fim aqueles que nao
contemplavam o corte temporal proposto.

Os titulos e os resumos de todos os artigos foram identificados e revisados na busca
eletronica para inclusdo ou exclusdo do produto no estudo. Além disso, foram acrescentados ao
presente trabalho dados coletados na plataforma DATASUS para indicagdo de incidéncia da

Sindrome de Rubinstein-Taybi (RSTS) em nascidos vivos no Brasil entre os anos de 2013 a
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2023 através da descricio “ANOMALIA OU DEFEITO CONGENITO EM NASCIDOS
VIVOS desde 1996 pela CID 107, filtrando pelo CID indicador da sindrome: CID Q87.2 -

Sindrome Malformagao Congénita afetando predominante em membros.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A pesquisa nas bases de dados resultou em cerca de 284 artigos identificados pelos
Descritores em Ciéncia da Satde (DeCS), dentre eles, apos a filtragdo com os critérios de
inclusdo, foram elegiveis 5 artigos disponiveis de forma gratuita e completa para a revisao
integrativa. No que diz respeito aos resultados dos dados da plataforma DATASUS, identificou-
se cerca de 533 casos registrados no Brasil entre 2013 a 2023, tendo pico de registro de casos
em 2023 representando 10,69% (N = 57) seguido de 2021 de 10,50 % (N=56) (Brasil, 2025).

Na literatura, a Sindrome de Rubinstein - Taybi ¢ descrita como uma doencga genética
rara e congénita que acomete cerca de 1/100.000 - 1/125.000 em cada nascido vivo no mundo
(VAN GILS et al., 2021). Trata-se de uma condi¢ao genética autossomica dominante causada
pela mutacdo dos genes CREBBP (RSTS1) e EP300 (RSTS2), localizados no cromossomo 16
em pl3.3 (associada a manifestagdes de RSTS1), na delecdo heterozigotica de 17 pb e
cromossomo 22q13.2 (mais associada a manifestagdes de RSTS2), sendo ambos envolvidos na
regulagdo transcricional e remodelagdo da cromatina sendo estes essenciais para a plasticidade
neuronal e cognicao (Pérez-Grijalba et al., 2019; Van Gils et al., 2021).

Dessa forma, individuos com RSTS apresentam dimorfismo facial tipico,
anormalidades dos membros distais, principalmente em polegares e halux, e deficiéncia
intelectual (Van Gils et al.,, 2021). Para o diagnostico, as bases cientificas utilizam a
identificacdo de sinais cardinais divididos em 4 grupos: peculiaridades especificas
craniofaciais, arcabougo dsseo, crescimento e desenvolvimento. Na face, pelo menos trés de
seis caracteristicas devem estar presentes: sobrancelhas muito arqueadas, fissuras palpebrais
inclinadas para baixo, crista nasal convexa, columela abaixo da asa do nariz, palato muito
arqueado e sorriso tipico (Lacombe et al., 2024). No quesito do esqueleto, encontra-se o
principal ponto de suspeita da sindrome: desvio radial da Gltima falange do polegar, dando o
aspecto de polegares e/ou haluxes largos ou angulados, entretanto deve-se atentar que em sua
maioria pacientes com acometimento em EP300 tendem a ndo apresentar o desvio do polegar
(Hadzsiev et al., 2019).

Sobre o crescimento das criangas, aponta-se com sinais cardiais a microcefalia, retardo

de crescimento pos-natal, atraso da idade Ossea e baixa estatura. No
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desenvolvimento/acometimento neuroldgico, observa-se atraso/deficiéncia intelectual, alguns
individuos ndo tém linguagem verbal e usam linguagem de sinais ou outros métodos de
linguagem nao verbal, hipoplasias do cerebelo e do tubo neural sdo encontradas e se associam
mais a RSTS1 e as anomalias da juncao craniovertebral e do eixo neural a RSTS2 (Pérez-
Grijalba et al., 2019).

Além disso, nos estudos analisados foi identificado a associacdo da RSTS com iniimeras
outras malformagoes: defeito do septo atrial, defeito do septo ventricular, canal arterial patente,
coarctacao da aorta; atresia tricuspide e pulmonar; hipoplasia do coragdo esquerdo, perda
auditiva condutiva e/ou neurossensorial; estrabismo e o risco anomalias refrativas, agenesia
renal, duplicag@o renal ou pilorica, hidronefrose e refluxo vesicoureteral (Awan et al., 2022).

Por fim, o diagndstico da sindrome pode ser sobreposto com outras sindromes, como
Bohring-Opitz (BO), Wiedemann-Steiner (WS) e Kabuki, devido as caracteristicas fenotipicas

semelhantes e alteragcdo epigenética dos seus mecanismos (Hadzsiev et al., 2019).

CONSIDERACOES FINAIS

O diagnostico clinico definitivo da sindrome de Rubinstein-Taybi através dos sinais
cardinais ¢ dito positivo somente quando dois dos quatro grupos sejam identificados, sendo
pelo menos um grupo esquelético ou craniofacial evidenciado. As alteragdes neurologicas se
manifestam de modo diferente de acordo com a alteracao genética o que refor¢a mais ainda a
ideia de que mesmo apresentando caracteristicas semelhantes, no que tange aos outros achados
diagnosticos, existe uma diferenga na manifestacdo clinica e na sua frequéncia entre RSTS1 e
RSTS2 (Pérez-Grijalba et al., 2019).

Em situacdes de duvida diagnostica relacionadas a outras sindromes como a de BO e
WS, se justifica e recomenda-se as analises moleculares de CREBBP e EP300 para elucidagao
da cromatinopatia e dele¢do (Van Gils et al., 2021), porém sabe-se que mesmo com as analises
¢ possivel que o diagnostico diferencial se torne inconclusivo e apresente um aumento de
complexidade quando tratado de epigenética. Cada vez mais estudos revelam novas variantes
epigenéticas, mais especificas, relacionadas a sindrome, tornando o diagndstico molecular um
caminho facilitador (Lacombe et al., 2024; Van Gils et al., 2021). Sabe-se ainda que o fenotipo
mais prevalente ¢ o associado a alteragdo no CREBBP (Pérez-Grijalba et al., 2019).

Nao se pode deixar de considerar as anomalias congénitas sistémicas devido suas
repercussoes clinicas e assistenciais, impactando na qualidade de vida dos pacientes. Portanto,

o reconhecimento do processo patofisioldgico apresentado por essa patologia e a definicao de
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sua epigenética especifica para ambos os tipos conhecidos € potencialmente um fator para a
eficiéncia diagnostica e um caminho para guiar-se em uma possivel terap€utica a nivel neuro-

cognitivo (Van Gils et al., 2021).
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RESUMO

A tuberculose vertebral, ou Mal de Pott, ¢ uma forma rara e grave de tuberculose extrapulmonar,
frequentemente subdiagnosticada devido a apresentacdo insidiosa e inespecifica. Este estudo
tem por objetivo relatar o caso de um paciente com tuberculose vertebral associada a
coinfec¢des bacterianas multirresistentes, evidenciando os desafios diagndsticos e terapéuticos.
Trata-se de um relato de caso elaborado a partir da analise retrospectiva de prontuario
hospitalar, com base nas diretrizes do CARE Statement. O paciente apresentou discite em L3-
L4, colapso vertebral, abscesso de psoas bilateral e multiplas cavernas pulmonares. Culturas
revelaram infeccdo por Klebsiella pneumoniae KPC e Staphylococcus aureus MRSA
comunitario. O tratamento incluiu antibidticos de amplo espectro, controle glicEémico e suporte
nutricional. O caso ilustra a complexidade do manejo de doengas raras em contexto de
vulnerabilidade clinica, reforcando a necessidade de abordagem multidisciplinar e vigilancia
microbioldgica continua.

Palavras-chave: Doengas Raras; Coluna Vertebral; Tuberculose Osteoarticular.

INTRODUCAO

As doencas raras apresentam desafios significativos a satide publica, especialmente
quando associadas a manifestacdes clinicas atipicas e de dificil detec¢do. Dentre elas, destaca-
se a tuberculose vertebral, ou Mal de Pott, uma forma extrapulmonar infrequente da tuberculose
que, embora represente menos de 3% dos casos totais da doenga, pode levar a graves
complicacdes estruturais e neuroldgicas se nao diagnosticada e tratada precocemente (Werneck
et al., 2019; Rivas-Garcia et al., 2013).

Essa condicao resulta da disseminagcdo hematogénica do Mycobacterium tuberculosis
para a coluna vertebral, principalmente nas regides toracolombares, com apresentacgao clinica
insidiosa, dor persistente, deformidades Osseas, déficits neuroldgicos e formagao de abscessos
paravertebrais, como no musculo psoas. A progressdao nao tratada pode culminar em colapso

vertebral e compressao medular, o que torna sua detec¢ao precoce essencial para evitar sequelas
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graves.

Apesar de politicas publicas estruturadas para o controle da tuberculose no Brasil, o
diagnostico das formas extrapulmonares permanece um desafio, em especial em populagdes
vulneraveis. A escassez de recursos para exames de ressonancia magnética e biopsia Ossea,
associada a negatividade de bacilos alcool-acido resistentes (BAAR) em muitas amostras,
contribui para atrasos diagnosticos (Cunha, 2020).

A presenga de coinfecgdes bacterianas multirresistentes, como Klebsiella pneumoniae
produtora de carbapenemase (KPC) e Staphylococcus aureus resistente a meticilina de origem
comunitaria (MRSA-CA), agrava substancialmente o prognoéstico e exige terapias combinadas
agressivas. Além disso, o controle glicémico e o suporte nutricional sdo fatores determinantes
na recuperacao de pacientes com comorbidades imunossupressoras ¢ infecgdes invasivas.

O presente estudo justifica-se pela necessidade de ampliar a visibilidade de
apresentacdes clinicas incomuns da tuberculose, sobretudo aquelas que envolvem multiplas
complicacdes associadas e requerem abordagem hospitalar de alta complexidade. Ao relatar um
caso de Mal de Pott com coinfec¢des graves em paciente vulneravel, busca-se contribuir com o
corpo de evidéncias clinicas e estimular reflexdes sobre a importancia do diagndstico precoce,
da vigilancia microbioldgica e da atuacdo interdisciplinar integrada no enfrentamento das
doengcas raras.As doencas raras impdem desafios significativos a satide publica, especialmente
quando apresentam manifestagdes clinicas atipicas e de dificil detec¢ao. Entre essas condigoes,
destaca-se a tuberculose vertebral, ou Mal de Pott, uma forma extrapulmonar infrequente da
tuberculose, com potencial para provocar destruicdo Ossea, instabilidade da coluna e
comprometimento neurologico quando nao diagnosticada precocemente (Tuli, 2007; Moon et
al., 2017).

A infec¢do decorre da dissemina¢do hematogénica do Mycobacterium tuberculosis até
a coluna vertebral, principalmente nas regides toracolombares, e se manifesta com dor lombar
persistente, deformidades estruturais, formagdo de abscessos paravertebrais e sinais
neurologicos progressivos. A evolucdo sem tratamento adequado pode culminar em colapso
vertebral, compressdo medular e sequelas irreversiveis (Kumar et al., 2019).

Apesar da existéncia de diretrizes para o controle da tuberculose, o diagndstico das
formas extrapulmonares ainda representa um desafio clinico, especialmente em populagdes
vulnerdveis e com acesso restrito a métodos diagnosticos como a ressonancia magnética € a
bidpsia Ossea. Além disso, a negatividade da baciloscopia ndo afasta o diagnodstico de

tuberculose vertebral, sendo necessaria a correlagdo entre dados clinicos, epidemioldgicos e
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radiologicos (Cunha, 2020; Brasil, 2022).

A presenca de coinfec¢des por bactérias multirresistentes, como Klebsiella pneumoniae
produtora de carbapenemase (KPC) e Staphylococcus aureus resistente a meticilina de origem
comunitaria (MRSA-CA), pode agravar substancialmente o quadro clinico, demandando
intervengdes antibidticas agressivas, vigilancia microbioldgica continua e suporte clinico
rigoroso (Munoz-Price et al., 2013; Liu et al., 2011; Bassetti et al., 2019).

Diante desse contexto, o presente relato de caso visa contribuir para o conhecimento
clinico sobre a tuberculose vertebral, enfatizando sua apresentagdo rara, os desafios
diagnésticos e a importancia da atuagdo interdisciplinar em quadros de alta complexidade

clinica.

OBJETIVOS
Relatar um caso clinico de tuberculose vertebral (Mal de Pott) com formagdo de
abscesso bilateral de psoas e coinfec¢do por germes multirresistentes, evidenciando os desafios

diagnosticos, terapéuticos e de manejo clinico em contexto de alta complexidade.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de caso clinico, baseado na analise
retrospectiva de prontudrio hospitalar de paciente adulto atendido em hospital universitario da
rede publica do Nordeste brasileiro, com diagnostico presuntivo de tuberculose vertebral (Mal
de Pott). Os dados foram obtidos exclusivamente por meio de fontes documentais
institucionais — evolugdes médicas, exames laboratoriais, registros de imagem e prescrigoes
clinicas — sem qualquer contato direto com o paciente ou seus familiares.

Este trabalho esta vinculado a projeto aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da
instituicdo responsavel, sob o Certificado de Apresentagdo para Apreciagdo Etica (CAAE) n°
86154625.0.0000.5178. Por se tratar de pesquisa retrospectiva com dados secundarios
anonimizados, foi dispensado o uso do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE),
conforme previsto na Resolugdo n° 510/2016 do Conselho Nacional de Satde. Em sua
substitui¢do, adotou-se o Termo de Consentimento para Uso de Dados (TCUD), assegurando
os principios de confidencialidade, integridade e uso cientifico exclusivo da informacao.

A descrigdo clinica seguiu os critérios do CARE Statement para relatos de caso,
priorizando clareza, transparéncia e fidelidade a evolucdo do quadro e a conduta adotada. A

andlise dos achados foi complementada por uma revisdo narrativa da literatura, com
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levantamento bibliografico nas bases PubMed, SciELO e LILACS, priorizando publicacdes
dos ultimos cinco anos. Utilizaram-se os descritores: “tuberculose vertebral”, “Mal de Pott”,
“infeccao multirresistente” e “terapéutica antimicrobiana”, selecionando artigos com
aplicabilidade pratica ao caso relatado.

Todas as etapas foram conduzidas em conformidade com os principios éticos da
pesquisa em saude, assegurando a preservacdo da identidade do paciente e a finalidade

exclusivamente cientifica do estudo.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Paciente do sexo masculino, adulto, foi admitido por demanda espontanea em hospital
universitario da rede publica no Nordeste do Brasil, apresentando dor lombar intensa e fraqueza
progressiva em membros inferiores apds queda da propria altura. Relatava antecedentes de
hérnia discal lombar e nefrolitotomia prévia. Ao exame inicial, encontrava-se hipocorado,
desidratado, desnutrido ¢ com escore de 15 pontos na Escala de Coma de Glasgow, sem
rebaixamento do nivel de consciéncia, mas com sinais evidentes de comprometimento
sistémico.

A investiga¢do por imagem revelou discite em nivel L3-L4 a tomografia
computadorizada (TC) lombar. A ressonancia magnética (RM) demonstrou reducdo da altura
dos corpos vertebrais de L3, L4 e L5, alteragdes inflamatdrias nos discos intervertebrais L3-L4
e L5-S1, ostedfitos marginais, espondilodiscoartrose degenerativa e sinais de compressao
radicular, além de espessamento de ligamentos amarelos e hipertrofia de facetas articulares.
Esses achados se correlacionavam com o quadro algico e neurologico do paciente.

A tomografia de torax evidenciou multiplas cavernas pulmonares, sugestivas de
tuberculose pulmonar ativa. Em conjunto com os achados vertebrais, sustentou-se o diagndstico
presuntivo de tuberculose vertebral (Mal de Pott), forma rara e grave da tuberculose
extrapulmonar, com potencial destrutivo estrutural e neurolégico (TULI, 2016).

A broncoscopia revelou cultura positiva para Klebsiella pneumoniae produtora de
carbapenemase (KPC), agente multirresistente frequentemente relacionado a infecgdes
nosocomiais graves (MUNOZ-PRICE et al., 2013). Além disso, a drenagem de abscesso de
psoas bilateral identificou Staphylococcus aureus resistente a meticilina de origem comunitéria
(MRSA-CA), configurando coinfec¢ao polimicrobiana de elevada gravidade.

Embora amostras de escarro e lavado broncoalveolar tenham testado negativas para

bacilos alcool-acido resistentes (BAAR), a literatura salienta que a negatividade dessas
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amostras ndo exclui o diagndstico de tuberculose extrapulmonar, especialmente quando ha
suporte clinico, radiolégico e epidemioldgico (WHO, 2019).

Foi iniciada antibioticoterapia empirica com meropenem e vancomicina, com cobertura
para os agentes isolados. Essa abordagem ¢ preconizada para infec¢des multirresistentes,
embora envolva riscos importantes como nefrotoxicidade e hepatotoxicidade, exigindo
monitoramento rigoroso (Bassetti et al., 2019). Também foi iniciado controle glicémico com
insulina NPH, frente a hiperglicemia severa (glicemia inicial de 449 mg/dL).

O paciente apresentou melhora parcial da dor, estabilizacao clinica e manutencao de
dieta por via oral. Ainda assim, persistiram sinais de desnutricdo e fraqueza muscular nos
membros inferiores, sendo acompanhado pela equipe de neurocirurgia. A tuberculose vertebral
em estagios avangados esta associada a risco elevado de sequelas neuroldgicas permanentes,
como paraplegia, o que justifica a vigilancia interdisciplinar (Moon et al., 2017).

A conduta adotada exigiu atuacdo coordenada entre infectologia, clinica médica,
nutri¢do e neurocirurgia, como preconizado para o manejo de tuberculose extrapulmonar grave
em contexto de alta complexidade (Kumar et al., 2019). A presenga de abscesso de psoas
bilateral, embora incomum, esta descrita como complica¢ao de infecgdes vertebrais e requer
drenagem oportuna e antibioticoterapia direcionada. Em casos de MRSA-CA, a vancomicina
continua sendo o tratamento de escolha, desde que com monitoramento adequado da resposta
clinica (Liu et al., 2011).

Mesmo ap0s estabilizacdo clinica, o paciente permaneceu sob vigilancia intensiva, com
necessidade de novas broncoscopias e tomografias sequenciais para o acompanhamento da
resposta terapéutica. O uso prolongado de antimicrobianos e o risco de faléncia terapéutica
exigem reavaliacdao frequente da conduta e ajustes individualizados no plano de cuidado. O
seguimento ambulatorial prolongado ¢ recomendado pelas diretrizes nacionais como parte
essencial no manejo de formas extrapulmonares graves da tuberculose (Brasil, 2022).

Este relato ilustra a complexidade do manejo da tuberculose vertebral em contexto de
coinfec¢do multirresistente e vulnerabilidade metabdlica. A raridade da apresentagdo clinica e
a sobreposicao de comorbidades tornam indispensavel a atuagdo multiprofissional e a aplicagao
da medicina baseada em evidéncias, com foco na individualizacdo da terapéutica e na

reabilitagdo funcional integral do paciente.

CONSIDERACOES FINAIS

O presente relato de caso evidencia os desafios clinicos e terapéuticos envolvidos no
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diagnostico e manejo da tuberculose vertebral (Mal de Pott), especialmente em cenarios
marcados por coinfecgdes bacterianas multirresistentes, comprometimento nutricional e
disfuncdes metabolicas. Embora rara, a tuberculose da coluna vertebral deve ser considerada
como hipotese diagnostica em pacientes com lombalgia persistente, principalmente em areas
de alta prevaléncia de Mycobacterium tuberculosis.

A auséncia de positividade para bacilos alcool-acido resistentes (BAAR) ndo exclui a
presenca da doenca, exigindo que os profissionais de satde considerem a correlagdo entre sinais
clinicos, achados de imagem e contexto epidemioldgico. A possibilidade de infec¢des
bacterianas associadas, como observado neste caso com Klebsiella pneumoniae KPC e
Staphylococcus aureus MRSA-CA, torna imperativa a vigilancia microbioldgica continua e o
ajuste criterioso das condutas terapéuticas.

O uso racional de antibidticos de amplo espectro, aliado ao suporte nutricional, controle
glicémico e abordagem multiprofissional, demonstrou-se essencial para a estabilizacdo clinica
do paciente. A complexidade do caso reforca a necessidade de atuacdo coordenada entre
diferentes especialidades, particularmente em doengas raras que exigem intervengdes
integradas e individualizadas.

E imprescindivel o aprimoramento constante das diretrizes clinicas voltadas ao
reconhecimento e tratamento da tuberculose extrapulmonar, com especial atencao as formas
graves e atipicas. A capacitagdo das equipes de saude, somada a articulagdo entre os niveis de
atencdo e ao uso de protocolos atualizados, constitui uma estratégia fundamental para garantir
o diagnostico precoce e a reabilitagdo funcional dos pacientes.

Por fim, destaca-se a importancia de praticas clinicas centradas no paciente, que
considerem a totalidade de seus fatores bioldgicos, sociais e assistenciais. Em doencas raras e
negligenciadas como o Mal de Pott, a medicina baseada em evidéncias deve caminhar lado a
lado com a humanizacdo do cuidado, promovendo desfechos clinicos mais eficazes e qualidade

de vida sustentavel.
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RELATO DE EXPERIENCIA DE ATENDIMENTO FONOAUDIOLOGICO A UMA
PACIENTE COM DISTROFIA MUSCULAR DE EMERY-DREIFUSS
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RESUMO

A distrofia muscular de Emery-Dreifuss (DMED) ¢ uma doenga rara e hereditaria, com
incidéncia estimada de 3 casos a cada 1.000.000 de individuos. Assim, o objetivo do estudo foi
descrever a experiéncia de atendimento fonoaudioldgico a uma paciente com diagnostico de
DMED, relatar os sintomas apresentados, registrar as condutas terapéuticas realizadas e
acompanhar a evolugdo dos sinais clinicos relacionados as fungdes do sistema estomatognatico.
Trata-se de um relato de experiéncia baseado no atendimento realizado por uma fonoaudiologa
€ uma estagidria a uma paciente diagnosticada com DMED, confirmada por exame genético. A
paciente apresentava dor na regido temporomandibular, disfagia, mobilidade reduzida dos
orgaos fonoarticulatérios e da laringe, omissdo de fonemas, voz hipernasal, fala lentificada e
nauseas. As intervencdes incluiram laserterapia associada a exercicios oromiofuncionais,
manobras para disfagia e exercicios vocais. O tratamento das distrofias musculares ¢ paliativo,
sendo a atuagdo fonoaudioldgica essencial para a minimizacdo dos impactos nas fungdes
estomatognaticas, contribuindo para a melhora da qualidade de vida da paciente.

Palavras-chave: Distrofia Muscular de Emery-Dreifuss; doenga rara; fonoaudiologia;
experiéncia.

INTRODUCAO

A distrofia muscular de Emery-Dreifuss (DMED), foi descrita pela primeira vez em
1966 pelos pesquisadores Emery e Dreifuss. Essa distrofia foi classificada como uma miopatia
cronica recessiva ligada ao cromossomo X (EMERY; DREIFUSS, 1966). A distrofia muscular
descrita foi inicialmente classificada como DMED tipo 1, por estar associada ao gene EMD.
Com o avanco das pesquisas, no entanto, outras mutacdes genéticas foram identificadas,
levando a defini¢do de novas classificagdes da DMED. Genes como LMNA, SYNEI, SYNE2,
FHL1 e TMEMA43 passaram a ser relacionados aos subtipos DMED2, DMED3, DMED4,
DMEDS, DMED6 e DMED?7, respectivamente. Os subtipos sdo classificados através de teste
genético (Heller et al., 2019; Saraiva et al., 2012).

A DMED ¢ uma doenca rara e hereditaria, com uma incidéncia estimada de 3 casos a
cada 1.000.000 de individuos. Suas principais caracteristicas clinicas incluem atrofia e fraqueza
muscular progressiva, contraturas articulares multiplas, especialmente na extensao do pescoco,
flexao dos cotovelos e encurtamento do tenddo calcaneo, além de cardiomiopatia. Em alguns
subtipos, a insuficiéncia respiratoria também pode estar presente (Madej-pilarczyk, 2018).
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Embora a DMED ndo tenha cura, existem abordagens terapéuticas voltadas para o
manejo dos sintomas, com o objetivo de promover melhor qualidade de vida aos individuos
acometidos. O tratamento deve ser conduzido por uma equipe interdisciplinar, na qual o
profissional fonoaudidlogo desempenha um papel essencial. No subtipo DMEDS, por exemplo,
podem estar presentes sintomas como paresia de pregas vocais com disfonia, fraqueza facial,
ptose palpebral e disfagia, condigdes que demandam a atuagdo direta da Fonoaudiologia no

processo de reabilitagdo (Heller et al., 2019).

OBJETIVOS

Descrever a experiéncia de atendimento fonoaudioldgico a uma paciente com a distrofia
de Emery-Dreyfuss; apresentar os sintomas citados pelo paciente; registrar os tratamentos
realizados; gerenciar a evolu¢do dos sintomas relacionados as fungdes do sistema

estomatognatico.

METODOLOGIA

Este estudo trata-se de um relato de experiéncia de uma fonoaudidloga e uma estagiaria
relacionado ao atendimento de uma paciente diagnosticada, apds teste genético, com distrofia
muscular de Emery Dreifuss.

Os atendimentos foram realizados no Hospital Universitario, vinculado a Universidade
Federal da Paraiba, no municipio de Jodo Pessoa-PB. A paciente ¢ acompanhada desde
dezembro de 2024 no ambulatorio de fonoaudiologia coligado a equipe de neurorreabilitagao.
Esta paciente ¢ atendida por diversos profissionais, dentre eles: neurologistas, geneticista,
fisioterapeutas e fonoaudiologo.

Os atendimentos fonoaudiologicos foram realizados semanalmente, sendo voltados para
dificuldade na degluticdo, fala e disfuncdo temporomandibular. Apds a avaliacdo
fonoaudiologica, de fala, voz e do sistema miofuncional do estomatognatico, durante as sessdes
foram realizadas orientagdes, exercicios miofuncionais orofaciais, massagens para
alongamento da musculatura facial, estimulacdo tatil, além da fotobiomodulagdo. A
fotobiomodulagao foi realizada com equipamento da MMO com laser infravermelho (IV) para
redugdo de dor. O protocolo baseava-se na aplicagdo de 10 Joules na regido dolorida. Os
exercicios realizados eram prescritos para serem realizados em casa durante a semana e eram

reavaliados a cada retorno.
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Para a constru¢do do relato de experiéncia foi utilizado o prontudrio da paciente para
coleta de dados, além das experiéncias da profissional fonoaudidloga e da estagidria. A

experiéncia respeitou os principios éticos, garantindo o sigilo das informagdes dos pacientes.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Este estudo trata da experiéncia de um profissional fonoaudidlogo (preceptor) e sua
estagiaria (aluno) no atendimento a um paciente do sexo feminino, com 32 anos de idade,
diagnosticada em 2024 com distrofia muscular de Emery-Dreifuss (DMED). Os sintomas
relatados foram: fraqueza em membros inferiores, fadiga leve em membros superiores, diplopia
com fatigabilidade, fraqueza na mastigacao, episddios frequentes de engasgos e dispneia em
posicao de dectbito. Relata dor na regido mandibular esquerda, em forma de fisgadas de curta
duracdo, além de cefaleia bilateral na regido temporal. Engasga-se com saliva, liquidos e
alimentos, tem dificuldade para abrir a boca, sente dor e cansago ao mastigar.

Desde a infancia, cansago ao realizar atividades do dia a dia, como tarefas domésticas,
além de diplopia e episddios de nausea estavam presentes. Devido a isso, tinha dificuldade em
manter-se em empregos, sendo frequentemente rotulada como “preguigosa”. Em 2017, houve
piora dos sintomas, com queixas de exaustdo ao subir escadas e caminhar. Em 2023, a paciente
recebeu o diagnostico de Miastenia Gravis, uma vez que os sinais e sintomas apresentados eram
compativeis com essa condi¢do. No entanto, apds a realizacdo de um painel genético para
distrofias musculares, em 13/12/2024, foi confirmado o diagnostico de distrofia muscular de
Emery-Dreifuss (DMED).

H4 historico de consanguinidade na familia (avos paternos sdo primos) € casos
semelhantes entre familiares: uma tia paterna com diagnostico de fibromialgia e uma prima de
16 anos diagnosticada com Miastenia Gravis.

As principais caracteristicas clinicas observadas na avaliagdo fonoaudioldgica foram:
mobilidade reduzida dos orgaos fonoarticulatorios (amplitude limitada dos movimentos),
pigarro constante, tosse e pigarro apds ingestao de liquidos em goles consecutivos, presenca de
disfungdo temporomandibular, omissdo dos fonemas /g/ e /k/ e /r/ vibrante e em encontros
consonantais. Durante avaliacdo funcional com alimentos sélidos ndo apresentou alteracdes
significativas, exceto um episddio de tosse, que a paciente relaciona ao cansaco. Relata estalos
articulares frequentes e, ocasionalmente, travamento da articulacdo temporomandibular.
Apresenta nausea ao toque na cavidade oral, tosse com saliva, voz hipernasal, fala lentificada,

dificuldade na mastigacao e degluti¢do, além de reducdo da elevagao laringea.
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A interven¢do foi baseada na estimulagdo tatil para redu¢do das nduseas com toques
com escova e posteriormente o metal da agulha de croché na lingua, de anterior para posterior
e na regido interna da bochecha. Tratamento para dor na ATM e musculos mastigatérios com
fotobiomodulagio, termoterapia com 4gua quente, massagens relaxantes. Emissdo do A/A para
mobilidade do musculo que eleva a uvula. Treino de fala com emissdo de silabas e palavras
com fonemas omitidos, além de orientagdes com relagdo a mastigagdo e degluti¢do, inclusive
manobra de queixo fletido durante a deglutigao.

A disfagia ¢ um dos sintomas mais frequentes e criticos nas distrofias musculares. Além
disso, pode haver assimetria facial, uma vez que os musculos da mimica facial também sao
afetados, resultando em prejuizos funcionais como dificuldade na alimentagdo, ingestdo de
liquidos e na fala (Marques, 2022; Cunha 2015)

O tratamento das distrofias musculares ¢ paliativo, e o papel do fonoaudidlogo ¢
fundamental para minimizar os impactos nas fun¢des estomatognaticas. As intervengdes
fonoaudiologicas buscam melhorar as condi¢cdes comunicativas, retardar o aparecimento ou a
progressdo da disfagia e promover melhor qualidade de vida ao paciente (Marques, 2022;
Cunha 2015).

Com o acompanhamento, observou-se uma melhora nos sintomas da nausea; reducao
da dor na musculatura facial; melhora da ressondncia vocal; melhor emissdo da fala,
conscientizando-se dos momentos em que omitia os fonemas, além de maior controle da
dificuldade em mastigar e deglutir. Entretanto, sintomas sdo flutuantes, alternando os
momentos de melhora e piora.

De acordo com um relato de caso clinico de Cunha (2015) que analisaram intervengdes
em individuos com distrofias musculares, a fonoterapia incluiu o aprimoramento
miofuncionalorofacial por meio de exercicios de mobilidade das estruturas, estimulagao
sensorial tatil e térmica, organiza¢do da coordenag¢do pneumofonoarticulatoria, treinamento da
degluticdo com manobras de protecao e reavaliagdes frequentes do quadro de disfagia. Também
foram realizados o monitoramento semanal do peso corporal e a orientacao para a execucao dos
exercicios miofuncionais orofaciais em domicilio. Apds a intervencdo fonoaudioldgica e a
adesdo as atividades domiciliares didrias, observou-se melhora significativa nas fungdes orais

e na qualidade de vida dos pacientes.
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CONSIDERACOES FINAIS

O tratamento fonoaudioldgico mostrou-se eficaz no controle dos sintomas apresentados
por uma pessoa com a distrofia muscular de Emery Dreifuss. A paciente apresentou alteragao
articulatoria, vocal, deglutitoria e na ATM. Por mais que a reabilitagdo nao cure, conseguira
manter as fungdes do sistema estomatognatico, como fala, suc¢do, mastigagdo, degluticao e
respiracdo ativas, presentes, considerando a for¢a da musculatura para o exercicio das fung¢des
apresentadas no momento.

Toda essa conduta, terd como objetivo final a melhora da qualidade de vida, para um
tratamento que ¢ paliativo. Apos a intervencdo fonoaudiologica e a adesdo as atividades
domiciliares diarias, observou-se melhora significativa nas fungdes orais e na qualidade de vida
da paciente.

Uma caracteristica desta distrofia que chama a atencdo ¢ o fato dela ter sintomas
flutuantes, sendo similar a miastenia gravis. Por esse motivo, faz-se necessario o diagndstico
correto da doenca e publicacdes, para que as pessoas conhegam as doengas e suas
caracteristicas.

Portanto, o principal objetivo deste estudo foi divulgar as caracteristicas
fonoaudiologicas dos pacientes com essa doencga para auxiliar outros profissionais na condugao

dos casos e os pacientes na melhora clinica.
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RESUMO

A fenilcetonuria (PKU) ¢ uma doenga genética que resulta da deficiéncia da enzima fenilalanina
hidroxilase, causando aciimulo de fenilalanina. O objetivo foi descrever a experiéncia da
assisténcia nutricional de pacientes com diagnodstico de Fenilcetontria (PKU) no Servigo de
Referéncia em Triagem Neonatal, destacando as intervencdes nutricionais realizadas. Trata-se
de um estudo empirico-descritivo, exploratorio, relato de experiéncia, periodo de marco a
dezembro de 2024, no Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal do Estado da Paraiba, Joao
Pessoa-PB. As consultas de assisténcia ao paciente ocorrem trimestralmente, recebem apoio de
uma equipe multiprofissional. Identificou-se fragilidades como a falta de fornecimento
adequado de férmulas e dificuldades de transporte para consultas. Na assisténcia nutricional ¢
estabelecida uma dieta restritiva de fenilalanina, excluindo proteinas de alto valor bioldgico,
como leite, carne e ovos, bem como grios. A suplementagdo (PKU MED A, B ou C) ¢
recomendada, fornecendo aminoacidos essenciais permitidos. A assisténcia nutricional ¢ um
dos principais recursos para o cuidado com pacientes diagnosticados com fenilcetontria.

Palavras-chave: Assisténcia ambulatorial; Nutricdo personalizada; Erros inatos do
metabolismo.

INTRODUCAO

A fenilcetontria (PKU) ¢ uma doenca genética autossOmica recessiva, a condi¢do
resulta da deficiéncia da enzima fenilalanina hidroxilase, responsavel por converter a
fenilalanina (PHE) em tirosina (TYR). Quando essa conversao ndo ocorre adequadamente, a
fenilalanina se acumula no organismo, enquanto a tirosina, que ¢ importante para varias
funcdes, fica em niveis reduzidos. Esse desequilibrio pode levar a diversas repercussdes
sistémicas, afetando a satide e o desenvolvimento (Van Spronsen et al., 2021).

O diagnodstico da fenilcetontria deve ser idealmente realizado durante o periodo
neonatal, antes que os sintomas clinicos se manifestem. Isso ¢ crucial, pois as lesdes
neurologicas resultantes da doenca sdo irreversiveis (deficiéncia intelectual grave, epilepsia e
problemas comportamentais). A deteccdo precoce permite intervencdes que podem prevenir
complicagdes graves e promover um desenvolvimento saudavel (Wiedemann et al., 2021).

No Brasil, existe um Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas (PCDT) desenvolvido

pelo Ministério da Satde (MS) que orienta sobre o diagnostico e o tratamento das
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hiperfenilalaninemias, incluindo a fenilcetonuria (PKU). Esse documento ¢ fundamental para
garantir que os profissionais de saude sigam as melhores praticas na identificagdo e manejo
dessas condig¢des, promovendo um cuidado adequado e eficaz para os pacientes (Brasil, 2020).

A terapia nutricional nesses pacientes ¢ essencial para aumentar a sobrevida e reduzir a
morbimortalidade, a complexidade da terapia exige uma abordagem multiprofissional, na qual
o nutricionista clinico ¢ primordial para calcular a quantidade recomendada da ingestdo do

aminoacido (fenilalanina) nos alimentos de acordo com a faixa etaria (Macdonald et al., 2020).

OBJETIVO
Descrever a experiéncia da assisténcia nutricional de pacientes com diagndstico de
Fenilcetontiria (PKU) no Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal, destacando as

intervencoes nutricionais realizadas.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo empirico-descritivo, exploratorio, relato de experiéncia. O
trabalho teve duracdo de marco a dezembro de 2024 no Servigo de Referéncia em Triagem
Neonatal do Estado da Paraiba, inserido no ambulatério do Complexo Arlinda Marques,
composto por uma equipe multiprofissional, localizada na cidade de Jodo Pessoa-PB. O relato
de experiéncia proporciona uma reflexdo sobre um conjunto de agdes vivenciadas durante as
consultas periddicas aos pacientes com diagnéstico de fenilcetontiria (PKU). Cujo trabalho
abordou a promog¢do do conhecimento acerca dos sinais de desenvolvimento, alimentagao,
potencialidades da amamentacao, atividade motora, qualidade do sono, peso, altura, presenga
ou auséncia (irritabilidade, dificuldade alimentar, atraso no desenvolvimento, diarreia,
constipacdo, alergia alimentar), identificar os valores do exame de sangue sobre a dosagem de
fenilalanina e a dosagem de tirosina, suplemento em uso, duracdo do uso do suplemento e
principais queixas.

De acordo com Cidac e Holliday (2007) a pesquisa envolve exposi¢do de experiéncias
a partir dos principios formulados através de 03 etapas que norteiam a sistematizagdo: 1) O
ponto de partida: a necessidade de construir novas formas de ampliar a constru¢do do saber e
potencializar as ferramentas de satde. 2) As perguntas iniciais: Como inserir a atuagdo da
equipe multiprofissional na assisténcia a paciente com diagndstico de fenilcetonuria (PKU)?

Qual apoio a equipe multiprofissional pode inserir para potencializar a saude ampliada na
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assisténcia? 3) Recuperagdo do processo vivido: Reorganizacdo das atividades baseadas a partir

do pensamento critico reflexivo.

RESULTADO E DISCUSSAO

As consultas de assisténcia ao paciente acontecem a cada trés meses, através do
agendamento prévio, realizado pela profissional (Assistente Social). O atendimento ao paciente
e seu acompanhante, inicia-se com a escuta ativa e qualificada, posteriormente, recebe
assisténcia do geneticista, suporte da assistente social, psicologa e nutricionista e residentes, a
fim de garantir a integralidade do cuidado.

Apoés a apresentagdo processo de trabalho pelos profissionais do servigo foi possivel
identificar as seguintes fragilidades: grande parte dos pacientes relatou auséncia do recebimento
adequado para uso da férmula nutricional entre os meses de julho a dezembro, coadjuvante no
tratamento continuo; parte dos familiares e pacientes ndo consegue transporte do municipio
para vinda da consulta na capital; baixa rede de apoio que alguns pais relatam sob os cuidados
com os filhos.

Diante destes achados, todo inicio do més a equipe multiprofissional se reune para
discussdo de todos os pacientes que serdo atendidos dentro daquele més, discutindo as
principais metas e estratégias a serem aplicadas de acordo com o historico do paciente. Essa
metodologia permitiu expandir as tematicas abordadas na assisténcia como: anamnese,
avaliag¢do do crescimento e desenvolvimento infantil, discuss@o sobre familia de cultura cigana,
discussdo de pacientes com elevado grau de comprometimento neurologico, identificagdo de
dificuldades dos pais e familiares relacionados a pratica do cuidado com a crianga e adolescente,
levantamento das principais queixas mais recorrentes ¢ discussao de como melhorar a busca
ativa dos pacientes ausentes.

A atuacdo da equipe multiprofissional no planejamento, na busca de programas locais de
saude proxima as regides de domicilio, permite criar uma cultura de satde respeitosa e
colaborativa, entretanto para atender as demandas da populacdo ¢ fundamental que os
profissionais de saude ampliem a escuta das necessidades dos pacientes. Isso significa ir além
dos sintomas fisicos apresentados e compreender as particularidades de cada individuo, seu
contexto social, econdmico e cultural (Carnauba, Ferreira, 2022). Nesse sentido, ¢ fundamental
contar com o0s servigos € equipamentos sociais disponiveis, capazes de atender a necessidade

desse publico.
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Diante dos atendimentos prestados na assisténcia nutricional, sempre foi estabelecida
uma dieta especifica para portadores de fenilcetonuria (PKU), com énfase na restricdo de
alimentos ricos em fenilalanina. A orientagdo alimentar envolve a exclusao de proteinas de alto
valor biologico, incluindo as de origem animal, como leite, carne e ovos, além de graos como
feijao, ervilha, lentilha, soja, grao-de-bico, trigo e gérmen de trigo. Para compensar a retirada
dessas proteinas ¢ recomendada a suplementacgdo isenta de fenilalanina (PKU MED A ou PKU
MED B ou PKU MED C) baseada na faixa etaria do paciente, fornecendo todos os aminoacidos
essenciais, € enriquecida com tirosina.

Além disso, ¢ calculada a quantidade adequada de carboidratos e lipidios na dieta, com
base nas necessidades nutricionais especificas do paciente. Durante a consulta ¢ realizada a
busca informacgdes sobre as dificuldades alimentares, vomito, atraso do desenvolvimento,
irritabilidade, alergia e intolerancia alimentar, reajustando a dieta de acordo com os achados.

Alguns pacientes apresentaram nivel sérico elevado de fenilalanina (acima de 8 mg/dL)
e piora nos quadros relacionais a irritabilidade e atraso no desenvolvimento, realizando os
calculos da dieta com a cota minima de fenilcetonuria explicando sobre a importancia adequada
da ingestdo da formula e cuidados com a ingestdo de alimentos proibidos. No tocante aos
exames laboratoriais, os principais achados de alguns pacientes foram a deficiéncia de alguns
micronutrientes e vitaminas como (vitamina B12, zinco e Ferro), seguindo com o tratamento a

base de suplementos.

CONSIDERACOES FINAIS
Acredita-se que a rotina de um servico que envolve uma equipe multiprofissional na
assisténcia a pacientes com fenilcetonuria vai além da simples avaliagdo do crescimento e
desenvolvimento, antropometria, tratamento de intercorréncias e alimentagdo. Esse
atendimento integral considera também aspectos educacionais, visando prevenir precocemente
possiveis problemas de satde. A assisténcia nutricional € um dos principais recursos para o
cuidado da satde de pacientes diagnosticados com fenilcetonuria. A cada dia, novas situacdes
e desafios surgem, exigindo que os profissionais mantenham um conhecimento atualizado e
uma atencao constante para encontrar solugdes inovadoras e eficazes.
Com a dedicacao de profissionais comprometidos em oferecer um atendimento de
exceléncia, ¢ possivel desenvolver e aprimorar recursos que promovam praticas colaborativas,

fortalecendo assim uma relagdo positiva entre pais, responsaveis, cuidadores e criangas.
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RESUMO

A Sindrome da Pessoa Rigida (SPR) é uma condi¢do neuroldgica rara, autoimune e debilitante,
caracterizada por rigidez muscular progressiva, espasmos dolorosos e comprometimento
funcional. A fisioterapia tem se mostrado uma intervengdo essencial na reabilitacdo desses
pacientes, contribuindo para a melhoria da mobilidade e da qualidade de vida. Este estudo
analisa trés pesquisas recentes que investigaram a atuacdo fisioterapéutica na SPR, abordando
diferentes estratégias de tratamento integradas a abordagens farmacologicas e complementares.
As evidéncias apontam para o papel relevante da fisioterapia no manejo dos sintomas motores
e na prevengao de complicagdes secundarias. Embora ainda existam limitagdes metodologicas
nos estudos disponiveis, os achados reforcam a importancia de protocolos individualizados e
de mais pesquisas com maior rigor cientifico para consolidar diretrizes clinicas baseadas em
evidéncias.

Palavras-chave: Sindrome da Pessoa Rigida; Fisioterapia; Rigidez muscular; Espasmos
dolorosos; Reabilitagdo funcional.

INTRODUCAO

A Sindrome da Pessoa Rigida (SPR) ¢ uma condi¢do neuroldgica autoimune rara e
debilitante, caracterizada por rigidez muscular progressiva, espasmos dolorosos e
hipersensibilidade a estimulos externos, como sons e toques leves. Esses sintomas
comprometem significativamente a mobilidade, a funcionalidade e a qualidade de vida dos
individuos acometidos. A etiologia da SPR esta relacionada a presenca de autoanticorpos,
especialmente os anti-GAD (acido glutdmico descarboxilase), que interferem na sintese do
GABA, principal neurotransmissor inibitorio do sistema nervoso central, resultando em
hiperexcitabilidade neuronal (Anderson et al., 2023).

Apesar de sua baixa prevaléncia, estimada em cerca de 1 a 2 casos por milhdo de

habitantes, a SPR tem recebido atencao crescente na literatura cientifica devido a complexidade
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clinica e ao impacto funcional gerado. O diagnostico ¢ desafiador, sendo frequentemente
confundido com disturbios psiquiatricos ou outras condi¢gdes neuroldgicas. A intervencao
fisioterapéutica tem sido apontada como fundamental para reduzir rigidez, melhorar a
amplitude de movimento e promover maior independéncia funcional (Daly et al., 2023).
Neste contexto, a presente revisdo da literatura tem como objetivo reunir e analisar
criticamente as evidéncias cientificas disponiveis sobre os efeitos da fisioterapia na
funcionalidade e qualidade de vida de pacientes com Sindrome da Pessoa Rigida, contribuindo

para o embasamento de condutas clinicas e futuras pesquisas na area.

OBJETIVOS

O objetivo desta revisdo da literatura ¢ analisar as evidéncias cientificas disponiveis
sobre a atuacdo da fisioterapia em individuos com SPR investigando os recursos terapéuticos
utilizados, seus efeitos na funcionalidade, no controle da rigidez muscular e na qualidade de
vida dos pacientes, além de identificar lacunas na producdo cientifica que possam orientar

futuras pesquisas e subsidiar condutas clinicas baseadas em evidéncias.

METODOLOGIA

Este estudo foi baseado em trés investigagdes recentes, que analisaram a atuagdo da
fisioterapia na SPR. O primeiro estudo de Roman et al. (2024) investigou os efeitos sustentados
da toxina botulinica no manejo da rigidez muscular em pacientes com SPR. A pesquisa
demonstrou que a aplicagdo de toxina botulinica, associada a fisioterapia, reduziu
significativamente a rigidez e melhorou a amplitude de movimento dos pacientes, facilitando a
execugdo de exercicios fisioterapéuticos e resultando em ganhos funcionais prolongados. O
segundo estudo de Kharel et al. (2023) abordou o uso de plasmaférese como uma intervencgao
complementar no tratamento da SPR. A pesquisa indicou que a plasmaférese, quando
combinada com fisioterapia, ajudou a melhorar a reorganizacao motora e a prevenir a perda de
mobilidade durante periodos de exacerbacao da rigidez. O terceiro estudo de Daly et al. (2023)
investigou a eficacia de um programa de fisioterapia individualizado, que incluiu técnicas de
alongamento passivo, fortalecimento muscular e exercicios de reeducagdo postural,
demonstrando melhorias na funcionalidade, equilibrio e na redugdo de espasmos dolorosos.

Foram realizadas buscas nas bases de dados PubMed, PEDro e LILACS, com foco nos
estudos publicados entre 2014 e 2024, utilizando descritores como “Stiff Person Syndrome”,

2% ¢¢

“Physical Therapy”, “Physiotherapy”, “Rehabilitation” e “Exercise Therapy”. A selecdo dos
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artigos considerou ensaios clinicos, séries de casos e estudos observacionais, excluindo estudos
que focaram apenas em tratamentos medicamentosos ou com populagdes mistas sem dados
especificos para a SPR. A analise foi qualitativa e descritiva, levando em consideragao as

variacoes metodologicas e os desfechos clinicos observados.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A analise dos estudos selecionados revela que a fisioterapia desempenha um papel
essencial no tratamento da SPR, com foco na reducdo da rigidez muscular, melhoria da
amplitude de movimento e promogao da funcionalidade geral dos pacientes. De acordo com os
achados de Roman et al. (2024), o uso de toxina botulinica, combinado com a fisioterapia,
demonstrou efeitos duradouros na reducdo da rigidez muscular, facilitando a execucgdo de
exercicios terapéuticos. Esse efeito foi particularmente importante na melhoria da mobilidade
funcional, evidenciando a sinergia entre intervencdes farmacoldgicas e fisioterap€uticas para
otimizar os resultados clinicos.

Kharel et al. (2023) também identificaram beneficios significativos ao integrar a
fisioterapia com plasmaférese, especialmente durante os periodos de exacerbacao da doenga. A
plasmaférese, que visa reduzir os autoanticorpos presentes na SPR, foi associada a reabilitagao
motora para promover uma recuperacao mais eficaz. A fisioterapia, nesse contexto, ndo apenas
ajudou na reorganizagdo motora, mas também foi crucial na manutencdo da mobilidade,
evitando a perda funcional durante as fases criticas da doenga. Os pacientes tratados dessa
forma apresentaram uma melhora consideravel na marcha e no equilibrio, indicando que a
fisioterapia pode ter um efeito modulador importante nos sintomas da SPR.

Daly et al. (2023) observaram, em seu estudo, a eficacia de programas fisioterapéuticos
que combinam alongamento passivo, exercicios de fortalecimento muscular e reeducagdo
postural. Tais abordagens visam combater a rigidez, melhorar a postura e reduzir espasmos
dolorosos, além de promover a independéncia nas atividades didrias. Os resultados mostraram
que a fisioterapia pode ser eficaz na diminui¢dao dos sintomas de rigidez e espasmos, além de
ser essencial para o gerenciamento da postura, prevenindo deformidades secundérias a doenca.
A integragdo dessas técnicas no tratamento tem mostrado ser particularmente benéfica para
pacientes em estagios iniciais ¢ moderados da SPR.

Entretanto, as limitagdes metodologicas dos estudos disponiveis, como amostras
pequenas, a falta de grupos controle e desfechos subjetivos, indicam que mais pesquisas com

maior rigor cientifico sdo necessarias. A escassez de estudos de alto nivel de evidéncia ¢ uma

156



caracteristica comum em doengas raras, como a SPR. Apesar disso, os dados existentes sugerem
que a fisioterapia tem um impacto positivo na qualidade de vida e na funcionalidade dos
pacientes, especialmente quando associada a terapias farmacologicas e outros tratamentos
complementares. Em resumo, a fisioterapia se mostrou uma intervengao valiosa no manejo
da SPR, oferecendo beneficios no controle dos sintomas motores, na prevengdo de
complicacdes posturais e na melhoria da autonomia dos pacientes. No entanto, a aplicagao
continua de intervengdes personalizadas e a integracdao de diferentes abordagens terapéuticas
devem ser priorizadas, considerando o estagio clinico da doenga e as necessidades individuais
de cada paciente. Mais estudos com metodologias robustas sdo essenciais para validar e

expandir essas evidéncias.

CONSIDERACOES FINAIS

A fisioterapia tem se mostrado uma ferramenta terapéutica indispensavel no manejo da
SPR, atuando na reducdo da rigidez muscular, controle dos espasmos e promocdo da
funcionalidade. A analise de estudos recentes evidencia que a reabilitacdo fisioterapéutica,
quando integrada a outras intervencdes, como o uso de toxina botulinica e plasmaférese,
potencializa os resultados clinicos e melhora a qualidade de vida dos pacientes. Programas
personalizados, com foco em alongamento, fortalecimento e reeducacao postural, sdo eficazes
na manutencao da mobilidade e prevengao de deformidades posturais.

Apesar dos beneficios observados, ainda hé escassez de estudos com elevada robustez
metodologica sobre o tema, o que limita a generaliza¢do dos resultados. Dessa forma, ressalta-
se a necessidade de investigacdes futuras com amostras maiores, delineamentos experimentais
controlados e protocolos de intervencao padronizados. A integracdo da fisioterapia em uma
abordagem multidisciplinar ¢ fundamental para o cuidado continuo e eficaz dos individuos

acometidos por essa condicdo rara e complexa.
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RESUMO

A Organiza¢ao Mundial de Satide define uma Doenga rara como aquela que afeta até 65 pessoas
em cada 100.000 individuos. Sao patologias cronicas, progressivas, degenerativas e
incapacitantes, afetando a qualidade de vida dos acometidos e de seus familiares. Dessa forma,
o presente trabalho tem como objetivo pensar o panorama das doengas raras, enfatizando os
aspectos psicologicos envolvidos e os desafios vivenciados no cuidado de criancas e
adolescentes e seus familiares. Focaremos em duas patologias: fibrose cistica e fenilcetontria,
apresentando a trajetoria do paciente/familiar frente ao diagnostico e tratamento, atuacdo da
equipe interdisciplinar em satde, ressaltando a importancia da psicologia no contexto das
doencas raras; problematizar os principais desafios enfrentados pela equipe interdisciplinar
junto aos pacientes raros e apontar perspectivas. A metodologia é uma revisao bibliografica de
artigos cientificos produzidos entre os anos de 2020 e 2025 envolvendo a temética da psicologia
e doencas raras. Nesse contexto, a tarefa da psicologia ¢ ajudar o paciente e o acompanhante na
travessia do adoecimento, possibilitando uma escuta qualificada.

Palavras chaves: Psicologia; Doengas Raras; Pediatria; Familiares; Equipe multiprofissional.

INTRODUCAO

A Organizag¢do Mundial de Saude (OMS) define uma Doenga rara (DR) como aquela
que afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000
individuos. Assim, as doencas raras sdo caracterizadas como um conjunto de condi¢des clinicas
que afetam um numero relativamente pequeno de pessoas em paralelo as doencas de maior
prevaléncia. Estima-se que existam mais de 5.000 patologias diferentes, cujas causas podem ser
atribuidas a diversos fatores: genéticos, ambientais, infecciosos, imunologicos, dentre outros.
H4, em sua maioria, o envolvimento de algum componente genético, sendo algumas dessas
restritas a grupos familiares (Brasil, 2014).

No que diz respeito a classifica¢do, podemos dividir as doencas raras entre as de origem
genética e ndo genética. No grupo de natureza genética teriamos: anomalias congénitas ou de
manifestagdo tardia; deficiéncia Intelectual e erros inatos do metabolismo. Para o segundo
grupo, englobando as DR de natureza ndo genética teriamos as seguintes causas: infecciosas;
inflamatorias; autoimunes, e outras doengas raras de origem nao genética (Brasil, 2014).

Com o estabelecimento da Portaria n® 199/2014, que institui a Politica Nacional de
Atencgdo Integral as Pessoas com Doencas Raras (PNAI-PDR) (Brasil, 2014) e aprova as
Diretrizes para Atengdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no ambito do Sistema Unico
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de Saude (SUS), temos a estruturagdo de uma linha de cuidado e responsabilidades atribuidas
aos entes federativos para funcionamentos dos servigos em todos os niveis de atengdo no SUS,
buscando a integralidade.

O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), instituido pela Portaria n°
822/2001, tem como objetivo principal a detec¢do precoce de doengas congénitas por meio da
triagem neonatal em fase pré-sintomatica. Além disso, o programa assegura o acompanhamento
e o tratamento dos casos identificados, garantindo cobertura a todos os nascidos vivos no pais.
De forma articulada, organiza e regula todo o processo — desde a triagem inicial e confirmagao
diagndstica até o acompanhamento continuo e o tratamento adequado.

O Teste do Pezinho, realizado entre o 3° ¢ 0 5° dia no recém-nascido, ¢ fundamental
para detectar doengas raras e evitar sequelas graves durante o crescimento. As doencgas
contempladas no teste incluem: Fenilcetonuria, Hipotireoidismo congénito, Anemia falciforme
e outras hemoglobinopatias, Fibrose cistica, Hiperplasia adrenal congénita e Deficiéncia de
biotinidase (Brasil, 2001).

Boa parte das doencas raras afetam criangas, mas nao exclui a possibilidade de sua
descoberta e/ou manifesta¢do na vida adulta. Geralmente sdo patologias cronicas, progressivas,
degenerativas e incapacitantes, afetando a qualidade de vida dos acometidos e de seus
familiares. Além disso, o diagnostico das doengas raras ¢ dificil e por vezes demorado,
demandando a necessidade de submissao a diversos exames € visitas aos servigos de satude até
que se chegue a um diagndstico correto (Brasil, 2014). Todo esse processo acaba

desencadeando sofrimento psiquico significativo aos pacientes e familiares.

OBJETIVOS

Dessa forma, o presente trabalho tem como objetivo pensar o panorama das doengas
raras, enfatizando os aspectos psicologicos envolvidos nesta tematica e os desafios vivenciados
no cuidado de criangas e adolescentes e seus familiares. Focaremos em duas patologias: fibrose
cistica e fenilcetonuria, apresentando a trajetéria do paciente/familiar frente ao diagnoéstico e
tratamento, atuagdo da equipe interdisciplinar em saude, ressaltando a importancia da
psicologia no contexto das doengas raras; problematizar os principais desafios enfrentados pela

equipe interdisciplinar junto aos pacientes raros € apontar perspectivas.
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METODOLOGIA

O presente estudo ¢ uma revisdo bibliografica de artigos cientificos produzidos
envolvendo a tematica da psicologia e doengas raras no atendimento a criangas e adolescentes
e seus familiares. Os artigos foram coletados a partir de dados presentes nas plataformas do
SciELO, Google Académico e publicagdes disponiveis nas plataformas de dados do Ministério
da Saude, sendo utilizados como descritores: Psicologia, Pediatria, Doencas Raras, Familiares
e Equipe Multiprofissional. A preocupagdo com o mundo vivencial das doengas raras e a
escolha do tema surgem apoOs experienciar o cendrio de pratica do 1° ano do Programa de
Residéncia Multidisciplinar em Saude da Crianga (REMUSC), nos quais pude atender e escutar
historias de pacientes acometidos com alguma dessas doengas e acompanhantes, sobretudo as
maes, que aprendem todos os dias a cuidar dos seus filhos e a construir uma maternidade
singular. Como critérios de inclusdo utilizamos o periodo entre 2020 e 2025 e artigos publicados
em portugués. Como critérios de exclusdo foi estabelecido todos os artigos publicados fora do
intervalo utilizado e que abordasse a doenga rara em pacientes na fase adulta.

Foram encontrados 43 artigos e mantidos 06 que se enquadraram dentro da tematica

escolhida do presente estudo, conforme tabela a seguir:

ANO DE .
PUBLICACAO LI

2020 Identificacdo e pertencimento: a importancia de construir lagos que aproximam pessoas com
doengas raras.

2001 Vulnerabilidades de cuidadores familiares de pacientes com doengas raras: uma revisao
integrativa.

2022 Desafios do profissional de saude frente as doencas raras.

2023 A psicologia e o encontro com as doengas raras.

2024 Fenilcetonuria: a importancia da intervengdo precoce e da adesdo ao tratamento para evitar
o declinio neuropsicologico na fenilcetontria.

2024 Problemas internalizantes e externalizantes de criangas e adolescentes com fibrose cistica.

Tabela 1: Pesquisa bibliografica
Fonte: Dados da pesquisa, 2025.

RESULTADOS E DISCUSSAO
O tratamento das doengas raras nos centros de referéncia ¢ realizado por meio do
acompanhamento em equipe multiprofissional, comportando as seguintes categorias: técnico

de enfermagem, enfermeiro, médico geneticista, médico pediatra (quando se tratar de paciente
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infantil), clinico geral (quando o paciente for adulto), médico neurologista, médico especialista
na area da doenga, psicologo, nutricionista, fisioterapeuta, fonoaudidlogo e assistente social
(Brasil, 2014).

Todo o processo de diagnostico e tratamento das DR impactam de maneira significativa
o cotidiano dos pacientes e familiares. A depender de critérios sociodemograficos como
moradia, escolarizagdo e acesso aos servigos de saude, essas informagdes podem chegar com
um certo atraso. Além disso, a falta de conhecimento e embasamento cientifico corrobora ao
estigma e preconceito, somando-se entao a mais uma dificuldade vivenciada por essas familias
(Coutinho et al., 2022).

A rotina de cuidados e a necessidade constante de buscar atendimento especializado na
rede de satde frequentemente t€ém um impacto significativo na vida financeira das familias,
devido ao elevado custo das medicagdes, tratamentos e deslocamentos necessarios para acessar
centros de referéncia. Além disso, ¢ comum que as mulheres, especialmente as maes, se vejam
forcadas a abandonar o emprego ou qualquer outra atividade, seja remunerada ou de lazer, para
se dedicarem integralmente ao cuidado das criancas com doengas raras. Esse processo de
dedicacao exclusiva ao cuidado, muitas vezes realizado de forma isolada e sobrecarregada, pode
gerar um intenso desgaste fisico e emocional, sobrecarregando ainda mais a dindmica familiar
e limitando as possibilidades de apoio e alivio para as cuidadoras (Coutinho et al., 2022).

Em se tratando de bebés e criangas pequenas com doencas raras, a literatura demonstra
o processo de luto vivenciado pelos acompanhantes e demais familiares. A quebra da
expectativa diante da crianca ndo saudavel confronta todo o repertorio imaginario e idealizado
para aquele bebé durante o periodo da gestagéo. E preciso a elaboragdo do bebé imaginario que
nao vird para dar lugar ao bebé real. Uma tarefa como essa demanda tempo, acolhimento e,
principalmente, uma escuta qualificada sem julgamentos. Além disso, o topico da morte
também surgird como demarcagdo da finitude durante o periodo inicial de compreensdo e
assimilagdo do diagnostico, provocando intenso sofrimento psiquico nos pais e demais
familiares (Coitinho et al., 2023).

Dessa forma, a presencga do profissional da psicologia inserido neste contexto do pré-
diagnostico, diagnostico e pds-diagnostico (possivel tratamento, prevengdo de piora e/ou de
cuidados paliativos) tendem a proporcionar acolhimento ao paciente e seus familiares com suas
demandas diante de uma escuta especializada e intervencdo humanizada, que enxerga os

sujeitos envolvidos para além da doenca e dos marcadores bioldgicos, possibilitando a
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expressdo da subjetividade, elaboragdo das anglstias e o reinventar-se diante da situagdo
adversa imposta pela doenga (Matioli, Matos, Nomelini, 2023).

O psicologo também exerce um papel importante apds a comunicagdo do diagnostico,
estando presente na continuidade do tratamento e na educacao em saude que deve ser continua
na assisténcia ao paciente e a sua familia. Nessa etapa, os conhecimentos técnicos deste
profissional podem atuar no esclarecimento da comunicagdo entre a equipe, incidindo
diretamente na adesdo ao tratamento e na tomada de decisdo de maneira esclarecida,
contribuindo para a atenuacao da angustia, desamparo, desorientacao e incerteza por parte dos
familiares, que se sentem valorizados, acolhidos e incluidos no processo de cuidado (Coutinho
et al., 2023).

Em casos de doencas associadas a um encurtamento significativo da expectativa de vida,
a atuacdo do psicologo no apoio ao paciente, aos familiares e a equipe de saude pode contribuir
para um melhor planejamento das agdes e condutas a serem desempenhadas. Afinal, todo o
estresse e sobrecarga emocional em situagdes como essas provocam sentimentos de negagao,
impoténcia, desespero e perda de sentido, comprometendo o processo de travessia da
terminalidade, privando os envolvidos de vivenciarem o processo de morte de maneira digna
(Matioli, Matos, Nomelini, 2023). Em alguns casos, a espiritualidade pode surgir como
importante ferramenta e estratégia de enfrentamento ao luto, que se inicia com a morte da saude
e a presenga da doenca (Brotto, Rosaneli, Piloto, 2020).

Em todas as etapas de convivéncia com a doenca rara, a participagdo em grupos voltados
para pacientes com doengas raras e seus familiares oferece um importante apoio emocional e
social, proporcionando um espaco de troca de experiéncias e fortalecimento de vinculos com
outros individuos em situagdes semelhantes. Essa interacao ajuda a amenizar sentimentos de
desorientacdo, soliddo e impoténcia, além de fortalecer a esperanga e a sensacdo de
pertencimento. Embora esses grupos possam funcionar sem a media¢do de profissionais, a
presenca do psicélogo, com seus conhecimentos sobre fendOmenos grupais € os aspectos
psicossociais das doencas raras, acrescenta um diferencial importante, ampliando a efetividade
das atividades. Além disso, a participag@o nesses grupos tem efeitos terapéuticos consideraveis,
melhorando o estado emocional e a qualidade de vida dos participantes, ao promover o
desenvolvimento de estratégias de enfrentamento (Coitinho et al., 2023).

Cada DR apresenta peculiaridades distintas. Enquanto algumas dessas patologias
afetam o desenvolvimento neuropsicomotor das criangas, outras manifestam-se de maneira

tardia, de forma progressiva e cumulativa. Nesse sentido, as demandas assistenciais a esse grupo
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demandam uma equipe multiprofissional qualificada e preparada para lidar especificamente
com esses casos, com a participacdo de profissionais e especialistas de diferentes perfis
articulado em toda a rede, da atencao basica até a especializada, garantindo assisténcia efetiva
aos usuarios (Brasil, 2022). A seguir, ilustramos algumas patologias encontradas durante o
estudo.

A Fenilcetontria (PKU) ¢ um distarbio metabolico hereditario que resulta de uma
mutacdo no gene da enzima fenilalanina hidroxilase (PHA), afetando o metabolismo dos
aminoacidos. Apos o diagnostico em um bebé, ¢ fundamental iniciar imediatamente o
tratamento, comeg¢ando com a psicoeducagao dos pais, que precisam compreender que a doenga
pode levar a atraso no desenvolvimento ou até deficiéncia intelectual. Também se torna
importante ressaltar que o tratamento dietético deve ser mantido ao longo de toda a vida, pois,
mesmo apds o desenvolvimento neuroldgico completo, niveis elevados de fenilalanina podem
afetar as fungdes cognitivas. Como resultado do acimulo dessa substancia, os pacientes podem
apresentar deficiéncia intelectual, microcefalia, além de distarbios de humor e comportamento
(Milagres, 2024).

J& a fibrose cistica ¢ uma doenga genética, ainda sem cura, provocada por mutacdes
cromossomicas, sendo o sistema respiratorio e o digestivo os mais atingidos. O adoecimento
cronico traz alteracdes psicologicas para os pacientes e seus cuidadores. Contudo, a bibliografia
consultada a respeito desta tematica aponta para a escassez de avaliagdo psicoldgica especifica,
individual e familiar aos casos de fibrose cistica, 0 que compromete possiveis intervencdes
clinicas, deixando uma lacuna no atendimento multiprofissional a FC (Borges, Oliveira-
Monteiro, 2022).

Assim, pode-se concluir que o campo das doencas raras enfrenta inimeros desafios. A
falta de profissionais especializados em genética, por exemplo, dificulta o diagnostico e
tratamento, uma vez que muitos dos sinais e sintomas apresentados assemelham-se a outras
doencas. Poucos profissionais possuem algum conhecimento no campo das DR, o que implica
em muitos casos no diagnoéstico tardio e, consequentemente, na demora ao tratamento € acesso

as terap€uticas adequadas (Coutinho et al., 2022).

CONSIDERACOES FINAIS
Assim, pode-se concluir que o campo das doencas raras enfrenta inimeros desafios. A
falta de profissionais especializados em genética, por exemplo, dificulta o diagnostico e

tratamento, uma vez que muitos dos sinais e sintomas apresentados assemelham-se a outras

164



doengas. Poucos profissionais possuem algum conhecimento no campo das DR, o que implica
em muitos casos no diagnostico tardio e, consequentemente, na demora ao tratamento e acesso
as terapéuticas adequadas (Coutinho et al., 2022).

Felizmente, o debate sobre DR tem ganhado maior visibilidade na contemporaneidade.
O uso das redes sociais tem possibilitado a veiculacdo e compartilhamento de experiéncias entre
pacientes e familiares, criando lagos e promovendo o acesso a informagdo, fomentando o
assunto e expandindo a tematica. Contudo, necessita-se ainda que o SUS registre e incorpore
novas tecnologias que auxiliem na qualidade de vida desses usudrios, dada a singularidade de
cada caso (Brasil, 2022).

Nesse contexto, a tarefa da psicologia € ajudar o paciente e o acompanhante a fazer essa
travessia do adoecimento. Essa travessia pode acontecer de diversas maneiras, almejando
objetivos distintos e de variados recursos tedricos e técnicos. O psicdlogo volta-se para o que a
doenca faz o sujeito sentir, possibilitando uma escuta qualificada, deixando-o livre para
expressar suas dores sem julgamentos. Nosso trabalho ¢ fazer com que o sujeito apareca, para

além do corpo adoecido. E que suas dores possam ser escutadas (Simonetti, 2020).
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RESUMO

A purpura trombocitopénica idiopatica (PTI) ¢ uma doenca rara, autoimune e de diagndstico
clinico, caracterizada pela destrui¢do de plaquetas, levando a manifestagdes hemorragicas que
impactam a qualidade de vida dos pacientes. O objetivo foi analisar na literatura cientifica a
assisténcia de enfermagem prestada a pacientes com PTI, considerando os desafios e
especificidades do cuidado. Trata-se de uma revisdo integrativa da literatura de abordagem
qualitativa, nas bases BVS e Google Académico. Foram usados descritores em portugués e
inglés, selecionando estudos publicados nos ultimos 10 anos, resultando em uma amostra final
de oito artigos. A assisténcia de enfermagem a PTI envolve monitoramento de plaquetas,
prevengdo de sangramentos, administragdo medicamentosa adequada e orientagdes educativas
ao paciente e a familia. A Sistematizacao da Assisténcia de Enfermagem (SAE) é essencial para
um cuidado individualizado e seguro, reforcando o papel do enfermeiro na melhoria dos
desfechos clinicos e promog¢ao do suporte emocional. A assisténcia de enfermagem ao paciente
com PTI requer conhecimento técnico, humanizacdo e aplicagdo da SAE para garantir um
cuidado qualificado, favorecendo a adesao terapéutica e melhorando a qualidade de vida.

Palavras-Chave: Purpura Trombocitopénica Idiopatica. Assisténcia de Enfermagem. Doengas
Raras.

INTRODUCAO

A purpura trombocitopénica idiopatica (PTI) ¢ uma doenca hematoldgica autoimune
caracterizada pela redu¢do do nimero de plaquetas circulantes, o que compromete a hemostasia
e aumenta o risco de hemorragias. Essa condi¢do, também conhecida como trombocitopenia
imune, pode se manifestar de forma aguda, mais comum em criang¢as, ou cronica, geralmente
observada em adultos, quando persiste por mais de um ano. A etiopatogenia da PTI envolve a
producdo de autoanticorpos que promovem a destruigdo das plaquetas no bago, além de
mecanismos imunologicos que afetam a produgdo e a sobrevivéncia plaquetaria (Souza;
Barbosa, 2023).

A PTI ¢ considerada uma doenca rara, com incidéncia varidvel conforme a faixa etaria
e a localiza¢do geografica, o que contribui para a dificuldade em seu diagnostico e manejo
adequados (Brasil, 2019). Nao existe um exame especifico para confirmagdo da PTI, sendo seu
diagnostico essencialmente clinico e de exclusdo, a partir de exames laboratoriais e da avaliagao
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de outras possiveis causas de trombocitopenia (Brasil, 2019; Alves et al., 2021). As
manifestagdes clinicas incluem equimoses, petéquias, epistaxe, gengivorragia e, em casos
graves, sangramentos internos (Souza; Barbosa, 2023).

Considerando o impacto potencialmente grave da doenga e a necessidade de
acompanhamento continuo, torna-se fundamental refletir sobre a assisténcia de enfermagem
prestada a esses pacientes. A Sistematizacdo da Assisténcia de Enfermagem (SAE) configura-
se como um método cientifico que orienta a pratica profissional do enfermeiro, dividida em
cinco etapas inter-relacionadas orientando a pratica profissional e qualificando a assisténcia
prestada, no manejo da PTI, permite a identificacdo das necessidades de saude, a elaboracdo de
diagnosticos e a execugdo de intervengdes de forma planejada e individualizada (BRASIL,
2024).

Entretanto, diante da complexidade clinica da PTI e da auséncia de protocolos
especificos em alguns cenarios assistenciais, questiona-se: qual € o papel da enfermagem no
manejo da purpura trombocitopénica idiopatica e quais sdo suas principais contribuigcdes
segundo a literatura cientifica. Assim, este estudo propde analisar a atuagdo da enfermagem no
contexto da PTI, buscando compreender os desafios e possibilidades do cuidado sistematizado

frente a essa condicao rara.

OBJETIVOS
O objetivo deste trabalho € analisar as implicagdes clinicas da purpura trombocitopénica
idiopatica e identificar, por meio de revisdo integrativa, as principais agdes da enfermagem no

cuidado, com foco na seguranga e qualidade da assisténcia prestada.

METODOLOGIA

Este estudo caracteriza-se como uma revisao bibliografica integrativa, com abordagem
qualitativa, visando reunir e sintetizar o conhecimento disponivel sobre a assisténcia de
enfermagem ao paciente com PTIL. A revisdo integrativa possibilita a andlise da literatura
existente, favorecendo a constru¢do de uma base tedrica solida que possa subsidiar a pratica
assistencial.

A coleta de dados foi realizada nas bases de dados Biblioteca Virtual em Saude (BVS)
e Google Académico. Para a identificacdo dos estudos, selecionaram-se descritores extraidos
do Descritores em Ciéncias da Saude (DeCS), sendo eles: “Puarpura Trombocitopénica

Idiopatica”, “Idiopathic Thrombocytopenic Purpura”, ‘“Assisténcia de Enfermagem”,
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“«

ursing Care”, “Doengas Raras” e “Rare Diseases”. Estes foram combinados entre si
utilizando os operadores booleanos “AND” e “OR” para ampliar a sensibilidade e
especificidade da busca.

Os critérios de inclusao definidos foram: artigos publicados nos idiomas portugués,
inglés e espanhol; disponiveis na integra; que abordassem diretamente a tematica proposta; e
publicados nos ultimos dez anos, considerando a escassez de publicagdes recentes sobre a
tematica. Como critérios de exclusdo, eliminaram-se estudos duplicados, indisponiveis na
integra, que ndo apresentavam aderéncia aos objetivos da pesquisa ou que focavam em aspectos
ndo pertinentes a assisténcia de enfermagem na PTI.

Inicialmente, foram encontrados 24 artigos. Apo6s a leitura dos titulos e resumos, ¢ a
aplicag¢do dos critérios de inclusdo e exclusdo, restaram 8 artigos que compuseram a amostra
final da revisdo. O processo de selecdo foi realizado de forma independente por dois revisores

para assegurar a fidedignidade da anélise e reduzir vieses.

ETAPA DESCRICAO NUMERO DE ARTIGOS

Artigos encontrados nas bases de
Identificaciao dados (BVS e Google 24

Académico)

Artigos ap6s remogéo de

Triagem duplicados e critérios de inclusdo 14
e exclusdo

Elegibilidade Artigos avaliados na integra 10

Inclusao Artigos incluidos na revisdo final 8

Tabela 1 - selegdo dos artigos
Fonte: Elaborado pelas autoras, 2025.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A andlise dos estudos selecionados evidencia a importancia da assisténcia de
enfermagem ao paciente com PTI, exigindo do profissional conhecimento técnico-cientifico e
sensibilidade para o cuidado individualizado, uma vez que a doenca apresenta manifestacdes
clinicas variadas e evolugdo imprevisivel (Souza; Barbosa, 2023). Entre as principais
necessidades assistenciais, destacam-se o monitoramento rigoroso da contagem plaquetaria, a

observacdo continua de sinais e sintomas de sangramento e a administracdo correta de
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medicamentos imunossupressores, como corticosteroides e imunoglobulina humana
intravenosa (IglV), frequentemente empregados no manejo da condi¢do (Barros, 2018).

Um aspecto significativo observado nos estudos foi a percepc¢ao dos enfermeiros quanto
aos desafios enfrentados na assisténcia a pacientes com PTI, como a escassez de protocolos
padronizados e a dificuldade no acesso a tratamentos de segunda linha (Martins, 2024). Tais
obstaculos reforcam a necessidade de capacitacdo continua dos profissionais e a adocdo de
praticas baseadas em evidéncias, que possibilitem uma abordagem mais segura e resolutiva
(Melo, Santacruz e Llanes, 2022). A auséncia de treinamentos especificos, voltados ao manejo
da puarpura trombocitopénica idiopatica nas instituicdes de saude, ainda contribui para a
inseguranca dos profissionais de satde frente a situagdes clinicas mais complexas (Alves,
2021). A falta de atualizagdao continua e o desconhecimento de diretrizes clinicas atualizadas
podem comprometer a eficacia do cuidado prestado, reforcando a necessidade de investimentos
em capacitacdo e educagdo permanente, com base em protocolos nacionais, como os do
Ministério da Satude (Brasil, 2019).

Diante desse cenario, a SAE demonstra ser um instrumento essencial para garantir um
cuidado seguro e eficaz, possibilitando a elaboracdo de planos de cuidados individualizados e
o registro continuo da evolugdo clinica do paciente (Martins, 2024). Nesse contexto, o estudo
de Aguilar e Zago (1988) inclui ainda a atuagdo do enfermeiro na educacdo em saude,
abordando aspectos relacionados a adesao terapé€utica e a ado¢ao de medidas preventivas, como
a evitagdo de traumas e do uso de medicamentos que comprometem a funcao plaquetaria, bem

como a orientacdo sobre o reconhecimento precoce de complicagdes hemorragicas.

COMPLICACAO

/MANIFESTACOES CUIDADOS DE ENFERMAGEM

Transfusdo sanguinea Verificar sinais vitais antes, durante e apds; identificar corretamente bolsas; observar
reagdes transfusionais; confirmar a identidade do paciente; conferir prescri¢do
médica, tipo sanguineo e Rh; verificar integridade da bolsa e validade.

Fraqueza e dispneia Estimular repouso; orientar sobre economia de energia; elevar cabeceira para facilitar
respiragao.

Manifestagoes Evitar traumas; usar agulhas finas; comprimir locais de pun¢ao; aplicar gelo em

hemorragicas sangramentos bucais.

170



Apoio psicossocial

Oferecer escuta ativa e acolhimento; orientar sobre a doenca e tratamentos; estimular
apoio familiar.

Tabela 2 - Cuidados de Enfermagem

Fonte: Elaborada pelas autoras, 2025.

Adicionalmente, destaca-se o papel do enfermeiro na promog¢do de um cuidado

humanizado, oferecendo suporte emocional e acolhimento ao paciente e a sua familia,

sobretudo nos casos que demandam acompanhamento prolongado e impactam a qualidade de

vida (Martins, 2024). A literatura também aponta a necessidade de capacitacdo continua dos

profissionais de enfermagem para que estejam aptos a lidar com as especificidades do manejo

da PTI, sobretudo em situagdes de emergéncia que envolvam sangramentos graves (Gil, 2015;

Alves et al., 2021). Além disso, a incorporacdo de protocolos assistenciais baseados em

evidéncias, como o Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da PTI (Brasil, 2019), pode

padronizar o atendimento e garantir intervengdes mais seguras e eficazes, refletindo diretamente

na seguranga clinica e nos desfechos terapéuticos dos pacientes com PTI, evidenciando a

necessidade de investimentos em educacdo permanente e protocolos assistenciais baseados em

evidéncias.
o ACHADOS DO
TITULO AUTOR(ES) ANO REVISTA TRABALHO
Revista da Aponta estratégias de
Assisténcia de enfermagem ao | Aguillar, O. Escola de assisténcia de enfermagem em
paciente  com  distarbios | M.; Zago, M. | 1988 Enfermagem distrbios hematologicos,
hematologicos M. F. da USP & incluindo a importincia da
prevengdo de hemorragias.
Discute a PTI como uma
Pérpura trombocitopénica condigdo  subdiagnosticada,
Sy Alves, A. K. Revista com  destaque para o0
idiopatica: uma  doenca 2021 . S, , -
subdiagnosticada R., etal. Sustinere diagnostico clinico e
implicacdes no cuidado de
enfermagem.
Aborda a eficacia do uso de
. . . imunoglobulinas no
F:; Adiicilmuno(%;obuhn;ls r;: Barros, E. C. 2018 EICVVIS:?EI ‘on tratamento da PTI, ressaltando
erapeu purpu D., etal. estigacione |-, necessidade de

trombocitopénica imune

s Biomédicas

monitoramento  rigoroso €
suporte de enfermagem.
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Detalha métodos diagnésticos
Diagnostico y tratamiento de Revista e opgodes terapéuticas da PTI,
la purpura trombocitopénica | Gil, W. R. 2015 Meédica reforgando a importancia de
inmunologica Herediana um manejo  precoce €
individualizado.
Abordagem do Enfermeiro no Brazilian Analise das percepgdes ¢
. , . Journal of | °.. .
manejo da Purpura | Martins, J. C. dificuldades dos enfermeiros
oA 2024 Surgery and Y .
Trombocitopénica Imune | G, etal. .2 na assisténcia ao paciente com
(PTI): Percepgdes e Desafios Clinical PTI
' Research ’
- - Analisa caracteristicas clinicas
Caracteristicas ~ clinicas vy L )
. . e estratégias de manejo da PTI
manejo de pacientes con | Melo, R. C.; , .
, o Hematologia em um centro de referéncia
purpura trombocitopénica | Santacruz, R.; | 2022 L, . .
T (Asuncion) latino-americano,
idiopatica en un centro de | Llanes, G. . .
. . ‘s evidenciando protocolos de
referencia de Latinoamérica
tratamento.
Cuidados a0 portador de Revisa cuidados essenciais de
, . ) . enfermagem a portadores de
purpura trombocitopénica | Souza, E. B.; CuidArte . A
. - 2023 PTI, ressaltando a importancia
idiopatica — revisdo de | Barbosa, T. P. Enfermagem ~
. da deteccdo precoce de
literatura L L .
complica¢des hemorragicas.
Pr.edlctn{e Factors (.)f Surgical Identifica fatores preditivos
Idiopathic Thrombocytopenic ~
Laparoscopy, | para evolugdo da PTI e
Purpura  and  Long-term .
. . . Xu, T., et al. 2016 Endoscopy & | sobrevida em adultos
Survival in Chinese Adults . \ .
. . Percutaneous | submetidos a esplenectomia
Undergoing Laparoscopic . . .
Techniques laparoscopica na China.
Splenectomy
Tabela 3 — Caracteristicas dos estudos incluidos na revisao
Fonte: Elaborado pelas autoras ,2025.
CONSIDERACOES FINAIS

As evidéncias encontradas ao longo da revisdo de literatura reforgcam a complexidade
da assisténcia de enfermagem ao paciente com purpura trombocitopénica idiopatica (PTI),
exigindo ndo apenas dominio técnico, mas também habilidades de comunicagdo, acolhimento
e capacidade de tomada de decisdo clinica. A atuacdo do enfermeiro ¢ fundamental desde o
reconhecimento precoce de sinais e sintomas de sangramento até o suporte emocional
necessario para o enfrentamento da doenca, que muitas vezes se apresenta de forma cronica e
impacta diretamente na qualidade de vida do paciente.

A Sistematizagdo da Assisténcia de Enfermagem e a implementagcdo de protocolos
especificos baseados em evidéncias cientificas mostraram-se estratégias indispensaveis para
garantir um cuidado seguro, continuo e personalizado. O monitoramento da contagem

plaquetaria, a administragdo adequada das terapias imunossupressoras € a educa¢do em saude
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voltada para a adesdo ao tratamento e prevencdo de complicagdes foram destacados como
pilares para uma assisténcia eficaz.

Além disso, observou-se a necessidade de capacitagdo continua dos profissionais de
enfermagem, considerando a raridade e a imprevisibilidade da PTI, bem como a importancia
do desenvolvimento de pesquisas que explorem novas abordagens terapéuticas e intervengdes
de cuidado. O fortalecimento do trabalho multiprofissional também foi enfatizado como um
componente que contribui significativamente para a integralidade da assisténcia.

Assim, conclui-se que a enfermagem desempenha papel central na assisténcia ao
portador de PTI, sendo essencial para a promog¢ao da seguranca do paciente, para a melhoria
dos desfechos clinicos e para o fortalecimento da humaniza¢dao no atendimento. Investir em
educagdao permanente, sistematizacdo do cuidado e pesquisa aplicada torna-se, portanto, um
caminho necessario para a evolucao da pratica assistencial frente aos desafios impostos pela

PTL
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RESUMO

O estudo analisou o impacto do estado nutricional na fun¢do pulmonar e morbidade de criancas
e adolescentes com fibrose cistica (FC). Trata-se de um estudo observacional, descritivo,
exploratorio e quantitativo realizado com nove participantes entre 5 ¢ 19 anos. Foram avaliados
dados sociodemograficos, clinicos, antropométricos e respiratorios. Os resultados
demonstraram correlagdo significativa entre IMC, massa muscular esquelética e dgua corporal
total, com a func¢do pulmonar (CVF e VEF1), indicando que um melhor estado nutricional est4
associado a melhores parametros respiratorios. A média de altura e IMC apontou para risco de
déficit nutricional, especialmente em relagdo a magreza. Conclui-se que a composigdo corporal
influencia diretamente na fung¢do pulmonar, sendo necessario acompanhamento
multiprofissional e novos estudos com amostras ampliadas.

Palavras-chave: Fibrose Cistica; Estado Nutricional; Sistema Respiratorio; Infecgdes
Respiratorias; Morbidade.

INTRODUCAO

A Fibrose Cistica (FC) ¢ uma doenga genética autossdmica recessiva caracterizada por
uma mutac¢do no gene CFTR, que altera o transporte idnico das células epiteliais, resultando na
producdo de secregdes espessas e viscosas. Essa condicdo afeta multiplos sistemas,
principalmente os tratos respiratorio e gastrointestinal, sendo considerada uma doenga cronica,
progressiva e potencialmente letal (Castellani et al., 2016; Lyczak et al.,, 2002). As
manifestagdes clinicas incluem infecgdes respiratorias recorrentes, insuficiéncia pancreatica,
desnutri¢ao e disturbios gastrointestinais. A obstru¢do de ductos por muco espesso compromete
a funcionalidade dos 6rgdos e a inflamagdo cronica associada a colonizagdo por bactérias

oportunistas leva ao declinio progressivo da fun¢ao pulmonar (Rosa et al., 2008).
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O estado nutricional tem papel fundamental na evolugdo da doenca. Criangas e
adolescentes com FC frequentemente apresentam baixo peso e déficit estrutural devido a ma
absor¢ao de nutrientes € ao aumento das necessidades energéticas. Estudos demonstram que a
perda de massa muscular influencia negativamente o desempenho dos musculos respiratorios,
como o diafragma, prejudicando a ventilagdo e contribuindo para a piora da fun¢do pulmonar
(Sheikh et al., 2014; Hart et al., 2004). Dessa forma, compreender a relacdo entre o estado
nutricional e a fungdo pulmonar torna-se essencial para um acompanhamento mais eficaz. Os
dados da composi¢cdo corporal auxiliam para uma avaliacdo completa e detalhada visando
tratamentos direcionados e eficazes para melhorar a qualidade de vida e a sobrevida desses

pacientes.

OBJETIVOS

O objetivo deste estudo ¢ analisar o impacto do estado nutricional na fun¢ao pulmonar
e morbidade de criangas e adolescentes com fibrose cistica, além de tracar um perfil
sociodemografico, clinico, antropométrico e respiratorio desses pacientes que sdo

acompanhados no centro de referéncia do estado da Paraiba o Hospital Universitario Lauro

Wanderley (HULW), na Universidade Federal da Paraiba.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo observacional, descritivo e exploratorio de abordagem
quantitativa. A amostra do estudo foi composta por nove criangas e adolescentes entre 5 e 19
anos com diagnostico de fibrose cistica, comprovado pelos testes de triagem neonatal e/ou teste
de suor, atendidas no centro de referéncia do estado da Paraiba, o HULW. A coleta de dados
foi realizada em parceria com o Ambulatério de Fungdo Pulmonar que funciona no Laboratdrio
de Fisioterapia em Pesquisa Cardiorrespiratoria (LAFPCARE) da Universidade Federal da
Paraiba (UFPB).

Os dados foram coletados por meio de entrevista, avaliagdo antropométrica e avaliagdao
da funcdo pulmonar. A avaliagdo nutricional foi realizada a partir dos dados obtidos na
avaliacdo antropométrica. A altura foi medida com o auxilio de um estadidmetro de parede, o
peso e a composicao corporal foram verificados com o auxilio da balanga de bioimpedancia
digital /nBody270. Foi utilizado o programa Who AntroPlus para a faixa etaria de 5 a 19 anos,
de acordo com a Organizacdo Mundial da Saude (OMS) 2006 e 2007, para avaliar o indicador
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antropométrico de IMC para idade (IMC/I). A classificagdao do estado nutricional das criangas
e dos adolescentes seguiu os valores da Sociedade Brasileira de Pediatria (2009).

A fun¢ao pulmonar foi avaliada pela espirometria, realizada com os equipamentos
fornecidos pelo laboratorio, utilizando como parametros o volume expiratorio forcado no 1
segundo (VEF1) e a capacidade vital forcada (CVF). Foi considerado como valor de
comprometimento e declinio da fun¢do pulmonar valores com VEF1 menor que 70% do valor
predito (Konstan et al., 2010). A morbidade foi avaliada de acordo com o nimero de internagdes
desde o nascimento devido as exacerbagdes e infecgdes pulmonares.

O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa sob o nimero do CAAE:
81405924.5.0000.5188, e todos os participantes assinaram o TCLE concordando em participar
da pesquisa. Os dados obtidos foram tabulados no Programa Excel versdao 2025 (Microsoft 365
Copilot, Washington, EUA) e analisados por estatisticas descritivas com médias, desvio padrao
e porcentagem. Foi utilizado o Teste de Correlagao de Pearson para verificar a relagdo entre
Relacdo Cintura e Quadril (RCQ), massa muscular esquelética, massa de gordura corporal,

percentual de gordura e 4gua corporal total, CVF e VEF1.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foi possivel verificar as caracteristicas sociodemograficas dos individuos, na qual
observou-se que 55,6% da amostra € composta pelo sexo masculino. Em relagao a etnia, pode-
se observar que 44,4% da amostra se autodeclarou brancos, 44,4% pardos e 11,2% pretos, isso
ocorre devido a grande miscigenagdo racial no Brasil, no Nordeste hd a predominancia da
populagdo parda (IBGE, 2022). Destes, 11,2% encontram-se no ensino infantil, 55,5% no
ensino fundamental, 22,1% no ensino médio e 11,2% no ensino superior, demonstrando uma
diversidade nos niveis de ensino. E importante destacar que individuos com FC estdo
suscetiveis a infecgdes recorrentes, o que pode interferir na frequéncia escolar devido ao
numero de hospitalizagdes, e com isso muitos preferem esconder que possuem a doenga.

No que diz respeito a renda familiar e ao acesso a saneamento basico, observa-se que a
maioria das familias recebem entre 1-3 salarios-minimos correspondendo a 77,6% da amostra
e que 66,7% das familias tém acesso ao saneamento bdsico. Este estudo ndo observou a
correlagdo entre o estado nutricional e o perfil sociodemografico, no entanto, Pinto et al. 2009
observou em seus estudos que o melhor estado nutricional e a adesdo aos tratamentos dos
pacientes com FC pode ser explicado pelas condigdes sociodemograficas favoraveis como o

grau de escolaridade na mae ou responsavel e a renda familiar.
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Foi possivel observar que houve uma média de 3,89 (dp=1,45) internagdes desde o
nascimento, o que reflete o nimero de hospitalizacdes ao longo da vida considerando que a
média de idade ¢ 11,4 anos (dp=5,32). As hospitalizacdes decorrem de colonizagao por
bactérias oportunistas que provocam o declinio da fungdo pulmonar que consequentemente leva
a reducdo da sobrevida dos pacientes portadores da FC (Castellani et al., 2016; Lyczak, 2002;
Rosa et al., 2008). Compreende-se que as doencas do aparelho respiratorio e as doencas
infecciosas sdo as principais causas € as mais comuns de morbidade e mortalidade para a
populagdo com FC.

E possivel constatar que hé associagdo entre o estado nutricional e a fungdo pulmonar
dos pacientes com FC, no qual o IMC apresentou correlagdo estatistica com a CVF (<0,026) e
VEF1 (0,028). Esses achados refor¢am as evidéncias encontradas na literatura, mostrando que
essa medida ¢ um marcador clinico importante. A altura ¢ utilizada para obter os dados o IMC,
podemos observar que a média da amostra foi de 134 cm (dp=22,8) sendo considerada
preocupante indicando déficit no crescimento, levando em consideracdo as curvas de
crescimento da OMS para ambos os sexos e de acordo com idade média que foi de 11,4 anos
(dp=5,32) das criangas e adolescentes deste estudo.

O estudo de Sheikh er al. (2014), observou que pacientes com FC t€ém menor massa
magra quando comparados a individuos saudaveis com o IMC semelhante. O estudo de Hart et
al. (2004) corrobora os dados, mostrando que o desempenho do musculo diafragma diminui a
medida que o estado nutricional diminui. Foi possivel observar que a média de massa muscular
esquelética ¢ de 13,1 kg (dp=7,23). Diante disso, observa-se a importancia do acompanhamento
nutricional adequado para a manuten¢do do ganho de massa.

Lorenzo et al. (2019) estudou a relagdo da dgua na fungdao muscular e fragilidade em
idosos, foi observado que baixa quantidade de agua corporal, ou seja, a desidratagdo possui
efeitos importantes nas fun¢des mecanicas e metabolicas dos musculos podendo afetar a
capacidade contratil. No entanto, os mecanismos moleculares que atuam nos musculos ainda
sao mal compreendidos, sendo necessarios mais estudos nessa area e com outras faixas etarias.
Compreende-se entdo que, uma hidratagdo adequada contribui para uma boa performance da
contracdo muscular resultando em uma melhor fun¢do pulmonar.

Com base nos dados obtidos, compreende-se que a avaliagao da composicao corporal é
fundamental para analisar e acompanhar o estado nutricional das criancas e dos adolescentes

com FC, buscando melhores intervengdes terapéuticas para manutencdo do ganho de massa
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muscular e assim promover qualidade de vida, para assim compreender como as variagdes

nutricionais ao longo do tempo impactam na fun¢io pulmonar.

CONSIDERACOES FINAIS

A partir da andlise de dados coletados na avaliagao foi possivel conhecer e observar a
vulnerabilidade social, que pode dificultar o seguimento terapéutico, afetando negativamente a
qualidade de vida dos pacientes fibrocisticos. Verificou-se uma correlagdo estatisticamente
significativa e forte entre o IMC e os parametros respiratorios CVF e VEF1, evidenciando que
o estado nutricional influencia diretamente a fungdo pulmonar. Esse dado corrobora com as
evidéncias encontradas na literatura, que apontam o IMC como um importante marcador
clinico.

Entretanto, ¢ importante destacar que o IMC nao deve ser utilizado isoladamente para
avaliar o estado nutricional, sendo necessario a analise da composicdo corporal para uma
avaliagdao completa e detalhada, sendo possivel observar a massa muscular esquelética e massa
de gordura corporal de forma individualizada contribuindo para um tratamento mais
direcionado e eficaz com uso de novas tecnologias e assertivo, prevenindo as

morbimortalidades.
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RESUMO

A Fibrose Cistica ¢ uma doenga genética, autossOmica e recessiva, com acometimento
multissistémico. No Brasil, sdo diagnosticados em torno de 300 casos por ano, para tal hd a
instituicdo de um Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas que define critérios de
diagnostico, tratamento e mecanismos de regulacdo e avaliacdo desses individuos. Este estudo
tem como objetivo relatar a experiéncia de cuidados em satude prestados por uma equipe de
residéncia multiprofissional a uma lactente com diagndstico de fibrose cistica, atendida em um
complexo pediatrico de referéncia localizado em Jodo Pessoa, na Paraiba. Trata-se de um estudo
descritivo e exploratorio, do tipo relato de experiéncia, vivenciado entre agosto e outubro de
2024, a assisténcia foi prestada por residentes do Programa Multiprofissional em Saude da
Crianga, ofertado pela Escola de Saude Publica da Paraiba. O tratamento da FC é complexo e
deve ser realizado por equipe multidisciplinar, logo apds a confirmagdo diagnoéstica, sendo
essencial o acompanhamento continuo e cuidados especializados, levando em consideracao os
desafios enfrentados e as possibilidades observadas na pratica assistencial.

Palavras chaves: Fibrose Cistica; Pediatria; Equipe Multiprofissional.

INTRODUCAO

A Fibrose Cistica (FC) se da pela mutacdo no gene CFTR (Cystic Fribrosis
Transmembrane Regulator), que se localiza no cromossomo 7 (Aratjo; Passos, 2022). Essa
condi¢do ¢ caracterizada pela disfuncao generalizada das glandulas exdcrinas, resultando na
producdo anormal de muco espesso que pode obstruir os ductos de diversos oOrgaos,
desencadeando complicacdes graves e infecgdes recorrentes como doenga pulmonar cronica,
insuficiéncia pancreatica e infertilidade (Silva, 2024).

A inclusdao da testagem para a Fibrose Cistica na triagem neonatal, popularmente
conhecida como “teste do pezinho”, contribui para a realiza¢ao de novos diagnosticos da doenga

de forma precoce, podendo implicar no inicio da assisténcia ao paciente, o que ¢ fundamental
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para sua sobrevivéncia, além de promover melhores condigdes clinicas (Borges; Oliveira-
Monteiro, 2022).

Anualmente, segundo o Ministério da Saude (2024), sao diagnosticados em torno de
300 casos e mais de 6,4 mil pacientes estdo cadastrados no Registro Brasileiro de Fibrose
Cistica (REBRAFC). A incidéncia da doenga na populacdo brasileira ¢ amplamente variavel,
conforme a regido geografica, variando entre 1:1.000 nos estados da regido Sul até 1:10.000 em
Sao Paulo. Dentre esses, dados de 2021 mostraram que a maior parte das pessoas com a doenga
sdo criangas e adolescentes, com uma média de idade de 13 anos (Brasil, 2024).

No Brasil, ha a instituicdo de um Protocolo clinico e Diretrizes Terapéuticas da fibrose
cistica aprovado e atualizado em 2024 que define critérios de diagnoéstico, tratamento,
mecanismos de regulagdo, controle e avaliagdo dos individuos com fibrose cistica no ambito do
Sistema Unico de Saude (SUS).

Dessa forma, lactentes que recebem um diagnodstico precoce de fibrose cistica nos
primeiros meses de vida apresentam maiores chances de alcangar um prognostico favoravel e
melhor qualidade de vida. No entanto, esse cendrio exige acompanhamento continuo e cuidados

especializados, sendo essencial a atuacao de uma equipe multiprofissional.

OBJETIVOS

Este estudo tem como objetivo relatar a experiéncia de cuidado em saude prestado por
uma equipe de residéncia multiprofissional a uma lactente com diagndstico de fibrose cistica,
atendida em um complexo pediatrico de referéncia no estado da Paraiba, destacando os

principais desafios enfrentados e as possibilidades observadas na pratica assistencial.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo e exploratorio, do tipo relato de experiéncia, que ¢ uma
producao de conhecimento, cujo texto trata de uma vivéncia académica e/ou profissional em
um dos pilares da formagdo universitaria (ensino, pesquisa € extensao), cuja caracteristica
principal ¢ a descricdo da intervencdo (Mussi; Flores; Almeida, 2021). A assisténcia foi
realizada entre os meses de agosto e outubro de 2024, em um complexo pediatrico localizado
em Jodo Pessoa, referéncia em satde da crianca e do adolescente no estado da Paraiba. A
assisténcia foi prestada por residentes do Programa de Residéncia Multiprofissional em Satde

da Crianca (REMUSC), ofertado pela Escola de Satide Publica da Paraiba (ESP-PB).
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O caso clinico refere-se a uma lactente do sexo feminino, com 3 meses de idade,
admitida na institui¢do em 14 de agosto de 2024, apresentando quadro de perda ponderal, urina
escurecida, fezes hipocolicas e presenga de mucopalidez, percebidas ha quatro dias pela
genitora, além de ictericia persistente desde o 20° dia de vida. Em 15 de agosto de 2024, houve
piora do quadro clinico, com hiponatremia, Tempo de Tromboplastina Parcial Ativada (TTPa)
incoagulavel, sangramento discreto nas fezes, edema palpebral e presenca de muco de coloragao
avermelhada. Durante a internacao na Unidade de Terapia Intensiva pediatrica, foi realizado
ecocardiograma que evidenciou estenose pulmonar discreta e forame oval patente. A paciente
possui historico familiar relevante, com um irmao falecido em 2017 apés internacdo por

ictericia associada a abdome agudo decorrente de volvo intestinal.

RESULTADOS E DISCUSSAO

O acompanhamento multiprofissional da lactente e de sua genitora foi realizado em
unidade de terapia intensiva pediatrica, com foco em cuidados continuos, monitoramento
rigoroso e intervengdes especializadas. Destacaram-se, nesse contexto, trés nucleos
profissionais pela relevancia de suas ag¢des: enfermagem, nutricao e psicologia, que atuaram de
forma integrada para atender as demandas clinicas, nutricionais e emocionais decorrentes do
quadro de fibrose cistica. Nesse contexto, a enfermagem desempenha um cuidado holistico
e individualizado a esta paciente e genitora, que possuia necessidades gastrointestinais e
respiratorias, além de suporte psicossocial. Silva (2025), em seu estudo, traz que o enfermeiro
assume a responsabilidade de coordenar e implementar planos de cuidados personalizados,
monitorar a evolugdo clinica e permanecer atento as necessidades especificas de cada paciente,
levando em consideracao a complexidade e variabilidade da doenca.

Um dos instrumentos utilizados no cuidado com essa criang¢a foi a Sistematizacdo de
Assisténcia de Enfermagem, que ¢ uma metodologia cientifica que estrutura os servigos de
enfermagem, conforme a Resolu¢do n°® 358/2009 do Conselho Federal de Enfermagem -
COFEN (Gomes, et al., 2021). No caso desta lactente foi estabelecido 5 diagndsticos de
enfermagem, conforme a Classificagdo Internacional para a Pratica de Enfermagem - CIPE:
Nutri¢do prejudicada, Desequilibrio de eletrolitos, Edema presente, Risco de sangramento e
Risco de complicagdes cardiacas, onde a assisténcia de enfermagem voltou-se nessa
sistematizagdo para embasar as intervengoes prestadas, e os resultados esperados, para garantir
o cuidado prestado ao paciente seja planejado, personalizado, continuo e baseado em

evidéncias.
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O acometimento pancreatico da FC pode levar a ma absor¢ao de proteinas, carboidratos,
gorduras e vitaminas A, D, K e E, bem como deficiéncias de outros minerais (Brasil, 2024), foi
crucial o acompanhamento nutricional dessa crianga com a implementacdo de uma dieta
hipercaldrica, hiperproteica e hiperlipidica, com reposi¢ao das vitaminas lipossoluvesis,
conforme as resolugdes do Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da fibrose cistica.

O entendimento do quadro clinico de determinada patologia serd atravessado pelos
significantes singulares e subjetivos que tanto os pacientes como os familiares dispdem para
lidar com o real da doenga. Compreende-se que o territorio hospitalar exige recursos adaptativos
para elaborar as repercussdes emocionais que emergem neste processo, € o trabalho do
profissional de psicologia pode fornecer o suporte adequado a essas questoes (CFP, 2019).

Assim, o psicologo pode, por meio da escuta, acolher o sofrimento psiquico dos
acompanhantes e demais familiares que estejam presentes durante o periodo de adoecimento e
hospitalizagdo, no sentido que seja possivel enfrentar o trauma e seguir investindo no vinculo
com o filho. Suscitar a elaboragdo dessas experiéncias por meio da fala torna-se um trabalho
preventivo, ao passo em que se elabora a situagdo vivenciada e diminui os impactos que
poderiam ocorrer posteriormente (Almeida; Goldstein, 2022).

O tratamento da Fibrose Cistica é complexo e, diante das suas complicagdes em
multiplas regides organicas, bem como a sua demanda biopsicossocial, deve ser realizado por
equipe multidisciplinar, logo apos a confirmagado diagnoéstica. O acometimento multissistémico
e cronico da FC demanda um tratamento abrangente e eficaz, que resulte em aumento da
expectativa de vida dos pacientes. A abordagem terapéutica inclui aconselhamento genético,

condutas medicamentosas € ndo medicamentosas para todas as fases da doenca (Brasil, 2024).

CONSIDERACOES FINAIS

A Fibrose Cistica ¢ uma condi¢do que demanda uma assisténcia especializada, dada as
suas multiplas complicacdes e a cronicidade caracteristica da patologia, especialmente em
pediatria, haja vista as fragilidades apresentadas por esse publico. A assisténcia aos lactentes,
especialmente, ¢ desafiadora, haja vista a comunicacdo prejudicada e a inespecificidade de
alguns sinais e sintomas do adoecimento, o que requer dos profissionais em saude capacitagdes
e atualizagdes recorrentes para um melhor manejo no momento da consulta.

Para além das necessidades biologicas, o adoecimento eleva a sobrecarga psicologica
do adoecido e dos familiares, e necessita de recursos especificos em satde, bem como

acompanhamento psicoldgico para os envolvidos nesse processo. As doencas cronicas em
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pediatria como a FC sdo circunstancias desafiadoras para os cuidadores, sendo a escuta
qualificada uma importante ferramenta de cuidado na psicologia.

Assim, torna-se fundamental o olhar amplo da equipe multiprofissional, a fim de
viabilizar o diagnostico precoce da FC, bem como a oferta de cuidados qualificados aos
portadores da doenca, aumentando a qualidade de vida desses e viabilizando o correto
aproveitamento dos recursos em saude. O presente relato evidencia a importancia dessa
articulacao no cuidado minucioso as demandas observadas e ressalta a relevancia do olhar de
cada especialidade em prol da recuperagao da paciente.

E de suma importancia para a comunidade académica o compartilhamento de cuidados
e estratégias em satde que beneficiam e trazem melhorias para a qualidade de vida da populagao
infantil, pois além de corroborar com o desenvolvimento dos envolvidos no cuidado, permite
que outros individuos possam ser beneficiados das boas praticas em satde desenvolvidas,

podendo contribuir para o aperfeicoamento destas.
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RESUMO

A Sindrome de Moebius (SM) ¢ uma doenga rara, de origem neuroldgica congénita, que afeta
principalmente os nervos cranianos VI e VII, resultando em paralisia facial e oftalmoplegia,
podendo associar-se a alteracdes multissistémicas. O presente estudo tem por objetivo relatar o
caso de uma crianga com SM grave, abordando suas manifestacdes clinicas, intervengdes
terapéuticas e evolugdo. Trata-se de um relato de caso elaborado a partir de anélise retrospectiva
de prontuario hospitalar, seguindo as diretrizes do CARE Statement. A paciente apresentou
disfungdo bulbar precoce, necessitando de traqueostomia e gastrostomia, além de malformagdes
estruturais, déficits neurossensoriais e infec¢des recorrentes. O manejo incluiu suporte
ventilatdrio, antibidticos, controle convulsivo e reabilitacdo multidisciplinar. O caso evidencia
a complexidade do cuidado integral em doencas raras e refor¢a a importincia de protocolos
interdisciplinares, atua¢do precoce e politicas publicas que garantam atencdo continuada e
equitativa a pacientes com condi¢des congénitas graves.

Palavras-Chave: Doengas Raras. Neurologia. Nervos Cranianos. Sindrome de Mobius.

INTRODUCAO

As doengas raras representam um desafio significativo para os sistemas de saude devido
a sua baixa prevaléncia, complexidade clinica e escassez de diretrizes terap€uticas
padronizadas. Estima-se que existam entre 6.000 e 8.000 doencas raras, afetando
aproximadamente 6% da populacdo mundial, com impacto desproporcional em criangas, que
representam cerca de 75% dos casos (Brasil, 2014). Essas condi¢gdes frequentemente exigem
abordagens multidisciplinares e cuidados especializados desde os primeiros anos de vida.

Entre essas enfermidades, destaca-se a Sindrome de Moebius (SM), uma desordem
neurologica congénita rara, caracterizada principalmente por paralisia dos nervos cranianos VI
(abducente) e VII (facial), resultando em oftalmoplegia lateral e paralisia facial bilateral. A
prevaléncia da SM ¢ estimada entre 0,0002% e 0,002% dos nascimentos vivos, sem predilecao

por sexo ou etnia (ZAIDI et al., 2023). A etiologia da SM permanece indefinida, com hipoteses
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envolvendo fatores genéticos, ambientais e eventos isquémicos durante o desenvolvimento
embrionario (Monawwer et al., 2023).

Além das manifestagdes classicas, a SM pode apresentar uma ampla gama de anomalias
associadas, incluindo malformagdes musculoesqueléticas, disfungdes respiratorias e
alimentares, e comprometimentos sensoriais. Essas manifesta¢cdes ampliam o espectro clinico
da sindrome e reforcam a necessidade de uma abordagem diagnostica e terapéutica abrangente
(Gopal; Nidhul, 2024).

Apesar da gravidade potencial e do impacto funcional severo da SM, sdao escassos 0s
estudos clinicos que detalham o manejo de suas formas mais extensas e precoces. A descri¢ao
sistematizada de casos clinicos torna-se, assim, fundamental ndo apenas para ampliar o
entendimento fisiopatoldgico da sindrome, mas também para aprimorar a pratica assistencial,
fornecer subsidios a formagao profissional e estimular o desenvolvimento de protocolos
interdisciplinares de cuidado.

Neste contexto, o presente trabalho se justifica ao apresentar, de forma rigorosa e
fundamentada, um relato clinico de uma crianga com Sindrome de Moebius em sua expressao
multissistémica grave, documentando desde sua evolucdo neuroldgica e respiratoria até as

estratégias terapéuticas empregadas e a transi¢ao ao cuidado domiciliar especializado.

OBJETIVOS

Relatar o caso clinico de uma crianga portadora Sindrome de Moebius em sua forma
multissistémica grave, descrevendo suas manifestagdes clinicas, intervencdes terapéuticas
adotadas, evolugdo hospitalar e transicao ao cuidado domiciliar, a luz da literatura cientifica

recente.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, do tipo relato de caso clinico, elaborado a partir da
analise retrospectiva e documental de prontuario hospitalar de paciente pediatrico com
diagnoéstico de Sindrome de Moebius. As informagdes clinicas foram obtidas exclusivamente
por meio de registros institucionais — evolugdo médica, prescrigdes, exames complementares
e anotagdes multiprofissionais — sem contato direto com a paciente ou seus responsaveis, nem
realizagdo de entrevistas, exames fisicos ou procedimentos clinicos adicionais.

A elaboracao do relato seguiu as diretrizes propostas pelo CARE Statement (Case

Report Guidelines), protocolo internacional para estruturagdo transparente, ética e padronizada
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de relatos de casos em satide. O modelo preconiza a apresentacdo ordenada de informagdes
clinicas, incluindo historia do paciente, exame fisico, achados complementares, intervengdes
terapéuticas, desfecho e relevancia cientifica, permitindo maior reprodutibilidade e valor
educacional aos relatos (RILEY et al., 2017).

Este trabalho esta vinculado a um projeto aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
com Seres Humanos, registrado na Plataforma Brasil sob o Certificado de Apresentagdo para
Apreciagio Etica (CAAE) n° 86154625.0.0000.5178. Por se tratar de pesquisa exclusivamente
documental, retrospectiva e baseada em dados secundarios anonimizados, nao foi requerido o
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). Conforme previsto nas normativas do
Conselho Nacional de Saude, foi utilizado apenas o Termo de Consentimento para Uso de
Dados (TCUD), em conformidade com a Resolugdo CNS n° 510/2016.

As informacdes foram tratadas sob rigor ético, respeitando os principios de
confidencialidade, anonimizagao, integridade e uso cientifico exclusivo dos dados obtidos. Para
fundamentar a discussdo do caso e possibilitar a analise critica do manejo adotado, foi realizada
uma revisao narrativa da literatura cientifica recente, com levantamento de artigos indexados
nas bases PubMed, SciELO e Scopus, priorizando publica¢des dos tltimos cinco anos com foco

na abordagem clinica da Sindrome de Moebius e suas repercussdes sistémicas.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Lactente do sexo feminino, de um ano de idade, cor parda, foi acompanhada desde o
periodo neonatal por apresentar quadro compativel com Sindrome de Moebius (SM), condigdo
neurologica congénita rara, caracterizada por paralisia congénita dos nervos cranianos,
especialmente os pares VI e VII. Desde o nascimento, evidenciou auséncia completa de mimica
facial, limitagdo dos movimentos oculares horizontais e dificuldade significativa para suc¢do e
degluticdo, acompanhadas de hipotonia  generalizada, sinalizando  importante
comprometimento do neurodesenvolvimento.

Nas primeiras semanas de vida, evoluiu com episddios de apneia obstrutiva e
insuficiéncia respiratoria, culminando na necessidade de realizagdo de traqueostomia (TQT)
para manuten¢do da via aérea e de gastrostomia (GTT) para suporte nutricional, em virtude de
disfagia neuromuscular grave. Desde entdo, tornou-se parcialmente dependente de ventilacao
mecanica (VM) e passou a receber alimentacao enteral exclusiva.

O curso clinico subsequente foi marcado por internagdes recorrentes, motivadas por

complicacdes infecciosas — destacando-se pneumonias bacterianas de repeti¢do, traqueite por
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Pseudomonas aeruginosa, sepse associada a assisténcia em saude e infec¢des do trato urinério
(ITU). Concomitantemente, identificaram-se malformagdes estruturais relevantes, como
comunicacao interatrial (CIA) com shunt direita-esquerda, persisténcia do canal arterial (PCA)
e insuficiéncia trictspide discreta, bem como pé torto congénito e fenda palatina. Do ponto de
vista hematologico, apresentava anemia microcitica e hipocromica persistente, atribuida a
causas multifatoriais.

Durante uma das admissdes, foi encaminhada a unidade hospitalar com vazamento do
balonete da canula de traqueostomia, acompanhado de episddios de hiporresponsividade,
hipotermia (TAX 35,4 °C) e dessaturagdo (SatO: entre 88% e 92%). O exame fisico revelou
hipotonia muscular acentuada, auséncia de resposta visual no olho esquerdo, pupilas isocoricas
e fotorreagentes, e murmurio vesicular bilateral presente, sem ruidos adventicios. Encontrava-
se afebril, normocolorada, hemodinamicamente estavel e responsiva a estimulos dolorosos.

A avaliacdo oftalmologica evidenciou amnaurose completa a esquerda, com fundo de
olho direito preservado, sendo prescrito o uso de 6culos de “cAmara imida” para protecao da
cornea. A investigacdo audiologica por potencial evocado do tronco encefalico (BERA)
demonstrou perda auditiva neurossensorial bilateral, mais acentuada a esquerda, com limiares
acima de 80 dBHL.

Laboratorialmente, observou-se elevacdo intermitente de proteina C reativa (PCR), com
valores superiores a 60 mg/L durante episodios infecciosos, leucocitose leve a moderada,
discretas elevagdes de transaminases hepaticas (TGO/TGP) e auséncia de disfungdes renais ou
hidroeletroliticas relevantes. A testagem rapida para SARS-CoV-2 foi reagente, sem
manifestagdes clinicas expressivas. O acompanhamento neuroldgico destacou historico de
crises convulsivas complexas, atualmente controladas com regime farmacoldgico continuo a
base de levetiracetam, lamotrigina e fenobarbital, com resposta terapéutica satisfatoria.

Durante as internacdes, a paciente recebeu multiplos esquemas antibidticos de amplo
espectro — entre eles meropeném, vancomicina, amicacina, cefepima, piperacilina-tazobactam,
ceftazidima com clavulanato, além de sulfametoxazol-trimetoprim e ciprofloxacino oral —
conforme culturas microbioldgicas e evolugdo clinica. A resposta ao tratamento foi adequada,
permitindo a suspensao progressiva de suporte ventilatdrio, a estabilizagdo clinica e a transi¢@o
para oxigenoterapia em baixa concentragao.

ApoOs a resolugao dos episddios infecciosos agudos, estabilizagdo dos quadros
convulsivos e adequada compensagdo cardiorrespiratoria e nutricional, a paciente recebeu alta

hospitalar com orientacdo para continuidade da assisténcia em regime domiciliar, sob
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acompanhamento de equipe especializada em aten¢do domiciliar (“Home Care”), incluindo
neuropediatria, fisioterapia motora e respiratoria, fonoaudiologia, otorrinolaringologia,
oftalmologia e seguimento ambulatorial pediatrico.

A SM representa uma desordem neurolodgica congénita rara e complexa, marcada por
paralisia dos nervos cranianos VI e VII, o que resulta em oftalmoplegia lateral e paralisia facial
bilateral. Embora essas caracteristicas sejam diagnosticas, héa crescente reconhecimento de sua
natureza multissistémica, com envolvimento de outros pares cranianos, além de repercussoes
musculoesqueléticas, sensoriais e viscerais (Lyulcheva-Bennett et al., 2023; Zaidi et al., 2023).

O caso analisado evidencia uma forma grave da SM, com disfun¢ao bulbar precoce que
exigiu traqueostomia e gastrostomia, além de comprometimentos visuais, auditivos e
estruturais, como fenda palatina, pé torto e cardiopatia congénita. Essas manifestacdes ampliam
o fenotipo da sindrome e reforcam a necessidade de abordagem multidisciplinar continua.
Estudos recentes indicam que até 70% dos pacientes apresentam anomalias ndo neurologicas
associadas (Alarcon-Sanchez et al., 2024).

A recorréncia de pneumonias aspirativas e infeccdes de vias aéreas em pacientes com
SM relaciona-se a hipomobilidade facial, auséncia de reflexo de tosse e aspiragao silenciosa. O
manejo atual requer vigilancia infecciosa rigorosa e suporte fisioterapéutico respiratorio, com
papel central da equipe fonoaudioldgica na reabilitagdo da degluticdo (Sage Journals, 2023;
PMC, 2023). Além disso, o uso prolongado de dispositivos invasivos e a dependéncia hospitalar
precoce aumentam o risco de infec¢des nosocomiais e agravam o quadro clinico.

O cuidado integral dessas criancas exige atuagdo coordenada entre neurologia,
fisioterapia, fonoaudiologia, otorrinolaringologia, oftalmologia e psicologia. A literatura
enfatiza que o inicio precoce da reabilitacio, somado ao acompanhamento domiciliar
estruturado, esta associado a melhora funcional e a redugdo de reinternagdes (Al-Ajlouni et al.,
2024). Ainda assim, lacunas persistem no acesso a protocolos especificos e politicas publicas
para doengas raras, o que compromete a continuidade assistencial e sobrecarrega as familias.

O presente caso oferece uma ilustragao concreta da complexidade e da severidade com
que a SM pode se manifestar, destacando a importancia da identificacdo precoce, da atuagao
multiprofissional continua e da construgdo de redes de cuidado longitudinal. Diante da raridade
e da variabilidade clinica da sindrome, ha uma demanda urgente por protocolos clinicos mais
robustos, diretrizes assistenciais adaptadas e politicas publicas de suporte a condigdes cronicas

complexas e raras.
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CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Moebius, embora rara, impde desafios substanciais a pratica médica,
especialmente quando manifesta de forma multissistémica e precoce, como no caso descrito. A
diversidade e gravidade dos comprometimentos — neuroldgicos, sensoriais, respiratorios,
alimentares, estruturais e infecciosos — evidenciam a natureza complexa da condi¢do, que
demanda intervengdes precoces, continuas e integradas. A trajetoria clinica da paciente
demonstra a importancia da vigilancia diagndstica neonatal, do suporte intensivo
multiprofissional e do planejamento adequado da transi¢ao para o cuidado domiciliar.

Apesar dos avancos no entendimento da SM, persistem lacunas assistenciais e
cientificas, em especial no que tange a padronizacdo do manejo, a capacitagdo de equipes para
lidar com condigdes de alta complexidade e ao acesso a reabilitagao em rede. A literatura ainda
carece de estudos sistematizados que orientem condutas baseadas em evidéncia para casos
graves como este. Nesse contexto, o presente relato contribui para a documentacdo de um
fen6tipo ampliado da sindrome, oferecendo subsidios para profissionais da satde,
pesquisadores e formuladores de politicas publicas.

O relato aqui descrito refor¢a a urgéncia de politicas nacionais de atengdo integral a
doengas raras que contemplem desde a identificacdo precoce até o suporte longitudinal
intersetorial, com énfase na reabilitagdo funcional, suporte familiar e inclusdo social. A
constru¢do de linhas de cuidado efetivas e adaptadas ¢ imperativa para garantir dignidade,

qualidade de vida e equidade a essas criangas e suas familias.
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RESUMO

A Esclerose Lateral Amiotréofica (ELA) ¢ uma doenga neuromuscular progressiva que causa
degeneracdo dos neurdnios motores, resultando em paralisia muscular e severo
comprometimento da funcionalidade e qualidade de vida. Tradicionalmente, o exercicio fisico
foi evitado no manejo da ELA por receio de acelerar o desgaste muscular. No entanto,
evidéncias mais recentes apontam que programas de exercicios leves a moderados, iniciados
precocemente, podem trazer beneficios significativos. Estudos mostram que a pratica de
atividades fisicas, como treinamento aerobico, alongamento, resisténcia muscular e exercicios
respiratdrios, pode ajudar a manter a fungcdo motora, retardar o descondicionamento, reduzir
dor e espasticidade, melhorar o bem-estar psicologico e até preservar neurdnios motores. A
pesquisa foi conduzida por meio de uma revisao sistematica da literatura, analisando 11 estudos
selecionados nas bases PubMed e BVS, conforme critérios estabelecidos pelas diretrizes
PRISMA e metodologia PICOT. Os resultados indicam que o exercicio, quando bem planejado
e adaptado, pode ser uma estratégia terapéutica complementar importante no tratamento da
ELA.

Palavras-chave: Beneficios; Esclerose Lateral Amiotrofica; Exercicio Fisico.

INTRODUCAO

A esclerose lateral amiotrofica (ELA) ¢ uma doenca neuromuscular que resulta na
degeneracao dos neurdnios motores superiores e inferiores, levando a paralisia espastica e
flacida da musculatura dos membros, do tronco, respiratéria e bulbar. O declinio motor
compromete drasticamente a capacidade dos pacientes de realizar atividades da vida diéria e
impacta negativamente a qualidade de vida. A progressdo da doenca em pessoas com ELA ¢
rapida, com uma expectativa de vida média de 2 a 5 anos apds o diagnostico. A expectativa de
vida costuma ser ainda menor para pacientes com inicio bulbar (geralmente manifestado por

disfagia [dificuldade para engolir] e disartria [fala arrastada]), que representam
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aproximadamente um ter¢o dos casos (Donohue; Lacomis; Carnaby; Reilly; Garand et al.
2023).

Embora a fraqueza muscular progressiva seja uma caracteristica fundamental da ELA,
o uso de intervengdes baseadas em fortalecimento muscular foi historicamente desencorajado
devido a preocupagdes com o uso excessivo dos musculos e o agravamento do declinio fisico.
Assim, os modelos tradicionais de cuidado na ELA tém sido, em sua maioria, de naturcza
paliativa (Plowman; Gray; Chapin; Anderson; Vasilopoulos; Gooch; Vu; Wymer et al. 2023).

Em todo caso, a redug¢ao acentuada da atividade fisica que frequentemente acompanha
a ELA pode levar ao descondicionamento cardiovascular e a fraqueza muscular secundéria ao
desuso (18). Essas fraquezas se somam a fraqueza causada pela propria doenga. A redugdo da
atividade fisica, especialmente quando prolongada, também provoca atrofia muscular,
osteoporose e redugdo da forca de tenddes e ligamentos (Park; Kwak; Choo; Chang et al. 2020).

Evidéncias emergentes sugerem que programas de exercicios de intensidade leve a
moderada, iniciados precocemente podem aumentar a capacidade fisiologica e a forga, prevenir
o desenvolvimento de atrofia por desuso e descondicionamento, reduzir a dor e a espasticidade,
além de melhorar o bem-estar psicoldgico geral em pessoas com ELA (Plowman; Gray; Chapin;
Anderson; Vasilopoulos; Gooch; Vu; Wymer et al., 2023).

O exercicio pode proporcionar uma variedade de beneficios neuromusculares, incluindo
educagdo cruzada (transferéncia), aumento da ativagdo e sincronizacao das unidades motoras,
bem como aumento da hipertrofia das fibras musculares esqueléticas, da sintese proteica e da
densidade capilar — o que pode levar a um funcionamento mais eficiente do sistema
neuromuscular. Embora a realizacao de exercicios em pessoas com ELA ainda seja controversa
em alguns contextos, pesquisadores tém proposto uma mudanga de paradigma para uma
abordagem de manejo proativo em vez de reativa (Donohue; Lacomis; Carnaby; Reilly; Garand
et al., 2023).

Justifica-se a importancia de estudar esse tema, visto a necessidade de adquirir
conhecimentos que facilitem e promovam éxito com relagdo ao tratamento da esclerose lateral
amiotrofica, que € tdo reduzido e escasso. Portanto, uma andlise aprofundada e precisa sobre os
beneficios da atividade fisica nos pacientes com este diagndstico ¢ crucial para garantir avangos

no manejo adequado.
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OBJETIVOS

Analisar, por meio de uma Revisdo de Literatura, o papel do exercicio fisico no manejo
da esclerose lateral amiotrofica, investigando seus efeitos sobre a funcionalidade, qualidade de
vida e progressao da doenca. Busca-se contribuir para uma melhor compreensao da importancia
da atividade fisica no tratamento da ELA e fornecer subsidios para a implementa¢do de

estratégias terapéuticas mais eficazes.

METODOLOGIA

Foi desenvolvida uma Revisdo Bibliografica. Para conferir rigor metodoldégico, foram
percorridas as seguintes etapas para o desenvolvimento deste estudo: identificagdo de problema,
com a definicdo da questdo de pesquisa; estabelecimento de critérios para inclusdao e/ou
exclusao de estudos para a busca de literatura cientifica; definicdo das informagdes a serem
extraidas dos estudos; avaliagdo dos estudos; interpretagdo dos resultados e apresentacido da
revisdo/sintese do conhecimento (Donato, Donato, 2019).

Foram utilizadas informacoes coletadas nas bases de dados do PubMed ¢ da Biblioteca
Virtual em Satde (BVS), com o objetivo de identificar evidéncias cientificas relevantes e
atualizadas sobre o tema proposto. A selecdo dos estudos foi realizada a partir de descritores
controlados obtidos do Medical Subject Headings (MeSH), visando garantir a padronizagao e
precisdo na busca. As palavras-chave utilizadas incluiram: “Amyotrophic Lateral Sclerosis”,
“Exercise Therapy” e “Exercise Training”. A estratégia de busca foi desenvolvida de forma
estruturada, incluindo o uso de operadores booleanos (AND e OR) para refinar os resultados.

Foi conduzida uma revisdo sistematica da literatura cientifica, seguindo rigorosamente
as diretrizes do modelo PRISMA (Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-
Analyses), reconhecido por sua qualidade metodologica e transparéncia na condugdo de
revisdes. A andlise dos artigos também foi orientada pela metodologia PICOT (Paciente,
Intervencao, Comparagao, Desfecho e Tempo), com foco em avaliar o impacto do exercicio
fisico terap€utico em pacientes diagnosticados com Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA).

Inicialmente, foram identificados 186 artigos na busca eletronica. Ap6s a aplicacao dos
critérios de inclusdo e exclusdo — como recorte temporal de estudos publicados nos ultimos
cinco anos (2020-2024), eliminagdo de artigos duplicados e exclusao de pesquisas que nao se
adequaram a tematica central — obteve-se um corpus final composto por 11 artigos. Estes
estudos foram considerados os mais relevantes e adequados para responder a questao norteadora

desta revisao sistematica.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

Nos estudos selecionados para esta analise, foi implementada uma ampla variedade de
regimes de exercicios, incluindo resisténcia aerdObica, resisténcia  muscular,
alongamento/amplitude de movimento e treinamento da for¢ca muscular respiratoria. Diversos
parametros de dosagem foram empregados, como frequéncia, niumero de repeti¢des,
intensidade e duragdo. Também foi analisada uma ampla gama de desfechos para avaliar o
impacto do exercicio na fun¢do e na qualidade de vida dos pacientes. Por exemplo, a meta-
analise conduzida por Meng et al. (2020), com sete ensaios clinicos randomizados totalizando
322 participantes, demonstrou que os escores funcionais (ALSFRS-R) a longo prazo foram
significativamente maiores no grupo submetido a exercicios fisicos em comparagdo ao grupo
controle (diferenca média padronizada [SMD]: 0,47; intervalo de confianca de 95% [IC95%]:
0,08-0,86; p = 0,02) (Meng; Cheng; Tsang; Chen; Yanley; Quiang; 2020)

Mesmo que a maioria dos estudos incluidos nesta revisao tenha demonstrado resultados
satisfatorios com terapias baseadas em exercicios fisicos terapéuticos, alguns desses relataram
divergéncias em alguns ensaios nos quais a progressdo da doenca ndo foi interrompida
conforme o esperado. Uma possivel explicagdo seria a realizacdo de exercicios com intensidade
excessiva por parte de alguns pacientes. Ha evidéncias de que exercicios moderados se
associam a uma maior densidade de neurdnios motores no corno ventral da medula espinhal,
resultando em deterioragdo muscular mais lenta. Por outro lado, a sobrecarga muscular parece
acelerar a degeneragdo. Em alguns casos, pacientes sedentérios apresentaram melhor evolugao
do que aqueles submetidos a exercicios intensos, possivelmente devido a menor exposi¢ao a
fadiga neuromuscular. Esses achados reforcam a existéncia de diferengas estatisticamente
significativas entre grupos tratados com exercicios terapéuticos e aqueles tratados com
fisioterapia passiva convencional — p < 0,05, IC95% (Hombrados; Torres; Mercant; Guerrero;
Sanchez; Munoz; 2021).

Além disso, foi observado que participantes submetidos a treinamento de baixa
frequéncia (duas sessdes por semana) obtiveram resultados superiores em comparagao aqueles
que realizaram exercicios com maior frequéncia (cinco sessoes por semana). Os pacientes com
menor carga demonstraram manutengdo mais prolongada da fungdo motora, o que sustenta a
hipétese de que a intensidade e frequéncia devem ser cuidadosamente dosadas. Essa
constatacdo estd em consonancia com a fisiopatologia involutiva da ELA, que envolve a

reducdo progressiva do numero de neur6nios motores, sendo, portanto, recomendado evitar o

197



cansaco extremo e adotar programas de treinamento com intensidade moderada (Rahmati;
Malakoutinia et al., 2021).

Por fim, Zhu et al. (2021) demonstra que exercicios leves e moderados — como regimes
regulares de natacdo — contribuem para a preservacdo dos neurdnios motores, enquanto
programas de alta intensidade podem ter efeito deletério, inclusive reduzindo a sobrevida em
modelos experimentais. Os autores explicam que tais beneficios sdo mediados por dois
mecanismos principais: (1) ativacdo de células satélites localizadas entre a lamina basal e o
sarcolema das miofibras, que promovem reparo e regeneracado muscular; e (2) aumento na
produg¢do de hormonios neuroprotetores, como o hormonio do crescimento (GH). Nos pacientes
submetidos a exercicios aerobicos e de resisténcia, foi observada uma elevagao significativa
nos niveis séricos de GH, potencializando a ativacdo de receptores intracelulares e a
prolifera¢do de células musculares e neurais (Zhu; Xu; Xuan; Huang; Istvan; Fekete; 2021).

Apesar da heterogeneidade entre as metodologias, os estudos mostram que a pratica
regular de exercicios fisicos, quando bem planejada e adaptada as necessidades do paciente,
pode ser uma alternativa promissora no cuidado de pessoas com ELA. Embora a doenca
continue em progressdo, os exercicios parecem ajudar a manter a funcionalidade, a autonomia
e a qualidade de vida por mais tempo. Para avancar nesse campo, ¢ importante que novas
pesquisas sejam feitas com grupos maiores e critérios mais bem definidos, além de explorarem
marcadores fisiologicos que ajudem a personalizar ainda mais os programas de exercicio para

esse publico.

CONSIDERACOES FINAIS

A Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA) representa um grande desafio clinico por sua
progressdo rapida, carater irreversivel e pelo impacto devastador na funcionalidade e na
qualidade de vida dos pacientes. Diante da escassez de tratamentos curativos, torna-se essencial
explorar abordagens complementares que possam atenuar os efeitos da doenca e melhorar o
bem-estar geral dos pacientes. Nesse contexto, a pratica de exercicios fisicos surge como uma
estratégia terapéutica com potencial significativo. Esta revisdo demonstrou que, embora
historicamente o exercicio fisico tenha sido evitado em pacientes com ELA devido ao receio de
acelerar a degeneragcdo muscular, estudos recentes apontam que intervengdes bem planejadas,
de baixa a moderada intensidade, podem proporcionar diversos beneficios. Entre eles,

destacam-se a manutencdo da capacidade funcional, a redugdo da dor e da espasticidade, o
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fortalecimento cardiovascular, a preservacdo dos neurdnios motores, a melhoria da fungao
respiratdria e o aumento do bem-estar psicoldgico.

Contudo, os efeitos positivos estdo diretamente relacionados ao tipo, intensidade e
frequéncia dos exercicios. A sobrecarga muscular ou a pratica de atividades extenuantes pode
ser prejudicial, acelerando a fadiga neuromuscular e agravando a progressdo da doenga. Por
isso, os programas de exercicios devem ser individualizados, progressivos e supervisionados
por profissionais capacitados, respeitando as limitag¢des clinicas de cada paciente. Diante disso,
conclui-se que o exercicio fisico, quando prescrito de forma segura e personalizada, nao apenas
¢ viavel, como também pode ser uma ferramenta essencial no cuidado integral do paciente com
ELA. Ainda assim, ¢ fundamental incentivar o desenvolvimento de novas pesquisas, com
amostras maiores e metodologias padronizadas, que permitam refinar os protocolos existentes,
estabelecer diretrizes claras de intervengao e fortalecer as evidéncias que sustentam o uso do

exercicio como parte integrante do tratamento dessa condigao.
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PARAMETROS NUTRICIONAIS NO COMPROMETIMENTO OSSEO EM
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RESUMO

A fisiopatologia da Fenilcetontria (PKU) envolve uma deficiéncia da enzima fenilalanina
hidroxilase (PAH), gerando actimulo de fenilalanina no sangue resultando em
comprometimentos neuroldgicos, porém outras anormalidades clinicas podem surgir, como o
comprometimento do metabolismo dsseo. O objetivo foi identificar as atuais evidéncias
cientificas acerca do comprometimento dsseo dos portadores de fenilcetonuria e os parametros
nutricionais envolvidos nessa condi¢do. Trata-se de uma revisao de literatura com analise de 8
artigos e recorte temporal de 2020 a 2024. Os primeiros estudos sobre o mecanismo de
osteopenia na fenilcetonuria consideravam que tal caracteristica era secundaria a dietoterapia
reduzida em componentes 0sseos, posteriormente diversos estudos mostraram que esse nao ¢ o
mecanismo especifico, podendo estar relacionada a um defeito no desenvolvimento das células-
tronco mesenquimais na via osteoblastica e ao estresse oxidativo que contribui para a disfungao
mitocondrial diminuindo a diferenciacdo dos osteoblastos na formacao 6ssea. Contudo, ainda
ha poucos estudos cientificos com essa tematica, sendo necessario a realizagdo de novas
pesquisas para contribuir com a melhora da densidade dssea dos portadores de fenilcetontria.

Palavras-chave: Fenilcetonuria; Osteopenia; Nutrigao.

INTRODUCAO

A fisiopatologia da Fenilcetonuria (PKU) envolve uma deficiéncia da enzima
fenilalanina hidroxilase (PAH), gerando acimulo de fenilalanina no sangue e consequente
transporte assimétrico desse aminoacido pela barreira hematoencefalica, o que resulta em
comprometimentos neurologicos (Dobrowolski et al., 2021). E o erro inato do metabolismo
cujo o tratamento consiste na restri¢do da ingestdo de fenilalanina, na qual € proveniente das
proteinas naturais da dieta, limitando a quantidade dos alimentos de origem vegetal e excluindo
os de origem animal, em conjunto com a oferta de uma férmula metabolica isenta de
fenilalanina que deve ser consumida ao longo da vida (Brasil, 2020).

Embora as condigdes neurologicas sejam as principais manifestacdes, outras
anormalidades clinicas podem surgir em decorréncia da complexidade, como aspectos na saude
cardiovascular, Optica e 6ssea (Dobrowolski et al., 2021). Um fator de alerta a longo prazo dos
portadores de fenilcetonuria ¢ o comprometimento do metabolismo 6sseo, em comparagao a
populagdo geral, levando a um potencial risco de falhas no crescimento e fraturas (Castro et al.,
2020).

Segundo Castro et al. (2020) as possiveis causas de osteopenia associada a

fenilcetonuria advém das deficiéncias alimentares devido a restri¢ao proteica, a falta de adesao
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da dieta e sedentarismo. No entanto, em uma revisdo de literatura Dobrowolski et al. (2022)
relata que a fisiopatologia por osteopenia tem evidéncias ambiguas, uma vez que também ¢

observada em portadores de PKU que nunca receberam a dietoterapia de restricdo proteica.

OBJETIVO

Identificar os atuais estudos acerca do comprometimento 6sseo dos portadores de
fenilcetonuria e os parametros nutricionais envolvidos nessa condi¢cdo, para que as condutas
dietéticas ofertadas a esses pacientes sejam baseadas em evidéncias cientificas, proporcionem
uma redugdo aos danos na formagdo Ossea, promova o crescimento adequado e melhore

qualidade de vida.

METODOLOGIA

Para a revisdo de literatura, foram realizadas buscas académicas nas bases PubMed e
Scielo, com recorte temporal de 2020 a 2024, em qualquer idioma. Foram incluidos artigos que
abordassem os elementos envolvidos na redu¢do da adequada formagao 6ssea dos portadores
de fenilcetonuria, sem distin¢ao de género e idade, tanto em humanos como em camundongos,
bem como os pardmetros nutricionais relacionados a essa condi¢do genética, referente ao
consumo da formula metabolica e as restri¢gdes alimentares provenientes do tratamento. Como
critério de exclusdo, ndo foi adicionado pesquisas com portadores de fenilcetonuria em
tratamento com dicloridrato de sapropterina e artigos relacionados a outras condigdes genéticas
que também envolvem prejuizos no metabolismo dsseo.

A partir disso, foram encontrados 15 artigos e 08 deles foram selecionados e analisados,

onde para a construgdo do resumo prevaleceu-se o idioma inglés e apenas um em portugues.

RESULTADOS E DISCUSSOES

Em individuos saudaveis a massa magra ¢ um forte preditor da massa dssea, na qual o
musculo constitui de 40-45% do peso corporal. O musculo esquelético tem um estoque
consideravel de peptideos e aminoacidos livres, porém no portador de fenilcetontria os
aminoacidos sintéticos provenientes da formula metabolica podem ter baixa disponibilidade em
comparag¢do com a proteina natural, comprometendo a composicdo corporal (Daly et al., 2021).

Segundo Dobrowolski et al. (2021) os primeiros estudos sobre o mecanismo de
osteopenia na PKU consideravam que tal caracteristica era secundaria a dietoterapia reduzida

em componentes dsseos como o calcio, féosforo e magnésio proveniente principalmente da

202



proteina animal, posteriormente diversos estudos mostraram que esse ndo ¢ o mecanismo
especifico.

Evidéncias recentes usando modelos de camundongos, também relatadas no estudo
citado anteriormente de Dobrowolski, descrevem que a osteopenia por fenilcetonuria pode estar
relacionada a um defeito no desenvolvimento das células-tronco mesenquimais (CTMs) na via
osteoblastica, mostrando que as CTMs sdo deficientes da enzima PHA e ndo hidroxila a
fenilalanina, consequentemente apresentando mineralizacdo dssea menor em concentragdes
fisiologicas de hiperfenilalaninemia. A formagao dssea pelos osteoblastos depende da atividade
efetiva das células no ambiente Osseo, sendo os osteoblastos derivados de células-tronco
mesenquimais (CTMs), produzidas na medula 6ssea (Kitase et al., 2023).

Por outro lado, hé evidéncias cientificas de que os portadores de PKU tem uma reducao
no equilibrio intracelular entre a capacidade antioxidante e oxidativa, resultando em estresse
oxidativo, definido como a presenga de liberacdo oxidativa excessiva de espécies reativas de
oxigénio (EROs), causando um potencial dano oxidativo em células e tecidos (Ramos et al.,
2022). No estudo de Dobrowolski et al. (2021) realizado em camundongos com PKU classica,
foi possivel observar o estresse oxidativo nas células-tronco mesenquimais (CTMs), onde
demonstravam respiragdo e reserva respiratoria reduzidas, contribuindo para a disfungdo
mitocondrial e consequentemente diminuindo a diferenciacdo dos osteoblastos na formagao
Ossea.

Quando o corpo ¢ acometido por um disturbio no sistema antioxidante ele precisa de
fontes exdgenas desses compostos para combater os EROs. Tais fontes podem ser obtidas por
meio de uma alimentag¢do rica em compostos fendlicos, vitaminas, minerais, carotenoides e
derivados de origem animal, principalmente marinhos. Apesar das fontes de origem vegetal
serem permitidas no tratamento da fenilcetonuria e as formulas metabdlicas serem adicionadas
de vitaminas, minerais e oligoelementos, a adesao ao consumo ¢ dificil de ser mantida ao longo
da vida em alguns pacientes, principalmente durante a adolescéncia, que ¢ um periodo para
potencializar o crescimento através da mineralizacdo dssea. Além disso, a proteina sintética
proveniente das formulas metabolicas pode comprometer a obten¢do do pico de massa dssea
(Ramos et al., 2023; Daly et al., 2021).

De acordo com os achados cientificos na revisdo de literatura de Ramos et al. 2023,
baixos niveis de selénio, um potente oxidante natural encontrado principalmente na castanha-
do-pard e alimentos de origem animal, pode estar associado a diminui¢ao do estado antioxidante

total no plasma de individuos com fenilcetonuria. Seguindo a mesma hipoétese, foi observado
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no estudo de Dobrowolski et al. (2021) que o antioxidante resveratrol, encontrado na uva roxa,
amendoim, chocolate amargo e outras fontes alimentares, aplicado a células-tronco
mesenquimais de camundongos sugere aumento da diferenciagdo dos osteoblastos, o que pode
melhorar a densidade 6ssea. Contudo, Ramos et al. (2023) ressalta que a indicagdo e quantidade
de antioxidantes nos portadores de fenilcetonuria, proveniente da dieta, deve ser orientada de
acordo com a classificagdo da patologia, niveis de tolerancia, idade, sexo e doencas

preexistentes.

CONSIDERACOES FINAIS

O portador de fenilcetontria além do comprometimento neurologico pode estar
condicionado a outras complexidades sistémicas, como o comprometimento Osseo. E
amplamente aceito na literatura que o tratamento dietético voltado a restricdo do teor de
fenilalanina proveniente dos alimentos, principalmente de origem animal, ¢ a abordagem
especifica para o controle dos niveis de fenilalanina no sangue e consequentemente
neurolégico.

No entanto, no que se refere ao manejo clinico direcionado a prevengdo da osteopenia,
algumas evidéncias cientificas tem mostrado que essa dietoterapia ndo ¢é eficaz, visto que o
comprometimento dsseo também ¢ encontrado em pacientes que nunca fizeram o tratamento
dietético de restri¢ao proteica.

Diante disso, foi possivel compreender que a osteopenia € secunddaria a fenilcetonuria e
que existe um déficit de fatores antioxidantes no organismo dos pacientes, bem como
um defeito no desenvolvimento das células-tronco mesenquimais (CTMs) na via osteobléstica
da formagdo Ossea, o que podem estar envolvidos nesse mecanismo. Porém, ainda ha poucos
estudos cientificos com essa tematica, além disso algumas das evidéncias encontradas foram
estudadas em camundongos. Portanto, € necessario que novas pesquisas sejam realizadas para

contribuir com a melhora da densidade 6ssea dos portadores de fenilcetonuria.
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RESUMO

A Sindrome de Waardenburg (SW) ¢ uma alteragdo genética rara, sem predilecao por género
ou etnia, com incidéncia de 1 a cada 40.000 pessoas da populacdo global. Apresenta como
manifestagdes principais: grau variavel de perda auditiva; anomalias na pigmentagdo de pele,
cabelos e olhos e alteragdes na estrutura facial. Embora a literatura nao tenha dado suficiente
destaque, a deficiéncia intelectual (DI) pode ser também encontrada em pessoas nessa condi¢ao,
como referido neste estudo de caso. O presente artigo apresentara o caso de uma jovem,
previamente diagnosticada com a referida sindrome, com histérico de dificuldades de
aprendizagem, declinio progressivo na audicdo, parcialmente independente nas atividades da
vida didria. Apos a avaliagao da psicologia e da neurologia constatou-se que a avaliada também
cumpria critérios para o diagnostico de DI. Destaca-se que a pessoa com SW e com DI precisa
de acompanhamento terapéutico continuo com uma equipe multidisciplinar e interdisciplinar,
tendo em vista as comorbidades associadas e os impactos sociais, cognitivos e fisicos. Defende-
se que ¢ importante potencializar as habilidades conquistadas e estimular a insercdo do
individuo nos diferentes ambitos sociais.

Palavras-chave: Sindrome de Waardenburg; Deficiéncia Intelectual; Doenca Rara.

INTRODUCAO

A Sindrome de Waardenburg (SW) foi inicialmente descrita em 1951 por P. J.
Waardenburg (Carvalhaes, 2022). Trata-se de uma alteracao genética de distribuicdo mundial,
sem predilecao por género e etnia e com incidéncia de 1 a cada 40.000 pessoas da populacao
global (Cerda et al., 2021). Essa sindrome apresenta a seguintes manifestagoes: anomalias na
pigmentacdo de pele, reconhecida como hipopigmentagdo cutanea, a qual pode ser encontrada
em face, tronco e membros, heterocromia total ou parcial da iris, também reconhecidas como
alteragdes pigmentares retinianas; mecha branca frontal de cabelo, que também pode afetar
sobrancelha, cilios e mecha capilar; surdez profunda unilateral ou bilateral; hiperplasia da
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porcao medial e raiz nasal proeminente e alargada, o que oferece ao sujeito um aspecto facial
peculiar (Mezzalira, 2005; Gabanella et al., 2023).

A deficiéncia auditiva tem despontado como um dos elementos mais preocupantes na
Sindrome de Waardenburg. As estimativas indicam que a surdez predomina de 36% a 58% no
tipo 1 e 57% a 74% para o tipo 2. Acredita-se que 3% de todos os casos de sujeitos com
deficiéncia auditiva congénita possam também ter essa sindrome associada (Cerdas et al.,
2021). Tem sido observado ainda que a Sindrome de Waardenburg ¢ uma desordem genética
que se herda de forma autossomica dominante, precisando apenas que um dos genitores tenham
essa condi¢do para que ela seja repassada a membros de sua prole, com uma probabilidade de
50% a cada gravidez (Cerda et al., 2021).

Sabe-se que essa ¢ uma condicdo autossdmica, geralmente dominante, que pode
envolver pelo menos seis genes diferentes, de acordo com os subtipos da SW: PAX3, MITF,
SNAI2, SOX10, EDN3 ¢ EDNRB. Com a mutagdo monoalélica em heterozigose, a
diferenciagdo e migragcdo dos melandcitos, derivados da crista neural, se torna desordenada ja
no periodo embrionario.

Reconhece-se que as apresentagdes fenotipicas sdo variadas em presenga e intensidade,
com distin¢des de individuo para individuo, de forma que muitos tém apresentacdo subclinica,
dificultando o rastreio do gene na familia (Gabanella, 2023; Mezzalira, 2005). Nesse contexto,
a condicao ¢ dividida em tipos especificos baseando-se nas alteragcdes mais comuns e nos
principais genes envolvidos. O tipo I tem o telecanto como principal caracteristica, embora
possam estar presentes outras alteragdes faciais, como ponte nasal alargada, hipoplasia dos
0ss0s nasais e encurtamento maxilar, além da presenga de surdez em 25% dos casos (Mezzalira,
2005). No tipo II ha auséncia do telecanto, mas surdez sensorioneural importante em 77% dos
casos e heterocromia em 47% dos casos (Mezzalira, 2005). Os tipos III e IV sdo mais raros,
sendo o primeiro semelhante ao tipo I, mas com associa¢do a anomalias musculoesqueléticas,
e o segundo semelhante ao tipo II, mas com associacdo ao megacolon congénito (Mezzalira,
2005). Disturbios pigmentares também sao comuns, como hipopigmentacdo de pele em
fragmentos e hipopigmentacdo dos cabelos, com destaque para a mecha frontal, presente em
70% dos casos (Gabanella, 2023).

Quanto a genética, os tipos I, I e III tém padrao totalmente autossomico dominante. Os
tipos I e III estdo ligados a mutacdes no gene PAX3, presente no cromossomo 2, responsavel
por aspectos da face e da orelha interna. O tipo II geralmente estd associado a alteragdes no

gene MITF do cromossomo 3, envolvido na audi¢@o e desenvolvimento da orelha (Mezzalira,
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2005). Ja o tipo IV envolve muta¢des nos genes EDNRB, no cromossomo 13; EDN3, no
cromossomo 20; e SOX10, no cromossomo 22. Esta forma da condi¢ao pode ter caracteristicas
recessivas, caso os genes alterados sejam EDNRB ou EDN3, ou dominantes, caso seja SOX10
(Gabanella, 2023).

O diagnoéstico para esta sindrome € clinico e para facilitar seu estabelecimento, os
avaliadores seguem 04 grupos contendo elementos fenotipicos e genéticos, indicados por tipos
I, 1T, III, IV, com critérios maiores para cada tipo. Importa destacar que embora transtornos
cognitivos nao sejam vistos como habituais (Carvalhaes et al., 2022), sdo comuns atrasos
escolares, disturbios no aprender, ¢ em alguns casos, embora possa ficar despercebido, pode
ocorrer da referida sindrome também cursar com Deficiéncia Intelectual, como € o caso do
presente estudo, abaixo apresentado. Como se sabe, a Deficiéncia Intelectual pode, em alguns
casos, também estar associada a uma condi¢do genética. Atualmente ela ¢ reconhecida como
transtorno do neurodesenvolvimento, com origem pré, peri ou poés-natal, que pode se
estabelecer até os 18 anos de idade do individuo, se caracterizando por limitagdes importantes
no funcionamento cognitivo € no comportamento adaptativo, prejudicando as habilidades
adaptativas conceituais, sociais e praticas.

O tratamento da Sindrome de Waardenburg deve ser individualizado e
multiprofissional, incluindo suporte e avaliacdo continua da func¢do auditiva e visual, e
atenuando os maleficios associados a alteracdes nestes sistemas, como déficits na aprendizagem
e retardo do desenvolvimento neuropsicoldgico (Mezzalira, 2005). Além disso, quando essa
condigdo estiver associada a deficiéncia intelectual, ¢ importante que o sujeito obtenha suporte

qualificado necessario ao seu melhor desenvolvimento.

OBJETIVOS

Assim, o presente estudo tem os seguintes objetivos: Destacar aspectos da avaliagdo
diagnostica da Sindrome de Waardenburg, tendo em vista sua possivel associacdo com o
diagnostico de Deficiéncia Intelectual; observar clinicamente as dificuldades cognitivas,
conceituais, funcionais, sociais, emocionais associadas a Deficiéncia Intelectual na Sindrome
de Waardenburg; promover direitos as pessoas com quadros de sindromes associadas a

deficiéncias.
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METODOLOGIA

O caminho metodologico seguido para a construcdo desta argumentagdo se insere no
ideario do Estudo de Caso.

Seguindo esse ideario metodoldgico, para coleta das informagdes foram utilizados
durante a avaliagdo as seguintes ferramentas e técnicas: observagdo clinica da conduta da
avalianda, entrevista semiestruturada com os genitores, testagem psicométrica, leitura de
relatorios genéticos, avaliagao com a neurologista, avaliagao individual com a paciente visando
analisar aspectos qualitativos e quantitativos da cognicdo. Vale salientar que a atividade
avaliativa foi realizada em um Centro Especializado em Reabilitacdo (CER) da Paraiba, situado
em Jodo Pessoa. Na sequéncia dos procedimentos, foi realizado o levantamento de dados do
historico da usuaria na institui¢ao.

Foram realizados 03 encontros em dias distintos, com profissionais de psicologia e
neurologia, além de habitual entrevista realizada com profissionais da pré-triagem institucional.
Toda avaliagdo levou em consideragdo o roteiro sugerido para avaliagdo em CER, (Silva et al.;
2024), colhendo-se informagdes sobre gestacdo, desenvolvimento, habilidades adaptativas
(comunicac¢do, socializagdo, cuidado pessoal, vida do lar, saide e seguranca, lazer, trabalho,
capacidade de independéncia), saude pregressa, antecedentes familiares, historico de saude e
historico escolar, uso de telas, sono, alimentacdo, medicamentos. Também foram feitas
perguntas a avalianda relacionadas aos aspectos cognitivos, por exemplo, capacidade de
orientacdo, escrita, memoria de longo prazo, raciocinio, percepc¢do, solu¢do de problemas,
reconhecimento de dinheiro, habilidades aritméticas, dentre outras. Vale ressaltar, que foram
feitas perguntas aos responsaveis relacionados a funcionalidade da paciente, tendo em vista as
dificuldades observadas no cotidiano. O quarto encontro foi direcionado para a entrega do
laudo, partindo do ponto da necessidade de encaminhamentos externos, orientagdes € a entrega

do laudo da paciente.

RESULTADOS E DISCUSSAO

O presente Estudo de Caso ¢ do tipo descritivo, ex-post-facto. A participante do caso
foi uma usudria de 19 anos, do sexo feminino, natural do Estado de Pernambuco, que morava
com os pais € uma irma de 15 anos e que ja trazia diagnostico de Sindrome de Waardenburg,
estabelecida por parecerista externo a instituicao.

Com base nas informagdes obtidas e por meio da observacdo e anamnese foram

auferidos os principais dados: com relagdo ao histérico do desenvolvimento obtido pela
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anamnese, tendo em vista o periodo da gestacdo e do nascimento, a genitora fez uso de
medicamento anticonvulsivante na gravidez. O pré-natal foi realizado corretamente, a genitora
negou uso de alcool e outras substancias. Nasceu com 40 semanas, 2.960 Kg ¢ 47 cm. Parto a
termo, chorou ao nascer. Tinha dificuldade de suc¢ao e por isso ficou na maternidade durante
12 dias e teve acompanhamento com a fonoaudidloga. Ndo teve atrasos nos marcos do
desenvolvimento neuropsicomotor. Foram relatados atrasos nas habilidades de aprendizagem
durante o periodo escolar. Ao contrario do que tem sido usual nesta sindrome, a usuaria nao
apresentou deficiéncia auditiva e/ou visual, apesar da dificuldade na audi¢cdo. No que diz
respeito a funcionalidade, destaca-se que a usuaria tinha autonomia para realizar as habilidades
de cuidado pessoal, mas a depender da ocasido pode precisar de supervisiao no autocuidado. Era
parcialmente dependente para realizar habilidades da vida do lar. Conseguia fazer uso de
recursos comunitarios com auxilio de terceiros. Tinha iniciativa para exercer atividades
adaptadas de trabalho. Apresentava dificuldades para cuidar da satide e da seguranga. Nao
foram observados déficits nas habilidades de comunicagao e socializagdo. Por meio da testagem
psicométrica, a paciente teve o seguinte resultado no Teste R-1 Nao Verbal Forma B-
Pontuagdo: escore 7/40, percentil menor que 10, obtendo classificagao de desempenho inferior.
Considerando esse resultado, associado ao comprometimento entre 2 e 4 habilidades
adaptativas, completou-se a exigéncia dos critérios diagnosticos para Deficiéncia Intelectual
leve.

A importancia deste caso reside justamente na atipicidade de algumas manifestagdes
clinicas e no valor do processo avaliativo multidimensional para a compreensdo do quadro
funcional da paciente.

Embora a Sindrome de Waardenburg (SW) seja predominantemente caracterizada por
alteragdes pigmentares, malformagdes craniofaciais e perda auditiva neurossensorial, este caso
chama a ateng@o por ndo haver evidéncia de deficiéncia auditiva ou visual significativa, o que
ndo ¢ comum, especialmente nos tipos 1 e 2 da sindrome. Ainda que a participante tenha
apresentado certa dificuldade auditiva referida, ndo houve confirmac¢do de perda auditiva
funcional, destacando-se a importancia da avaliacdo audiologica detalhada nesses casos.

Outro aspecto relevante ¢ o historico pré-natal e perinatal. A exposi¢do a
anticonvulsivantes durante a gestagdo, embora sob acompanhamento, pode representar um fator
de risco adicional para alteracdes no neurodesenvolvimento. Ainda que os marcos motores

tenham sido atingidos dentro da normalidade, o relato de dificuldades precoces de succdo e a
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necessidade de interven¢do fonoaudioldgica na maternidade sugerem possiveis impactos
iniciais no desenvolvimento neuroldgico.

Na maioria dos casos, a deficiéncia intelectual ndo é considerada uma caracteristica
central da SW. Contudo, em situagdes especificas ou subtipos menos comuns, pode haver
associacdo com comprometimento cognitivo, como no caso apresentado.

Algumas possiveis explicagdes para essa associagdo incluem:

- Fatores genéticos especificos: Subtipos mais raros da SW, como o tipo 3 e 4, podem cursar
com alteragdes neurologicas e atrasos no desenvolvimento.

- Fatores ambientais e perinatais de risco: Como o uso de anticonvulsivantes durante a gestacdo
(como citado no caso), podem aumentar a vulnerabilidade para alteragdes no
neurodesenvolvimento, mesmo que os marcos motores tenham sido alcancados dentro do
esperado.

- Mutagdes mais complexas ou sindromes de sobreposicdo genética: Em alguns casos, mutagdes
nos genes associados a SW (como SOX10 e EDNRB) podem afetar ndo apenas a pigmentagao
e audicao, mas também o desenvolvimento neuroldgico e cognitivo.

Interessante notar que, apesar do baixo desempenho cognitivo, a participante demonstra
recursos sociais preservados, comunicacdo funcional e alguma iniciativa laboral, indicando
pontos fortes que podem ser utilizados em intervengdes voltadas a promog¢do de autonomia e
qualidade de vida. Isso refor¢a a ideia de que a deficiéncia intelectual deve ser compreendida
de forma contextual e multifatorial, levando em conta os fatores ambientais e pessoais que
influenciam o funcionamento adaptativo (AAIDD, 2021).

Este caso também ilustra a importancia da avaliacdo funcional em jovens com
sindromes genéticas, mesmo na auséncia de déficits classicos associados ao quadro. A deteccao
de déficits adaptativos em areas especificas, como satide e seguranca, ressalta a necessidade de

acompanhamento continuo, intervencdes educativas especificas e suporte familiar.

CONSIDERACOES FINAIS

A avaliagdo da Deficiéncia Intelectual na Sindrome de Waardenburg ¢ um aspecto
essencial para a compreensao integral do quadro clinico e para o planejamento de intervencdes
mais eficazes e voltadas para o modelo biopsicossocial. Embora a sindrome seja
tradicionalmente associada a caracteristicas fisicas marcantes e perda auditiva, estudos e relatos
clinicos evidenciam que, em alguns casos, pode haver comprometimento cognitivo associado,

especialmente em certos subtipos da condi¢do. Por isso, ¢ fundamental que o processo de
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diagnéstico seja direcionado para além das manifestagdes fenotipicas e auditivas, incorporando
avaliagdes psicoldgicas e/ou neuropsicologicas detalhadas.

O acompanhamento multidisciplinar, envolvendo profissionais como geneticistas,
oftalmologistas, otorrinolaringologistas, dermatologistas, reumatologistas, psicologos,
fonoaudidlogos e pedagogos, ¢ imprescindivel para promover o desenvolvimento global dos
individuos afetados. Com uma abordagem precoce, individualizada e baseada em evidéncias, ¢
possivel ndo apenas identificar limitagdes cognitivas, mas também potencializar habilidades,

promover inclusdo social e melhorar significativamente a qualidade de vida dessas pessoas.

REFERENCIAS

AAIDD — American Association on Intellectual and Developmental Disabilities. Intellectual
Disability: Definition, Classification and Systems of Supports. 12. ed. Washington, DC:
AAIDD, 2021.

CERDA, P., CERDA, E., FUENMAYOR, T., QUINTANILLA, C. Enfermedades raras:
Sindrome de Waardenburg. Revista de Investigacion Académica y Educacion. 5 (1): 69 —
76,2021.

CARVALHAES, A. M.; COSTA, J. H. L.; GOMES, L. A. F.; PEREIRA, L. V. Sindrome de
Waardenburg: Revisdo de Literatura com Relato de Caso. Instituto Metropolitano de
Ensino Superior — Imes Univago, 2022.

GABANELLA, L. M. et al. Sindrome de Waardenburg: relato de caso de crianga e seu grupo
familiar em uma Unidade Basica de Satide. Revista Médica de Minas Gerais, v. 33, 2023.

MEZZALIRA, R. et al. Sindrome de Waardenburg: relato de 7 casos. Brazilian Journal of
Otorhinolaryngology - Suplemento - Caderno de Debates, v. 71, n. 3, p. 24-28, 2005.

SILVA, A. L.; SANTOS FILHO, S. G.; PACIFICO, H. F.; FERREIRA, M. G. M;
MENEZES, T. A.; SILVA, P. S.; ALMEIDA, A. P. E.; SOARES, J. N. Um caminho
interdisciplinar para avaliacio em CER - Centro Especializado em Reabilitacio de PCD
- Pessoa com Deficiéncia. Epitaya E-books, v. 1, n. 90, p. 9-23, 2024.

212



DIREITO A INCLUSAO ESCOLAR DE CRIANCAS COM DOENCAS RARAS: A
ESPIRITUALIDADE COMO ESTRATEGIA NO ENFRENTAMENTO DOS
DESAFIOS PSICOSSOCIAIS

Anna Beatriz Silva de Araujo
annabeatrizsaraujo@gmail.com

Maria Fernanda Cardias De Lima
fernandacardias41@gmail.com

Rebeca Formiga de Souza Ferreira
rebecaformiga0204@gmail.com

Nicolle Stethany Vasconcelos Arruda
nicollearruda.via@gmail.com

Isabela Tatiana Sales de Arruda
isabelajosebento@gmail.com

RESUMO

O objetivo desta revisdo bibliografica foi compreender a influéncia da espiritualidade no
fortalecimento emocional e psicologico de criangcas com doencgas raras, bem como de seus
familiares ¢ da comunidade escolar, no contexto da inclusdo social. Para isso, foram
selecionados artigos publicados entre 2015 e 2025, nas bases de dados SciELO, LILACS,
PubMed e Google Académico. A busca utilizou os descritores “espiritualidade”, “doencas
raras”, “inclusdo escolar”, “direitos das criancas” e ‘“aspectos psicossociais”, € seus
equivalentes no Medical Subject Headings (MeSH) e Descritores em Ciéncias da Saude
(DeCS), combinados com os operadores booleanos AND e OR. Foram incluidos estudos
qualitativos, quantitativos e revisdes integrativas que discutem a espiritualidade como suporte
a inclusao escolar e ao enfrentamento emocional de criancas com doengas raras. Estudos
limitados a religiosidade institucional ou ao contexto hospitalar foram excluidos. A analise
demonstrou que a espiritualidade, enquanto dimensdo subjetiva e integradora, fortalece
vinculos, amplia a empatia e favorece o acolhimento no ambiente escolar. Conclui-se que sua
valorizacdo representa um recurso complementar essencial a inclusao educacional humanizada.

Palavras-chave: Espiritualidade. Inclusdao escolar. Doencas raras. Direitos das criangas.
Aspectos psicossociais.

INTRODUCAO

A inclusdo escolar de criangas com doengas raras, representa um desafio complexo que
envolve ndo apenas aspectos pedagogicos e legais, mas também emocionais, sociais €
espirituais. Um estudo realizado no ambulatério de pediatria do Hospital de clinicas da
Unicamp, revelou que as criancas com necessidades especiais inseridas em ambiente escolar,
adquirem habilidades que auxiliam no fortalecimento socioemocional diario contra a doenga,

como resiliéncia e adaptagdo a mudangas, a pesquisa revela ainda que o acolhimento, seguranca

213


mailto:annabeatrizsaraujo@gmail.com
mailto:fernandacardias41@gmail.com
mailto:rebecaformiga0204@gmail.com
mailto:nicollearruda.via@gmail.com
mailto:isabelajosebento@gmail.com

e confianga no ambiente escolar e nas pessoas que o compde, sao fatores fundamentais para que
eles se desenvolvam diariamente apesar da luta contra a doenga (Andreato, et al., 2025).

Ainda sob esta perspectiva, a Lei Brasileira de Inclusao da Pessoa com Deficiéncia (Lei
n 13.146/2015), conhecida também como Estatuto da Pessoa com Deficiéncia, estabelece
diretrizes para garantir os direitos das pessoas com necessidades especificas. O art. 27 afirma
que a educagdo ¢ um direito da pessoa com deficiéncia, assegurando um sistema educacional
inclusivo em todos os niveis e aprendizado ao longo da vida. O paragrafo Uinico deste mesmo
artigo destaca ainda o dever do estado, da familia e da comunidade escolar e toda sociedade em
assegurar a educagdo de qualidade, protegendo a pessoa com deficiéncia de toda forma de
exclusdo, negligéncia, violéncia e discriminagao.

Além disso, ¢ de extrema importancia ressaltar nesta introducao o papel da fé, como
uma dimensao subjetiva da espiritualidade, que exerce papel significativo no enfrentamento de
doengas raras, especialmente diante da incerteza dos diagnosticos, da escassez de tratamentos
eficazes e dos desafios psicossociais enfrentados pelas familias. Em muitos casos, a vivéncia
espiritual contribui para o fortalecimento emocional, favorece resiliéncia e promove um sentido
de esperanca que complementa os cuidados médicos. Além disso, a fé pode atuar como rede de
apoio simbolico e pratica, ao proporcionar pertencimento comunitario, acolhimento e sensa¢ao
de pertencimento, fatores que sdo essenciais para o bem-estar do paciente em situacdo de
vulnerabilidade A espiritualidade em um tratamento oncoldgico, por exemplo, se mostrou um
elemento de extrema importancia no tratamento, contribuindo em elementos didrios como
qualidade de vida, bem-estar fisico e mental (Koenig, et al., 2012) melhor resposta do sistema
imunologico (Longuiniere. A. C. F. L., et al., 2022).

Considerando a espiritualidade como elemento de importancia integrador no tratamento
dessas criangas com doengas raras, amplia-se também a compreensdo e incentivo a protecao
das necessidades desses menores a promover ndo s6 a sua permanéncia no ambiente escolar,
mas também o acolhimento emocional e a constru¢do de um cendrio mais empatico e
humanizado. Nesse sentido, vale destacar também que o DSM-5, de acordo com a Associagao
Psiquidtrica Americana (2025), passou por uma alteracdo, passando a considerar a
espiritualidade como aspecto fundamental para integralidade do conceito da satde do
individuo, ressaltando uma importancia de uma abordagem clinica sensivel as dimensdes

psicossociais e espirituais da experiéncia humana (DSM-5 TR, 2025).
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OBJETIVO

Este estudo tem como objetivo refletir, sob uma abordagem interdisciplinar entre o
Direito, a Medicina e a Espiritualidade, acerca da efetivacao da inclusdao escolar de criangas
com doengas raras, buscando compreender de que forma a espiritualidade pode contribuir para
o fortalecimento emocional e psicolégico dessas criancas, bem como de seus familiares e da

comunidade escolar, no enfrentamento dos desafios impostos por essa condicao.

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo bibliografica integrativa, com abordagem qualitativa e recorte
transversal, cujo objetivo foi investigar a influéncia da espiritualidade no fortalecimento
emocional e psicologico de criangas com doencas raras, bem como de seus familiares e da
comunidade escolar, no contexto do direito a inclusdo educacional. A escolha por essa
abordagem metodolégica fundamenta-se na necessidade de reunir, analisar e sintetizar
conhecimentos cientificos ja publicados sobre o tema, permitindo uma visdo critica e
abrangente das contribui¢des existentes na literatura.

A coleta de dados foi realizada entre os dias 15 ¢ 30 de marco de 2025, utilizando-se
como principais fontes de pesquisa as bases de dados Literatura Latino-Americana e do Caribe
em Ciéncias da Saude (LILACS), Scientific Electronic Library Online (SciELO), PubMed e
Google Académico. Foram empregados os descritores: “Espiritualidade”, “Doengas Raras”,
“Inclusdo Escolar”, “Aspectos Psicossociais” e “Direitos das Criangas”, além dos
correspondentes em lingua inglesa: “Spirituality”, “Rare Diseases”, “School Inclusion”,
“Psychosocial Aspects” e “Children’s Rights”, e seus equivalentes no Medical Subject
Headings (MeSH) e Descritores em Ciéncias da Satide (DeCS), combinados com os operadores
booleanos AND e OR, a fim de ampliar o alcance da busca.

Foram incluidos artigos cientificos revisados por pares, entre 2015 e 2025, que
abordassem a tematica da espiritualidade como recurso de apoio psicossocial € emocional a
inclusdo escolar de criangcas com doencas raras. Excluiram-se estudos com foco restrito a
religiosidade institucional, materiais duplicados, trabalhos com abordagem exclusivamente
clinica ou hospitalar e aqueles que ndo apresentavam amostragens representativas. Ao todo,
foram obtidos 16 artigos por meio da busca nas bases de dados selecionadas. Apos a aplicagdo
dos critérios de inclusdo e exclusdo, 6 artigos foram considerados elegiveis e compuseram a

amostra final deste estudo.
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Os dados foram organizados e analisados com base na coeréncia teorica, qualidade
metodoldgica, clareza dos resultados e relevancia das contribui¢des para a promog¢do de uma

educagdo inclusiva e humanizada, voltada a valorizacdo da espiritualidade como elemento

integrador no processo educacional de criangas com condi¢des raras de saude.

RESULTADOS E DISCUSSAO

AUTOR/ ANO

TITULO

RESULTADOS

Célia P. Ribeiro, felicia Catana
e Anabela Carvalho.

As doengas raras na escola uma
incursdo pela literatura

Esta pesquisa diz que, estudos
recentes aconselham uma intervencao

(2014) educativa baseada na etiologia, com o
fim de aprimorar o processo de
aprendizagem de criancas com
Doengas Raras (DR’s).

Nilda Gondim (MDB/PB) Projeto de Lei n® 2201/2021 Assegura que a prioridade na

(2022) matricula de criangas e adolescentes

com doengas raras ou deficiéncia.

Roberto Firpo de Almeida
Filho
(2022)

Espiritualidade na incerteza da
doenga: perspectiva de pacientes
oncologicos

O estudo apresentou que a
espiritualidade ¢ usada como recurso
no enfrentamento da doenga

Renata Rose Pachéco da
Silva (2009) PUC

A espiritualidade como estratégia de
enfermidade do paciente oncoldgico
no percurso da enfermidade.

Este estudo tem como objetivo
conhecer os recursos espirituais que
podem fortalecer pessoas com
doengas.

Helena Brandio Viana
Roberta Rodrigues de Oliveira
Guimaraes

(2022)

A espiritualidade infantil.

Este artigo teve como objetivo
proferir que a espiritualidade ndo esta
presente somente em adultos, e esta
também em criangas.

Marcia Regina de Oliveira
José Roque Junges
(2012)

A saude mental e
espiritualidade/religiosidade na
visdo dos psicologos.

Este artigo tem como proferir qual a
relacdo da espiritualidade
/religiosidade e saude mental, como
sdo vistas juntas.

Tabela 01: Principais achados sobre a garantia do direito a inclusdo escolar de criangas com doengas raras:

contribui¢des da espiritualidade no enfrentamento dos desafios psicossociais.

Fonte: Dados da pesquisa, 2025.

As doencgas raras (DR’s) afetam inimeras criangas no Brasil, a Lei 2201/2021 aprovada
pela camera de deputados, assegura prioridade de matricula em escolas publicas para criancas
com deficiéncia ou doengas raras. O projeto modifica o estatuto da crianga e do adolescente, o
estatuto da pessoa com deficiéncia e a Lei de diretrizes e Bases da Educacdo, criangas com
Doengas Raras requer aten¢do e cuidado dos profissionais da satide, cuidadores e familiares.
As DR’s impactam a vida de muitas criangas, demandando modificagdes para aperfeigoar o seu

processo de aprendizagem. Esses estudos defendem a demanda de tratamento educativo
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baseado na etiologia nas doencas, desejando proporcionar uma educagdo confortavel e
abrangente as necessidades das criangas (Minayo, 1988, p. 396).

Os tratamentos de Doencas Raras (DR’s), devem ser feitos envolvendo médicos,
terapeutas, educadores, psicdlogos e a propria familia, para criar um ambiente adequado, seguro
e aconchegante para o desenvolvimento das criancas. E de extrema importancia que o ambiente
seja acolhedor e seguro para criangas com Doengas Raras (Andreato, et al., 2025).

E crucial que as escolas publicas estejam prontas para receber esses alunos com (DR’s),
possibilitando melhorar o bem-estar das criangas. A necessidade de educadores atentos para
dirigir os alunos dentro do ambiente escolar. As orientagdes da OMS devem ser seguidas
minuciosamente para que as criancas tenham capacidade de aprender e se dar bem no ambiente
escolar. O projeto de Lei n°2201/2021 de elaboragdo senadora Nilda Gondim (MDB/PB) o
objetivo € assegurar prioridade de matricula de criancas e adolescentes com deficiéncia ou
doencas raras em creches, pré-escolas, institui¢des de ensino fundamental e médio pelo poder
publico.

A espiritualidade pode desempenhar um papel crucial no enfrentamento de doengas
raras, tanto para pacientes ou para seus familiares. A descoberta de doencas raras ¢
extremamente ardua, a fé¢ pode ser utilizada de suporte emocional para o paciente e para os
familiares. A espiritualidade pode ser expressa por meio da fé religiosa, meditagdo nos
pacientes com (DR’s) ela auxilia no psicoldgico e existencial, provendo esperanga em momento
de muita angustia (Vertismed, 2025).

Estudos demonstram que, pacientes que cultivam a espiritualidade tém maior bem-
estar. Além disso, a espiritualidade pode proporcionar fortalecimento dos vinculos com
familiares e amigos, isso reduz a sensa¢do de abandono, isolamento, a espiritualidade oferece
conforto e até prepara para o luto (Revitare, 2024).

A espiritualidade exerce uma funcdo crucial na vida dos pacientes com doengas raras
ou outras, nos processos de aceita¢do e adaptagdo com a doenga, em um momento marcado pela
incerteza de viver e limitacdes da medicina. A espiritualidade oferece esperanca para a cura e
para a medicina. Portanto, diante da complexidade que envolve um diagnostico de doenca rara
e o cotidiano das criangas, torna-se evidente a necessidade de projetos e agdes, em aspectos
clinicos, educacionais e espirituais.

A atuagdo conjunta de profissionais da saude, educadores e familiares ¢ crucial para o
desempenho das criangas, para proporcionar um ambiente adequado as necessidades. A

organiza¢do mundial da saude (OMS) destaca a importancia de diagnosticos precoces e de um
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tratamento pluridisciplinar, que deve ser seguido de forma minuciosa pelos profissionais da
educagao ¢ saude.

Além disso, a espiritualidade surge como aliada no enfrentamento de doencgas, para
familiares e pacientes. Ela contribui de forma crucial para o fortalecimento psicoldgico e
emocional. A espiritualidade promove um comportamento mais humanizado, essencial para o
bem-estar dos pacientes e familiares (BARBOSA et al., 2017).

Portanto, garantir o acesso a educagdo e atencao especializada e ao acolhimento
espiritual ¢ indispensavel para que as criangas com DR’s possam exercer os direitos de
dignidade humana. A soma desses elementos pode transformar a realidade das criangas,
promovendo ndo apenas o aprendizado, mas, também o direito de ir e vir, o bem-estar,

emocional e espiritual.

CONSIDERACOES FINAIS

Os dados obtidos neste estudo permitem concluir que a inclusio escolar de criangas com
doengas raras configura-se como um processo desafiador, diante as adversidades psicossociais
que impactam diretamente o sistema educacional, suas familias e alunos. Nesse contexto, a
espiritualidade surge como uma estratégia eficaz para o enfrentamento das adversidades. Do
ponto de vista juridico, o direito a educagdo ¢ garantido a todas as criangas, incluindo as
perspectivas espirituais e psicossociais. Dessa forma, ¢ fundamental o suporte dos servigos de
saude e do sistema educacional para melhor integracdo da espiritualidade como recurso de
enfrentamento psicossocial, tendo base que favorece o suporte emocional e social, estimula a
inclusdo e a construcao de um ambiente escolar mais acolhedor para todas as criancas.

Propde-se, portanto, que estudos futuros analisem de forma mais aprofundada a
espiritualidade em inclusdo com o ambiente escolar, por meio de atividades em campo com
criangas com doencas raras e seus familiares para ajudar a entender melhor e validar a influéncia
de atividades praticas psicossociais e espirituais em contextos educativos.

Por fim, a garantia do direito a inclusdo escolar de criangas com doengas raras € a
espiritualidade deve continuar sendo eixo principal em investigagdes cientificas, a fim de
promover um ambiente escolar verdadeiramente inclusivo e acolhedor para criangas acometidas

€ minimizar os impactos psicossociais vivenciados por esse publico.
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RESUMO

Anomalias congénitas sdo alteragdes estruturais ou funcionais que ocorrem durante a vida
intrauterina e representam a segunda principal causa de morte neonatal, gerando grande impacto
emocional nas familias. O objetivo foi relatar o caso de uma gestante de 37 semanas com
diagnostico de anencefalia fetal. Estudo do tipo relato de caso, de carater narrativo e reflexivo.
A gestacdo de 37 semanas apresentou feto com condi¢do rara e incompativel com a vida
(anencefalia). A sobrevida apos o parto seria limitada a poucas horas ou dias, sendo prioridade
garantir conforto ao recém-nascido e suporte emocional a familia. Foi elaborado um plano de
cuidados paliativos, contemplando as dimensdes fisica, emocional, social e espiritual da
gestante e seus familiares. Destaca-se a importincia da formagdo profissional e de novas
pesquisas para fortalecer e ampliar os cuidados paliativos no contexto perinatal.

Palavras-chave: Cuidados paliativos; Anormalidades congénitas; Assisténcia perinatal.

INTRODUCAO

Para a maioria das mulheres, a gestagdo pode ser marcada por intensas mudangas fisicas
e psicologicas, tanto para as gestantes como para seus familiares criando expectativas com a
saude materna fetal o pode causar sentimentos como medo, inseguran¢a, ansiedade. Em
algumas situagdes que podem comprometer a saude fetal sdo as anomalias congénitas,
colocando em risco a gestacdo ou a crianga (Bolibio et al., 2018; Figueredo & Souza, 2022).

As anomalias congénitas (AC) sdo um grupo de alteragdes estruturais ou funcionais que
ocorrem durante a vida intrauterina e que podem ser detectadas antes, durante ou apos o
nascimento (Dornelas, 2024). Segundo a Organizacdo Pan-Americana da Satde (OPAS),
mundialmente por ano cerca de oito milhdes de recém-nascidos nascem com alguma AC e trés
milhdes morrem antes de completar cinco anos de vida (Organiza¢do Pan-Americana da Satde,

2020).
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Por outro lado, no Brasil as AC sdo a segunda principal causa de morte de neonatos.
Dentre os distirbios congénitos mais graves, destacam-se as patologias cardiacas, as
malformagdes do tubo neural e distirbios cromossomicos. Desta forma ¢é necessario o
conhecimento e preparo dos profissionais da saude para identificar, diagnosticar, investigar seus
fatores de risco e contribuir na orientagdo de futuras maes, visando a redugdao da
morbimortalidade (Brasil, 2021; Dornelas, 2024).

Diante de um diagnostico de malformagdo fetal, as familias podem optar por
interromper a gestacao ou realizar o seguimento pré-natal. No Brasil, o abortamento previsto
em lei compreende casos de estupro, risco de vida materna e, no contexto de anomalias fetais,
apenas a anencefalia (Figueredo; Souza, 2022). Ap6s o diagndstico de anomalia fetal os
sentimentos vivenciados por parte dos pais sdo tristeza, impoténcia, injustica, incerteza quanto
ao futuro, medo do dbito neonatal, inquietagdes quanto ao estado fisico e emocional da genitora
(Silva et al., 2022).

Nos casos de demais malformagdes graves ou letais, ou daquelas que optam por
continuar a gestagcdo, o seguimento pré-natal deve seguir habitualmente. Dar uma noticia de
malformagdo grave ou letal a uma mae ¢ uma tarefa extremamente delicada e dificil, assim, ¢
necessario compreender que as familias lidardo ap6s o final da gestagdo e o parto com o luto,
sendo os cuidados paliativos um caminho de apoio as familias (Figueredo; Souza, 2022).

No Brasil, em 2024, foi oficialmente aprovada e instituida a Politica Nacional de
Cuidados Paliativos - PNCP no ambito do Sistema Unico de Saude - SUS, por meio da alteragio
da Portaria GM/MS n° 3.681, de 07 de maio de 2024. Os cuidados paliativos (CPs), as acdes e
os servicos de saude para alivio da dor, do sofrimento e de outros sintomas em pessoas que
enfrentam doengas ou outras condigdes de saude que ameacam ou limitam a continuidade da
vida (Brasil, 2024).

No ambito da enfermagem, o Conselho Federal de Enfermagem (COFEN) na Resolucao
n° 564/2017 aprova o Codigo de Etica dos Profissionais. E menciona como parte dos deveres:
Art. 48 “Prestar assisténcia de Enfermagem promovendo a qualidade de vida a pessoa e familia
no processo do nascer, viver, morrer e luto”. Além disso, no Paragrafo unico: “Nos casos de
doengas graves incuraveis e terminais com risco iminente de morte, em consondncia com a
equipe multiprofissional, oferecer todos os cuidados paliativos disponiveis para assegurar o
conforto fisico, psiquico, social e espiritual, respeitados a vontade da pessoa ou de seu

representante legal” (Cofen, 2017).
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Os CPs auxiliardo na vivéncia do luto pelos familiares e equipe de saude. Entretanto,
ainda se observa baixas taxas de encaminhamento de gestantes para esse cuidado, bem como

precaria troca de informacao a respeito do diagndstico entre pais e médicos (Silva et al., 2023).

OBJETIVO

O objetivo deste estudo ¢ descrever o caso clinico de uma gestante de 37 semanas com
resultado de ultrassonografia obstétrica (USG): feto apresentando condicao rara e incompativel
com a vida: anencefalia. Pretende-se com esse relato fornecer informagdes a sociedade e aos
profissionais da area da satde, bem como discutir questdes sobre cuidados paliativos perinatais,
nesses casos, busca proporcionar conforto, apoio emocional, espiritual e psicoldgico a gestante

e sua familia, a0 mesmo tempo em que respeita suas escolhas e valores.

METODOLOGIA

Trata-se de um relato de carater narrativo e reflexivo do tipo relato de caso, oriundo da
pratica profissional com o objetivo de evidenciar a relevancia dos conhecimentos relacionados
a tematica dos Cuidados Paliativos perinatal e propor hipdteses para investigacdes futura.

Descricdo do caso: Gestante primeira gestagdo, feto unico, 37 semanas, deu entrada em
maternidade referéncia no Municipio de Jodo Pessoa/PB, relatando dor em baixo ventre,
contracdes ritmadas, bolsa integra. Pré-natal completo (seis consultas) como preconizada pelo
Ministério da Saude (MS). Na avaliacdo realizada pelo obstetra de plantdo identificado nos
exames de ultrassonografia obstétrica (USG) que indicavam uma anomalia grave fetal. Ultima
USG com resultado: feto apresentando condigao rara e incompativel com a vida: anencefalia.

A anencefalia ¢ uma condi¢do congénita fatal caracterizada pela auséncia dos
hemisférios cerebrais e do arco craniano. Considerado uma deformidade do tubo neural mais
frequentes do sistema nervoso central (SNC) e sua principal causa estd associada ao fechamento
inadequado do tubo neural entre a 3* e a 4* semana do desenvolvimento intrauterino (Salari et
al., 2022).

Foi explicado a gestante e familiar a condi¢ao do bebé seria fatal e que a sobrevida apds
0 nascimento seria muito limitada. O bebé ndo teria condi¢des de viver mais que algumas horas
ou, no maximo, dias apds o parto, e a principal prioridade seria garantir o bem-estar e o conforto
do bebé, assim como o apoio emocional para a familia.

No momento da comunicagao da mé noticia a gestante e seus familiares foram acolhidos

pela equipe de obstetra que se encontrava no plantdo, assim como a enfermeira, Servigo social,
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psicologia. No momento da comunicacdo a gestante e seus familiares resolveram seguir com
inducgdo cirurgica (cesariana) e ficar com o recém-nascido (RN) até seu ultimo suspiro.

A equipe de enfermagem buscou o apoio de outra enfermeira especialista em cuidados
paliativos e outros profissionais, para elaborar um plano de cuidados direcionado a mae, aos
familiares e ao recém-nascido durante o processo de finitude. Esse plano foi desenvolvido em
conjunto com a enfermeira paliativista, respeitando os desejos da familia e envolvendo todos
os profissionais de satde. Foram considerados os principios éticos do caso, assegurando a

dignidade humana, oferecendo suporte emocional, espiritual e psicologico.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A gestante diante diagnostico de malformacao fetal enfrenta varios lutos que se iniciam
desde o momento da descoberta do diagnostico e muitos obstetras podem sugerir a interrupgao
da gravidez. No luto perinatal ¢ importante proporcionar aos pais a oportunidade de passar mais
tempo com seu bebé e criar memorias com objetos e fotografias (Rossini et al., 2020; Figueredo
& Souza, 2022).

Inicialmente para garantir uma assisténcia integral e continua, foi elaborado um plano
de cuidados abordando as dimensdes fisica, emocional, social e espiritual para a gestante e seus
familiares. Do mesmo modo, os profissionais podem se amparar no planejamento, no
fornecimento de cuidados de fim de vida, auxiliando os pais e familiares na construcao de
memorias e vinculos afetivos (Lord et al., 2022). Embora o sentimento de tristeza seja inerente
a morte, 0 apoio mutuo entre os participantes desse processo, a unido € amparo permitem aos
profissionais e familiares conservarem lembrancas positivas no parto e durante toda a trajetoria
(Furtado-Eraso; Escalada-Herndndez; Marin-Fernandeza, 2021).

Os cuidados paliativos estdo focados em aliviar sintomas fisicos, como a dor e assim
proporcionar conforto ao paciente. Priorizar o conforto e alivio dos sintomas, comunicar a
evolugcdo do quadro, respeitar crencas e religido da familia e fazer com que ela participe
ativamente das decisOes terapé€uticas, acolhendo o luto em todas as suas fases (Figueredo;
Souza, 2022).

Identificar as necessidades da gestante e seus familiares ¢ essencial no cuidado
proporcionado. Diante de um luto, no contexto do “bebé saudavel que ndo vird e o parto
planejado ndo realizado, um puerpério idealizado e a perda de um filho”. Tal circunstancia pode

desencadear transtornos psicologicos, sendo a depressdo, ansiedade, ideacdo suicida, culpa,
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vergonha e estresse pos-traumatico, afetando diretamente a vida dos envolvidos nesse processo
(Smith; Vasileiou & Jordan, 2020; Figueredo & Souza, 2022).

E importante o apoio emocional durante esse processo. Pesquisa realizada em bases
literarias descreve a importancia do cuidado emocional como parte fundamental do trabalho
holistico e deve ser considerado ao fornecer assisténcia a pessoas afetadas por perdas perinatais
(Furtado-Eraso; Escalada-Hernandez; Marin-Fernandeza, 2021). A constru¢ao de memorias e
vinculos afetivos, cuidados de acompanhamento como os grupos de apoio ao luto ¢ essencial
para o processo ¢ para a saude fisica e emocional de longo prazo da familia (Kain; Chin, 2020).

A espiritualidade também ¢ ofertada e marcada com batismo de seguimento religioso
solicitado pelos pais para o RN. Pesquisa integrativa realizada por Aguiar e Silva (2021),
destacam a importancia de reconhecer a espiritualidade como parte essencial do cuidado
integral em contextos de cuidados paliativos, especialmente para pacientes com doencas que
ameagam a vida. Esse reconhecimento contribui para sustentar a esperanca ¢ a fé, aliviar

angustias e promover a ressignificacdo do sentido da vida e da morte.

CONSIDERACOES FINAIS

Embora os avangos no conhecimento e nas politicas relacionadas aos cuidados
paliativos sejam significativos, ainda ha uma lacuna na literatura voltada para o contexto
perinatal. Como mencionado, o acompanhamento de gestantes com diagnostico de anomalias
cefalicas exige o suporte de uma equipe multidisciplinar especializada, capacitada e orientada
na abordagem dos cuidados paliativos.

O cuidado intrahospitalar oferecido a essas gestantes permite a aplicagdo dos principios
fundamentais dos cuidados paliativos, proporcionando suporte emocional a gestante e
acolhimento aos familiares. No caso relatado, essa abordagem evidenciou a importincia desse
tipo de cuidado, oferecendo alivio para a dor emocional, suporte espiritual e auxilio no
enfrentamento do luto. Proporcionar uma assisténcia humanizada, afetiva e sensivel a gestante
e sua familia € essencial. Nesse contexto, ¢ crucial que profissionais da satide desenvolvam
novos estudos e pesquisas para fortalecer e ampliar a abordagem dos cuidados paliativos no

ambito perinatal.

REFERENCIAS

AGUIAR, BF; SILVA, JP. Psicologia, espiritualidade/religiosidade e cuidados paliativos:
uma revisao integrativa. Revista Psicologia, Diversidade e Satde, v. 10, n. 1, p. 158-167,
2021.

225



BOLIBIO, R et al. Cuidados paliativos em medicina fetal. Revista de Medicina, v. 97, n. 2,
p. 208-215, 2018.

BRASIL. Ministério da Satude (2021). Boletim epidemiolégico. Anomalias congénitas no
Brasil, 2010 a 2019: analise de um prioritario para a vigilincia ao nascimento.
Disponivel em: https://www.gov.br/saude/pt-br/centrais-de-
conteudo/publicacoes/boletins/epidemiologic
os/edicoes/2021/boletim_epidemiologico svs 6 anoma lias. pdf.

BRASIL. Ministério da Satude (2024). Politica Nacional de Cuidados Paliativos - PNCP no
Ambito do Sistema Unico de Satde - SUS, Portaria GM/MS n° 3.681, de 7 de maio de
2024. Disponivel em:

https://bvsms.saude.gov.br/bvs/saudelegis/gm/2024/prt3681 22 05 2024.html.

COFEN. Conselho Federal de Enfermagem. Resolu¢io Cofen n® 564/2017. Aprova o novo
Cédigo de Etica dos Profissionais de Enfermagem. Disponivel em:
https://www.cofen.gov.br/resolucao-cofen-no-5642017/.

DORNELAS, CA et al. Anomalias congénitas: topicos basicos em medicina fetal.
Fortaleza: Imprensa Universitaria, 2024. Disponivel em:
https://repositorio.ufc.br/handle/riufc/76983. Acesso em: 27 de novembro de 2024.

FIGUEREDO, DVA; SOUZA, ASR. Palliative care in fetal medicine. Revista Brasileira de
Saude Materno Infantil, v. 21, p. 975-976, 2022.

FURTADO-ERASO, S; ESCALADA-HERNANDEZ, P; MARIN-FERNANDEZ, B.
Integrative review of emotional care following perinatal loss. Western Journal of Nursing
Research, v. 43, n. 5, p. 489-504, 2021.

KAIN, VIJ.; CHIN, SD. Conceptually redefining neonatal palliative care. Advances in
Neonatal Care, v. 20, n. 3, p. 187-195, 2020.

LORD, S et al. Reimagining perinatal palliative care: a broader role for support in the face of
uncertainty. Journal of palliative care, v. 37, n. 4, p. 476-479, 2022.

OPAS/OMS. Organizacao Pan-Americana da Saude (2020). Nascidos com defeitos
congénitos: historias de criancas, pais e profissionais de satide que prestam cuidados ao
longo da vida - Disponivel em: https://www.paho.org/pt/noticias/3-3-2020-nacidos-con-
defectos-congenitos-historias-ninos-padres-profesionales-salud-que.

ROSSINI, MM; STAMM, AMNF. Malformacién fetal incompatible con la vida: conducta de
neonatologos. Revista Bioética, v. 28, p. 531-536, 2020.

SALARI, N et al. Global prevalence of congenital anencephaly: a comprehensive systematic
review and meta-analysis. Reproductive health, v. 19, n. 1, p. 201, 2022.

SILVA, LM et al. Papel do cuidado paliativo na assisténcia perinatal. Research, Society and
Development, v. 12, n. 6, p. €10512642082-¢10512642082, 2023.

226



SILVA, RCO et al. A paternidade frente ao diagndstico de anomalia fetal nao letal.
Mudangas, v. 30, n. 1, p. 21-31, 2022.

SMITH, P; VASILEIOU, K; JORDAN, A. Healthcare professionals’ perceptions and

experiences of using a cold cot following the loss of a baby: a qualitative study in maternity
and neonatal units in the UK. BMC pregnancy and childbirth, v. 20, p. 1-9, 2020.

227



MANEJO CLINICO E TERAPIAS ATUAIS NA SINDROME DE HUTCHINSON-
GILFORD: REVISAO INTEGRATIVA DA LITERATURA

Sophia Chris de Sousa Nader
sophiachrisnader.med@gmail.com

Demisson Carlos Botelho de Queiroga
demisson.cbq@gmail.com

Amanda Teles de Souza Bezerra
amandateles27 1 @gmail.com

Thiago Ferreira Santos
thiagojmcc28@gmail.com

Maria Clara de Lucena Freire
claralucenaa0912@gmail.com

RESUMO

A Sindrome de Hutchinson-Gilford Progeria (HGPS) ¢ uma doenga genética rara, caracterizada
por envelhecimento acelerado e complicac¢des cardiovasculares que reduzem a expectativa de
vida. Este estudo realizou uma revisdo integrativa das abordagens clinicas e terapéuticas atuais
para o manejo da HGPS, com foco em intervengdes farmacoldgicas, genéticas e epigenéticas.
Foram realizadas buscas nas bases PubMed, Scopus e SciELO, resultando na selecao de oito
artigos publicados entre 2019 e 2024. Os achados evidenciaram que os inibidores da
farnesiltransferase (FTI), como o lonafarnibe, e a terapia com mRNA da telomerase (h\TERT)
mostraram ganhos discretos na sobrevida e fun¢do celular. Contudo, essas estratégias ainda
enfrentam limitagdes quanto a eficacia prolongada e a escassez de estudos clinicos robustos. O
tratamento atual permanece centrado em cuidados de suporte, como monitoramento
cardiovascular e suporte nutricional. Conclui-se que, embora haja avangos, novas terapias
baseadas em modulacao genética e epigenética demandam maior validacao cientifica.

Palavras-chave: HGPS therapy; Hutchinson-Gilford progeria syndrome (HGPS); Progerin

INTRODUCAO

A Sindrome de Hutchinson-Gilford, também conhecida como progeria (HGPS -
Hutchinson-Gilford Progeria Syndrome), ¢ uma condigdo genética extremamente rara, com
incidéncia estimada em aproximadamente 1 caso a cada 4 a 8 milhdes de nascidos vivos
(Gordon et al., 2020). Caracteriza-se por um envelhecimento acelerado que se manifesta nos
primeiros anos de vida, levando a complicacdes graves e morte precoce, geralmente na
adolescéncia, em decorréncia de eventos cardiovasculares como infarto agudo do miocardio ou
acidente vascular cerebral. A HGPS ¢ causada por uma mutagdo no gene LMNA, que leva a
producao anormal da proteina progerina, comprometendo a estrutura e a funcao do envelope
nuclear, o que afeta diretamente a estabilidade celular e acelera os processos de senescéncia

(Musich e Zou., 2021).
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O fenotipo clinico da HGPS inclui baixa estatura, alopecia, lipodistrofia, rigidez
articular, osteoporose, envelhecimento cutaneo precoce e comprometimento cardiovascular
severo (Marji et al.,, 2020). Apesar da aparéncia de envelhecimento, o desenvolvimento
neurocognitivo desses pacientes geralmente € preservado, o que torna o impacto psicossocial
ainda mais relevante. O diagnostico ¢ realizado com base nas manifestacdes clinicas e
confirmado por testes genéticos, sendo essencial para o direcionamento do tratamento e
aconselhamento familiar (Ghosh et al., 2021).

Historicamente, o manejo da HGPS era voltado exclusivamente para o controle dos
sintomas e das complicagdes clinicas, dado o desconhecimento sobre as causas moleculares da
doenga e a auséncia de terapias especificas. No entanto, nas ultimas duas décadas, importantes
avangos cientificos permitiram a identificagdo da mutagdo causadora e o desenvolvimento de
estratégias terapéuticas inovadoras (Gordon et al., 2020). Entre essas abordagens, destacam-se
o uso de inibidores de farnesiltransferase (como o lonafarnibe), terapias genéticas em
investigagdo, estratégias baseadas em RNA e o uso de farmacos com agdo sobre vias
inflamatoérias e oxidativas (Chen X, et al, 2022).

Com isso, observa-se um crescente nimero de estudos dedicados a compreender melhor
a fisiopatologia da doenga e avaliar a eficacia de intervengdes terapéuticas que possam
prolongar a sobrevida e melhorar a qualidade de vida dos pacientes com HGPS (Ghosh et al.,
2021). No entanto, ainda existem lacunas significativas na literatura no que diz respeito a

padroniza¢do do manejo clinico e a efetividade de longo prazo das terapias emergentes.

OBJETIVOS

O proposito deste estudo ¢ examinar as abordagens clinicas e terapéuticas disponiveis
atualmente para o tratamento da Sindrome de Hutchinson-Gilford Progeria (HGPS),
concentrando-se nas intervengdes farmacoldgicas, genéticas e epigenéticas. O objetivo €
entender os principais progressos cientificos no tratamento da doenga, analisando a efetividade
e as restricdes das estratégias ja existentes. Adicionalmente, o objetivo ¢ explorar as
possibilidades futuras no avango de terapias inovadoras, como a modificagdo genética e a
modulacdo epigenética, coletando evidéncias pertinentes que possam apoiar a pratica clinica e

auxiliar na expansao do entendimento cientifico sobre essa condi¢do rara e incapacitante.
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METODOLOGIA

Trata-se de uma revisao integrativa de literatura, com o objetivo de coletar e condensar
o conhecimento cientifico existente sobre o tratamento clinico e as terapias atuais da Sindrome
de Hutchinson-Gilford Progeria (HGPS). A procura pelos artigos foi feita nas bases de dados
PubMed, Scopus e SciELO, utilizando os descritores em inglés “HGPS therapy”, "Hutchinson-
Gilford Progeria Syndrome", "HGPS", “Progerin”, combinados com operadores booleanos
(AND, OR) para aprimorar os resultados.

Foram utilizados artigos publicados nos ultimos cinco anos em inglés, foram incluidos
na pesquisa artigos que tratassem diretamente de aspectos clinicos e terapéuticos da HGPS,
publicagdes que disponibilizaram o texto integral, artigos inéditos, revisdes sistematicas,
revisoes narrativas e estudos de caso pertinentes ao assunto. Excluiram-se trabalhos duplicados,
artigos com uma abordagem puramente tedrica sem ligacdo direta com o tratamento da HGPS
e pesquisas que tratavam de outras progerias além da HGPS.

A escolha dos estudos foi feita de maneira qualitativa, através da analise prévia dos
titulos e resumos, com o intuito de reconhecer os artigos mais relevantes para o propodsito da
revisdo. Posteriormente os textos completos passaram por uma avaliagdo critica, culminando
na escolha final de 7 artigos que serviram como base para a analise deste estudo. A abordagem
utilizada possibilitou a elaboracdo de uma perspectiva completa e moderna sobre a situagdo do
tratamento da HGPS na medicina contemporanea, mantendo os principios de precisdo cientifica

e pertinéncia tematica.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A Sindrome de Hutchinson-Gilford (HGPS) ¢ caracterizada por um feno6tipo tipico da
condicdo, ou seja, deficiéncia no crescimento, ganho de peso precario, cabega
desproporcionalmente maior que o corpo, nariz grande, ladbios pequenos, retrognatia,
micrognatia, demora para aparecimento dos dentes, problemas musculoesqueléticos e alopecia
total nos dois (2) primeiros anos de vida (Gordon et al., 2020). Na maioria dos casos de HGPS
foi encontrada uma mutacao no sitio 1824 da regido codificadora do exon 11 do gene LMNA,
levando a produzir uma proteina toxica, a Progerina, e, com isso, & manifestacdo dos sinais e
sintomas da condigao.

Dito isso, a estratégia mais bem estudada para aliviar sintomas da sindrome ¢ a de
reduzir a toxicidade da progerina, principalmente nas etapas enzimaticas pré-progerina. Uma

possibilidade de tratamento ¢ com o uso dos inibidores da farnesiltransferase (FTI). O FTI foi
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desenvolvido para tratar cancer oncogénico induzido pelo gene RAS, mas descobriram que esse
tratamento reduz as anormalidades de forma nuclear, sendo um sucesso na reducdo dos
sintomas da HGPS. Estudos mostram que aplicar o FTI de forma isolada aumentou a sobrevida
em até 1,6 ano, além de atenuar sintomas como fenotipos cardiacos e densidade mineral 6ssea
(Chen X, et al, 2022).

Outra estratégia terapéutica para a sindrome ¢ a mRNA Telomerase (hTERT), que
prolonga o comprimento dos teldomeros, além de restaurar a capacidade de replicar e melhorar
a funcdo das células endoteliais dos pacientes com HGPS. O tratamento viral da telomerase
também mostrou melhora na proliferacdo de células-tronco embrionarias, diferentemente do
tratamento com apenas o veiculo viral, que se mostrou prejudicial a proliferacao das células.
Desse modo, o tratamento com hTERT promoveu uma reversao da erosao dos telomeros e
declinio da replicacdo, normalizando, assim, a fun¢do das células-tronco embrionarias em
HGPS (Mojiri A, et al, 2021).

Contudo, estudos analisados apontam que o manejo clinico da HGPS permanece centrado
na terapia de suporte, uma vez que as terapias atuais ainda possuem algumas limitacdes, como
a incapacidade de reverter todas as manifestagdes da doenga como no uso dos inibidores da
farnesiltransferase (FTI), por exemplo, e a escassez de ensaios clinicos robustos para avaliar a
seguranca, durabilidade dos efeitos e aplicabilidade clinica da terapia com mRNA Telomerase
(hTERT) (Mojiri A, et al, 2021).

Assim, a monitorizagdo cardiovascular, suporte nutricional e fisioterapia, sdo trés fatores
cruciais para o manejo clinico desta patologia, para que os sintomas sejam tratados, e para que
haja prevengdo de complicagdes cardiovasculares, que constituem a principal causa de
mortalidade nos pacientes portadores de HGPS, visando promover uma melhora na qualidade
de vida, e consequentemente maior sobrevida. Apesar das limitacdes, faz-se importante
ressaltar que as terapias atuais representam estratégias de esperanga para intervengdes mais
eficazes, por 1sso, pesquisas em larga escala para valida¢ao, e avancos na busca por tratamentos

que possam modificar o curso clinico da HGPS ainda sdo necessarias (Ghosh et al., 2021).

CONSIDERACOES FINAIS
A Sindrome de Hutchinson-Gilford Progeria (HGPS) representa um dos maiores
desafios da medicina genética contemporanea, ndo apenas pela raridade e gravidade de sua

manifestagdo precoce, mas também pelas severas limitagdes terapéuticas que ainda persistem.
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A condi¢do afeta profundamente a qualidade e a expectativa de vida dos pacientes, exigindo
atencdo especial da comunidade cientifica e clinica (Ghosh et al., 2021).

Embora avangos recentes, como o uso de inibidores de farnesiltransferase (FTI) e a
terapia com mRNA Telomerase (hTERT), tenham proporcionado melhorias modestas na
sobrevida e no controle de sintomas, essas estratégias ainda sdo incapazes de reverter os danos
celulares acumulados ou modificar de forma significativa o curso clinico da doenga. Dessa
forma, o manejo atual permanece essencialmente voltado para cuidados de suporte, com foco
na prevencao de complicacdes cardiovasculares, suporte nutricional adequado, fisioterapia
regular e acompanhamento multidisciplinar (Chen X, et al., 2022).

Nesse contexto, torna-se evidente a urgéncia de investir em novas abordagens
terap€uticas que sejam mais eficazes, seguras e personalizadas. Estratégias baseadas na
modulacdo genética e epigenética vém se destacando como promissoras, oferecendo uma nova
perspectiva para o tratamento da HGPS e, potencialmente, uma mudanca no paradigma de
cuidado (Kang et al., 2021).

No entanto, ainda sdo necessarios estudos mais robustos, com delineamentos
metodoldgicos rigorosos, maior amostragem e seguimento a longo prazo, para que essas
terapias inovadoras possam ser validadas e incorporadas de forma segura a pratica clinica. A
raridade dessa condi¢do, longe de ser um entrave, deve funcionar como um estimulo ao avango
cientifico, reforcando o compromisso da medicina com a inovagao, a equidade no cuidado e a

dignidade dos pacientes com doengas raras (Kang et al., 2021).
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RESUMO

A hérnia diafragmatica congénita (HDC) ¢ uma anomalia rara caracterizada pela formagao
incompleta do diafragma, permitindo a hernia¢do de 6rgaos abdominais para o torax, resultando
em hipoplasia pulmonar e hipertensdo pulmonar. Embora geralmente diagnosticada no periodo
neonatal, casos de apresentacdo tardia podem ocorrer, dificultando o diagndstico e tratamento
precoces. Este trabalho relata o caso de um paciente pediatrico, do sexo masculino, com HDC
diagnosticada tardiamente a partir de exames de imagem, destacando a importancia da
suspeicdo clinica em apresentagdes atipicas. A discuss@o aborda aspectos clinicos, diagnosticos
e terapéuticos, enfatizando a relevancia do diagnéstico precoce para prevenir complicagdes
associadas. O caso relatado ilustra os desafios diagnodsticos e assistenciais impostos por
manifestagdes clinicas atipicas de doencas congénitas raras, como a hérnia diafragméatica com
apresentacgdo tardia, e evidencia a urgéncia de protocolos interdisciplinares bem definidos,
deteccdo precoce por meio de exames de imagem e politicas publicas que assegurem
acompanhamento longitudinal e equitativo desses pacientes no sistema de satde.

Palavras-Chave: Doengas Raras. Hérnias Diafragmaticas Congénitas.

INTRODUCAO

A hérnia diafragmatica congénita (HDC) ¢ uma malformacao rara decorrente da falha
no fechamento do canal pleuroperitoneal durante o desenvolvimento embrionario, resultando
na comunicagao entre as cavidades toracica e abdominal. Essa condi¢ao permite o deslocamento
de visceras abdominais para o toérax, o que compromete diretamente o desenvolvimento
pulmonar e pode levar a hipoplasia pulmonar e hipertensdo pulmonar, principais determinantes
da gravidade clinica e do progndstico dos pacientes (Zani et al., 2022).

A manifestacdo clinica costuma ocorrer no periodo neonatal, com desconforto
respiratdrio severo e sinais de insuficiéncia ventilatoria logo apds o nascimento. No entanto,
em casos menos frequentes, o diagndstico pode ser retardado até a infancia ou mesmo a vida

adulta, com sintomas respiratdrios intermitentes ou manifestacdes gastrointestinais
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inespecificas, o que dificulta o reconhecimento precoce da anomalia e aumenta o risco de
evolucdo desfavoravel (Longoni; Pober; High, 2020).

Embora o diagndstico pré-natal por ultrassonografia e ressonancia magnética fetal possa
facilitar a abordagem terapéutica em tempo oportuno, os casos com apresentagao tardia exigem
alta suspei¢do clinica e utilizagdo estratégica de exames de imagem pds-natais, como
radiografia de térax e tomografia computadorizada, fundamentais para elucidar o diagnostico e
planejar a conduta cirargica. Nessa perspectiva, relatos de casos que envolvem apresentagoes
atipicas da HDC contribuem para o aprimoramento da conduta médica frente a quadros
respiratorios persistentes e reforcam a importincia da abordagem multidisciplinar e da
interpretagao critica dos achados clinico-radiolégicos (Khorana et al., 2021).

Dada a variabilidade clinica e as possiveis manifestagdes tardias da HDC, estudos de
caso que ilustram apresentacdes atipicas tornam-se fundamentais para a ampliagdo do
conhecimento clinico. Casos diagnosticados inicialmente como condigdes respiratdrias
comuns, como pneumonias ou crises asmaticas, podem mascarar doencas congénitas
subjacentes graves. A realizacdo deste estudo justifica-se pela necessidade de destacar a
importancia da suspei¢do clinica associada a uma adequada propedé€utica por imagem, a fim de
evitar atrasos diagnosticos e minimizar as sequelas decorrentes, contribuindo, assim, para a

melhora nos desfechos clinicos de pacientes com HDC.

OBJETIVOS

Relatar um caso clinico de hérnia diafragmatica congénita com apresentagao tardia em
uma crianga inicialmente admitida com diagnéstico de pneumonia e crise asmatica, destacando
a importancia dos exames de imagem no reconhecimento precoce de doengas raras com
manifestagdes respiratdrias comuns, contribuindo para a sensibilizag@o da pratica clinica quanto

ao diagnostico diferencial em quadros respiratorios recorrentes ou de evolugdo atipica.

METODOLOGIA

O presente trabalho trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de caso clinico,
elaborado a partir da andlise retrospectiva e documental do prontudrio hospitalar de um
paciente pediatrico do sexo masculino diagnosticado com hérnia diafragmética congénita
(HDC) de apresentacao tardia. Os dados clinicos foram extraidos exclusivamente dos registros
institucionais da unidade hospitalar, incluindo evolu¢des médicas, prescricdes, exames

laboratoriais e de imagem, além das anotagdes da equipe multiprofissional, ndo tendo havido
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qualquer contato direto com o paciente ou seus familiares, tampouco a realizagdo de
entrevistas, exames fisicos adicionais ou procedimentos complementares.

A estruturagdo do relato seguiu as diretrizes internacionais do CARE Statement (CAse
REport Guidelines), as quais orientam a elaboracao €tica, transparente ¢ padronizada de relatos
clinicos, promovendo maior valor cientifico, educativo e reprodutibilidade aos casos
apresentados (Riley et al., 2017). O protocolo propde a organizagdo clara das informacgdes
clinicas, abordando desde a apresentacao inicial, os achados diagnosticos e terapéuticos, até o
desfecho e as implicagdes clinicas do caso.

O estudo esta vinculado a um projeto previamente aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa com Seres Humanos, sob o Certificado de Apresentagio para Apreciagio Etica
(CAAE) n° 86154625.0.0000.5178. Por se tratar de uma pesquisa retrospectiva e documental,
fundamentada em dados secundarios anonimizados, ndo foi exigido o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), sendo adotado o Termo de Consentimento para
Uso de Dados (TCUD), em conformidade com as disposi¢des da Resolugdo n® 510/2016 do
Conselho Nacional de Satde.

A condugdo da pesquisa respeitou todos os preceitos €ticos aplicaveis a pesquisa em
saude, com énfase na protecdo da privacidade, confidencialidade e no uso exclusivo das
informacdes para fins cientificos. Para fundamentar criticamente a anélise do caso e discutir
suas implicagdes clinicas e diagndsticas, foi realizada uma revisdo narrativa da literatura
cientifica nas bases PubMed e SciELO. A selecdo dos artigos priorizou publicagdes dos
ultimos cinco anos que abordassem a apresentagdo atipica da HDC, evolugdo clinica e

condutas terap€uticas em contextos semelhantes.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Paciente do sexo masculino, 11 anos de idade, previamente higido, procurou atendimento
médico em unidade pediatrica de urgéncia com queixa principal de dispneia progressiva e dor
toracica a esquerda, inicialmente atribuidas a quadro de crise asmatica € pneumonia
comunitaria. Relatava episodios de tosse seca, febre baixa e esforgo respiratério moderado nos
dias anteriores a admissdo. A avaliagdo clinica inicial evidenciou taquipneia (FR: 36 irpm),
tiragem intercostal discreta, hipofonese respiratéria no hemitoérax esquerdo, com murmurio
vesicular abolido na base pulmonar correspondente. Saturagdo periférica de oxigénio oscilava
entre 90% e 93% em ar ambiente, sem cianose central ou periférica.

A ausculta cardiaca revelou desvio do foco cardiaco para a direita, gerando suspeita de

236



mediastino deslocado. A radiografia de téorax demonstrou opacificacdo extensa do hemitdrax
esquerdo com presenca de algas intestinais elevadas e nivel hidroaéreo, sugestivo de herniacao
de visceras abdominais. A hipotese de hérnia diafragmatica congénita (HDC) foi levantada e,
para confirmagdo, realizou-se tomografia computadorizada (TC) do térax e abdome, que
evidenciou hérnia diafragmatica esquerda com herniagdo do estdmago, baco, parte do intestino
delgado e cdlon transverso para a cavidade toracica, além de colapso pulmonar ipsilateral.

Nao havia relato anterior de trauma toracico ou abdominal, e o desenvolvimento pondero-
estatural era adequado para a idade. A auséncia de sintomas respiratorios cronicos prévios
reforcou a raridade da apresentagdo tardia da HDC, geralmente diagnosticada ainda no periodo
neonatal. A evolucdo clinica do paciente foi marcada por desconforto respiratdrio progressivo,
hipoxemia leve persistente e dor toracica intermitente, exigindo suplementacdo de oxigénio por
cateter nasal e monitorizagdo intensiva.

O paciente foi encaminhado para a corregdo cirurgica por via laparotdmica, com redugdo
das visceras herniadas e reconstrugdo do defeito diafragmatico com uso de tela ndo absorvivel.
A alta hospitalar ocorreu apos 10 dias, com seguimento ambulatorial multidisciplinar
envolvendo pediatria, cirurgia pediatrica e fisioterapia respiratoria.

Casos de HDC com manifestagdo tardia representam um desafio diagnostico,
especialmente quando o quadro inicial mimetiza condigdes comuns como pneumonia ou crise
asmatica. Segundo Khorana et al. (2021), a forma tardia da HDC pode permanecer
assintomatica por anos e ser precipitada por esforgos fisicos, infecgdes respiratorias ou aumento
subito da pressdo intra-abdominal. A apresentacdo clinica variavel dificulta a identificacdo
precoce e aumenta o risco de complicagdes, como estrangulamento de alcas intestinais e
compressao pulmonar grave.

Estudos recentes destacam que a TC de torax € o exame de imagem mais sensivel para
confirmagdo diagndstica em casos atipicos, permitindo identificacdo do contetido herniado e
avaliacdo das estruturas torédcicas adjacentes (Zhou et al., 2022). A conduta cirargica, embora
semelhante a adotada em neonatos, requer adaptagdes técnicas nos casos tardios devido a maior
adesividade visceral e a possibilidade de hipoplasia pulmonar parcial, frequentemente
negligenciada.

Do ponto de vista prognostico, a recuperagdao do paciente relatado foi satisfatoria, sem
necessidade de suporte ventilatorio prolongado ou reintervencdo. A literatura sugere que,
quando diagnosticada e tratada adequadamente, a HDC tardia possui progndstico favoravel,

embora dependa do grau de comprometimento pulmonar e da presenga de complicagdes
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intraoperatorias (Liao et al., 2023). O seguimento a longo prazo ¢ essencial para monitoramento
da fungao pulmonar e identificagdo precoce de recidivas ou alteragdes posturais toracicas.

Este relato ressalta a importancia de considerar a HDC como diagnostico diferencial em
pacientes com sintomas respiratorios atipicos ou refratdrios a tratamento convencional. A
abordagem integrada entre clinica e imagem foi determinante para o sucesso no diagnostico
clinico e terapéutico, evidenciando a relevancia da vigilancia diagndstica mesmo fora do

periodo neonatal classico.

Figura 1: Radiografia de Torax com Evidéncia de Hérnia Diafragmatica de Bochdalek.

Imagem radiografica anteroposterior de torax evidenciando algas intestinais posicionadas no hemitorax esquerdo,
com nivel hidroaéreo e deslocamento do contetido abdominal através do diafragma, sugestivos de hérnia
congénita de Bochdalek.

Fonte: Dados da Pesquisa, 2025.

CONSIDERACOES FINAIS

A Hérnia Diafragmatica Congénita com apresentacdo tardia, embora rara, deve ser
reconhecida como importante diagnostico diferencial em criancas com quadros respiratdrios
persistentes ou refratarios, especialmente na auséncia de resposta satisfatoria ao tratamento
convencional de pneumonia ou crise asmatica. Este relato de caso evidencia a relevancia da
avaliacdo clinica minuciosa aliada ao uso criterioso de exames de imagem, notadamente a
tomografia computadorizada, para identificacio de anomalias estruturais que, por vezes,
permanecem silenciosas por anos.

O manejo terapéutico adequado, o encaminhamento cirurgico oportuno e o seguimento
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ambulatorial favordvel neste caso demonstram que, mesmo diante de uma condi¢do
potencialmente grave, o desfecho clinico pode ser positivo quando hé atuacdo integrada entre
pediatria, cirurgia e equipe de cuidados intensivos. Além disso, o acompanhamento
ambulatorial multidisciplinar apd6s a alta hospitalar ¢ essencial para garantir o pleno
restabelecimento da fung@o pulmonar e prevenir complicagdes de longo prazo.

A partir dessa experiéncia, refor¢a-se a necessidade de formagao continua das equipes
de satide para o reconhecimento de manifestagdes atipicas de doengas congénitas raras,
promovendo o diagnostico precoce e a constru¢do de linhas de cuidado especificas para
populacdes pediatricas. Por fim, este relato destaca a importancia da articulagdo entre os
diferentes niveis de atengdo e especialidades médicas na condugdo de casos complexos,
valorizando a abordagem centrada no paciente e a assisténcia longitudinal como pilares da boa

pratica médica.
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RESUMO

A sindrome de Duchenne ¢ uma doenca que ocorre pela falta de distrofina, uma proteina
capaz de fornecer estabilidade aos musculos,os portadores apresentam degeneracdo dos
musculos, diminuindo sua autonomia e necessitando de cuidados por toda vida. Este estudo tem
como objetivo analisar os cuidados da equipe de enfermagem prestados a pacientes com a
Sindrome de Duchenne, abordando o manejo dos sintomas e estratégias para a melhoria da
qualidade de vida tanto dos pacientes quanto de seus familiares.Trata-se de uma revisao
integrativa A pesquisa foi conduzida por meio de bases de dados, como: PUBMED, SCIELO,
GOOGLE SCHOLAR ¢ LILACS, incluindo artigos que abordassem a etiologia, epidemiologia,
diagnostico, evolugdo clinica e as intervencdes de enfermagem direcionadas ao manejo da
sindrome de Duchenne. Os pacientes lidam ndo apenas com limitagdes fisicas, mas também
com dificuldades cognitivas e emocionais, assim, a enfermagem se destaca como uma pratica
integral que vai além do cuidado clinico, promovendo acolhimento, orientagdo e intervengdes
eficazes. Essa atuagdo amplia a qualidade da assisténcia e fortalece o vinculo entre equipe,
paciente e familia.

Palavras-chave: Sindrome de Duchenne, Distrofia Muscular e Assisténcia de Enfermagem.

INTRODUCAO

A Sindrome de Duchenne (SD) ¢ uma doenca genética rara e progressiva, caracterizada
pela perda de forca muscular e comprometimento motor, € recessiva ligada ao cromossomo X,
acometendo mais o sexo masculino, as mulheres possuem dois cromossomos X, enquanto 0s
homens tém apenas um, dessa forma, as mulheres podem ser portadoras da mutacdo, mas, ndo
apresentarem a doenga. Ela ¢ causada pela auséncia ou deficiéncia da distrofina, uma proteina
essencial para a estrutura e funcdo dos musculos esqueléticos e cardiacos. Sua manifestacao
clinica geralmente inicia-se nos primeiros anos de vida com dificuldades para andar e realizar
atividades motoras simples, e a progressao da doenca leva a uma perda das capacidades fisicas
e a complicagdes respiratorias e cardiacas (Dias, et al.; 2022).

Além das condi¢des fisicas que exigem cuidados multiprofissionais especializados ao
longo de toda a vida, a SD ¢ uma condicdo de grande impacto para os pacientes e seus
familiares, afetando o contexto social e emocional, ndo possuindo cura, o tratamento visa o
alivio dos sintomas, na manuten¢do da funcionalidade e na melhoria da qualidade de vida

(Oliveira, et al.; 2019). A atuacdo de profissionais de enfermagem, torna-se essencial no
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acompanhamento do paciente, incluindo a promo¢ao de cuidados de saude preventivos,
monitoramento continuo das fungdes musculares, respiratorias, € apoio para a adaptagdo a
progressao da doenga, estimulando o autocuidado e oferecendo suporte aos familiares. O
cuidado ¢ fundamentalmente centrado na humanizacdo, que vai além da pratica clinica,
incorporando o respeito e a solidariedade no relacionamento com os pacientes e suas familias

(Roriz, et al.; 2024).

OBJETIVOS
O objetivo deste estudo ¢ analisar os cuidados da equipe de enfermagem prestados a
pacientes com a Sindrome de Duchenne, abordando o manejo dos sintomas e estratégias para a

melhoria da qualidade de vida tanto dos pacientes quanto de seus familiares.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo de revisdo integrativa que tem como objetivo analisar a Sindrome
de Duchenne e o papel da enfermagem a partir de uma revisao critica da literatura cientifica e
das diretrizes clinicas atualizadas. A pesquisa foi conduzida por meio de bases de dados
renomadas, como: PUBMED, SCIELO, GOOGLE SCHOLAR e LILACS, que abordassem a
etiologia, epidemiologia, diagnostico, evolucao clinica e as intervencdes de enfermagem
direcionadas ao manejo da sindrome de Duchenne. Tendo como pergunta norteadora "Quais
sdo os principais acometimentos apresentados na Sindrome de Duchenne e como o enfermeiro
pode atuar para promover o cuidado efetivo aos portadores e seus familiares?".

Durante o processo de busca, foram utilizados os descritores: Sindrome de Duchenne,
Distrofia Muscular e Assisténcia de Enfermagem. Inicialmente, foram encontrados 300 estudos,
que passaram por critérios de inclusdo e exclusdo. Foram incluidos artigos publicados em
portugués, espanhol e inglés entre os anos de 2010 e 2025, com acesso ao texto completo, foram
excluidos artigos que abordavam outras distrofias musculares que ndo a sindrome de Duchenne
e aqueles que ndo abordavam os cuidados de enfermagem na sindrome. A sele¢cdo dos artigos
teve como foco identificar as melhores praticas de cuidado, com énfase no acompanhamento
clinico, nas atividades de reabilitacdo e no suporte emocional aos pacientes.

A seguir, foi realizada a leitura dos resumos, e os artigos que abordavam a questao
central da pesquisa foram selecionados para a leitura completa, sendo realizada leitura na
integra de 20 artigos. A andlise qualitativa foi realizada com base nas informagdes extraidas

dos estudos selecionados, integradas com as recomendacdes clinicas mais recentes,
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proporcionando uma visdo detalhada e atualizada sobre os cuidados necessarios para o manejo

da doenga.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A Sindrome de Duchenne, devido a sua origem genética e progressao debilitante, exige
um acompanhamento continuo, apresentando como um dos sinais clinicos o sinal de Gowers,
indicando a fraqueza muscular principalmente nos membros inferiores, na progressao o
paciente tende a sentir dificuldade de realizar atividades basicas diarias, tornado-se cada vez
mais fragil e chegando a ter comprometimento respiratorio e cardiaco. A enfermagem
desempenha papel crucial em diversas areas do cuidado, desde o diagndstico precoce até o
manejo dos sintomas. A detec¢do precoce, que normalmente ocorre entre 3 a 5 anos, ¢
fundamental para o inicio do tratamento e a minimizagdo dos impactos da doenca. O
acompanhamento de enfermagem inclui a monitoragdo do progresso da perda de forga
muscular, a avaliagdo continua da fun¢do cardiaca e respiratdria, além do suporte emocional
tanto ao paciente quanto a sua familia (Roriz, et al.; 2024).

Esses individuos lidam ndo apenas com limitagdes fisicas, mas também com
dificuldades cognitivas e emocionais. A progressdo da doenga interfere diretamente na
autonomia, impactando a autoestima e a qualidade de vida. Além disso, o preconceito social e
o estigma enfrentado por esses pacientes geram ainda mais obstaculos para sua inclusdo em
ambientes escolares, comunitarios e de lazer. A enfermagem nao se limita a assisténcia clinica,
mas abrange também o suporte emocional e educativo as familias. O enfermeiro atua como um
elo entre a equipe de saude e os cuidadores, auxiliando no entendimento da patologia, das
necessidades especificas do paciente e no desenvolvimento de estratégias de cuidado
personalizadas. Esse acompanhamento continuo permite uma anélise mais precisa da evolugao
da doenca, possibilitando intervengdes oportunas para preservar a saude € o bem-estar do
paciente (Dias, et al.; 2022).

Além do cuidado direto ao paciente, ¢ fundamental que a enfermagem desenvolva agdes
voltadas a orientacdo e ao suporte dos familiares, que sdo os principais cuidadores. A inclusao
da familia na coleta de informagdes e no planejamento dos cuidados contribui para uma
abordagem mais humanizada e eficaz. A condi¢do socioecondmica, o nivel de escolaridade e o
ambiente em que vivem influenciam diretamente na forma como o cuidado € prestado em casa.

Assim, € papel da enfermagem identificar as limitagdes e recursos disponiveis, promovendo
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acOes educativas e buscando redes de apoio, a fim de garantir que os cuidados sejam
sustentaveis e adequados a realidade de cada familia (Dias, et al.; 2022; Oliveira, et al., 2018).

O cuidado com o cuidador também deve ser prioridade, visto que a responsabilidade
continua e intensa pode comprometer sua saude fisica e emocional. Maes, pais ou outros
familiares que acompanham a crianca com sindrome de Duchenne que necessitam de
acompanhamento, escuta ativa e intervengdes que preservem sua qualidade de vida. A
sobrecarga emocional, o cansago fisico e as preocupagdes financeiras sao realidades constantes.
Por isso, a enfermagem precisa estar atenta as necessidades desses cuidadores, oferecendo
orientacdes, apoio psicologico e facilitando o acesso a politicas publicas e programas de
assisténcia social. Com essa abordagem integral e familiar, o cuidado torna-se mais eficiente e

sustentavel ao longo do tempo (Oliveira et al., 2018).

CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Duchenne ¢ uma condicdo debilitante que afeta ndo s6 o paciente, mas
também sua familia, exigindo um cuidado continuo e especializado. O enfermeiro tem um papel
central nesse processo, ndo apenas no manejo direto das questdes clinicas, mas também no
apoio psicossocial, educacao e capacitagdo dos cuidadores. Embora ainda nao haja cura para a
doenca, os cuidados de enfermagem podem melhorar significativamente a qualidade de vida
dos pacientes, retardar a progressao dos sintomas e proporcionar uma vida mais funcional e
com menos complicagdes. A detec¢do precoce e o tratamento adequado, incluindo a criagdo de
um plano terapéutico para garantir a seguranga fisica do cliente, incentivar o autocuidado e
manter uma nutricdo adequada sdao agdes fundamentais no cuidado ao paciente. Além disso,
realizam-se avaliagdes frequentes a respiracao, com o objetivo de favorecer a melhora da fungao
pulmonar, bem como o fortalecimento e a resisténcia da musculatura respiratoria. E
imprescindivel que as familias recebam apoio continuo, com treinamento sobre cuidados
domiciliares € 0 manejo de emergéncias (Roriz, et al.; 2024).

Os enfermeiros devem ser agentes de educacao e empatia, proporcionando nao apenas
o suporte fisico, mas também emocional, ajudando os pacientes e suas familias a lidar com as
complexidades de uma doenca progressiva e sem cura. O cuidado de enfermagem, portanto, ¢
uma peca-chave no tratamento da Sindrome de Duchenne, com impacto direto na qualidade de

vida dos pacientes e no bem-estar das suas familias (Dias, et al.; 2022; Oliveira, et al., 2018).
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RESUMO

A sindrome Christ-Siemens-Touraine, forma classica da displasia ectodérmica hipohidrotica, €
uma condicao genética rara que afeta tecidos derivados do ectoderma, como pele, dentes,
cabelos e glandulas sudoriparas. Sua manifestagdo clinica inclui hipohidrose, hipotricose e
hipodontia, com impactos funcionais e psicossociais significativos. A transmissdo ¢
predominantemente recessiva ligada ao cromossomo X, o que explica sua maior prevaléncia
em individuos do sexo masculino. O diagnostico ¢ essencialmente clinico, podendo ser
confirmado por testes genéticos. O manejo requer abordagem multidisciplinar voltada a
prevengdo de complicagdes, como hipertermia, além de suporte odontologico, dermatoldgico e
psicologico. O presente trabalho tem como objetivo reunir e analisar os principais aspectos
clinicos, genéticos e terapéuticos da sindrome em uma crianca com 3 anos de idade, destacando
a importancia da atengdo precoce ¢ integral para a melhoria da qualidade de vida.

Palavras-chave: Doenca rara; Sindrome Christ-Siemens-Touraine; Cognicao.

INTRODUCAO

A sindrome Christ-Siemens-Touraine, também conhecida como displasia ectodérmica
hipohidrotica, ¢ uma doenga genética rara, com incidéncia de 1:100.000 nascidos, com
prevaléncia em homens, que compromete estruturas originadas do ectoderma, como pele,
cabelos, unhas, dentes e glandulas sudoriparas.

Classicamente, apresenta-se com a triade clinica composta por hipohidrose (diminui¢do
ou auséncia da capacidade de suar), hipodontia (auséncia parcial de dentes) e hipotricose
(escassez ou auséncia de pelos e cabelos), sendo essas manifestagdes responsaveis por um
conjunto de sinais que impactam significativamente a qualidade de vida do individuo afetado.
A forma mais comum de heranca ¢ recessiva ligada ao cromossomo X, o que justifica o
predominio de casos no sexo masculino, embora também existem formas autossdmicas
dominantes e recessivas (Peterson et al., 2017). Em razdo da natureza multissistémica da
sindrome, o diagndstico precoce, associado ao acompanhamento por equipe multiprofissional,
¢ fundamental para a prevengao de complicacdes, como crises de hipertermia que podem causar
sérios riscos de vida e prejuizos cerebrais irreversiveis, dificuldades alimentares e
comprometimentos psicossociais.

A literatura destaca a importancia do suporte interdisciplinar continuo e da inclusdo de
estratégias terapéuticas personalizadas para cada fase do desenvolvimento do paciente
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(Frydman, 2020). Este trabalho tem como objetivo propor uma abordagem integrada sobre os
principais aspectos clinicos, genéticos, diagnosticos e terapéuticos relacionados a sindrome
Christ-Siemens-Touraine, tendo em vista os fatores cognitivos, emocionais, fisicos e sociais

afetados em pessoas com esta sindrome.

OBJETIVOS

Contribuir para o aprofundamento do conhecimento sobre essa condi¢gdo, muitas vezes
negligenciada no contexto da pratica clinica, mas de grande relevancia para a atuacao nas areas
da satde, em especial nas fases iniciais da infancia e adolescéncia. Mas também possibilitar

intervengodes precoces nas esferas fisicas, cognitivas e psicologicas.

METODOLOGIA

O processo avaliativo para coleta das informagdes foi composto por diferentes etapas,
no qual foram utilizados as seguintes ferramentas e técnicas: observagdo clinica do
comportamento da crianga, entrevista semiestruturada com a mae, leitura de relatorios
genéticos, avaliagdo com profissional de psicologia e de neurologista. Vale salientar que o
processo avaliativo foi realizado em um Centro Especializado em Reabilitagdo (CER) da
Paraiba, situado em Jodo Pessoa para verificar se a crianga cumpria critérios de atrasos globais
do desenvolvimento e/ou Transtorno do Espectro Autista.

Depois da entrevista realizada com profissionais da pré-triagem institucional foram
realizados 03 encontros em dias distintos, com profissionais de psicologia e neurologia. Toda
avaliacdo levou em consideragao o roteiro sugerido para avaliacdo em CER, (Silva et al.; 2024),
colhendo-se informacdes sobre gestagdo, desenvolvimento, habilidades adaptativas
(comunicag¢do, socializagdo, cuidado pessoal, vida do lar, saide e seguranca, lazer, trabalho,
capacidade de independéncia), saide pregressa, antecedentes familiares, historico de satde e
histérico escolar, uso de telas, sono, alimentagdo, medicamentos. Como parte da avaliagdo,
foram realizadas tentativas de interacdo com a crianga e avaliagcdo qualitativa da cogni¢do, por
meio de comandos verbais para avaliar a capacidade de compreensdo, nomeagdo de cores,
montagem de legos, tendo em vista a observacdo do raciocinio ndo verbal da crianga. O terceiro
encontro foi direcionado para a entrega do relatorio multiprofissional, partindo do ponto da
necessidade de encaminhamentos externos ¢ orientagdes, conscientizacao da familia, incentivos

para insercdo da crianga na escola.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

O presente Estudo de Caso ¢ do tipo descritivo, ex-post-facto. O participante do caso
foi uma crianca de 2 anos e 10 meses de idade, do sexo masculino, natural do estado da Paraiba.
Trazia encaminhamento externo devido diagndstico de Displasia ectodérmica anidrética (CID
10 Q82.4) assinado por parecerista externo a instituigdo. As principais queixas da mae
relacionadas a crianca eram com relagdo aos atrasos na fala, receio com relagdo a inser¢ao da
crianca na creche, devido ao excesso de calor que a crianga sentia, atrasos no desenvolvimento
da arcada dentaria, déficits de atenc¢do e concentragao.

Com base nas informagdes obtidas e por meio da observacdo ¢ anamnese foram
auferidos os principais dados: com relagdo ao historico do desenvolvimento obtido pela
anamnese, acerca da gestacdo e nascimento, a genitora ndo teve doencas gestacionais e foi a
terceira gestacdo. Parto normal com 40 semanas. Nasceu cianotico. Negou internagoes.

Com relag@o aos marcos do desenvolvimento neuropsicomotor, a crianga teve o controle
cervical com 1 ano de idade, andou com 1 ano e 2 meses e o desfralde ocorreu por volta dos 2
anos. No que concerne ao desenvolvimento das habilidades adaptativas, foi informado que a
crianga tinha iniciativa para ir ao banheiro fazer as necessidades fisiologicas, conseguia tomar
agua sozinho, sentava-se sozinho, tentava tirar a roupa sozinho, dentre outras atividades basicas
da vida diaria.

A mae informou que o sono da crianga estava instavel, a alimenta¢do requeria cuidados,
pois a crianga engolia o alimento sem mastigar (s6 tinha desenvolvido 1 dente), mas ndo relatou
queixas relacionadas a falta de apetite ou seletividade alimentar.

Na avaliacdo foi observado que a crianca expressou preservagdo da reciprocidade
socioemocional, expressou sorrisos sociais, foi colaborativo para executar comandos (pegou
brinquedos, como exemplo, carros amarelos, avido, tubardo), nomeou cores, direcionou atencao
compartilhada ao ser chamado pelo nome, manteve contato visual, brincou com varios
brinquedos, trouxe brinquedos para as avaliadoras, montou legos. Nao apresentou
comportamentos restritos, repetitivos e/ou estereotipados. Foi observado que a crianca tinha
desvios fonologicos na fala. Em suma, a crianga ndo cumpriu critérios de deficiéncias, a saber:
Deficiéncia Intelectual/ Atraso Global do Desenvolvimento e Transtorno do Espectro Autista.
Vale ressaltar que ja existem projetos de leis voltados para enquadrar a sindrome Christ-

Siemens-Touraine como uma deficiéncia, sendo algo cabivel de mais estudos cientificos e
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porventura uma forma de assegurar direitos, tendo em vista os impactos € comprometimentos
fisicos e psicossociais que esta sindrome acarreta.

De acordo com Ferrari (2019), um dos achados comuns em pacientes com a sindrome
Christ-Siemens-Touraine ¢ o comprometimento da arcada dentdria, sendo marcado pela
agenesia dentaria ou pelo desenvolvimento de dentes conicos. A descri¢do ¢ compativel com o
relato, em que ha atraso no desenvolvimento odontoldgico, sendo uma das preocupagdes da
mae. Ainda segundo o autor, o tratamento odontologico visa restaurar as fungdes mastigatoria
e fonética, além da estética, podendo incluir proteses e, em criangas acima de sete anos,
implantes dentarios.

Marciel (2024) ressalta que também ¢ comum haver caracteristicas faciais tipicas, como
hipotricose, pele hipopigmentada, nariz em sela, protrusdo frontal, cristas  supraorbitais
proeminentes, regido periorbital hiperpigmentada, orelhas com implantagdo baixa, unhas
displasicas, labios evertidos, queixo proeminente e altura facial inferior reduzida. Dessa forma,
o paciente fica com um aspecto envelhecido, o que pode afetar consideravelmente sua
autoestima e capacidade de socializagdo no decorrer de sua vida em virtude de exclusao e
estigma.

A crianga relatada tem a sudorese deficiente, sendo este um dos principais achados da
condicdo. Este fator compromete a regulacdo da temperatura corporal, podendo propiciar
hipertermias severas, associadas a convulsdes e comprometimento neuroldégico importante
(Ferrari, 2019; Maciel, 2024). Ademais, trata-se de uma das principais preocupacdes em relagdo
a condi¢do genética por seu risco direto a vida, sendo um foco importante de atencdo para o
tratamento longitudinal que um quadro sindrémico como este requer.

A condi¢do ndo causa impacto no desenvolvimento psicomotor, intelectual e estatural,
segundo Ferrari (2019). Entretanto, casos raros de comprometimento cognitivo foram
identificados, como o relatado por Shawky (2016), os quais o autor relaciona a consequéncias
da hipertermia caracteristica do quadro. O comprometimento ¢ condizente com o quadro do
paciente relatado, que possui atraso na fala, déficit de atencdo e concentragdo. Entretanto, €
necessario acompanhamento longitudinal e multidisciplinar para confirmar a associagdo entre

a condicdo genética e as alteragcdes neuropsicologicas relatadas.

CONSIDERACOES FINAIS
A avaliagdo de casos referentes a condi¢ao genética sindrome Christ-Siemens-Touraine

¢ valiosa para a literatura cientifica em virtude de sua raridade e complexidade. Além disso, ¢
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essencial conhecer as caracteristicas da doenga, uma vez que o diagnostico ¢ essencialmente
clinico, com base na triade classica hipohidrose, hipodontia e hipotricose.

A partir do exposto, ¢ possivel perceber que a sindrome Christ-Siemens-Touraine pode
afetar a qualidade de vida e a inser¢ao no ambiente académico. Além disso, o atraso na
formagao da arcada dentaria, as alteracdes na regulacdo da temperatura corporal, a escassez de
pelos e o preconceito associado a aparéncia do paciente podem, especialmente na primeira
infancia, afetar a socializagdo no ambiente académico e a qualidade de vida da crianca.

Dada a natureza multissistémica da doenga, ¢ imprescindivel o acompanhamento
multidisciplinar por uma equipe multiprofissional, formada por dermatologista, dentista,
psicologo e educadores. Dessa forma, pode-se elaborar estratégias de cuidado que minimizem
os danos fisicos e psicoldgicos causados pela condicdo, assegurando a educacao inclusiva dos

portadores da sindrome Christ-Siemens-Touraine, bem como sua socializagao.
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RESUMO

Cerca de 300 milhdes de pessoas no mundo vivem com doengas raras, determinadas total ou
parcialmente por fatores genéticos. Entre essas condi¢des, as malformagdes cardiacas
congénitas, devido a sua variedade clinica, apresentam defeitos estruturais responséaveis por
elevada morbimortalidade. O objetivo deste estudo foi analisar sindromes raras que cursam com
cardiopatia congénita associada a alteracdes morfofuncionais. Trata-se de estudo descritivo,
observacional e exploratério, desenvolvido no Hospital Universitario Lauro Wanderley
(HULW/UFPB). Foram incluidos seis participantes, de ambos os sexos, com idade média de
1,06 anos, avaliados por meio de relatos de caso, revisdo sistematica e analise prospectiva-
transversal. Os principais achados clinicos incluiram dispneia (38,2%), dificuldade de ganho de
peso (50%), secregdao (38,2%) e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (90%). As
sindromes mais identificadas foram: Down, Alagille, Edwards e Patau. Entre as cardiopatias,
destacaram-se: comunica¢do interventricular (51,6%), persisténcia do canal arterial (33,3%),
estenose arterial pulmonar (33,3%)), tetralogia de Fallot (16,7%), hipertensao pulmonar (16,7%)
e forame oval patente (16,7%). Conclui-se que as doengas raras associadas as cardiopatias
congénitas acarretam sobrecarga cardiorrespiratdria, mas apresentam respostas positivas ao
manejo fisioterapéutico. Os resultados reforcam a importancia da intervencdo precoce e da
atencdo integral para a melhoria da qualidade de vida dos pacientes.

Palavras-chave: Doenca rara; Fisioterapia; Sindrome genética; Resultados.

INTRODUCAO

Cerca de 300 milhdes de pessoas no mundo vivem com doengas raras, determinadas,
total ou parcialmente, por fatores genéticos que podem ser desenvolvidos desde o periodo
gestacional. Neste contexto, as malformagdes cardiacas congénitas devido a sua variedade
clinica revelam defeitos que evoluem de maneira assintomatica até aqueles que no pior dos
casos podem levar os seus portadores a mortalidade.

As cardiopatias congénitas (CC) constituem as malformagdes congénitas mais

frequentes ao nascimento, presentes em aproximadamente 1 em cada 100 nascidos vivos, o que
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representa aproximadamente 29 mil novos casos por ano no Brasil. Infelizmente, uma parcela
significativa das criangas portadoras dessas anomalias ndo ¢ diagnosticada e/ou tratada
adequadamente, com grave risco de 6bito ou sequelas graves (SBP, 2025).

As CC necessitam de sistematizacdo do atendimento desde as primeiras horas de vida,
além de necessitarem, na sua grande maioria, da realizagdo de cirurgia cardiaca ou de
cateterismo intervencionista ainda nos primeiros dias de vida (Manual de orientagdo, 2020).

A fisioterapia pode auxiliar no diagndstico e tratamento das complicagdes: baixo peso
ao nascer, alteragdes respiratorias, neurologicas, infec¢des, desnutricdo, prematuridade,
disturbios cardiovasculares e atraso no desenvolvimento. As doengas raras t€ém a capacidade de
provocar um grande impacto na qualidade de vida das pessoas afetadas e de suas familias que
se deparam frequentemente com a falta de informacao sobre a patologia, associada com uma
demanda diaria de cuidado. Essas doencas continuamente levam a necessidade de cuidados

especiais de todas as pessoas envolvidas.

OBJETIVOS
O presente estudo tem como objetivo analisar as doengas raras que cursam com as
cardiopatias congénitas associadas a alteragdes morfofuncionais, bem como verificar os sinais

mais prevalentes observados diante das respostas a intervengao fisioterapéutica.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, exploratorio e observacional, desenvolvido no
Hospital Universitario Lauro Wanderley (HULW/UFPB) e vivéncias adquiridas na disciplina
de Fisioterapia nas Disfungdes do Sistema Respiratério, entre fevereiro e abril de 2025, na
enfermaria pediatrica, sob supervisao da docente, integrada a equipe multidisciplinar do servigo
e em parceria com o LAFIPCARE - Laboratério de Fisioterapia em Pesquisa
Cardiorrespiratoria, promovendo a integracdo entre ensino, pesquisa e pratica clinica. Foram
incluidos na amostra (N=6), ambos os sexos com diagndstico de doenga rara associada a
cardiopatia congénita. O presente estudo mostra a experiéncia dos académicos, com a finalidade
de promover a integracdo entre conhecimentos tedricos e praticos no contexto da avaliacdo e
intervencao fisioterapéutica.

Os critérios de elegibilidade basearam-se em relatos de caso, revisdo sistemadtica e
estudos prospectivo-transversal descritos na literatura para embasar e garantir uma abordagem

segura ¢ fundamentada. Os dados foram obtidos por meio de um modelo de coleta de dados
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(Lanhoz, et al; 2009, Iriart et al; 2019, SBC, 2025) e analise de prontuarios com observacao
para os dados sociodemograficos, doengas raras, sinais clinicos e funcionais.

O estudo foi aprovado pelo Comité de FEtica e Pesquisa da institui¢io (CAAE:
77981124.2.0000.5188). A caracterizacao da amostra por meio da estatistica descritiva e testes
independentes com nivel de significancia um p-valor<0,05 e intervalo de confianga de 95% foi

conduzida com rigor metodoldgico, visando assegurar a fidedignidade dos resultados obtidos.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A caracterizacdo da amostra (N=6), predominantemente sexo masculino, idade média
de 1,06 anos, diagndstico até 1 ano, renda familiar que varia entre 1-3 saldrios-minimos, média
St02 88% e FC 170bpm, dispneia 4 (38,2), dificuldade no ganho de peso 3 (50,0%), secrecao 4
(38,2) e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor 5 (90%). A prevaléncia de doengas raras
pode variar de acordo com o sexo da crianga € com a doenga em si, e as manifestagdes clinicas
de pacientes acometidos por doengas raras com cardiopatias congénitas, responsaveis por
causar defeitos estruturais importantes, oriundos do desenvolvimento embrionario anormal,
podem ser causadas por influéncia genética, ambiental ou transtornos maternos,
comprometendo a qualidade de vida desses bebés (Jatene et al; 2022).

Para Carvalho (2024), cerca de 50% das doengas raras sao diagnosticadas na primeira
infancia, em linha com os achados desta pesquisa. As sindromes raras mais frequentes sao:
Sindrome de Down, Sindrome de Alagille, Sindrome de Edwards, Sindrome de Patau. Entre as
malformagdes cardiacas estdo: comunicagdo interventricular (51.6%), persisténcia do canal
arterial (33,3%), estenose da artéria pulmonar (33,3%), tetralogia de Fallot (16,7%),
Hipertensao Pulmonar (16,7%), Forame Oval Patente (16,7%).

Observa-se a presenca de diversos sinais como presenca de complicagdes pulmonares,
cianose, dificuldade respiratdria, cansago e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor.
Chaves et al; (2011) em casos em que se verifica presenca de atraso, ¢ documentado na literatura
a compreensdao de uma maneira geral que as cardiopatias congénitas influenciam no
desenvolvimento motor de criangas que as apresentam, porém nao se pode afirmar que tipo de
cardiopatia influenciard mais ou menos no desenvolvimento motor.

Esta compreensao possibilita maior seguranca no manejo fisioterapéutico visando a
redugdo dos riscos de complicagdes pulmonares corroborando com Johnston et al; 2012, deve
ser realizada uma reavaliagdo do quadro clinico e das respostas as condutas, assegurando o

ajuste da intervengdo bem como o tratamento dessas condi¢des. Para que assim, seja oferecido
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o servico mais adequado e eficiente, diante de terapias que promovam melhora da oxigenacao,
melhora da permeabilidade de vias aéreas e da funcdo pulmonar no geral, através do
posicionamento, de manobras de reexpansao e da monitorizacdo do sistema respiratdrio para
adequacdo da assisténcia ventilatoria que possibilite a garantia de um melhor prognostico e

consequentemente uma melhor qualidade de vida para essas criangas.

CONSIDERACOES FINAIS

A fisioterapia possui um importante papel no manejo dessas doengas raras, ja que
contribui para o diagnostico, tratamento e prevencdo de complicagcdes. Essa condigdo
multifatorial representa um significativo desafio de saude publica global, entre os quais esté a
escassez de estudos epidemioldgicos e multicéntricos robustos que possam colaborar na
definicdo de politicas publicas e no planejamento da assisténcia e cuidado integral desses
pacientes. Apesar da melhora na sobrevida nas ultimas décadas, seu manejo ainda ¢ complexo
devido a fisiologia cardiaca e pulmonar que sdo interdependentes, exigindo intervengoes
especificas e integradas. Foi possivel observar sinais de sobrecarga cardiorrespiratéria e
respostas positivas ao manejo fisioterapéutico, evidenciando sua relevancia clinica.

A variedade de achados cardiologicos e respiratorios associados a essas sindromes raras
enfatiza que a expressao da doenca possa auxiliar na detec¢ao precoce de anormalidades para
intervengdo e acesso a atencao integral. Outrossim, as limitagdes do estudo e o tamanho
reduzido da amostra refor¢am a necessidade de profissionais especializados na compilagdo de
dados e na ampliacdo de agdes de educacdo continuada voltadas ao cuidado integral e a

formagao técnica da equipe.
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RESUMO

O diagnostico precoce das doencgas raras representa um grande desafio para os sistemas de
saude, devido a diversidade clinica e baixa prevaléncia dessas condigdes, o que dificulta sua
identificacdo e impacta negativamente o prognostico. Este estudo teve como objetivo identificar
os principais desafios enfrentados por profissionais e servigos de satde, bem como as
estratégias adotadas ou sugeridas para melhorar o diagnostico precoce das doengas raras. Trata-
se de uma revisao sistematica realizada nas bases de dados LILACS, MEDLINE, Web of
Science ¢ CINAHL, utilizando descritores como 'doengas raras', 'diagndstico precoce',
'estratégias de satde' e 'equidade em saude'. Foram selecionados dez artigos. Os principais
desafios identificados incluem atraso no diagndstico, desconhecimento profissional, auséncia
de diretrizes especificas e desigualdade no acesso. As estratégias sugeridas abrangem
capacitacdo profissional, formula¢do de diretrizes clinicas e implementa¢do de politicas
publicas voltadas a promog¢ao da equidade no acesso ao diagndstico. Conclui-se que a superagao
dessas barreiras exige integracdo entre niveis de atengdo, uso estratégico de tecnologia e
compromisso institucional com a equidade em saude.

Palavras-chave: Doencas raras; Diagnostico precoce; Desafios; Estratégias.

INTRODUCAO

As Doencas Raras (DR), apesar de sua baixa prevaléncia individual, representam um
grupo expressivo no cenario global de satide publica. Estima-se que existam entre 6.000 a 8.000
doencgas raras identificadas, afetando até 8% da populacdo mundial (Brasil, 2014). Essas
condig¢des apresentam grande heterogeneidade clinica, o que torna o processo diagnostico ainda
mais complexo. Muitas vezes, os sinais e sintomas sao sutis, inespecificos ou confundidos com
outras enfermidades mais comuns, o que dificulta a identificacdo precoce pelos profissionais
de satde.

O diagnostico precoce ¢ um fator determinante para o sucesso terapéutico, a prevengao
de agravamentos, o aconselhamento genético e o planejamento familiar. Entretanto, inimeros

obstaculos ainda limitam esse processo, resultando em jornadas diagnosticas longas, que podem
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levar anos até a definicdo do quadro clinico. Entre as principais barreiras estdo o
desconhecimento das manifestagdes clinicas por parte dos profissionais, a escassez de centros
especializados, a dificuldade de acesso a exames especificos e a caréncia de politicas publicas
voltadas ao tema.

O diagnéstico tardio pode impactar profundamente a qualidade de vida dos pacientes e
seus familiares, gerando sofrimento emocional, custos elevados e desgaste no percurso por
diferentes servigos de satide. A busca incessante por respostas torna-se um processo exaustivo,
frequentemente chamado de “via crucis diagnostica”.

Atrelado a isto, a auséncia de protocolos padronizados e a desigualdade regional no
acesso aos servicos especializados agravam a vulnerabilidade dessa populagdo. Diante desse
cenario, emergem reflexdes importantes sobre a necessidade de estratégias efetivas que
promovam maior equidade em saltde. Assim, esta revisdo sistemdtica tem como objetivo
identificar os principais desafios enfrentados por profissionais e servicos de satde, bem como
as estratégias implementadas ou sugeridas para o diagnostico precoce das doengas raras,
contribuindo para o aprimoramento das praticas assistenciais e o fortalecimento de politicas

publicas mais inclusivas.

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo sistematica da literatura, descritiva com o objetivo de reunir e
analisar evidéncias disponiveis sobre os desafios e estratégias relacionadas ao diagndstico
precoce de doengas raras em diferentes contextos de atencao a satide. A qual envolve a andlise
de investigagdes relevantes, permitindo sintetizar o conhecimento sobre um determinado tema,
de forma sistemadtica e abrangente apontando lacunas que necessitam ser completadas a partir
da definicao de uma temadtica especifica e pesquisas futuras (Mendes, Silveira & Galvao, 2008;
Polit & Beck 2019).

Para o delineamento desta pesquisa a partir da seguinte questao norteadora: Quais sao
os principais desafios enfrentados e as estratégias implementadas para o diagnostico precoce de
doencas raras? Utilizou-se a estratégia PICO descrita por Aratjo (2020), com o acronimo para
P (Paciente/Problema/Populagdo); I (Intervencao/Exposicdo/Interesse); C (Comparacao);

(Outcome/Resultado). Conforme quadro 01.
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Construto Resultado

P - Populagao/problema 'Individuos afetados por doengas raras

I — Intervengao \Principais desafios enfrentados e as estratégias|
nmplementadas para diagnostico precoce.

. ~ ~ IS es -
C — Comparagao ‘Nio se aplica

O — Resultado 'Diagnostico precoce

Quadro 1. Estratégia PICO empregada no estudo. Jodo Pessoa, PB, Brasil, 2025.
Fonte: Dados da pesquisa, 2025.

Para operacionalizar a etapa de busca e selegdo da amostra, utilizou-se do Portal de
Periddicos da CAPES® nas seguintes bases de dados eletronicas: Literature of Latin America
and the Caribbean (LILACS), Medical Literature Analysis and Retrieval System Online
(MEDLINE®), Web of Science (WOS), Scopus; Cumulative Index to Nursing and Allied
Health Literature (CINAHL), por sua relevancia e abrangéncia no campo da satde coletiva e
das ciéncias biomédicas. A pesquisa ocorreu em fevereiro de 2025 e considerou publica¢des
entre janeiro de 2015 e janeiro de 2025. Foram utilizados os descritores DeCS: “doencas
raras/rare diseases”, “diagnostico precoce/early diagnosis”, “estratégias de saude/health
strategies” e “equidade em saude/health equity”, com os operadores booleanos AND e OR.

Foram incluidos artigos originais com texto completo, publicados em portugués ou
inglés, que abordassem desafios e/ou estratégias no diagnodstico precoce de doencas raras.
Excluiram-se artigos duplicados, de revisao, capitulos de livros, trabalhos académicos e estudos
que ndo respondessem a questdao norteadora.

A selecdo seguiu trés etapas: leitura de titulos e resumos, leitura na integra e aplicacdo
dos critérios de inclusdo/exclusdo. Utilizou-se instrumento especifico para extrair informagdes
como titulo, autores, ano, periddico, objetivos, metodologia e principais achados. A analise foi
descritiva e qualitativa, organizando os dados por temas emergentes.

Vale salientar que essa modalidade de pesquisa ndo necessita de apreciagdo pelo Comité

de Etica em Pesquisa (CEP), fato este respaldado pelas Resolugdes 466/12 (Brasil, 2012).

RESULTADOS E DISCUSSAO

A revisdo sistematica identificou inicialmente 143 estudos nas bases consultadas. Apds
a aplicacdo dos critérios de inclusdo e exclusdo, 30 artigos foram selecionados para leitura
completa, dos quais 10 foram considerados elegiveis para compor a analise final. A analise dos

artigos permitiu a identificacdo de dois grandes eixos tematicos: os desafios enfrentados no
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diagnostico precoce de doencas raras e as estratégias propostas ou implementadas para supera-
los. A etapa do processo de triagem realizada para alcangar esta selecdo tomou como base
estrutural o fluxograma PRISMA — Preferred Reporting Items for Systematic reviews and
Meta-Analyses, conforme descrito na Figura 1.

Fluxograma PRISMA 2020 - Revisdo Sistemnatica
( dentificagao de estudos por meio de bases de dadon ¢ registron ]

Registros identificados a partir
do base de dados (n = 143)

Registros apds remeogio de duplicados
LILACS (n~18) (n=123)

MEDLINE/PubMed (n = 42)
Web of Science (n = 23)

Scoputs (n = 38)

CINAHL (n =22)

Registros avalindos por titulo ¢ Regstros excluidos por ndo atenderem o
resumo (o = 123) 1 temitica (n = 93)

}

Artigos selecionados para leitura
nawtegra (n = 30)

EMOP -2~ ]35-0’6"'""-!'2'!'6“ ]

"

l Arngos excludos apos lestura completa (n = 20)
Artigos lidos na integra (n = 30) Nio abordar dwetamente diagnostico precoce de
doengas raras (n = 9)
Foco em outras areas/profissoes (n = 5)
Revisoes ou capitulos de livio (n = 7)

Estudos mcluidos na revisfo
final (n =~ 10)

Fonte: Dados da pesquisa, 2025

[ woo—-croz-—- l mo»0-r—-—o-amrm ]

Figura 1: Representag@o esquematica dos métodos de identificacdo, triagem, elegibilidade e inclusdo dos artigos
adaptada do Diagrama do Processo de Selecdo dos Estudos — PRISMA FLOW DIAGRAM.
Fonte: Dados da pesquisa, 2025.

Desafios no Diagnostico Precoce de Doengas Raras

Pacientes com doencas raras frequentemente enfrentam longos periodos até obter um
diagnostico preciso, com média de 4 a 5 anos. Isso se deve a diversidade clinica das doengas
raras € a apresentacdo de sintomas comuns a varias outras condigdes, dificultando a

identificagdo pelos profissionais de saude (Phillips et al., 2024).
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A escassez de conhecimento e experiéncia dos profissionais de satide em relagdo as
doengas raras contribui para diagndsticos incorretos ou atrasados. Muitos profissionais nunca
encontraram pacientes com essas condigdes em sua pratica clinica, o que limita a capacidade
de reconhecimento e manejo adequado (Phillips et al., 2024).

A auséncia de diretrizes clinicas especificas para muitas doengas raras e os desafios na
implementagdo das existentes, devido a baixa prevaléncia e familiaridade limitada dos
profissionais, dificultam o diagnoéstico e o tratamento adequados (Taylor et al., 2023).

Pacientes em diferentes regides enfrentam desigualdades no acesso ao diagndstico
devido a barreiras estruturais, como a falta de centros especializados e recursos adequados, além

de desafios emocionais ¢ materiais durante a busca por diagnostico (Silva et al., 2019).

Estratégias para Superar os Desafios

A criacdo e implementagao de diretrizes clinicas especificas para doengas raras podem
melhorar o reconhecimento e manejo dessas condigdes pelos profissionais de saude,
promovendo diagnosticos mais rapidos e precisos (Taylor et al., 2023).

Investir na formagdo e atualizacdo dos profissionais de satde sobre doengas raras ¢
fundamental para aumentar a conscientizacdo, melhorar o reconhecimento dos sintomas e
reduzir o tempo até o diagndstico (Hoffman et al., 2024).

A adocao de politicas publicas, como as Diretrizes para Atencao Integral as Pessoas
com Doengas Raras no Sistema Unico de Satide (SUS), visa organizar a atengio e reduzir o
sofrimento dos afetados, racionalizando recursos e promovendo equidade no acesso ao

diagnostico e tratamento (Brasil, 2014).

CONSIDERACOES FINAIS

Os desafios no diagnostico precoce de doencas raras sdo multifacetados, envolvendo
questdes estruturais, institucionais € de conhecimento técnico. As estratégias propostas pelos
estudos analisados enfatizam a importancia da capacitagdao profissional, da integracao dos
servicos de saude, do uso de tecnologias avancadas e da formulagdo de politicas publicas
especificas. A implementacdo dessas estratégias pode contribuir significativamente para a
redugdo do tempo até o diagnostico e para a melhoria da qualidade de vida dos pacientes com
doengas raras.

O diagnéstico precoce de doencas raras ainda enfrenta inimeros desafios, que vao desde

a formacao profissional inadequada até a auséncia de protocolos e politicas publicas efetivas.
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A revisdo sistemadtica evidenciou que a superagdo dessas barreiras passa pela integragdo entre
os niveis de atengdo, pelo uso estratégico da tecnologia e, sobretudo, pelo compromisso
institucional com a equidade em saude.

A implementacdo de estratégias como a formacdo continuada de profissionais, a
ampliagdo da triagem neonatal e a criagdo de redes especializadas sdo passos fundamentais para
que os pacientes com doencas raras tenham acesso mais agil ao diagndstico e,

consequentemente, ao cuidado adequado.
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RESUMO

A sifilis congénita ¢ uma infec¢do de transmissdo vertical amplamente evitavel, cuja
persisténcia como causa de morbimortalidade perinatal reflete desigualdades no acesso e na
qualidade da assisténcia pré-natal. Mesmo com avangos nas politicas publicas, o Brasil continua
apresentando elevados indices de Obitos neonatais decorrentes da infec¢do. O objetivo foi
analisar a ocorréncia de 0bitos neonatais por sifilis congénita no Brasil entre 2019 e 2023, a fim
de compreender sua distribuicdo epidemiologica e refletir sobre a efetividade das politicas
publicas de prevengao e controle da doenca. Estudo descritivo de abordagem quantitativa, com
base em dados secundarios extraidos do Sistema de Informagdes sobre Mortalidade (SIM),
disponibilizados pelo DATASUS. Foram incluidos 6bitos neonatais cuja causa bdasica foi
classificada nos cédigos CID-10 AS50 (sifilis congénita), A51 (sifilis precoce) e AS53 (outras
formas de sifilis), ocorridos entre 2019 e 2023. Os dados foram sistematizados em frequéncias
absolutas e analisados descritivamente, com embasamento em literatura cientifica e
documentos oficiais. No periodo analisado, foram registrados 969 dbitos neonatais atribuidos a
sifilis no Brasil, sendo 99,7% (967) classificados como sifilis congénita (A50). Observou-se
uma tendéncia crescente nos anos de 2022 (208 dbitos) e 2023 (199 6bitos). A concentragado
dos registros sob o codigo A50, aliada a escassez de casos classificados como A51 ou AS3,
sugere fragilidades no diagnostico e na notificagdo. As causas associadas aos Obitos incluem
falhas no rastreamento, interrup¢des no pré-natal, escassez de insumos como penicilina
benzatina e descontinuidade na assisténcia a gestante. A persisténcia da sifilis congénita como
causa de 6bito neonatal revela lacunas estruturais nos servigos de saude e a insuficiéncia das
estratégias de controle da doenca. A elevada evitabilidade desses Obitos evidencia a necessidade
urgente de ampliagdo da cobertura e qualidade do pré-natal, garantia de insumos, fortalecimento
da vigilancia epidemioldgica e capacitacdo continua dos profissionais de saude. A sifilis
congénita permanece um indicador critico de iniquidades em saide e exige respostas mais
eficazes e integradas por parte do sistema de satde brasileiro.

Palavras-chave: Sifilis Congénita; Mortalidade Neonatal; Epidemiologia; Sistema de
Informagao em Satde; Brasil.

INTRODUCAO

A sifilis congénita ¢ uma enfermidade de transmissdo vertical, cuja ocorréncia ¢
amplamente evitavel mediante intervengdes oportunas e eficazes durante o pré-natal. Apesar
dos avangos nas politicas publicas de satide voltadas ao rastreamento e ao tratamento da sifilis

em gestantes, a doenc¢a ainda representa uma relevante causa de morbimortalidade perinatal,
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refletindo desigualdades no acesso a atencdo basica e a qualidade da assisténcia prestada.
Estudos internacionais e nacionais apontam para uma forte associagdo entre a infec¢do materna
nao tratada e desfechos adversos, como aborto espontaneo, natimortalidade e 6bito neonatal
(GOMEZ et al., 2013; BLENCOWE et al., 2011).

Blencowe et al. (2011) estimam que mais de 350 mil desfechos adversos relacionados
a sifilis ocorrem anualmente no mundo, dos quais cerca de 204 mil correspondem a natimortos
e Obitos neonatais precoces. No contexto brasileiro, a realidade nao € distinta. Dados do Sistema
de Informagdes sobre Nascidos Vivos (SINASC) e do Sistema de Informagdes sobre
Mortalidade (SIM) revelam a persisténcia de indices elevados de sifilis congénita, mesmo com
a disponibilidade de protocolo de manejo, testagens rapidas e tratamento gratuito.

Medoro e Sanchez (2021) descrevem que a sifilis congénita pode se manifestar de
forma grave ainda nas primeiras horas de vida, comprometendo diversos 6rgaos e sistemas. O
retardo no diagnoéstico e na institui¢do terapéutica estd diretamente associado ao agravamento
do quadro clinico e ao risco de 6bito. Elarrat Canto et al. (2019) reforcam que a maioria dos
obitos por sifilis congénita ocorre nos primeiros dias de vida, revelando uma falha grave nos
cuidados obstétricos e neonatais.

Considerando esse panorama, faz-se necessario compreender o comportamento
epidemiologico dos 6bitos por sifilis congénita no pais, a fim de subsidiar politicas publicas

mais eficazes na prevengao, rastreamento e tratamento precoce da doenga.

OBJETIVOS

Analisar a ocorréncia de obitos neonatais por sifilis congénita no Brasil entre os anos
de 2019 e 2023, com base nos dados do Sistema de Informagdes sobre Mortalidade (SIM), a
fim de compreender sua distribuicdo e impacto epidemioldgico, bem como contribuir para

reflexdes sobre a eficacia das politicas de prevengao e controle da doenca.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, retrospectivo e com abordagem quantitativa, cujo
objetivo foi analisar a ocorréncia de dbitos neonatais por sifilis congénita no Brasil no periodo
de 2019 a 2023. O estudo foi fundamentado em dados secundarios extraidos do Sistema de
Informagdes sobre Mortalidade (SIM), base nacional administrada pelo Departamento de
Informatica do Sistema Unico de Satide (DATASUS), que retne registros oficiais de

mortalidade no pais.
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Foram incluidos todos os 0bitos neonatais (ou seja, aqueles ocorridos nos primeiros 27
dias de vida) cuja causa béasica de morte foi atribuida a sifilis, conforme codificagdo da
Classificacdo Internacional de Doencas — 10* Revisdo (CID-10), sendo consideradas as
seguintes categorias: “Sifilis congénita”, “Sifilis precoce” e “Outras formas e ndo especificadas
de sifilis”.

A coleta dos dados foi realizada em abril de 2025, utilizando a ferramenta TABNET,
uma interface do DATASUS que permite a extracao personalizada de informacgdes a partir de
filtros especificos. Foram aplicados filtros por periodo (anos de 2019 a 2023), faixa etaria
(neonatal), e causa basica de morte (CID-10 A50, A51 e A53). Os dados extraidos foram
organizados em planilhas eletronicas e tratados por meio de analise descritiva, com
apresentacdo de frequéncias absolutas e relativas por ano de ocorréncia e por categoria CID-10.

Para assegurar a consisténcia dos achados e contribuir para a andlise critica dos dados,
os resultados foram comparados e contextualizados com base em literatura cientifica atualizada,
diretrizes nacionais e documentos oficiais, como o Boletim Epidemiologico de Sifilis 2023 do
Ministério da Saude. Essa triangulagdo visou identificar padrdes, lacunas e possiveis
implicagdes para a formulagao de politicas publicas. Nao foram aplicadas técnicas de inferéncia
estatistica, uma vez que o foco do estudo foi a descrigdo do fendmeno em nivel nacional, com
base no universo dos registros disponiveis, e ndo a extrapolagdo para amostras ou populacdes
especificas.

Vale destacar que, por se tratar de um estudo que utiliza dados secundérios de dominio
publico, sem qualquer informagdo que permita a identificagao direta ou indireta dos individuos
analisados, este trabalho esta dispensado de apreciagdo por Comité de Etica em Pesquisa,

conforme disposto na Resolug@o n® 510/2016 do Conselho Nacional de Satde.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Durante o periodo de 2019 a 2023, foram registrados 969 6bitos neonatais atribuidos
a sifilis no Brasil, segundo dados do Sistema de Informagdes sobre Mortalidade (SIM). A quase
totalidade desses obitos (99,7%), correspondente a 967 casos, foi classificada sob o codigo A50
— sifilis congénita, enquanto apenas um 6bito foi registrado como AS51 (sifilis precoce) e outro
como AS53 (outras formas e ndo especificadas de sifilis). Esse padrdo de distribuicao evidencia
ndo apenas a predominancia da transmissdo vertical como via de infeccdo, mas também
limitagdes no diagndstico e na notificagdo adequada de outras manifestagdes clinicas da doenga

€m neonatos.
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Ao se analisar a série temporal, observa-se uma tendéncia de aumento nos 6bitos, com
destaque para os anos de 2022 (208 6bitos) e 2023 (199 o6bitos), os maiores nimeros do
quinquénio avaliado. Esses dados revelam que, mesmo com a existéncia de protocolos
consolidados para rastreamento e tratamento da sifilis durante o pré-natal, a sifilis congénita
permanece como um importante problema de satide publica, indicando falhas persistentes no
controle da doenga.

A ocorréncia continua e em niveis elevados de Obitos evitaveis denuncia deficiéncias
estruturais nos servigos de atencdo basica e obstétrica, especialmente no que diz respeito a
identificacdo precoce da infecgdo materna, ao tratamento oportuno com penicilina benzatina e
a continuidade do cuidado pré-natal. Entre as principais barreiras enfrentadas, destacam-se a
falta de testagem adequada nas unidades de saude, a ocorréncia de desabastecimento de
medicamentos, a descontinuidade do acompanhamento das gestantes e a subnotificacdo de
casos, 0 que compromete tanto a vigilancia quanto as agdes de intervengao.

A literatura cientifica corrobora essa realidade. Estudos nacionais e internacionais
apontam que a sifilis congénita estd fortemente associada a auséncia ou a baixa qualidade do
pré-natal, especialmente em populacdes socialmente vulneraveis. A desigualdade regional na
cobertura de servigos de saude, refletida em variagdes significativas nos indicadores de satde
materno-infantil, agrava o cenario e evidencia o impacto das iniquidades no acesso a saude.

Outro aspecto relevante ¢ a elevada concentracao dos registros sob o codigo AS0, que,
embora esperada pela natureza da transmissdo, levanta questionamentos sobre a subutilizagdo
dos codigos AS51 e AS53. A escassez de registros nessas categorias pode estar associada a
dificuldades na investigacao clinica e laboratorial, fragilidade nos registros de prontudrio, erro
de codificag¢do e omissdes na declaragdo de 0bito, o que compromete a qualidade da informacao
e limita a compreensdo mais abrangente das manifestagdes da sifilis em neonatos.

Além disso, a discrepancia entre o nimero de Obitos e o nimero de tratamentos
efetivados nas gestantes notificadas com sifilis sugere a existéncia de uma negligéncia
institucionalizada, possivelmente relacionada a baixa responsabilizacdo dos servigos de saude
frente ao problema. Esse achado reforca a importancia de fortalecer a vigilancia epidemiolédgica
ativa, a capacitac¢do continuada de profissionais e a integragao efetiva entre os diferentes niveis
de atengdo, especialmente entre a atencao basica e a aten¢do especializada.

Dessa forma, a persisténcia da sifilis congénita como causa de morte neonatal no Brasil
exige intervengdes urgentes e coordenadas, que envolvam desde a qualificacdo da assisténcia

pré-natal até a garantia de acesso universal e ininterrupto aos insumos essenciais, como os testes
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rapidos e a penicilina benzatina. E fundamental, ainda, ampliar as agdes educativas junto as
gestantes, promover o engajamento dos parceiros sexuais no tratamento e fortalecer a
investigacao de obitos infantis, com vistas a melhoria da notificagdo e da tomada de decisdes

em saude publica.

TOTAL LEL ] 192 w2 08 i "

" L 37, O W w7

Imagem 1: Obitos neonatais por sifilis segundo categoria CID-10. Brasil, 2019-2023. Fonte: MS/SVS/CGIAE —
Sistema de Informagdo sobre Mortalidade (SIM).

CONSIDERACOES FINAIS

A elevada ocorréncia de 6bitos neonatais por sifilis congénita entre 2019 e 2023 revela
a permanéncia de falhas criticas no controle da doenga no Brasil. Tais 0bitos, amplamente
evitaveis, denunciam a insuficiéncia das estratégias de rastreamento, tratamento e
acompanhamento das gestantes infectadas. A manutencao de indices tdo elevados evidencia a
necessidade de agdes mais efetivas, que envolvam desde a ampliagdo da cobertura e qualidade
do pré-natal até a estruturacdo da vigilancia em 6bitos e melhoria na notificagdo. Além disso, é
imprescindivel garantir o acesso universal e equanime a penicilina benzatina, bem como
realizar formacao continuada dos profissionais de satde sobre o manejo da doenca. A sifilis
congénita ¢ um marcador de iniquidades em satide e sua persisténcia reflete um sistema de
saude ainda falho em assegurar os direitos reprodutivos e neonatais. Este estudo corrobora a
necessidade de integracdo entre os servigos de saude, investimentos em educag¢do permanente

e fortalecimento das politicas publicas voltadas a primeira infancia e a satde da mulher.
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APLICACAO DO iNDICE DE DESVANTAGEM DA FALA EM PACIENTES COM
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RESUMO

A esclerose lateral amiotrofica (ELA) ¢ uma doenca neurodegenerativa que acomete os
neurdnios motores localizados no cortex cerebral e ou no tronco encefalico e na medula
encefalica causando paresia/paralisia dos musculos, levando a alteragdes na fala. A fala é um
dos meios que utilizamos para se comunicar ¢ a disartria € a alteragdo motora da fala causada
por alteragdo neuromuscular, afetando a comunicagao. O objetivo geral deste estudo foi analisar
o indice de desvantagem da fala (IDF) em pessoas com ELA. Esse ¢ um estudo primario e
descritivo. Foi realizado em um hospital universitario da cidade de Jodo Pessoa, cujo critério
de inclusdo foi pessoas com mais de 18 anos e de ambos os sexos, diagnosticados com ELA.
Participaram do estudo 10 pessoas, sendo 80% do sexo masculino, 60% de inicio apendicular
e 50% com diagnostico de até 23 meses. O IDF com escore em média de 20 e a percepcao de
fala regular para 60% da amostra. O IDF mostrou-se ser um teste rapido e de facil aplicacao,
capaz de ser utilizado em pessoas com ELA, a fim de que as pessoas acometidas expressem o
impacto da disartria na sua qualidade de vida.

Palavras-chave: Esclerose lateral amiotrofica, disartria, percepcao da fala, inteligibilidade da
fala e qualidade de vida.

INTRODUCAO

A esclerose lateral amiotrofica (ELA) ¢ uma doenga neurodegenerativa, considerada
rara, que acomete o neurdnio motor superior (NMS) e inferior (NMI). A degeneragao do NMS,
localizado no cortex encefalico, caracteriza-se por sintomas como espasticidade, hiporreflexia
e o acometimento do NMI pode levar a fasciculagdo, atrofia muscula, hiporreflexia (Hardiman
et al.,2017).

O sintoma mais frequente ¢ a fraqueza muscular progressiva seja a origem da doenga no
NMS ou NMI, causando indisposi¢do aos individuos, limitando-os na execucao de atividades
que exigem muito esfor¢o prejudicando a fala, respiragdo e diversas fungdes (Hardiman et
al.,2017).

A ELA por ser de origem esporadica (90% dos casos), podendo estar relacionada a
causas ambientais e de estilo de vida, e de origem familiar (10% dos casos) relacionados a casos
genéticos (Hardiman et al.,2017). Ocorre mais em homens que em mulheres. Pode ser chamada
de apendicular, quando iniciado os sintomas pelos membros e bulbar quando os sintomas

iniciam na musculatura da cabeca e pescoco.
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Fungoes do sistema estomatognatico como fala e degluti¢do sao afetadas em pelo menos
80% das pessoas com ELA (Makkonen et. al., 2018). A fala ¢ um dos meios utilizados para
comunicagdo, envolve a articulagdo, respiracao, fonacao, prosddia e a ressonancia. A alteracao
da fala denominada disartria, caracteriza-se por uma alteracdo motora decorrente da
neurodegeneracdo tornando a fala lenta, imprecisa, fraca, hipernasal, rugosa, soprosa e tensa/
(Leite; Constantini, 2017).

A ELA ¢ uma doenga progressiva, em algumas pessoas a progressao ¢ mais rapida, e
com isto a comunicagdo vai piorando progressivamente, prejudicando a interacdo com as
pessoas, a expressao da sua opinido e seus desejos, afetando a qualidade de vida. Segundo
alguns estudos, em média apos 17 meses do inicio da disartria, a fala dos pacientes fica anartrica
e o paciente ndo consegue mais falar (Makkonen et al., 2018). Esse fato pode trazer diversas
consequéncias psicologicas para o paciente com ELA como ansiedade, medo, frustracdo e
tristeza (Leite; Constantini, 2017). Diante desse contexto, uma comunicacao alternativa sera
necessaria para devolver ao individuo autonomia e respeito as suas opinides.

Com o intuito de verificar o impacto da disartria na qualidade de vida dos individuos
com ELA, aplicamos o indice de desvantagem da fala (IDF) e verificamos o sexo, o tempo de
diagnéstico e o tipo de ELA. Esse teste ¢ caracterizado pela autopercepgao do individuo sobre
sua fala. Foi desenvolvido inicialmente para pessoas acometidas com céancer de cabega e
pescoco (Rinkel et al., em 2008). A importancia dele ¢ saber qual a consciéncia do individuo

sobre sua fala e o impacto das alteragdes na qualidade de vida (Wee et al., 2018).

OBJETIVOS

Analisar o IDF das pessoas acometidas com ELA; verificar a percepcao da fala dos
participantes deste estudo; verificar o impacto na qualidade de vida das pessoas com ELA
constatada por meio do IDF; verificar o sexo, o tempo de diagnostico e o tipo da ELA da

amostra do estudo.

METODOLOGIA

Esse ¢ um estudo primario e descritivo. Foi realizado em um hospital universitario da
cidade de Jodo Pessoa, no ano de 2018, onde hd uma equipe de referéncia para atender e
acompanhar os pacientes com ELA.

O estudo foi aprovado pelo Comité de ética do referido hospital sob o nimero: CAEE:

99955118.0.0000.5183. Todos os participantes ou seus responsaveis (para aqueles que ndo
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podiam assinar devido a paresia/paralisia nos membros superiores) que aceitaram participar do
estudo assinaram o termo de consentimento livre e esclarecido (TCLE). Esses pacientes eram
atendidos no ambulatoério de fonoaudiologia, onde o IDF (teste validado) foi aplicado. Esse ¢
um teste de autoavaliacao da qualidade de vida relacionada a fala e as fungdes psicossociais. O
teste original foi criado por Rinkel et al., em 2008 e conta de 30 perguntas, sendo que
posteriormente um grupo de pesquisadores coreano validou o IDF com 15 perguntas ja
existentes, sendo 8 perguntas relacionadas especificamente a funcdo de fala e 7 a fungdes
psicossociais (Wee et al., 2018).

Participaram do estudo adultos com ELA diagnosticadas pela neurologista do servigo,
que classificou a amostra em ELA apendicular ou bulbar, de ambos os sexos e tempo variado
de diagnostico. O profissional explicou e entregou o questiondrio para o paciente responder € a
resposta que poderia ser: nunca, quase nunca, algumas vezes, quase sempre e sempre, variando
de uma escala que vai de 0 a 4. A pontuagdo maxima do IDF 15 ¢ de 60 pontos, significando
um alto impacto da qualidade de vida nas pessoas com alteragdo dessa fungao.

Para analise dos dados, foi realizado uma descri¢ao dos dados coletados.

RESULTADOS E DISCUSSAO
Participaram do estudo 10 pessoas com ELA, sendo 80% do sexo masculino e 20%
do sexo feminino. O predominio do tipo de ELA foi a apendicular com 60% da amostra, j4 a
bulbar esteve presente em 40%. Com relagdo ao tempo de diagnostico, 50% dos participantes
tinham até 23 meses de diagnostico, 40% mais de 36 meses e 10% entre 24 e 35 meses.
A percepcao da fala dos participantes foi considerada regular por 60% deles, boa para
20% e ruim para os demais (20%). A média do escore do IDF foi de 30, sendo a pontuagao

menor 09 e a maior 48.

CATEGORIA VARIAVEL N %
Sexo Masculino 8 80
Feminino 2 20

IDF Média 30
Percepgdo da Boa 2 20
fala Regular 6 60
Ruim 2 20
Tipo de ELA Apendicular 6 60
Bulbar 4 40
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Tempo de De 0 a 23 meses 5 50
diagnostico De 24 a 35 mes. 1 10
> de 36 meses 4 40

Tabela 1. Descri¢do demografica e do IDF da amostra.
Fonte: Dados da pesquisa, 2025.

A ELA ¢ uma doenca rara, o que justifica a amostra reduzida. Assim como demostra a
literatura, a maioria dos individuos com ELA sdo do sexo masculino e do tipo apendicular. O
tempo de vida estimado ¢ de 3 a 5 anos, cerca de 4 pacientes ja tinham ultrapassado a
expectativa de vida no momento do preenchimento do questionario (Hardiman et al.,2017).

A disartria pode impactar negativamente o individuo com doenca neurologica, ainda
mais os pacientes com ELA, que ¢ uma doenca neurodegenerativa, levando a problemas na
comunicag¢do, autonomia, relagdes entre as pessoas, autoestima e qualidade de vida (Stipanic et
al., 2019). Nesse estudo observamos que a média do escore do IDV foi a metade da pontuagao
maxima, demostrando que a alteragao de fala causa um impacto moderado na qualidade de vida
dos participantes, por isso a importancia de a propria pessoa responder ao questionario, pois
apenas ela sente o quanto a disartria a limita no dia a dia. Problemas de fala estdo associados a
uma percepc¢ao pior da qualidade de vida (Page, Yorkston, 2022).

Com relagdo a percepcdo da fala, observou-se que mais de 60% dos participantes
consideram sua voz regular, podendo ja ser observado alteracdes na fala, porém com
possibilidade de comunicagao, expressando uma dificuldade média com a fala, corroborando

com o resultado do IDF.

CONSIDERACOES FINAIS

O IDF mostrou ser um teste simples, de rapido aplicagdo e interpretagdo. Embora o IDF
nao tenha sido validado para pessoas com ELA, demostra ser uma ferramenta util para os
Fonoaudi6logos que atendem e monitoram esse publico, pois por meio dele os profissionais
poderdo compreender o quanto a disartria estd impactando a fala e o aspecto psicossocial.

Os pacientes com ela sdao na sua maioria do sexo masculino, com ELA do tipo
apendicular, com tempo de diagnostico entre 0 e 23 meses. O escore médio da resposta do IDF
foi 30, expressando impacto médio da disartria na qualidade de vida dos participantes. Da
mesma forma, a percepcao da fala da maioria foi considerada regular, o que corresponde a
presenta de alteracdo de fala, com possibilidade de comunicacdo e necessidade de

acompanhamento fonoaudioldgico para manutencdo da comunicagao.
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O IDF pode ser util em pesquisas posteriores com esse publico, inclusive na clinica,

podendo auxiliar no feedback da terapia fonoaudiologica.
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RESUMO

A lisencefalia ¢ uma malformagdo rara do desenvolvimento cerebral, caracterizada pela
auséncia (agiria) ou redu¢do anormal (paquigiria) dos sulcos e giros do cérebro, resultando em
uma superficie cortical lisa. Essa condicdo ¢ causada por falhas na migragao neuronal, processo
que ocorre entre a 6* e a 24* semana de gestacdo, impactando diretamente a organizagdo e
funcionalidade do cortex cerebral. As consequéncias clinicas variam de acordo com a gravidade
da alteracao, mas frequentemente incluem microcefalia, epilepsia de dificil controle, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, disturbios de degluticdo, hipotonia e espasticidade. O
tratamento da lisencefalia ¢ sintomético e requer uma abordagem multidisciplinar. A epilepsia,
um dos sintomas mais prevalentes e desafiadores, geralmente ¢ refrataria a medicamentos
convencionais. Drogas como vigabatrina, midazolam e perampanel tém sido utilizadas com
algum sucesso na contengdo das crises. Dificuldades alimentares, comuns nesses pacientes,
muitas vezes exigem interven¢des como gastrostomia, enquanto as complicagdes respiratdrias
requerem cuidados constantes e, em casos graves, suporte ventilatorio e vacinagao rigorosa.
Apesar de ndo haver cura, uma estratégia terapéutica centrada no cuidado individualizado e
integral pode melhorar significativamente a qualidade de vida dos pacientes. O estudo reforca
a importancia de protocolos de interven¢do que envolvam ndo apenas o manejo clinico, mas
também o suporte familiar e emocional. Futuras pesquisas devem focar em terapias
direcionadas aos mecanismos moleculares subjacentes a doenca e na otimizacdo da
funcionalidade em diferentes estagios da vida.

Palavras-chave: Epilepsia, Fisioterapia, Genética, Migracao neuronal, Nutrigdo, Lisencefalia.

INTRODUCAO

A lisencefalia ¢ uma malformacdo congénita rara e severa do desenvolvimento do
cérebro, caracterizada pela auséncia (agiria) ou presenca reduzida e anormal de sulcos e giros
cerebrais (paquigiria), resultando em uma superficie cortical lisa (rodrigues et al., 2019; Lopez-
Lozano et al., 2021). Trata-se de uma patologia do neurodesenvolvimento resultante de falhas
na migracao neuronal, que deveria seguir as seguintes etapas: 1) prolifera¢do celular, 2)
migracdo e diferenciagdo celular e 3) organizacdo cortical com formag¢ao de um cértex maduro
(Dobynes; Truwit, 1995; De Die-Smulders et al., 1999). A incapacidade dos neurdnios pos-
mitdticos de, entre a 6* € a 24" semana de gestacao, atingir seu destino e preencher corretamente
a placa cortical do cortex cerebral, leva a espessura cortical anormal e giros e sulcos reduzidos
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ou ausentes de sua superficie (Adams et al., 2010). Defeitos nesse processo levam a organizagao
cerebral anomala, comprometendo significativamente as fun¢des motoras, cognitivas e
comportamentais dos individuos afetados (Orphanet, 2025).

A origem da lisencefalia ¢ multifatorial, envolvendo predominantemente causas
genéticas, mas também podendo estar relacionadas a fatores ambientais como infec¢des
congeénitas (citomegalovirus e toxoplasmose), exposi¢do a agentes teratogénicos, hipoxia fetal
e uso de substancias toxicas (Nord, 2025; News Medical, 2021). Sendo assim, existem dois
tipos principais de lisencefalia classica, caracterizadas por apresentar apenas quatro camadas
de células no cortex cerebral, devido a inibicdo da proteina estrutural dineina: sequéncia de
lisencefalia isolada (ILS) e sindrome de Miller-Dieker (MDS), associadas principalmente aos
genes LIS1 (PAFAHI1BI1) (Adams et al., 2010; Lopez-Lozano et al., 2021). Ademais, ha o tipo
2 de lisencefalia, relacionadas a genes como POMT1 e POMT2, em que o alfa-distroglicano,
uma proteina extracelular de membrana periférica, ¢ anormalmente glicosilado e resulta em
lacunas dentro da glia limitante, permitindo a passagem de neur6nios para o espago
subaracnoideo, apresentando-se em trés sindromes: sindrome de Walker-Warburg, doenca
musculo-olho-cérebro e distrofia muscular congénita de Fukuyama (Leonard et al., 2013).

Existem, também, formas de lisencefalia ligadas ao X, relacionadas em sua maioria ao
gene DCX (Doublecortin), que causam desorganizagdo neocortical grave e lisencefalia em
homens com o cromossomo X alterado, enquanto mulheres heterozigotas apresentam um
fen6tipo em mosaico com um cortex normal, bem como uma segunda faixa de neurdnios
deslocados (heterotopicos) abaixo do cortex (“sindrome do cortex duplo”). Contudo, ambos
demonstraram indicios de um hipocampo prejudicado por laminag¢do interrompida (Poirier et
al.,2013). Outros genes como ARX, RELN, TUBA1A e VLDLR também tém sido implicados,
embora com menos frequéncia, refletindo a heterogeneidade genética da doenga (Heinzen et
al., 2014).

Clinicamente, a lisencefalia se manifesta por meio de um espectro de sintomas:
microcefalia, anomalias oculares, hipoplasia do nervo Optico, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, dificuldade na degluti¢do, deformidades nos dedos das maos e pés, epilepsias
de dificil controle e hipotonia muscular (Rodrigues et al., 2019; Lopez-Lozano et al., 2021).
Tendo isso em vista, o progndstico de uma crianca com lisencefalia pode variar dependendo do
grau que atingir o cérebro, podendo ter uma expectativa de vida de cinco meses a dois anos de

idade (De Die-Smulders ef al., 1999). A ressonancia magnética € o principal exame para o
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diagnostico, permitindo uma visualizagao detalhada da morfologia cerebral e da extensdo da
agiria ou paquigiria desde o periodo fetal (Dobynes; Truwit, 1995).

O tratamento da lisencefalia ¢ essencialmente sintomatico e de suporte, ja que nao ha
cura para a condi¢do. A abordagem terapéutica envolve uma equipe multiprofissional composta
por neurologistas, ortopedistas, gastroenterologistas, nutricionistas, fisioterapeutas, terapeutas
ocupacionais e psicélogos com o objetivo de promover o maximo de funcionalidade possivel,
controlar crises epilépticas e oferecer suporte as familias (News Medical, 2021; Orphanet,

2025).

OBJETIVOS

Dessa forma, o presente tem o objetivo de discutir os aspectos terapéuticos da
lisencefalia, com o intuito de contribuir para o aprofundamento do conhecimento sobre essa
condi¢do neurologica e reforgar a importancia de uma abordagem integral e humanizada no
cuidado desses pacientes, visando o aumento da qualidade de vida dos individuos afetados e

uma possivel melhora em sua expectativa de vida.

METODOLOGIA

O presente trabalho trata-se de uma revisdo narrativa da literatura com o objetivo de
discutir os aspectos fisiopatoldgicos da lisencefalia e suas correlagdes terapéuticas, no que tange
as atuais medidas de contencdo dos sintomas principais e promog¢do da qualidade de vida. A
pesquisa foi conduzida por meio de levantamento bibliografico em bases de dados cientificas e
literatura especializada, durante o més de abril de 2025. Os descritores utilizados na busca
incluiram: lissencephaly, neuronal migration disorders, epilepsy, cortical malformations,
treatment, therapy, além dos correspondentes em portugués.

A sele¢do dos materiais foi baseada na relevancia para o tema, atualidade e acesso ao
texto completo. Foram incluidos estudos experimentais, clinicos e revisdes relevantes a
compreensdo dos mecanismos celulares e terapias associadas a lisencefalia. Por fim, as
informagoes foram sintetizadas com base na correspondéncia de tratamentos aos sintomas mais

recorrentes na comunidade analisada.
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RESULTADOS E DISCUSSAO
Apoio farmacologico em relagdo a epilepsia

A epilepsia ¢, de fato, uma das implica¢des mais recorrentes nos disturbios de migracao
neuronal no coértex, sendo caracterizada por descargas elétricas anormais e excessivas no
cérebro, e diagnosticada, por exemplo, a partir de exames que sugerem um risco elevado de
recorréncia de crises, como ocorre em casos de malformacdes do desenvolvimento cortical —
como a lisencefalia (De Die-Smulders et al., 1999). A arquitetura cerebral anormal resulta em
uma disposi¢ao desorganizada dos neurdnios e compromete a formacgao de circuitos inibitérios
e excitatorios adequados (Dobynes; Truwit, 1995).

Essa alta recorréncia de epilepsia farmacorresistente em individuos com lisencefalia
classica associada ao gene LIS1 foi demonstrada em um estudo multicéntrico retrospectivo, no
qual 100% dos 22 pacientes avaliados desenvolveram epilepsia, sendo que 82% apresentaram
inicio das crises nos primeiros seis meses de vida, com predominio de espasmos infantis (Herbst
et al., 2016 apud Lopez-Lozano et al., 2021).

Entre os antiepilépticos mais usados, destacam-se potencializadores da acdo inibitoria
do GABA, como a vigabatrina, e benzodiazepinicos como midazolam, além do perampanel,

antagonista seletivo dos receptores AMPA (News Medical, 2021).

Apoios complementares relacionados a alimentagdo e a fisioterapia

As dificuldades alimentares estdo entre os primeiros desafios enfrentados por criangas
com lisencefalia. Muitos apresentam uma coordenagao deficiente na degluti¢do e alto risco de
aspiracdo, o que pode levar a entrada de alimentos ou liquidos nas vias respiratorias (Rodrigues
et al., 2019). Para garantir a nutri¢do adequada e reduzir os riscos de infecgdes pulmonares,
algumas criangas precisam utilizar sondas alimentares, com a realizacdo de gastrostomia (News
medical, 2021).

A fisioterapia também exerce um papel central no tratamento, sendo recomendada desde
os primeiros meses de vida (NORD, 2025). Mesmo que a maioria das criangas com formas
graves da doenga apresentem mobilidade muito limitada, os trabalhos terapéuticos contribuem
para a melhora do tonus muscular, preveng¢do de contraturas, correcdo postural e
desenvolvimento do controle da cabega (Orphanet, 2025).

Em alguns pacientes, sdo indicadas intervengdes ortopédicas, como cirurgias para liberagao de
tenddes ou correcdes articulares, principalmente em casos de luxagdo do quadril decorrente da

imobilidade prolongada (Lopez-Lozano et al., 2021).
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CONSIDERACOES FINAIS

A lisencefalia ¢ uma condi¢ao neuroldgica complexa e desafiadora, cujo tratamento
exige uma abordagem multidisciplinar voltada ao alivio dos sintomas e a promog¢ao da
qualidade de vida (News medical, 2021; Orphanet, 2025). Embora ainda ndo exista cura, os
avancos terapéuticos e o cuidado integral oferecem perspectivas mais humanizadas e funcionais
para os pacientes e suas familias (Nord, 2025).

Estudos futuros devem continuar explorando intervengdes que aliem eficacia clinica e
acessibilidade no contexto da neurorreabilitagdo. Outras intervengdes analisam o impacto de
programas de fisioterapia na mobilidade articular e no conforto geral dos pacientes (Rodrigues
et al., 2019). Também existem estudos que ndo envolvem medicamentos, mas sim dispositivos
ou técnicas de suporte, como métodos especializados de alimentacdo ou tecnologias de
neuromodulagao.

Em resumo, o tratamento da lisencefalia exige uma abordagem multidisciplinar continua
e individualizada, com foco em estratégias que promovem conforto, previnam complicagdes e
incentivem o méaximo desenvolvimento possivel das fungdes motoras e fisiologicas. A atuacao
conjunta entre fisioterapeutas, nutricionistas e outros profissionais da satde ¢ essencial para

garantir cuidados abrangentes e integrados aos pacientes e suas familias.
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