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PREFACIO

Para prefaciar o livro de tdo importante evento, senti-me, como cirurgido
pediatrico, imensamente honrado com o convite que recebi da Dra. Saionara
Ferreira de Araujo, presidente da comissdo organizadora do | Congresso Nacional
Multidisciplinar de Doencas Raras e Anomalias Congénitas — CONAMDRACON
2020.

O objetivo do importante conclave é promover um forum que redna cientistas,
professores e profissionais que atuam nas mais diversas areas de conhecimento.
Contamos com efetiva participacdo dos estudantes da graduacdo e da pos
graduacdo. O interesse dominante é o0 conhecimento, a discussdao e o0
compartilhamento das novas tecnologias e dos mais recentes avangos na
prevencéo, diagndstico, tratamento, progndstico e acolhimento dos pacientes e seus
familiares.

Durante os trés dias do Congresso desfrutamos de palestras magnas com
temas relevantes pingados cuidadosamente de uma ampla diversidade de Doencgas
Raras e Anomalias Congénitas. Representantes do Ministério da Saude e do
Ministério da Mulher, da Familia e dos Direitos Humanos promoveram juntamente
com o0s palestrantes, nacionais e estrangeiros, um discurso que vinculou a
participacédo do governo federal nessa nobre causa.

Entre os muitos trabalhos de elevados nivel que serdo apresentados,
destacamos o capitulo “PERFIL EPIDEMIOLOGICO DOS 30 ANOS DO SERVICO
DE REFERENCIA EM FISSURAS LABIOPALATINAS DO HOSPITAL
UNIVERSITARIO LAURO WANDERLEY” em que foram analisados 2.417
prontuarios médicos dos anos de 1991 a 2020. Os achados permitiram um
diagnéstico das fissuras labiopalatinas na Paraiba indicando-se a necessidade de
medidas de planejamento, de campanhas permanentes de esclarecimento e
divulgacdo junto aos profissionais envolvidos, gestores da saude, familiares e
usuarios. Além deste, somos agraciados ao longo desta obra com trabalhos que nos
trazem relevante conhecimento relacionado aos direitos, inclusdo, educacdo e
espiritualidade nas doencas raras, trabalhos com ricos contetudos cientificos e
epidemiolégicos que permeiam da visdo antropoldgica, até os aspectos relacionados
a gualidade de vida e importancia da equipe multidisciplinar no tratamento das
doencas raras, diagnostico e tratamento.

As doencas raras (DR) sdo de dificil diagnostico, podendo ainda passar
desapercebidas pela ampla variedade de sintomas. A identificacdo genética pode
estar presente em 80% dos casos. Nessa area, o avanco das pesquisas
particularmente sobre o genoma humano, possibilitou o melhor conhecimento desse
amplo universo das DR.



Estima-se que existam 6 a 8 mil tipos diferentes. E considerada DR quando
afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos. Cursam com alta morbidade e
mortalidade. Diferem em gravidade e no modo como se apresentam. Centros de
referéncia sdo fundamentais para a pesquisa, aprimoramento diagndstico,
acompanhamento orientacdo e aconselhamento genético.

A Tradicdo indigena faz os pais tirarem a vida de criangas nascidas com
deficiéncia fisica. Essa questdo, que pouco se fala, € uma prética que ocorre em
pelos menos 13 etnias de tribos isoladas da Amazbnia como ianomamis e
kamauiras. E uma tradicdo secular ja existente antes, mesmo, do homem branco
pisar em terras brasileiras.

Quando a mae amamenta, € como se ela aceitasse, de fato, o nascimento
desse filho e é como se ele estivesse sendo reconhecido de forma definitiva ndo s6
por ela, mas também pela comunidade.

O infanticidio indigena € um ato sem testemunhas. As mulheres vao sozinhas
para a floresta. La, depois do parto, fazem rapida observacdo da salde da crianca.
Havendo deformidade fisica ou grave dificuldade para respirar, a mae nao
amamenta. Abandona. Ela volta sozinha para a aldeia.

O artigo 5° da Constituicdo garante a todos o direito a vida, porém, juristas e
antropdlogos reconhecem a excepcionalidade desse fato que acontece em &reas
remotas e que decorre de costumes e tradicdes milenares.

Estamos nos referindo a maior floresta tropical do mundo, do tamanho de
Portugal, e que, na maior parte dessas regides isoladas, s6 se alcanca de aviao ou
por meio de expedi¢des terrestres e fluviais de elevado risco e duragao imprevisivel.

Uma crianca que nasce nos confins dessa imensa floresta apresentando
fissura completa de labio e palato, por exemplo, ndo tem como ser AMAMENTADA.
A mae voltara sozinha para a aldeia!

Mas é s0 tristeza. As pessoas estdo cada vez mais esclarecidas, conscientes e
decididas a dar apoio aos portadores de doencas raras e anomalias congeénitas.
Perspectivas bem otimistas, entdo, estdo se apresentando na prevengao, no
diagnéstico precoce e na efetividade do tratamento a ser estabelecido.

Nas ultimas quatro décadas houve notaveis conquistas no estudo do feto. A
morfologia fetal era praticamente ignorada até o momento do parto. Os avancos
tecnoldgicos e, mais especificamente, a ultrassonografia obstétrica, permitiram
diagnosticar com precisdo algumas doencas que ocorrem durante a gestacdo e
oferecer a assisténcia de qualidade que o recém-nascido precisa. A cirurgia
pediatrica também se destaca. Algumas malformacdes diagnosticadas durante a
gravidez, por serem incompativeis com a vida, exigem tratamento cirdrgico imediato.
O recém-nascido sai da sala de parto para a sala de cirurgia. Para melhor
entendimento, tomamos como exemplo as obstrucbes do tubo digestivo e a
exteriorizacdo das visceras abdominais nos casos de gastrosquise. Nao havendo
associacdo com outras anomalias graves, o tratamento pode ser muito bem
sucedido.



Vale destacar o avanco das pesquisas na area da genética, particularmente no
genoma humano, que possibilitou uma notavel conquista nesse amplo universo das
doencas raras.

O Teste do Pezinho continua sendo um dos exames mais importantes
realizados em recém-nascidos. Identifica inidmeras doencas permitindo um
tratamento precoce e um controle muito mais efetivo da doenca.

Dentro de mais alguns poucos anos, com o rapido desenvolvimento da cirurgia
fetal, da engenharia genética e da criagdo de organismos artificiais por meio da
biologia sintética, teremos um futuro bastante promissor.

Prof. Dr. Paulo Germano Cavalcanti Furtado

Presidente do | CONANDRACON
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APRESENTACAO
Saude: Diretrizes e terapéutica nas doencas raras

Este livro apresenta uma parte do conjunto de pesquisas desenvolvidas por
cada colaborador(a) que fez acontecer o Primeiro Congresso Nacional
Multidisciplinar de Doencas Raras e Anomalias Congénitas (Conamdracon) na
Universidade Federal da Paraiba (UFPB). Dividido em trés partes, referente a cada
Grupo de Trabalho (GT) apresentado, esse primeiro momento é composto pelas
pesquisas desenvolvidas para o GT1, intitulado: Saude: diretrizes e terapéutica nas
doencas raras, que teve como coordenadoras a Doutoranda Tayanne Kiev Carvalho
Dias, a Mestra Maria do Livramento Silva Bitencour, a Mestranda Maura Rahianny
Cardoso Araujo, a Especialista Yasmim Goncalves Teles Santos, e a Especialista
Karem Cristinny Fontes Pascoal, em que o0s parametros estabelecidos para as
discussbes foram relacionados aos aspectos terapéuticos, como sugere 0 proprio
titulo, mas considerando também a amplitude dos campos das ciéncias da saude,
tal como a fisioterapia, enfermagem, medicina, odontologia, terapia ocupacional,
biomedicina e as demais areas que s&o abarcadas por esse centro de
conhecimento, observando também o dialogo que se apresenta desde o diagndstico,
onde marca o medo e instala-se as preocupag¢des causando ansiedade e gerando
ainda mais adoecimento ao sujeito, pois uma abordagem estruturada desprovida de
sensibilidade pode gerar ainda mais desconfortos e enfermidades; passando pelos
cuidados e tratamentos que sdo a esperanca para aqueles que estdo frageis em
suas experiéncias e levantando reflexdes sob a oOtica da salde publica, tanto aos
profissionais que compfe a estrutura que fornece melhoria ao bem estar do
individuo, quanto ao sujeito que percebe suas necessidades e como elas estédo
condicionadas perante a sociedade.

Torna-se preciso salientar ainda o ser como um complexo anatomofisiolégico
gue possui uma percepcdo além da dimensdao fisica; pois 0s aspectos espirituais,
emocionais e culturais também definem a relacdo de saude-doenca do individuo.
Portanto, entender que uma doenca nao define o ser ou a vivéncia de alguém é téao
importante quanto respeitar as diferencas. Compreender que muitas vezes o meio

interfere no desempenho saudavel do organismo é ser complacente as vitimas
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acometidas do descaso social ao qual sdo expostas todos os dias. Perceber o ator
social além de suas patologias, deficiéncias e aquisi¢cdes financeiras € proporcionar
as ciéncias da saude mais humana e realista. Esse congresso foi uma das portas
gue 0 acesso ao conhecimento tem aberto para propagar uma ciéncia mais humana
para humanos, ternou possivel a andlise da sabedoria cientifica como um adendo as
experiéncias de vida e comportamento social, ter percebido a doengca como um
acontecimento ao ser e ndo sua identidade. Dessa forma, esse capitulo € a porta de
entrada para uma analise complexa que liga o ser humano a uma perspectiva de
gualidade de vida que vai além de suas patologias ou da realidade imposta por seu

estado de salude-doenca ou ambito social.

Por Maura Rahianny Cardoso Araujo
Mestrando pelo PPGCR - UFPB
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CAPITULO 1

PERFIL EPIDEMIOLOGICO DOS 30 ANOS DO SERVICO DE REFERENCIA EM
FISSURAS LABIOPALATINAS DO HOSPITAL UNIVERSITARIO LAURO
WANDERLEY

1
2
3

Aline Lucena Mendes

André Macedo Luna

Edilane Mendes de Lima

Emykaelly Kauanne Lima Batista’
Guilherme Oliveira de Albuquerque Malta®
Isabelle Silvério Tenério®

Jéssica Amorim Theotonio Pereira’
Juliana Maria Pereira Castro®
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RESUMO

Apresenta como objetivo a avaliacdo do perfil epidemiolégico do Servico de
Fissuras do Hospital Universitario Lauro Wanderley, referéncia no Estado da
Paraiba. Em termos metodologicos, utilizou-se o estudo descritivo observacional

Enfermelra Servi¢o de Fissuras labiopalatinas HULW.
Medlco Servico de Fissuras labiopalatinas.
FlSloterapeuta residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Fonoaud|ologa residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Enfermelro residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Clrurgla Dentista, residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Clrurgla Dentista, residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Terapeuta Ocupacional, residente da residéncia multiprofissional em terapia Intensiva do HULW.
Nutr|C|on|sta residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Nutr|C|0n|sta residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
ASS|stente Social, residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Enfermelra Servico de Fissuras labiopalatinas HULW.

Tecnlca de enfermagem, servico de fissuras labiopalatinas do HULW.

F|S|0terapeuta residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Farmaceutlca residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Psmologo residente da residéncia multiprofissional em Terapia Intensiva do HULW.
Graduando em Medicina.

Ortodontlsta Servico de Fissuras labiopalatinas HULW.

ASS|stente Social, Servigo de Fissuras Labiopalatinas.

° Ortodontista, Servico de Fissuras labiopalatinas HULW e Doutoranda em Odontologia- PPGO-

UFPB.
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no qual foram analisados 2417 prontuérios médicos, dos anos de 1991 a 2020. Os
dados foram submetidos a submetidos a estatistica descritiva e inferencial, por
meio do teste qui-quadrado e teste T, considerando o nivel de significancia de 5%
e intervalo de confianca de 95%. A relevancia da pesquisa reside na tentativa de
colaborar para o melhor conhecimento epidemiolégico das fissuras labiopalatais e
contribuir com a instituicdo de politicas publicas que atendam a este tipo de
paciente. Conclusivamente, evidenciou-se que dos 2417 pacientes, (53,1%) séo
do sexo masculino. As fissuras labiopalatinas foram as mais prevalentes (52%),
seguidas das fissuras palatinas isoladas (27,5%) e labial (18,7%). Com relacdo a
lateralidade, observou-se maior predominio da fissura a esquerda (35,1%). Houve
maior frequéncia de pacientes provenientes da regido correspondente a Mata
Paraibana, e a faixa etaria de 0-3 meses na primeira consulta foi dominante.
Desse modo, os achados permitiram um diagndstico das fissuras labiopalatinas na
Paraiba, sendo necessarias medidas de planejamento, campanhas de
esclarecimento e divulgacdo junto aos profissionais, gestores da saude, familiares
e usuarios.

Palavras-chave: Fissura Palatina, Fenda Labial, Epidemiologia.

Introducéo
Fendas orofaciais

As anomalias craniofaciais formam um grupo altamente diversificado e
complexo que afeta uma grande proporcdo de pessoas em todo o mundo
(GARDENAL, 2011). Entre as deformidades ndo sindrébmicas que acometem a
cabeca e pescoc¢o, as mais comuns sao as fissuras orofaciais, que podem afetar a
cavidade oral, e algumas vezes certas regides da face, envolvendo individualmente
ou em conjunto, o labio superior, nariz, arcada dentaria e maxila (ZAPATA, 2010;
BUZZO, 2010; MOURA 2014). Tais fissuras correspondem aproximadamente a 65%
de todas as malformacdes da cabeca e pescoco (GORLIN, 2001), acometendo o
terco médio da face e, normalmente comprometem a estética e boa parte das
funcdes orofaciais (FARAJ, 2007).

As malformacdes congénitas atingem cerca de 5% dos nascidos vivos em todo
0 mundo, nesse contexto, a prevaléncia de fissuras orofaciais € estimada para
ocorrer em um a cada 600 a 700 nascimentos. Sua prevaléncia varia de acordo com
a regido geogréfica e o grupo étnico considerado, sendo mais alta nos asiaticos (um
a cada 500 nascimentos), intermediaria nos caucasianos (um a cada 1000
nascimentos) e mais baixa nas populagdes africanas (um a cada 2.500 nascimentos)

(COUTINHO, 2009; LOREZZONI, 2010; TANAKA, 2012, DIXON, 2011; VIEIRA,
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2008). No Brasil, pais com dimensdes continentais, populoso e com diferentes
origens genéticas e caracteristicas multifatoriais, a incidéncia dessas alteracfes
varia de 3,09 a 11,89 casos por 10.000 nascimentos (MONLLEO, 2006 E 2013).

Quanto ao género, as fendas que envolvem em conjunto o labio e palato tém
uma incidéncia maior no sexo masculino (SILVA, 2008; MONLLEO, 2013). As fendas
de labio com ou sem o envolvimento do palato é mais frequente nos homens
(proporcéo de 2: 1 para homens), enquanto as fendas que envolvem isoladamente o
palato sdo predominantes nas mulheres (proporcdo 2:1 para mulheres) (TANAKA,
2012). As fendas labiais geralmente acometem apenas um lado (unilaterais), com
inclinacdo para o acometimento do lado esquerdo. No geral, aproximadamente 50%
das fissuras sdo uma combinacéo de fissura labial e fissura palatina, 25% a 35%
envolvem apenas o labio e 25% acometem de o palato de forma isolada (MOSSEY,
2002; FOGH, 1946; GUNDLACH, 2006; HAGBERG, 1998).

Etiologia

A fissura labial e/ou palatina € decorrente de problemas no processo de
desenvolvimento durante o periodo embrionario ou fetal, provocando a deficiéncia
ou falta de fusé&o entre os tecidos que compdem estas estruturas (HOLZINGER,
2017). A etiologia das fissuras € complexa e multifatorial, ao passo que fatores
genéticos e ambientais estdo envolvidos no desenvolvimento das fendas e podem
atuar isolados ou em associacao (VIEIRA, 2008; VIEIRA 2000, DIXON, 2011).

Informacdes sobre fatores de risco e incidéncia de defeitos congénitos na
populacdo sdo ferramentas importantes para a compreensao desse problema e,
portanto, para o planejamento de politicas de assisténcia e prevencdo. Apesar de
relevante, estudos epidemiolégicos envolvendo fissuras orofaciais sdo escassos,
principalmente aqueles envolvendo a regido Nordeste do Brasil (MOURA, 2014;
CASTILLA, 1995; RIBEIRO, 2005; MONLLEO, 2006).

O processo através do qual o embrido é formado e se desenvolve pode ser
alterada pelos efeitos nocivos de fatores quimicos, fisicos ou biolégicos (MODOLIN,
1994). A combinagcao desses agentes ou o fortalecimento de qualquer um deles,
mesmo isoladamente, pode causar alteragdes estruturais irreversiveis em algumas

partes ou de todo o organismo durante o desenvolvimento. Ainda ha evidéncias
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consideraveis de que ha padrées de heranca multifatorial nos erros de
desenvolvimento embrionario (FRANCA, 2002).

O primeiro estagio da gravidez é a fase onde pode ocorrer o desenvolvimento
de fissuras orais e faciais, pois nesse estagio inicial, a interacdo com teratdgenos
pode levar a alteragcbes na embriogénese. Os processos celulares de proliferagéo,
diferenciacdo e apoptose necessarios para a correta morfogénese dos labios e do

palato sao regulados por complexas vias de sinaliza¢cdo molecular (BRITO, 2012).
A) Fatores Genéticos

Cerca de 30% dos individuos com fissura orofacial ndo sindrémica apresenta
relato de um histérico familiar dessa anormalidade, indicando que a causa da
deformidade esta relacionada a um componente genético (CARINCI, 2007;
BRITO,2009). Uma série de genes candidatos estdo relacionados ao
desenvolvimento das fissuras orofaciais (RIBEIRO, 2005; BOEHRINGER, 2011),
Vieira, em 2012, relatou qgue um modelo poligénico com varios genes com pequenos
efeitos podem ser os mais comuns modos de heranca relacionados as fissuras

labiopalatinas ndo associadas a sindromes (VIEIRA, 2012).

A existéncia de historico familiar positivo de fissura labiopalatina aumenta o
risco de fissuras orofaciais. Dessa forma, pais sem fissuras tém 0,1% de chance de
ter um filho portador dessa deformidade, entretanto, essa porcentagem aumenta
para 4,5% quando os pais tém um filho portador de fissura e para 15 % a chance de
desenvolver outros filhos com deformidade quando um dos pais e um filho tém
fissura (LORENZZONI, 2010). Nesse contexto, € necessario prevenir fissuras
orofaciais durante o acompanhamento pré-natal e para as familias com historico
dessa deformidade sendo o aconselhamento genético essencial (SOUZA-FREITAS,
2004).

B) Fatores ambientais

Além dos fatores genéticos, os fatores ambientais apresentam grande
interferéncia sobre risco de fissuras labiopalatinas, quais sejam quimicos, fisicos ou
biolégicos, por apresentarem capacidade de modificar o desenvolvimento
embriolégico produzindo deformacbes, podem ser considerados agentes
teratogénicos (GONZALES-OSORIO, 2011).
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Os fatores ambientais incluem o hébito de fumar, uso de bebidas alcodlicas e
caracteristicas maternas como doencas e condi¢cdes nutricionais, além do uso de
drogas e a exposicao a substancias, tais como o acido retindico e os antagonistas do
folato, como o &cido valpréico, representando fatores de risco para os embrides
durante o primeiro trimestre da gravidez (BILLE, 2005; BRITO, 2012; MOURA,
2014).

A etiologia da anomalia de labio e/ou palato ainda pode estar relacionada a
outros fatores ambientais, tais como: causas sazonais (como exposicdo a
pesticidas), poluicao, dieta materna (pouca ingestao de &cido félico), deficiéncia de
vitaminas, uso de drogas ilicitas (cocaina, crack e heroina), idade materna, ingestao
de antiinflamatoérios durante a gestacdo, diabetes na gravidez, radiacdo ionizante,
agentes infecciosos (sifiis e rubéola), estresse e fatores socioecondémicos.
(LOFFREDO, 2001; JIANYAN, 2010; GONZALEZ-OSORIO, 2011; POLETTA, 2007,
RODRIGUES, 2009; MOURA, 2014).

C) Associagao com sindromes

As fendas também podem ser associadas a uma variedade de outras
deformidades ou sindromes. Aproximadamente 30% das fendas sao sindrémicas
(CALZOLARI, 2007). Os casos sindrémicos estdo associados a defeitos, incluindo
anomalias musculo-esqueléticas, cardiovasculares e do sistema nervoso central
(STOLL, 2000).

A sequéncia de Pierre Robin € uma condicdo bem conhecida das anomalias
mais frequentemente associadas as fissuras palatinas, sendo definida como uma
micrognatia e/ou retrognatia mandibular, com glossoptose e fissura palatina.
Provavelmente, o crescimento reduzido da mandibula durante o desenvolvimento da
face resulta na falha do deslocamento inferior da lingua, impedindo a fusdo das
cristas palatinas (NEVILLE; VAN DEN ELSEN, 2001). Outra anomalia associada as
fissuras labiopalatinas com bastante frequéncia € a sindrome de Van der Woude
(HAGBERG, 1998), sendo caracterizada pela presenca de fossetas labiais
associadas a qualquer combinacéo de FLP (VAN DER WOUDE, 1954).

A sindrome da brida amnidtica (ou sequéncia da brida amnidtica) é

caracterizada pela ruptura precoce das membranas amnioticas que podem promover
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alteracdes da morfogénese decorrentes da compressao do embrido jovem, sendo o
tipo e a gravidade das consequéncias dependentes da época em que a ruptura
ocorreu. Essa ruptura pode ocasionar lesdes nas extremidades, amputacéo,
constricbes em anel, sindactilia distal, corddo umbilical curto, alteragbes
craniofaciais, fissuras labiopalatinas, defeitos de tubo neural, escoliose, restricao de
crescimento, dentre outros. Os defeitos em extremidades sdo os mais frequentes.
(GORLIN, 1990).

Em relacdo as anomalias cromossémicas mais comumente associadas as
fissuras labiopalatinas séo: a trissomia do 13 (sindrome de Patau), a trissomia do 18
(sindrome de Edwards) e a sindrome do 4p- (Wolf-Hirschhorn). (HANSON E
MURRAY, 1990).

Formacédo Fenda/ Embriologia

O desenvolvimento da face ocorre entre a quinta e a oitava semana de vida
uterina e envolve o desenvolvimento de mdultiplos processos teciduais, que devem

ser combinados e fundidos de maneira extremamente ordenada.

O desenvolvimento da porcédo central da face comeca aproximadamente no
final da quarta semana de desenvolvimento humano, a partir do surgimento dos
placéides nasais (olfatérios) em cada lado do processo do fronto nasal, responsavel
pela formacdo da testa e o dorso e apice do nariz. A proliferacdo de células
mesenquimais em ambos os lados de cada placoide leva a formacéo dos processos
nasal mediano e lateral e, entre cada par de processos nasais, existe uma
depressao ou cavidade, correspondendo a narina primitiva. A proliferacdo dessas
células mesenquimais tem origem na crista neural, e desempenham um papel
fundamental no desenvolvimento craniofacial, pois sdo responsaveis pela formacéo
de todos os tecidos esqueléticos e conjuntivos da face. Entre a sexta e sétima
semana de desenvolvimento, o labio superior € formado, pela unido dos processos
nasais medianos com 0s processos maxilares do primeiro arco faringeo. Dessa
forma, os processos nasais medianos dao origem a arte média do labio superior,
enguanto os processos maxilares dao origem as partes laterais. Os processos
nasais laterais ndo participam da formacao do labio superior, mas originam a asa do
nariz (KOUSKOURA, 2011; NEVILLE, 2004; MOURA, 2014).

20



TovoS

Segundo Kouskoura (2011), Neville (2004), Moura (2014), a unido dos
processos nasais medianos também forma o palato primario e compde o segmento
intermaxilar. Esse seguimento forma uma estrutura 0ssea triangular conhecida pré-
maxila, que ira abrigar os incisivos superiores. O palato secundario é formado pelos
processos maxilares do primeiro arco faringeo e constitui mais de 90% do duro e

mole.

Na sexta semana, ocorre a formacgao das cristas palatinas a partir de projecoes
bilaterais das por¢cfes medianas dos processos maxilares. Inicialmente, essas
cristas estdo orientadas na posicao vertical de cada lado da lingua em
desenvolvimento. A medida que a mandibula cresce, a lingua assume uma posi¢&o
mais baixa, fazendo com que as cristas sofram uma rotagcdo para uma posi¢cao
horizontal e se aproximem. Na oitava semana, ja ocorreu crescimento suficiente para
permitir que as partes anteriores dessas cristas comecassem a se fundir. As cristas
palatinas também se fundem com o palato primario e com septo nasal. A fusdo das
cristas palatinas comeca na porgdo anterior e prossegue posteriormente, estando
completa por volta da décima segunda semana de vida. Qualquer alteracdo durante
esse processo de desenvolvimento da face do embrido podera resultar em uma
anomalia facial que pode variar desde pequenas deformidades até
comprometimentos faciais maiores, como as fissuras orofaciais (KOUSKOURA,
2011; NEVILLE, 2004; MOURA, 2014).

Nesse sentido, a fusdo defeituosa do processo nasal mediano com o processo
maxilar pode causar fissura labial, enquanto a falha na fusdo das cristas palatinas

pode resultar em fissuras palatinas (NEVILLE, 2004).
Classificacao

O conhecimento dos diversos tipos de fissura e do comportamento das
respectivas estruturas envolvidas é imprescindivel para o profissional que se habilita

a trabalhar com pacientes fissurados.

Estas anomalias s&o clinicamente diferenciadas em graus variados de
gravidade de acordo com sua extensao, podendo ser uni ou bilaterais, completas ou
incompletas (NEVES, 2002). Ha varias classificacbes para essas anomalias que
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podem ser baseadas em aspectos clinicos, anatdbmicos ou etioldgicos (RIBEIRO,
2004).

A mais utilizada no Brasil € a que utiliza o forame incisivo como ponto de
referéncia anatbmica. Este forame € vestigio embrionario que demarca os limites
entre o palato primario e o palato secundério. Dessa forma, as fissuras localizadas a
frente do forame incisivo recebem o nome de fissuras pré-forame (Fissuras Labiais)
figura 1a e b, e tém origem embriolégica do palato primario e comprometem o labio
e/ou processo alveolar. Estas ainda podem ser consideradas completas quando
envolvem toda a extensdo do labio e rompem o alvéolo, alcancando o assoalho
nasal até atingir o forame incisivo ou, caso contrario, sdo classificadas como
incompletas, podendo ser uni ou bilaterais. As fissuras que acometem o palato
secundario sdo chamadas de fissuras pos-forame incisivo (Fissuras Palatinas),
sendo consideradas completas quando acometem o palato duro e mole, ou
incompletas quando n&o rompem todo o palato, apresentando alto grau de
complexidade devido a comunicagdo buco nasal. As fissuras transforame incisivo
(Fissuras Labiopalatinas) figura 3 a e b, se caracterizam por comprometerem o
palato primario e o secundario, envolvendo uma ruptura total da maxila, desde o
labio até a uvula de forma completa, uni ou bilateralmente. Existem ainda as
chamadas fissuras raras da face que envolve estruturas além do labio e/ou palato
guais sejam: fendas medianas do labio superior e do labio inferior, fendas obliquas
(orbitofaciais), transversais (buco-auriculares), horizontais (macrostomia) figura 4,
fendas de labio inferior, mandibula e nariz (MOURA, 2014; SILVA FILHO, 1992;
FARAJ, 2007; MENDES, 2006; SPINA, 1972).

l
Figura 1- Fissura labial unilateral e bilateral
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Figura 3- Fissura labiopalatinas unilateral (a) e bilateral (b)

Figura 4- macrostomoia bilateral

Complicacdes

A presenca de fissura labiopalatina est4d associada a dificuldades de
alimentacdo na infancia, causando muitas vezes alteragdes no processo de
amamentacdo. Em geral, quanto mais complexa a fenda, maior é a dificuldade da
crianca em extrair o leite diretamente do peito, entretanto, a amamentacao deve ser
incentivada, pois mecanismos que permitam a amamentacdo podem ser
encontrados, o que € essencial para a criangca nos primeiros meses de vida
(CONWAT, 2015; FREITAS, 2012), no entanto, deve ser considerado o ganho de
peso e limitagbes de succdo da crianca para evitar Em fissuras labiais a dificuldade
esta relacionada a inadequacédo de agarrar a mama, reduzindo a pressao aplicada
no mamilo, enquanto nas fissuras palatinas, a crianca é incapaz de aplicar pressao
negativa para extrair o leite. Quando nédo é possivel amamentar, orienta-se 0 uso de

mamadeira com mamilo de latex, ortodéntico e com orificio de 0,8 a 1 mm para que
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a criangca continue exercitando a musculatura orofacial a partir da forte succao
realizada (FREITAS, 2012).

Outras complicacBes comuns em fissuras palatinas sao infec¢cdes recorrentes
da orelha, devido a disfuncédo da trompa de Eustaquio provocada pela comunicacao
entre cavidade oral e nasal e otite média crbnica, devido ao refluxo e aspiracdo de
alimentos/ secrecdes. Essas infecgdes recorrentes podem interferir na audigéo e,
apesar do tratamento adequado, podem levar a hipoacusia (sensibilidade auditiva
diminuida) e perda auditiva condutiva. Outra preocupacao diz respeito a falta de
filtragem e aquecimento do ar inspirado e a dificil umidificacdo predispbem a
infeccbes das vias aeéreas, causando resfriados comuns, rinofaringite e

faringotonsilite até bronquite e broncopneumonia (CONWAT, 2015).

De acordo com a literatura, individuos com fissura labiopalatina podem
apresentar alteracfes na denticdo decidua e permanente, proporcionais a extensao
da fenda como, por exemplo, atraso na erupcdo, anomalias dentarias de forma,
estrutura, niumero e posi¢cdo. Todas essas anomalias podem predispor a um maior
acumulo de biofilme dental e, consequentemente, a carie dentaria (ALMEIDA, 2020;
HELENA, 2012; KUCHLER, 2011; LETRA, 2007). A cavidade oral do recém-nascido
pode apresentar cistos gengivais e palatais dos dentes recém-nascidos, natais e
neonatais na regido da fissura, apresentando excessiva mobilidade com risco de
aspiracdo. As mas oclusdes observadas em individuos nascidos com fissuras
labiopalatinas apresentam complexidade Unica e elevada frequéncia de
comprometimento de crescimento maxilar. Em geral, os pacientes com fissura
labiopalatina completa apresentam mau posicionamento dos dentes anomalias
dentarias e defeito 6sseo na crista alveolar anterior. (FREITAS, 2012; LACERDA,
2014).

Essas criancas apresentam hipoplasia da face média, hipernasalidade da fala e
dificuldades de articulagcédo e desenvolvimento da linguagem. Outro problema das
fendas labiais € a deformidade fisica e a morbidade social e psiquiatrica associada
(YUNUSA, 2013; FA-DEYIBI, 2012). A fenda orofacial esta4 associada a mortalidade
infantil elevada e morbidade significativa em muitos paises em desenvolvimento,
onde ainda existem barreiras para garantir tratamento multidisciplinar (CONWAT,
2015).
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Tratamento

Em relacdo ao tratamento dessas alteragOes, ainda persistem atualmente
muitas controvérsias a respeito do melhor protocolo de tratamento para os pacientes
portadores de fissuras labiopalatinas. S&o muitos questionamentos tais como: idade
ideal para cirurgias primarias, a melhor técnica, a habilidade dos cirurgifes, o uso da
ortopedia funcional precoce e as interferéncias dos fatores intrinsecos decorrentes
da severidade inicial da fenda (MELO, 2007). A compreensdao da extensao
anatdomica da fissura € fundamental na elaboracdo do programa terapéutico e no
prognéstico do tratamento, pois, quanto maior a extensdo da lesdo, maiores serdo
0s comprometimentos funcionais e, portanto, maiores 0s recursos terapéuticos
utilizados ao longo do tratamento para a recuperacéo total do paciente (GARDENAL,
2011).

O tratamento das pessoas com fissura labiopalatina deve ser iniciado logo apés
0 nascimento e continua até a vida adulta, exigindo a participacdo de uma equipe
interdisciplinar (Freitas, 2012). O Sistema Unico de Salde (SUS) oferece assisténcia
integral a essas pessoas, desde 1994, por meio dos Centros de tratamento da ma
formacdao labio palatal. Esses Centros sédo habilitados junto ao SUS de acordo com a
Portaria SAS/MS n°. 62, de 19 de abril de 1994 (BRASIL, 1994).

Desde 390 a.C., na China, quando se relatou o sucesso do fechamento de uma
fissura labial, inameras técnicas surgiram para o tratamento da doenca
(MCCARTHY, 1990). Dentre as cirurgias plasticas reparadoras, destaca-se: 1)
Queiloplastia: consiste na correcdo da fissura labial por meio de técnicas cirurgicas
como a de Spina e Millard, devendo ser realizada a partir do terceiro més de vida; 2)
Palatoplastia ou na reconstrucdo do palato, utilizam-se técnicas cujos principios
apoiam-se nos conceitos de Von Langenback e Veau, a partir do décimo segundo
més (ANASTASSOV, 2001; RIBEIRO, 2011).

Além das cirurgias reparadoras, e tendo em vista as diversas implicagfes das
fissuras labiopalatinas, a reabilitagdo requer um manejo multidisciplinar, com
abrangéncia de areas como assisténcia social, enfermagem, nutricdo, medicina,
fisioterapia, fonoaudiologia, odontologia, psicologia e pedagogia, através de
protocolos de abordagem interdisciplinar com atencdo integral (RIBEIRO, 2011;
TRINDADE, 2007).
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Objetivo geral

Avaliar o perfil epidemiol6gico do Servico de Fissuras do Hospital Universitario
Lauro Wanderley, servico de referéncia no Estado da Paraiba, bem como verificar a

associacao entre as variaveis estudadas.

Metodologia

Trata-se de um estudo descritivo retrospectivo realizado no Servigo de Fissuras
Labiopalatinas do Hospital Universitario Lauro Wanderley (HULW), em Joao Pessoa,
Paraiba. Este Hospital é caracterizado como Centro de Referéncia no atendimento
as pessoas com fissuras na regido Nordeste. O Comité de Etica em Pesquisa do
HULW (CEP/HULW) forneceu aprovacdao ética para esta pesquisa sob o parecer n°
404/11.

Foram analisados os prontuarios médicos de todos os pacientes cadastrados
no servico, totalizando 2417, referente aos anos de 1991 a 2020. As variaveis
analisadas foram o sexo, a idade do paciente na primeira consulta, a idade dos pais,
regido de origem, o diagnéstico de acordo com a classificacdo de Spina, o tipo de
fissura e os antecedentes familiares relacionados as fissuras e anomalias

associadas.

hY

Em relagcdo a variavel regido de origem, 0s pacientes provenientes de
municipios do estado da Paraiba, local de realizacdo da pesquisa, foram
categorizados de acordo com a mesorregido a que pertenciam — Mata Paraibana,

Agreste Paraibano, Borborema e Sertao Paraibano.

Realizou-se uma analise estatistica descritiva e inferencial, por meio do teste
qui- quadrado e teste t, considerando o nivel de significancia de 5% e intervalo de
confianca de 95%, utilizando-se o software Jamovi versdo 1.1 (THE JAMOVI
PROJECT, 2019).

Resultados

Fizeram parte da pesquisa 2417 pacientes com diagnéstico de fissura labial
e/ou palatina. Ao analisar os 2417 prontuérios, foi encontrado o tipo de fissura em

99% (n=2.393) dos prontuarios, o diagndstico de lado afetado foi achado em 98,56%
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(n=2.383), com o diagnéstico completo foram apontados em 99,08% (n=2.395)
pacientes, bem como as regifes de origem identificadas foram em 99,08% (n=2.395)

pacientes. A amostra foi constituida de

1.297 (53,7%) do sexo masculino e 1.120 (46,35%) do sexo feminino. Foram
encontradas fissuras do tipo: labiopalatina 52,0% (n=1.257), a mais prevalente, a
labial 18,7% (n=453), a palatina 27,5% (n=664), as fissuras rara 0,7% (n=17) e
cicatricial 0,1% (n=2). Ademais, um total de 1% (n=24) dos diagnésticos das fissuras

estava ausente no sistema de prontudrios.

Durante os 29 anos de servico do ambulatério de fissurados foram atendidos
em média 82,5 pacientes por ano (x 18,0), como se pode observar no gréfico 1, no
primeiro ano de funcionamento foram atendidos 70 pacientes, o ano com maior
atendimento foi em 1995 com 131 atendimentos, 2009 com o menor numero de

atendimentos (n=56) e em 2019 ocorreram 71 atendimentos no ambulatorio.
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Com relacdo ao lado afetado pela fissura, observou-se que em 35,1% (n=837)
dos casos o lado esquerdo como o de maior prevaléncia, seguido de 15,7% (n=374)
pelo lado direito, e 15,1% (n=361) com afeccdo bilateral. Destaca-se que 27,8%

(n=672) do total da amostra enquadraram-se na variavel ndo se aplica. No que se
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refere ao diagnostico, os dados apontaram que 27,7% (n=663) dos casos foram
diagnosticados com fissura palatina, seguido de casos com fissuras que abrangem
labio e palato, a saber: 24,9% (n=597) com fissura labiopalatina esquerda, 13,7%
(n=327) com fissura labiopalatina bilateral e 10,9% (n=262) com fissura labiopalatina
direita. Observou-se baixa prevaléncia de fissura labiopalatina mediana — 0,8%
(n=18), assim como de fissuras com abrangéncia apenas labial (quando comparadas

a quantidade de fissuras labiopalatinas).

Observou-se que 50,8% (n= 1.216) advieram da regidao correspondente a mata
paraibana ou também conhecido como litoral paraibano, onde se encontra o hospital
de referéncia para o tratamento dessa patologia, seguido da regido agreste da
Paraiba com 21,9% (n=524) e regido sertdo da Paraiba com 21,4% (n=512).
Destaca-se também que 1,6% (n=38) dos casos atendidos no servico procederam
de outros estados. A idade na primeira consulta, num total de 2.417 dos registros
validos, variou de 0 - 905 meses (68,5, +127,6), a maioria das criancas foram para
primeira consulta no ambulatorio do servico de fissuras labiopalatinas, nos trés
primeiros meses de vida (n=889, 36,9%) e verificou-se também que tiveram criancas
gue procuraram a primeira consulta no ambulatério de fissurados do hospital de
referéncia com mais de 120 meses (n=589, 24,4%), conforme é possivel observar no

gréafico a sequir (Grafico 1).

Grafico 01 - Referente a Idade da Primeira Consulta
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A fissura mais prevalente entre ambos os sexos foi a do tipo labiopalatina
(n=1257), porém o sexo masculino com maior quantidade de pacientes acometidos
(n=739, 58,%), seguida pela palatina (n=664, 27,5%), onde ocorre uma inversao e o
sexo feminino € o mais acometido (n= 379, 57%), as fissuras labiais (n=453, 18,7%),
com predominio do sexo masculino (n=262, 57,8%), fissuras raras (n=17, 7%) o
sexo feminino teve uma maior prevaléncia (n=15, 88,2%) e cicatricial (n=2, 1%),

igual em ambos os sexos.

Em relacéo a lateralidade da fissura, excetuando os pacientes do sexo feminino
e masculino acometidos pelo tipo palatina isolada, na qual esta classificacdo nao se
aplica (n=672), e os que ndo continham essa informagdo em prontuério (n=118), a
maior prevaléncia no sexo masculino foi a localizada no lado esquerdo (n=488),
bilateral (n=220), direita (N=206) e mediana (n=8). O sexo feminino também
apresentou maior prevaléncia do lado esquerdo (n=349), todavia o lado direito
(n=168) foi superior ao bilateral (n=141), distintivamente ao do sexo masculino; a

mediana, também em altimo lugar, com n=13 pacientes.

Ao analisar o tipo de fissura com a regido de origem do paciente, encontra-se
gue a do tipo labiopalatina € a mais frequente entre todas as regides (n=1249),
seguida pela palatina (n=657) e labial (n=448). A fissura do tipo rara e a cicatricial
sdo as menos prevalentes, com n= 14 na mata paraibana, n=2 no agreste, n=1 no
sertdo, nenhum caso na Borborema e em outros estados, e n=2 na mata paraibana
e n=0 para as demais regides e outros estados, respectivamente. Quando
comparado a regido da mata paraibana ao agreste, encontra-se maior frequéncia de
fissura palatina na primeira e da labial na segunda (p=0), mata versus borborema

(p= 0,0001) e mata versus sertao (p=0).

Se contrastado o tipo de fissura apenas entre o grupo mata paraibana e o
grupo interior (todas as regides, exceto outros estados), encontra-se diferenca
estatistica significativa, tanto quando se considera todos os tipos de fissuras (p=
0.001), quanto se forem excluidas as fissuras raras e cicatriciais (p=0.02), ou a
palatina isolada (p=0.008). Valores nao significativos, entretanto, foram obtidos
apenas para as fissuras labiais (p=0.11), e para as labiopalatinas (p=0.2), entre

€SSeS mesmos grupos.
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Observou-se que, sobre a idade do paciente na primeira consulta, em ordem
decrescente de maior frequéncia, estdo as faixa-etarias de 0-3 meses (n=885),
acima de 120 meses (n=573), 60-120 meses (n=275), 7-12 meses (n=198), 4-6
meses (N=182), 25-60 meses (n=160) e 12-24 meses (n=112).

Pode-se observar que as criangcas que realizaram a cirurgia de queiloplastia,
fizeram o procedimento mais precocemente (61,5 £106,8) quando comparamos com
a média de idade em meses dos que realizaram palatoplastia (81,5 £101,2). No que
diz respeito a relacdo existente entre o tipo de fissura e a idade na primeira consulta,
verifica-se que a labiopalatina é a mais frequente em todas as faixa-etarias, com
excecao apenas da faixa dos 12-24 meses (n=45), na qual a palatina € mais
frequente (n=49). Ao analisar apenas a faixa de 0-3 meses, que possui a maior
frequéncia entre as demais, 54% (n=479) sao do tipo labiopalatina, 24,74% (n=219)

palatina, 20,4% (n=181) labial, 0,67% (n=6) fissura rara, € nenhuma cicatricial.

Acerca do sexo e tipo de diagnéstico foi encontrado uma maior prevaléncia de
fenda labiopalatina esquerda em pessoas do género masculino (n=346), e a fenda
palatina em pacientes do género feminino (n=378). Em seguida, pacientes do sexo
masculino foram acometidos por fissuras palatina (h= 285), labiopalatina bilateral
(n=202), labiopalatina direita (n=148), labial esquerda (n=140), labial direita (n=58),
fissuras labiais sem diagnostico do lado (n=56) fissura labial + palatina (n=28),
fissura cicatricial (n=6), fissura labiopalatina mediana (n=5), fissuras raras da face
(n=2). Ja o sexo feminino, o segundo maior tipo de fissura foi de labiopalatina
esquerda (n=251), em seguida labiopalatina bilateral (n=125), labiopalatina direita
(n=114), labial esquerda (n=92), labial direita (n=46), fissuras labiais sem diagndstico
do lado (n=29), fissura labial + palatina (n=21), fissura labiopalatina mediana (n=7) e
por fim fissuras raras da face (n=16).

Discussao

Na amostra obtida observou-se uma prevaléncia das fissuras labiopalatinas,
seguida das fissuras de palato e fissuras labiais isoladas. Corroborando o0s
resultados encontrados na literatura onde a prevaléncia das fissuras do tipo

labiopalatinas se apresenta em maior percentual em relacdo as demais. (BERTOJA,
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2006; COUTINHO et al., 2009; CYMROT et al., 2010; SILVA et., 2008). Essa
distribuicao foi equivalente em todas as regides. No entanto um estudo retrospectivo
realizado por De Mello e Penazzi em 2011 na mesma instituicdo de referéncia
mostrou uma maior prevaléncia de diagndsticos de fissuras palatinas, indicando uma

mudanca no perfil dos pacientes ao longo do tempo.

Casos de fissuras raras obtiveram baixo percentual quando comparados aos
demais tipos de fissuras, fato que se assemelha ao que foi encontrado no estudo de

Nunes, Queluz e Pereira (2007), onde nao se observaram relatos de fissuras raras.

Assim como ja apontado uniformemente por pesquisas anteriores, 0 Sexo
masculino apresenta predilecdo no percentual de prevaléncia das fissuras. Os
resultados da presente pesquisa obtiveram esta mesma caracteristica para a
doenca, com taxa de ocorréncia em 53,7% para 0 sexo masculino, estando de
acordo com os indices apresentados na literatura (COUTINHO et al., 2009; DE
FREITAS et al., DE MELLO E PENAZZI, 2011; SILVA et., 2008). Outros estudos,
porém, (MOURA et al., 2014; TEXEIRA et al., 2015) relataram a predominancia de

fissuras no sexo feminino, discordando com as estatisticas encontradas.

O sexo masculino mostrou-se mais frequente para fissuras labiopalatinas no
lado esquerdo, enquanto que o sexo feminino foi mais afetado por fissuras palatinas.
Esses dados corroboram o estudo de Franca e Locks (2003) em que afirmar que as
fissuras labiais e labiopalatinas sdo mais frequentes no sexo masculino quando
comparado com o sexo feminino, assim como no estudo desenvolvido por Cymrot et
al.(2010), onde foi identificada uma maior frequéncia de fissuras palatinas entre o

sexo feminino.

No que se refere a lateralidade da fissura foi observada uma predilecéo para o
lado esquerdo em fissuras labiopalatinas e labiais em ambos os sexos (DE MELLO
E PENAZZI, 2011). Esse fator ainda € pouco compreendido e pode estar
relacionado com padrBes e parametros envolvidos no desenvolvimento embrionério,
no entanto, ainda ndo ha comprovacdes cientificas para essa hipotese (ALARCON E
SA, 2017; VIEIRA, 2012).

A urgéncia da primeira consulta configura importante variavel no tratamento

desses pacientes, considerando que viabiliza as intervencdes cirargicas primarias, e
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possibilita a orientacdo dos familiares acerca de informac¢des importantes sobre a
doenca. Entretanto, como os dados apontaram as idades mais prevalentes na
primeira consulta estdo concentradas nos extremos de faixa etaria, correspondendo
a pacientes de 0 a 03 meses de idade, seguidos de paciente com mais de 10 anos
(maiores que 120 meses).

Tal fato pode ser encarado como multifacetado, no qual se deve considerar
tanto as dificuldades de acesso e locomogédo para individuos de algumas regides,
bem como identificacdo da condicdo, o impacto estético e funcional que afeta
diretamente esses pacientes (DUTRA et al.,, 2012) e a percepcao dos pais diante
desses fatores o que pode explicar a urgéncia ou retardo na busca por assisténcia
profissional, com atencdo para a diferenca significante constatada entre a
precocidade do procedimento de queiloplastia no que se refere aos individuos que
apresentam fissura com comprometimento labial em relacdo aos individuos que
apresentam fissura apenas no palato e a realizacdo de palatoplastia, sendo essa

tltima realizadas mais tardiamente.

Pode-se observar diferenca estatisticamente significativa quanto a regido de
origem dos pacientes diagnosticados, sendo a regido da mata paraibana que
corresponde ao litoral da Paraiba e regido metropolitana, a que apresenta maior
prevaléncia entre todos os tipos de fissura, assim como no trabalho produzido em
2014 por Moura et al., contrastando com os resultados de estudos realizados em
outros estados da regido nordeste do pais (SANTOS et al., 2015; TEXEIRA et al.,
2015) onde a maior prevaléncia dos pacientes com fissuras advinham de regides

interioranas.

E importante considerar os possiveis fatores que explicam uma frequéncia
significativamente mais alta de pacientes advindos da regido da mata paraibana
(litoral) quando comparada com a incidéncia da doenca nas demais regides
(interior). Considera-se como varidveis para tal diferenca questdbes como a
centralidade dos servicos de saude para tratamento desta doenca na regido
litorAnea ao mesmo tempo em que pode haver uma educacdo popular em saude
menos desenvolvida em regides interioranas, dando base explicativa para o maior
desconhecimento desta populacdo quanto aos servi¢os de assisténcias disponiveis,

mais ainda, certamente existe a propria dificuldade de acesso referente ao
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deslocamento do interior para o litoral, como ressalta o estudo desenvolvido por Di

Ninno; et al. em 2008.

Os dados impdem a necessidade de uma visdo diferenciada acerca da
informacdo e da dificuldade de acesso do sistema uUnico de saude a regides
remotas, e sugere a criacao de servi¢cos que visem ir de encontro a resolugao de tais
problemas. Isto inclui a formulacdo de campanhas de conscientizacéo, e a criagao
de um sistema logistico que garanta o acesso a todos os cidadaos a saude publica

de qualidade.

Consideragdes finais

Os resultados observados estdo em consonancia com o0s dados
epidemiolégicos encontrados em outros estudos. Os achados permitem um
diagnéstico das fissuras na Paraiba, pois o centro estudado € o Unico servi¢co de
fissuras labiopalatinas neste estado da federacdo, e, por conseguinte, os dados
obtidos poderdo ser usados para o direcionamento de campanhas de
esclarecimento e divulgacdo, além disso, contribuem como base de informacdes

para novos estudos.
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CAPITULO 2

A IDADE COMO FATOR DETERMINANTE NA AUTOPERCEPCAO DE
QUALIDADE DE VIDA EM INDIVIDUO COM FISSURA LABIOPALATINA

Mariana Silva Barros®

Maria Sueli Marques Soares?
Paulo Rogério Ferreti Bonan®
Rosa Helena Wanderley Lacerda®
Alexandre Rezende Vieira®

RESUMO

Fissuras labiopalatinas afetam a qualidade de vida. Mensurar qualidade de vida em
individuos com Fissuras labiopalatinas, através do Cleft-Q e correlacionar a idade.
100 individuos, de ambos os sexos, de 8 a 29 anos, atendidos em servico
especializado, responderam ao Cleft-Q, composto por dominios: Aparéncia, Funcéo
facial e Qualidade de vida, com 13 escalas de avaliagdo cujos escores sédo de 0 a
100 pontos, sendo considerados satisfatérios quando = 70 pontos. Os individuos
selecionados foram distribuidos em faixas etarias: criancas de 8 a 12 anos,
adolescentes de 13 a 17 anos e adultos de 18 a 29 anos. Os dados obtidos foram
processados em programa estatistico e aplicado teste ANOVA (a=5%). A frequéncia
por faixa etéria foi: criancas (24%), adolescentes (41%) e adultos (35%). Entre os
adultos todos os dominios tiveram escores insatisfatorios, sendo os piores nas
escalas Narinas (42,9+22) e Dentes (44,2+19,4). As criangas apresentaram escores
satisfatérios nos dominios Aparéncia e Qualidade de vida e, apenas a escala
Escolar foi insatisfatéria (47,4+24,4), entre adolescentes todas as escalas de
Qualidade de Vida foram satisfatorias. O aumento da idade interferiu negativamente
na autopercepc¢do sobre Aparéncia, Funcéo facial e Qualidade de vida, no individuo
com fissuras labiopalatinas.

Palavras-chave: Fenda Labial; Fissura Palatina; Qualidade de Vida.
Introducéo

As alteracdes anatdomicas decorrentes das fissuras labiopalatinas causam
efeitos sobre a fala, a audicéo, a aparéncia facial e a capacidade de se alimentar. Os
pacientes com estas malformacdes necessitam de atencdo multidisciplinar com
tratamentos desde o nascimento até a idade adulta e, sdo submetidos a tratamentos
cirdrgicos e nao cirurgicos, dentre estes se incluem ortodontia, acompanhamento
psicoldgico, fonoaudiolégico e nutricional. (DE PAEPE, 2019; JAMILIAN, 2017;
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Pittsburgh.
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LEWIS, 2017; WORLEY, 2018). No decorrer do longo periodo de tratamentos, 0s
pacientes sofrem transformacfes anatdmicas, estéticas, fonéticas e psicologicas. Os
resultados das intervencbes cirargicas e demais tratamentos, podem nao
corresponder as expectativas do paciente, levando ao desequilibrio emocional e a
dificuldade para o convivio social, interferindo negativamente na qualidade de vida.
(ABUALFARAJ, 2018; PFEIFAULF, 2019; SISCHO, 2017).

Diante disso, incluir uma avaliacdo sobre perspectiva do paciente, utilizando
instrumento de autoavaliacdo, pode aumentar a compreensdo dos profissionais
sobre as preocupacdes do paciente com sua salude (LOROT-MARCHAND, 2015;
NAMANKANY, 2018; ZERAATKAR, 2019). Considerando a importancia e a
necessidade de estudos envolvendo o tema ora exposto, realizou-se um estudo para
avaliar um grupo de individuos nascidos com fissuras labiopalatinas, utilizando o
indice Cleft- Q, correlacionando-o com a faixa etaria, a fim de compreender como 0s
aspectos relacionados a Aparéncia, a Funcdo facial e a Qualidade de vida séo

percebidos por criangas, adolescentes e adultos jovens.
Métodos
Aspectos Eticos

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do Centro de
Ciéncias da Saude da Universidade Federal da Paraiba e do Hospital Universitario
Lauro Wanderley da Universidade Federal da Paraiba. Um termo de consentimento
livre e esclarecido foi entregue a cada participante da pesquisa maior de idade. Os
participantes menores assinaram o termo de assentimento e seus responsaveis

legais, o termo de consentimento livre e esclarecido.
Tipo do Estudo

O estudo realizado foi do tipo observacional e transversal.
Publico-Alvo e Elegibilidade da Amostra

O universo da amostra foi de 2.350 pacientes com fissuras labiopalatinas,
registrados no Servico de Fissuras Labiopalatinas do Hospital Universitario Lauro
Wanderley da Universidade Federal da Paraiba, entre estes havia 1.342 pacientes

com idades entre 8 e 29 anos. Para compor a amostra foram incluidos
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aleatoriamente 100 individuos, de ambos os sexos, atendidos no referido servico,
nos meses de julho e agosto de 2019. Para ser incluido no estudo o individuo
precisava ter nascido com fissura de labio e/ou palato; ter passado por queiloplastia
e/ou palatoplastia; ser funcionalmente independente; ter idade entre 8 e 29 anos.
Foram excluidos os individuos que ndo aceitaram participar da pesquisa

voluntariamente.
Coleta de dados

Antes de ser aplicado o indice Cleft-Q, os pacientes foram entrevistados para

coleta e registro de dados como o sexo, a idade e o tipo de fissura.
Instrumento Cleft-Q

Para avaliacdo do grau de percepcao dos pacientes estudados foi aplicado o
indice Cleft-Q, disponibilizado em portugués brasileiro. Esse indice foi elaborado
para avaliar pacientes com fissuras labiopalatinas, com idades entre 8 e 29 anos
especificamente. (KLASSEN, 2018; WONG, 2017; WONG, 2019). E um instrumento
de autorelato composto por 3 dominios: Aparéncia, Funcao Facial e Qualidade de
Vida, que sdo analisados em 13 escalas: Face, Nariz, Narinas, Dentes, Labios,
Cicatriz labial, Aparéncia da maxila e mandibula, Funcdo da Fala, Comer e beber,
Psicolégico, Escolar, Social e Dificuldade da fala. (HARRISON, 2019; WONG, 2017).

Quanto a Aparéncia, o Cleft-Q avalia o que o paciente pensa sobre sua face,
seu nariz e narinas, dentes, labios e possiveis cicatrizes, quando sorri, conversa ou
aparece em fotografias. Com relacdo ao dominio Qualidade de Vida, observa-se o
estado psicoldgico do paciente, a sua vida escolar e social, no que diz respeito a
participacdo, a aceitacdo e a segurancga no convivio social, além da dificuldade de
falar em publico e ser compreendido ou o quanto se sente confiante em situacfes
gue exigem exposicao. (KLASSEN, 2018; TSANGARIS, 2017; WONG, 2019). No
dominio Funcao Facial séo utilizadas escalas também relacionadas a capacidade de
falar e se alimentar, a fim de saber se o0 paciente evita alguns tipos de alimento, se
tenta consumi-los mais lentamente ou se sai liquido pelo nariz durante a
alimentagdo, o que pode gerar constrangimento e reclusdo social (TSANGARIS,
2017; TSANGARIS, 2017).
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As escalas de avaliacédo supracitadas sao independentes e o pacientes pode
responder aquelas que s&o relevantes para sua situacdo especifica, ndo ha
necessidade de aplicar o indice completo de maneira padronizada. O valor de cada
dominio é obtido pela soma dos valores de cada resposta, dentro da escala de 0 a
100 pontos. No indice Cleft-Q, os maiores escores sao representativos de melhores
resultados, no presente estudo foram denominados satisfatorios resultados iguais ou
superiores a 70 pontos e, quando menores foram considerados insatisfatérios,
conforme descrito em estudo de avaliacdo psicométrica por Klassen (2018). No que
diz respeito a escala Comer e beber, a pontuacéo varia de 9 a 36 pontos, sendo que
as médias maiores, nesse caso, representam mais problemas durante a
alimentacdo, ou seja, piores resultados (HARRISON, 2019; KLASSEN, 2018;
WONG, 2017; WONG, 2019).

Tratamento Estatistico

O tratamento estatistico dos dados foi realizado no SPSS (Statistical Package
for Social Science, versao 20.0, IBM), com analise descritiva e teste ANOVA,

adotando-se um nivel de significancia de 5%.
Resultados

Na amostra estudada 52% eram do sexo feminino e 48% do masculino; a
meédia de idade foi de 16+5,1 anos e, 0 maior nimero de casos ocorreu na faixa
etaria de 13 a 17 anos. A frequéncia por faixa etaria foi: criancas (24%),
adolescentes (41%) e adultos (35%). A maioria dos participantes apresentava fissura

envolvendo labio e palato (81%). (Tabela 1).

Na tabela 2, sdo demonstradas as médias dos escores obtidos no indice Cleft
- Q, distribuidos por diferentes faixas etarias. Pode-se observar que entre as faixas
etarias a maioria dos dominios apresentou diferencas estatisticamente significantes,
exceto para as escalas Cicatriz labial, Aparéncia da maxila e mandibula e Escolar.
Também € observado que valores satisfatorios foram obtidos somente nas faixas
etarias de 8 a 12 anos e de 13 a 17 anos. Na faixa etaria de 18 a 29 anos, além de
ndo apresentar nenhuma escala com escore satisfatorio, apresentou 0s piores

indices e, estes relacionados a aparéncia das Narinas (42,9+22) e dos Dentes
(44,2+19,4).
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Os adolescentes demonstraram insatisfacdo com relacdo a Aparéncia,
principalmente, para o Nariz (48,5+14,8) e as Narinas (47,4+24,4) e, 0S escores
obtidos para Face (58,2+13) e Aparéncia da maxila e mandibula (67,3+24,2) foram
maiores, porém néo atingiram valores de satisfacdo. No entanto, neste mesmo grupo
foi observado que para o dominio Qualidade de Vida, todas as escalas atingiram

valores satisfatorios (Tabela 2).

As criancas apresentaram escores satisfatorios no dominio Aparéncia para Face
(73+15,7) e Cicatriz labial (85,9+£27,4). Quanto a Aparéncia, 0s piores escores dessa
faixa etaria foram relacionados ao Nariz (61,7+18,3) e aos Dentes (61,5£15). Com
relacdo a Qualidade de vida, apenas a escala Escolar foi insatisfatéria (69,8 + 14,5).
Observa-se que para os trés dominios avaliados, com excecédo das escalas Escolar
(69,8+27,1) e Aparéncia da maxila e mandibula (65,8+27,1), as criancas obtiveram
escores superiores aos adolescentes e aos adultos jovens, destacando-se a escala
Psicolégico (82,2 + 15, 4) (Tabela 2).

No dominio Funcdo Facial sdo avaliados aspectos relacionados a fala e a
alimentacao, pela escala Funcao da Fala se observa que todas as trés faixas etarias
apresentaram escores insatisfatorios e, na escala Comer e beber piores escores

foram observados entre os adolescentes com média de 31,2+4,9. (Tabela 2).
Discusséo

No presente estudo ficou demostrado que a percepcao de qualidade de vida
das criancas, adolescentes e adultos é diferente, sendo as criancas e 0s
adolescentes aqueles apresentam menor impacto negativo, especialmente quanto
aos aspectos relacionados aos dominios Aparéncia (Face e cicatriz labial),
Qualidade de vida (Psicoldgico, Social e Dificuldade de fala). Podemos apontar
como justificativa para este resultado a realizacdo de cirurgias corretivas iniciais,
como a queiloplastia, bem sucedidas e em idades precoces, levando a reducao de

danos fisicos e psicoldgicos, como relatado pelos pacientes entrevistados.

A aparéncia do Nariz, das Narinas e dos Dentes foram o0s aspectos que
causaram maior impacto negativo nas trés faixas etarias estudadas e, os adultos
foram os mais insatisfeitos. Acreditamos que uma explicagcdo para este resultado

seria o fato de que as cirurgias corretivas para o nariz, como a septorinoplastia, e
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para 0 reposicionamento da maxila e da mandibula (cirurgia ortognatica) séo
realizadas ao final da adolescéncia e na fase adulta (BRODER, 2017; ZEERATKAR,
2019). Como também podemos supor que 0s piores escores observados entre
adolescentes e adultos para a maioria das escalas da Aparéncia possam ter relagcéo
com uma maior capacidade de percepcdo das questfes estéticas sob uma visao
critica que as criangas ainda ndo desenvolveram, como sugerido por outros autores
(PAUSCH, 2016; SOUSA, 2016). Entretanto, ndo existem trabalhos anteriores que
comparem a percepcdo de qualidade de vida entre os individuos das trés faixas

etarias avaliadas em nosso estudo.

Com relagdo ao dominio Funcao Facial, para a escala Funcdo da Fala as
pontuacdes foram insatisfatérias em todas as trés faixas etarias, sendo o pior escore
entre os adultos. Esta escala avalia a capacidade de ser compreendido quando fala
ao telefone, |1& em voz alta ou conversa com pessoas desconhecidas, ou seja, a
presenca de fissuras labiopalatinas interferiu no ato da fala e, € percebida como um
maior impacto negativo pelos adultos. Este resultado provavelmente indica maior
discernimento e capacidade critica do adulto quanto a ter consciéncia das diferencas
e repercussao da fala (PAUSCH, 2016).

A escala Comer e beber trata dos problemas experimentados durante a
alimentacdo, como dificuldade de mastigar alimentos duros, alimentos presos no
local da fissura e liquidos que retornam para o nariz e, pode variar de 9 a 36 pontos,
no presente estudo o pior escore foi observado entre os adolescentes. Supomos que
este resultado reflete um provavel insucesso em cirurgia de palatoplastia, no
entanto, este dado ndo coletado no presente estudo. Acreditamos que falta de
avaliacdo de dados relacionados com o tipo de cirurgia possa ser uma limitacao do

presente estudo, assim sugerimos futuros estudos envolvendo este aspecto.

No dominio Qualidade de Vida, as criancas relataram mais satisfacdo que os
adolescentes e os adultos. Com destaque para a escala Psicolégico que avalia o
guanto o participante se sente feliz e confiante, sendo a escala em que as criancas
obtiveram maior pontuacédo nesse dominio. Os escores também foram satisfatorios
para as criancas e adolescentes na escala Social, que avalia a capacidade de
socializacdo, que nao foi prejudicada mesmo diante da insatisfacdo quanto a
Aparéncia, pois entre as sete escalas avaliadas nesse dominio apenas duas
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obtiveram escores satisfatérios para as criangcas e nenhuma para os adolescentes.
Portanto, existe resiliéncia entre os individuos dessas faixas etarias, que mesmo
insatisfeitos com sua imagem, conseguem superacdo em aspectos psicoldgicos e

sociais.

As criancas demonstraram insatisfacdo no ambiente da escola quanto a
interagdo com o0s colegas e os professores, com escores insatisfatérios para a
escala Escolar. Esse dado pode estar relacionado a experiéncias de estigmatizacao

e Bullying, segundo estudo desenvolvido por Albualfaraj (2018).

Consideragdes Finais

Os resultados do presente estudo indicam que o aumento da idade do
individuo com fissuras labiopalatinas interfere negativamente na sua percepcao
sobre Aparéncia, Funcédo facial e Qualidade de vida, principalmente, sobre a
aparéncia das narinas e dos dentes. E que a presenca de FLP nas faixas etarias de
criancas e adolescentes causa menor impacto negativo na qualidade de vida que em

adultos.
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Tabela 1: Caracteristicas dos pacientes avaliados com o indice Cleft-Q.

ANEXOS

8al2 13a1l7 18 a 29 p-
anos anos anos valor
(n=24) (n=41) (n=35)
Aparéncia
Face 73 +15,7 58,2 +13 51,3+14,2 0,000%
Nariz 61,7+18,3 48,5+14,8 57,7+17,8 0,000*
Narinas 67 + 23,7 47,4 +24.4 429 +22 0,000*
Dentes 61,5+ 15 56,3 + 15,7 442 +19,4 0,000*
Labios 68,9+17,1 57,1+15,3 50,9 +18,6 0,000%
Caracteristicas N %
Sexo
Masculino 48 48
Feminino 52 52
Idade
8 a 12 anos 24 24
13 a 17 anos 41 41
18 a 29 anos 35 35
Tipo de Fissura
Fissura de Labio 13 13
Fissura de Labio e Palato 81 81
Fissura de Palato 6 6

Tovos.

Fonte: dados diretos da pesquisa, 2019. * Valores estatisticamente significantes.
Tabela 2: Escores do indice Cleft-Q quanto a faixa etéria.
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Cicatriz labial
Ap. maxila e
mandibula
Funcéo
Facial
Funcédo da
Fala

Comer e
beber
Qualidade
de Vida
Psicoldgico
Escolar
Social
Dificuldade
de fala

859+274
65,8 +27,1

62,9 +19,9
283+ 7

82,2x15,4
69,8 + 14,5
73 +14,5

729 +18,1

57,85 %
26,9
67,3+24,2

62,9+20,4
31,2+4)9

74+£17,6
74,2 +18,1
71+15,6
72,3+22,3

58,9 + 23,3
56,4 + 24,6

51,2+22,8
28,8+59

69,7 £ 23,2
67,3+18,9
61,8 +18,1
59,6 + 23,8

0,330
0,056

0,008*
0,028*

0,014*
0,117

0,002*
0,004*

Fonte: dados diretos da pesquisa, 2019. * Valores estatisticamente significantes.
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CAPITULO 3

A PERCEPCAO GUSTATIVA DE PACIENTES COM ESCLEROSE LATERAL

AMIOTROFICA: ESTUDO COMPARATIVO
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RESUMO

O paladar, assim como o odor, € composto por particulas de substancias volateis
gue ativam as células responsaveis pelo alimento fazendo com que o individuo o
perceba. Esta pesquisa é do tipo descritiva, qualitativa, quantitativa e transversal. Foi
realizada em um hospital de Jodo Pessoa - Paraiba com 11 participantes saudaveis
e 1lcom Esclerose Lateral Amiotréfica (ELA). Solugbes dos quatro sabores
primarios (salgado, azedo, amargo e doce), foram apresentadas com conta gotas,
sendo higienizada a lingua com gaze a cada apresentacdo. Com relacdo aos
participantes saudaveis, 55% percebeu o sabor salgado, 100% o amargo, 91% o
doce e 18% o azedo. No que se refere aos participantes com ELA, 64% percebeu o
sabor salgado, 73% o0 amargo, 64% o doce, 55% o0 azedo.
A comparacdo entre 0s grupos da pesquisa, pressupde-se que a ELA néo interfere
na percepcao gustativa dos individuos acometidos, entretanto, pesquisas com “n”
maior tornam-se necessarias.

Palavras-chave: Esclerose lateral amiotréfica; gustacao; sabores primarios;
doencgas neurodegenerativas; paladar.

Introducéo

O paladar, assim com o odor, é composto por particulas de substancias
guimicas volateis que ativam as células responsaveis pelo sabor dos alimentos
fazendo com que o individuo os perceba. Esses elementos em contato direto com a
saliva desprendem pequenas moléculas e excitam as papilas gustativas da lingua
gue transportam impulsos nervosos ao cérebro, o qual interpreta os sabores e
sensactes (NEUMAN; SHAREN; ADAMI, 2016).

A percepcdo dos sabores é feita principalmente pelas papilas gustativas,

através de quimiorreceptores. Sendo assim, as distintas qualidades gustativas sdo
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correspondentes a discrepantes mecanismos de conversao, ou seja, 0s estimulos de
gualidade doce (sacarose) e amarga possuem conversao intermediada por
receptores agregados a proteinas-G. Ja4 os de caracteristica salgada e azeda
possuem ac¢do direta sobre canais idnicos especificos localizados na membrana das
células receptoras (GUYTON; HALL, 2017).

O paladar pode ser afetado por varias doencas de carater neurodegenerativo,
como a Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA), que acomete progressivamente a
funcionalidade motora global do individuo, devido a perda de impulsos nervosos,
gerando incapacidade de andar, comer, falar, respirar e, consequentemente,
limitando as sensacfes que geram prazer na realizacdo das mais diversas
atividades. Muitas sdo as comorbidades da ELA, dentre elas, a disfagia, a
desnutricdo e disturbios olfatorios (CRESTANI; OLIVEIRA; SILVA, 2018).

A alimentacdo nao envolve apenas fatores nutricionais. Envolve também
aspectos fisicos e psicologicos. O momento da alimentacdo tem um cunho social, as
pessoas se reunem para comer e comem para comemorar algo. Os pacientes
disfagicos, de uma forma geral, relatam sentir um sabor diferente dos alimentos,
indicando que a disfagia podera estar relacionada a alteracdo na percepc¢ao do
paladar (PELLETTIER, 2007). Este fato pode interferir negativamente na qualidade
de vida do individuo, pois ele ndo sentird prazer em se alimentar, evitara os
momentos de reunides sociais, afetando paulatinamente sua relagdo com a familia,
cuidador e ambiente (IMUSCOPI et al., 2012).

No processo de degluticdo de pacientes com ELA, ocorrem muitos casos
recorrentes de engasgos e tosses durante a alimentagcdo, que sdo sinais de disfagia,
levando o individuo a perda de peso, broncoaspiracdo, pneumonia e até a morte.
Como consequéncia dessas alteracfes € indicado uso de uma via alternativa de
alimentacdo como a gastrostomia (GTT) (RUOPPOLO, 2013).

A GTT é, conceitualmente uma abertura, ou seja, a formagao de uma “boca”
gue conecta o meio interno com o meio externo. A indicacdo desta via alternativa de
alimentacdo esta associada a mudancas na percepcdo fisica, com um corpo
estranho passando a ser parte do individuo, além disso, também simboliza mais uma

perda de funcdo, a degluticdo, como também gera a incapacidade de perceber os
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sabores dos alimentos, jA& que ha uma relacdo direta entre o processo de
alimentacéo oral e a gustacédo, caso as pessoas nao alimentem-se mais por via oral
(LUCHESI e SILVEIRA, 2018).

Ao realizar um levantamento na literatura, observou-se que ainda existem
poucos estudos sobre o presente assunto, inclusive comparando o paladar de
pessoas com e sem ELA, pois s6 assim sera possivel afirmar que as pessoas com

ELA apresentam alteragéo nesse sentido.

Com base nessas informacfes, a esse estudo objetivou avaliar a percepgao
gustativa de individuos com e sem ELA que realizavam ingesta alimentar por via oral
ou por via alternativa de alimentacdo, de forma comparativa, a partir da verificagao

da identificacdo dos quatro sabores primarios (doce, salgado, azedo e amargo).

Metodologia

Esta pesquisa é do tipo descritiva, pois descreve os fatos e fendbmenos de
determinada realidade (LOZZA; NETO; RINALDI, 2018), qualitativa, por buscar a
compreensdao de um grupo social, quantitativa, (NUNES; NASCIMENTO; DE
ALENCAR, 2016) e transversal € aquela que analisa um ponto especifico num dado
momento (YIN, 2016). A pesquisa foi custeada pelos proprios pesquisadores. Para
andlise dos dados, foi utilizado anélise descritiva e inferencial.

A pesquisa foi realizada em um hospital de referéncia de Jodo Pessoa —
Paraiba com 11 pessoas saudaveis e 11 pessoas com ELA, alimentando-se por via
oral ou por GTT. Dois dos participantes faziam uso de GTT por ndo apresentarem
seguranca (risco de broncoaspiracdo) e eficacia (risco de desnutricdo e
desidratacdo) na degluticdo. Para a coleta de dados os pesquisadores utilizaram-se
de quatro solu¢gbes manipuladas representando os quatro sabores primarios: cloreto
de sadio, acido citrico, sacarose e cafeina.

Apls apreciacdo e aprovacdo do Comité de Etica e Pesquisa, fez-se o
convite e explicou-se a cada paciente do que se tratava a pesquisa. Ao aceitar e
assinar o TCLE, eram apresentados os quatro sabores primarios (em solucdo) um
de cada vez (salgado, doce, azedo e amargo) aos participantes do estudo. Os
sabores foram apresentados com conta gotas e deixados por 15 segundos sobre a
lingua do participante e em seguida retirado. Apos cada sabor ofertado, a lingua foi

higienizada com gaze embebida em agua (disposta em copos descartaveis), por
52



meio do movimento anteroposterior na lingua, a fim de manter eficacia e evitar
mascaramento nas experiéncias gustativas. Visto que alguns pacientes com ELA
possuiam distor¢céo articulatéria, as respostas foram identificadas por meio da forma
de comunicagéo que o paciente apresentava no momento.

Resultados
Participantes com ela

A tabela e o gréfico 1 descrevem a identificagdo dos quatro sabores
primarios de todos os participantes com ELA. Cerca de 64% dos participantes

identificaram o sabor salgado, 73% o amargo, 64% o doce e 55% o0 azedo.

Tabela 1 — Descricdo geral da identificacdo dos sabores primarios dos participantes com
ELA.

SALGADO AMARGO DOCE AZEDO
PACIENTES SIM [NAO| SIM [NAO| SIM |NAO| SIM |NAO
PCT 1 1 1 1 1
PCT 2 1 1 1 1
PCT 3 1 1 1 1
PCT 4 1 1 1 1
PCT 5 1 1 1 1
PCT 6 1 1 1 1
PCT 7 1 1 1 1
PCT 8 1 1 1 1
PCT 9 1 1 1 1
PCT 10 1 1 1 1
PCT 11 1 1 1 1
7 4 8 3 7 4 6 5
TOTAL 64% |36% | 73% |27%| 64% |36% | 55% |45%

Fonte: Autoria da Pesquisa.

Gréfico 1 — Porcentagem da identificagdo das amostras gustativas dos participantes com ELA.

IDENTIFICAGAO DO SABOR

H SALGADO ®EAMARGO m®mDOCE = AZEDO

Fonte: Autoria da Pesquisa.
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Participantes saudaveis

Na tabela e grafico 2, observa-se os dados referentes a identificacdo dos
sabores primarios pelos individuos saudaveis. Constatou-se que 55% percebeu o
sabor salgado, 100% o amargo, 91% o doce e 18% o azedo.

Tabela 2 — Descri¢éo geral da identificac@o dos sabores primérios dos participantes saudaveis.

SALGADO | AMARGO DOCE AZEDO
PACIENTES SIM | NAO | SIM | NAO | SIM | NAO | SIM | NAO
PCT 1 1 1 1 1
PCT 2 1 1 1 1
PCT 3 1 1 1 1
PCT 4 1 1 1 1
PCT 5 1 1 1 1
PCT 6 1 1 1 1
PCT 7 1 1 1 1
PCT 8 1 1 1 1
PCT 9 1 1 1 1
PCT 10 1 1 1 1
PCT 11 1 1 1 1
6 5 11 0 10 1 2 9
TOTAL 55% | 45% | 100% | 0% | 91% | 9% [18% | 82%

Fonte: Autoria da Pesquisa.

Gréfico 2 - Demonstrativo da identificacdo das amostras gustativas dos participantes
saudaveis.

IDENTIFICAGCAO DO SABOR

B SALGADO ®EAMARGO mDOCE = AZEDO

Fonte: Autoria da Pesquisa.

Foi utilizado um teste de associacdo entre os dois grupos de participantes
para verificar se pessoas com ELA tendem a ter mais alteracdo na gustacdo em
comparagdo com as pessoas sem ELA. O teste utilizado foram as medidas de
associacado baseadas no qui-quadrado. Nao foi encontrado a dependéncia entre os
dois grupos quando comparados por solucdo, ou seja, ndo € possivel afirmar que a

alteracdo na gustacédo esta relacionada a ELA. Foi utilizado o software R.
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Discussao

A partir da andlise da tabela e gréaficos, verificou-se que o amargo foi o sabor
mais identificado. No grupo das pessoas com ELA, o sabor amargo (cafeina) foi o
mais identificado (n=8), representando 73% do numero total de participantes, no
grupo de pessoas saudaveis, todos os participantes (n=11) identificaram esse sabor.

Provavelmente, se deve ao fato desse ser o sabor mais marcante, mais forte.

Com relacdo ao salgado, quando comparamos os dois grupos, observamos
gue a diferencga entre os dois grupos foi de apenas 1 pessoa, sendo percebido por 7
individuos com ELA e em 6 sem a patologia. Esse dado também revela que ndo ha

diferenca significativa entre os dois grupos.

Cerca de 10 pessoas saudaveis e 7 com ELA identificaram a solu¢do doce,

sugerindo uma menor percepcao desse sabor pelos individuos com ELA.

O sabor azedo néo foi identificado por 9 pessoas saudaveis e por 5 com ELA.
Essa discrepancia entre os numeros nao foi significativa quando aplicado o teste
estatistico entre os grupos, demostrando, mais uma vez que ndo hi associacédo
entre a ELA e a alteracdo gustativa. Porém, é necessario deixar claro que o (n)
desse estudo foi pequeno, sendo necessario aumenta-lo para realizacdo de nova

anélise.

Um estudo coorte verificou que a alteracdo no paladar em pessoas com ELA
€ comum, mesmo naqueles que fazem uso de alimentacao por via oral (TARLARINE
et al.,, 2018). Ja neste estudo, ndo é possivel afirmar isto, uma vez que os dois

grupos apresentados se mostravam equivalentes nos resultados.

Os participantes 2 e 5 (Tabela 1) desse estudo, alimentavam-se
exclusivamente por GTT. Observamos que 1 deles acertou 50% dos sabores e o
outro 100%, inferindo que a via alternativa de alimentacdo pode ndo ser um
impedidor da percep¢do gustativa. Entretanto, essa amostra € muito pequena e o
estudo ndo deixou claro ha quanto tempo havia iniciado a GTT e se 0 participante

ainda comia algo por via oral.

Dentre as causas das alteragdes na gustacao, podemos citar: uso de drogas,
deficiéncia de zinco, doencas orais e sistémicas, como as neuroldgicas. O estudo

coorte citado acima, foi um dos primeiros a afirmar a relagcdo entre alteragdo na
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gustacdo e ELA. De qualquer forma, vale ressaltar a importancia de antes de iniciar
gualquer avaliacdo gustativa, seja para pesquisa ou para fins clinicos, € interessante

investigar a existéncia dessas alteracdes.

A ELA é uma doenca degenerativa do neurdnio motor, porém ha relatos na
literatura de que a via sensorial também pode ser afetada, principalmente no estagio
final da doenca. (GREGORY, MILLS, DONAGHY, 1988). O nervo facial inerva os 2/3
anteriores da lingua e o glossofaringeo o 1/3 posterior. Os dois nervos localizam-se
no tronco encefalico e quando afetados, na via sensorial, levam a alteracdo na
identificacdo dos sabores (YANAGISAWA et al, 1998).

Consideracgdes Finais

A partir dos dados comparativos obtidos na pesquisa, pressupde-se (constata-
se) que a esclerose lateral amiotréfica ndo interfere na percepg¢do gustativa dos
individuos acometidos. Entretanto, sugere-se pesquisas com uma maior amostra de

pacientes para a confirmacéo da hipoétese.

REFERENCIAS

CRESTAN!I, leticia novak; OLIVEIRA, maria eduarda santos gvanzi de; SILVA, maria
fernanda piffer tomasi da. ESCLEROSE LATERAL AMIOTROFICA: TRATAMENTO
E CUIDADOS MULTIDISCIPLINARES. 2018.

IMOSCOPI A; INELMEN EM; SERGI G; MIOTTO F; MANZATO E. Taste loss in
elderly: epidemiology, cause and consequence. Aging Clin Exp Rs, 2012.

GUYTON & HALL, fisiologia médica. 13° Edicao. Elsevier, 2017.

GREGORY R, MILLS K, DONAGHY M. Progressive sensory nerve dysfunction in
amyotrophic lateral sclerosis: a prospective clinical and neurophysiological study. J
Neurol. Smith DV. Assessment of patients with taste and smell disorders. Acta
Otolaryngol Suppl, 1998.

LOZZA, rodrigo; NETO, hazime kondo; RINALDI, giullia. Metodologias Ativas:
Desenvolvimento de jogo digital para o ensino na disciplina de Metodologia da
Pesquisa Cientifica. Caderno PAIC, 2018.

LUCHESI, karen fontes; SILVEIRA, isabela Costa. Cuidados paliativos, esclerose
lateral amiotrofica e degluticdo: estudo de caso. In: CoDAS. Sociedade Brasileira de
Fonoaudiologia, 2018.

NEUMANN, luisa; SCHAUREN, bianca loletti; ADAMI, fernanda scherer.
Sensibilidade gustativa de adultos e idosos. Revista Brasileira de Geriatria e
Gerontologia, 2016.

56



TovoS

NUNES, ginete cavalcante; NASCIMENTO, maria cristina delmondes; DE
ALENCAR, maria aparecida carvalho. Pesquisa cientifica: conceitos basicos. ID ON
LINE REVISTA MULTIDISCIPLINAR E DE PSICOLOGIA, 2016.

PALAZZO, carina carlucci, et al. Gosto, sabor e paladar na experiéncia alimentar:
reflexdes conceituais. Interface-Comunicacao, Saude, Educacao, 2019.

PELLETTIER ca. Chemosense, aging and oropharyngeal dysphagia: a review. Top
Geriatr Rehabil, 2007.

ROPER, stephen d.; CHAUDHARI, nirupa. Taste buds: cells, signals and
synapses. Nature Reviews Neuroscience, 2017.

RUOPPOLO G, SCHETTINO I, FRASCA V, GIACOMELLI E, PROSPERINI L,
CAMBIERI C et al. Dysphagia in amiotrophic lateral sclerosis: prevalence and clinical
findings. Acta Neurol Scand, 2013.

STAKE, robert e. Pesquisa qualitativa: estudando como as coisas funcionam. Penso,
2016.

TARLARINI, claudia; GRECO, lucia catherine; LIZIO, andrea; GERARDI, francesca;
SANSONE, valeria ada & LUNETTA, christian. Taste changes in amyotrophic lateral
sclerosis and effects on quality of life. Neurological Sciences, 2018.

TRIZE, debora m., et al. Pacientes submetidos a gastrostomia apresentam
alteragOes salivares?. Brazilian Oral Research, 2016.

YIN, robert k. Pesquisa qualitativa do inicio ao fim. Penso, 2016.

YANAGISAWA K, BARTOSHUK LM, CATALANOTTO FA, et al. Anesthesia of the
chorda tympani nerve and taste phantoms. Physiol Behav 1998.

57



TovoS

CAPITULO 4 ] ]
CUIDADOS ODONTOLOGICOS EM PACIENTES COM EPIDERMOLISE
BOLHOSA: RELATO DE CASO
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RESUMO

A epidermdlise bolhosa (EB) consiste em uma doenca genética, caracterizada por
alteracGes na pele e membrana mucosa. A principal modificacdo clinica da EB é a
formacdo de bolhas e/ou erosbes, associadas a cicatrizes subsequentes em
resposta a trauma, calor ou nenhuma causa aparente. Paciente, sexo feminino, 12
anos de idade, com diagnéstico de EB no primeiro ano de vida. Na avaliacdo
odontoldgica, a paciente apresentava lesdes bucais, tais como: presenca de biofilme
aderido e gengivite com sangramento espontaneo, lesdes cavitadas de céarie em
atividade, ulceracdes em toda a extensdo da mucosa bucal e borda lateral da lingua,
decorrentes da EB. O tratamento para as lesbes de cavitadas de carie foi pela
técnica restauradora atraumatica com curetagem de dentina infectada e
preenchimento das cavidades com cimento ionomérico fotoativado (Riva Light —
SDI). Concomitante ao tratamento restaurador, foram realizadas aplicacfes diarias
de laser de baixa poténcia, (X Therapy — DMC) intercalando entre comprimento de
onda vermelho para promover uma aceleracdo no processo de reparo, e
comprimento de onda infra-vermelho para acdo analgésica, melhorando assim a
gualidade de vida da crianca e permitindo a alimentacao por via oral. Conclui-se que
a terapia fotobiomoduladora com laser de baixa poténcia nos comprimentos de onda
vermelho e infra-vermelho é efetivo para acelerar o reparo tecidual das e para
controle de dor de lesdes bucais em pacientes com EB.

Palavras-chaves: Epidermdlise bolhosa. Assisténcia Odontologica. Cavidade Oral.
Odontologia.

Introducéo

A Epidermdlise Bolhosa (EB) consiste em uma doenca genética,
caracterizada por alteragbes na pele e membrana mucosa (PAI, 2002). A principal
modificacdo clinica da EB é a formag&o de bolhas e/ou erosfes, associadas a
cicatrizes subsequentes em resposta a trauma, calor ou nenhuma causa aparente
(LINDEMEYER, 20009).

! Graduanda do curso de Odontologia do Centro Universitario Uniesp.
% Graduanda do curso de Odontologia do Centro Universitario Uniesp.
® Graduanda do curso de Odontologia do Centro Universitario Uniesp.
* Professora e Coordenadora do curso de Odontologia do Centro Universitario Uniesp.
° Cirurgid-Dentista especialista em Pacientes com Necessidades Especiais.
58



TovoS

O EB pode ser dividida em quatro tipos principais: EB simplex (EBS), EB
juncional (JEB), EB distréfico (DEB) e EB misto (sindrome de Kindler). Estes tipos,
ainda, podem ser divididos em cerca de 30 subtipos diferentes (FINE, 2008).

E valido salientar, que em todos os tipos e subtipos de EB, podem apresentar
manifestacfes orais que afetam os tecidos duros e moles. Além disso, todas as
superficies da mucosa oral estdo potencialmente em risco de desenvolver lesdes,
gue geralmente séo distribuidas por toda a cavidade oral (WRIGHT, 1991).

Um estudo realizado com noventa e dois pacientes com diferentes tipos de
EB, avaliados independentemente por um especialista em medicina oral e um
dermatologista, mostrou que o local oral mais acometido pela doenca é a lingua,
sendo a lesdo mais frequente eritema e atrofia. Pacientes com EB distrofica
recessiva grave generalizada apresentaram a maior média de locais envolvidos por
cada lesdo (FORTUNA, 2013).

As manifestacdes orais, geralmente diferem em gravidade e carater com base
no tipo/subtipo da EB (WRIGHT, 2010). Entretanto, em alguns subtipos, os achados
orais podem ser minimos ou ausentes, enquanto em outros, devido a um fenoétipo de
cicatrizacdo, as manifestacbes orais podem ser graves, incapacitantes e
desfigurantes, (WRIGHT, 2010; SERRANO-MARTINEZ, 2003).

As alteracbes orais mais comuns sao bolhas que variam de tamanho e
geralmente se rompem, ocasionando em areas erodidas desnudadas (WRIGHT,
1991). No tipo DEB, essas &reas desenvolvem cicatrizes e contracdo tecidual com
subsequente atrofia da maxila e prognatismo mandibular (FEIJOO, 2011).

Ademais, outras manifestacbes que podem aparecer sdo: milia (erupcdes
pequenas que apresentam coloragdo branca ou amarelada), microstomia (diametro
reduzido da boca), anquiloglossia (freio lingual curto) e hipoplasia do esmalte
(defeito no esmalte dentario) (FEIJOO, 2011). Ainda, outros estudos mostram
também que pacientes com EB tém alta probabilidade de desenvolver carie dentaria
devido a méa higienizacdo proveniente da dor que as lesdes proporcionam ao
escovar (HAKKI, 2001).

Devido as alteracbes que a EB ocasiona na cavidade oral, é preciso muitas
vezes reabilitar o paciente, devolvendo salude e qualidade de vida. Diante disso, é
necessario que o Cirurgido Dentista empregue acbes durante o tratamento

odontolégico que evite danos, visto que a realizacdo de procedimentos nesses
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pacientes se torna mais critico e adote medidas de prevencdo, com finalidade de
evitar a formacao de novas bolhas e carie dentaria (BOTACIN, 2018).

N&o ha, até o momento, um tratamento curativo para a EB. Ha perspectivas
de desenvolvimento de terapias génicas no futuro (BRUCKNER-TUDERMAN, 2010;
FINE, 2010; SILVA, 2004; UITTO, 2011) mas, enquanto tal tratamento nado é
realidade, a equipe multiprofissional e a familia devem se empenhar para
proporcionar melhor qualidade de vida para o paciente (SILVA, 2004).

O manejo da EB é sintomético. Todavia, pode-se atribuir instru¢cées de
higiene oral e dieta, eliminacdo da inflamagcdo gengival, procedimentos
restauradores e exodontias (LOULOUDIADIS, 2009).

O objetivo deste trabalho é relatar um caso clinico de uma paciente que
possui Epidermélise Bolhosa, tendo em vista que as manifestacbes orais
decorrentes da doenga séo de interesse odontologico.

Relato De Caso

Paciente, sexo feminino, 12 anos de idade, com diagnéstico de EB desde o
primeiro ano de vida (figura 01). Foi realizado uma avaliacdo odontologica e a
paciente foi cooperativa ao atendimento. No exame intra-oral, pode-se observar a
presenca de alteracdes bucais decorrentes da EB (Glceras na mucosa jugal, borda
lateral de lingua e lesdes de céarie em atividade). Além disso, a paciente apresentava
limitacdo a abertura de boca e bastante dor. Para as lesdes de carie ativa, o
tratamento de escolha foi a remocao da dentina infectada com curetas de dentina
seguida da aplicacdo do azul de metileno a 0,005% e laserterapia para realizacdo da
terapia fotodinamica, com o objetivo de controle antimicrobiano. Para realizacdo da
técnica, foi feita a aplicacdo do corante na cavidade com auxilio de pelotas de
algodao estéreis e aguardou o tempo pré irradiacdo de 3 minutos, seguindo-se da
irradiacdo com laser de baixa poténcia com a dose de 9 Joules por sitio. Ademais,
para o tratamento da sintomatologia dolorosa, optou-se pelo uso de laserterapia de
baixa poténcia no comprimento de onda infra-vermelho, intercalando com o
comprimento de onda vermelho para fotobiomodulacéo tecidual com aplicacdo de 2J
por cm? (figura 02 e 03). O equipamento utilizado foi XTherapy da DCM. Com isso,

obteve-se declinio significativo da dor, devolvendo a paciente, além da condicdo de
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voltar a se alimentar, a qualidade de vida. E importante relatar que todos os
instrumentais utilizados para a realizacao dos procedimentos (espelho, pinca clinica,
curetas de dentina), bem como as luvas foram previamente vaselinados para

minimizar o trauma em pele e mucosa bucal durante o toque.

S

FiguraOZ Figura 03
Discusséo

Durante a anamnese, a responsavel pela paciente relatou a ocorréncia da EB
distrofica. Esta € uma das formas classicas de EB, que geralmente tem inicio desde
0 nascimento ou nos primeiros anos de vida. Neste caso, a paciente com 12 anos de
idade, possui sinais da doenca desde o primeiro ano de vida. Neste tipo de EB, séo
identificadas altera¢cdes na derme com formacao de vesiculas ou bolhas decorrentes
de traumas menores (HORITA et al., 2003) que foram identificados durante o exame
clinico da paciente.

As bolhas se formam na pele, de maneira espontanea e com dificil

cicatrizacdo. Surgem frequentemente nas maos, cotovelos, costas, nadegas, pés e
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dedos. As unhas sao ausentes ou distréficas (SHAFER et al.,1985). No caso
relatado, o paciente possuia bolhas nas maos, nos cotovelos, nos joelhos, nas
pernas e nos pés com ulceracbes e marcas de cicatrizacdo, além de unhas

malformadas.

Embora a EB seja considerada predominantemente uma doenca cutanea, as
manifestacbes orais sdo bem conhecidas desde 1879 (ARWILL et al..1965), dai a
importancia que o cirurgido-dentista esteja preparado para reconhecer a doenca e
saber como intervir com seguranca de forma a auxiliar em seu diagndstico precoce e
podendo proporcionar ao paciente as medidas adequadas de prevencdo ou
reabilitacdo (OLIVEIRA, 2008).

E importante discutir o grau de capacitacdo do dentista no manejo de
pacientes portadores de EB. Por ser uma doenca de baixa prevaléncia, muitos
dentistas tém conhecimento limitado sobre a doenca e a grande maioria dos
cirurgides dentistas tém falta de conhecimento e capacitacdo quanto a aplicacéao
anestésica odontologica de pacientes que necessitam de cuidados especiais, a
destacar a EB. A literatura cientifica relacionada a saude bucal de pessoas vivendo
com EB é relativamente escassa. Isso torna dificil para os dentistas sem experiéncia

em tratar esses individuos.

As manifestacfes da EB de interesse para o dentista sdo as que afetam a
face, a cavidade oral e as consequéncias para a condicdo geral do paciente. Sendo
nesse tipo de EB observado a manifestacdes bolhosas e ulceradas e Ulceras na
mucosa bucal, lingua e palato e anomalias no desenvolvimento dos dentes, assim
como hipoplasia de mandibula e do esmalte. Devido a complexidade das lesbes
orais, o tratamento dentario pode ser dificil, tendo o profissional, a necessidade de
realizar adaptacfes aos procedimentos para coincidir com a condicdo do paciente.
(BARBOSA, et al, 2019). Neste caso a paciente apresentou lesdes ulceradas em
mucosa jugal e borda lateral de lingua, assim como lesGes de céarie cavitadas e

ativas.

A alta incidéncia de céarie dentaria nos pacientes com EB, se da pela
dificuldade na higienizacdo bucal, pois 0 uso de escovas pode levar ao surgimento
de bolhas e a inflamac&o da gengiva (ALVES, 2007). Ademais, deformidades nas
maos e dedos também dificultam a higiene bucal (SIQUEIRA, 2008). Isso leva a
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presenca constante de biofiime (DA SILVA, 2003) e consequentemente ao
desenvolvimento de doenca  periodontal severa (SIQUEIRA, 2008;
STAVROPOULOS, 2008).

A Terapia Fotodinamica Antimicrobiana (APDT) apresenta duas vantagens
em se tratando de tratamentos que envolvem microrganismos. A primeira, é que a
atividade bacteriana € confinada em éareas que foram tratadas com
fotossensibilizador e luz, evitando assim a interrupgéo da microbiota local em locais
distantes da area infectada. A segunda, € que o desenvolvimento de resisténcia ao
02 pela bactéria € pouco provavel devido ao seu modo nao especifico de acao
(HOPE; WILSON, 2006). Em virtude da possibilidade de aplicacdo tépica e de seu
efeito localizado, a utilizacdo da Terapia Fotodinadmica para o tratamento de lesdes

de cérie tem sido bastante discutida na literatura.

Com finalidade de minimizar a dor e o desconforto, elegeu-se a terapia
fotobiomoduladoras como método de tratamento, visto que apresenta efeitos
benéficos para os tecidos, como ativacdo da microcirculacdo, producdo de novos
capilares, efeitos anti-inflamatérios e analgésicos, além de estimulo ao crescimento
e a regeneracao celular (HENRIQUES, 2008).

O laser de baixa poténcia possui efeito analgésico o que colaborou com a
melhora da sintomatologia dolorosa da paciente. Essa propriedade pode ser
observada particularmente sobre as formas da dor cronica de diversas
etiopatogenias, desde os receptores periféricos até o estimulo no sistema nervoso
central. Portanto, quando a luz laser interage com as células e o tecido na dose
adequada, certas funcdes celulares poderdo ser estimuladas, tais como: a
estimulacao de linfocitos, a ativacdo de mastécitos, o0 aumento da producdo de ATP

mitocondrial e a proliferacdo de varios tipos de células (CATAO, 2004).

Por fim, o tratamento odontolégico precoce, a aplicacdo diaria de fluoreto
topico e sistémico, instrucbes de higiene bucal e medidas de cuidados preventivos
para minimizar o desenvolvimento de céaries e melhorar a salde bucal séo
imprescindiveis (Wright, 1990; Wright et ai., 1993).
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Consideragdes Finais

Os pacientes com EB necessitam de atencao tanto por parte dos profissionais
de saude como dos familiares, principalmente quando se trata das medidas de

educacao e prevencao.

Os cuidados odontolégicos sdo de extrema importdncia para os pacientes
com EB e é essencial que seja feito o controle do biofilme dental com escovacéo
suave, assim como o uso diario de dentifricio com flaor, fluoretos e clorexidina
tépica, sem alcool e sem sabor, mantendo controle do biofilme bucal. A alimentacdo
também deve ser orientada, através de uma dieta menos cariogénica, afim de evitar

traumas ao paciente.

Conclui-se que laserterapia de baixa poténcia é efetivo para o tratamento da
dor e reparo tecidual e a PDT é efetiva na reducdo microbiana em paciente com EB,

com lesdes bucalis.

REFERENCIAS

ALVES, Patricia Valéria Milanezi et al. Atendimento multidisciplinar do paciente
ortodéntico com epidermolise bolhosa. Revista Dental Press de Ortodontia e
Ortopedia Facial, v. 12, n. 4, p. 30-35, 2007.

ARWILL, Tore; BERGENHOLTZ, Axel; OLSSON, Olle. Epidermolysis bullosa
hereditaria: lll. A histologic study of changes in teeth in the polydysplastic dystrophic
and lethal forms. Oral Surgery, Oral Medicine, Oral Pathology, v. 19, n. 6, p. 723-744,
1965.

BARBOSA, Marilia Albuguerque; MAIA, Lucas Alexandre. MANEJO
ODONTOLOGICO EM PACIENTES PORTADORES DE EPIDERMOLISE
BOLHOSA: REVISAO DE LITERATURA. Jornada Odontoldgica da Liga de
Diagnostico Oral e Maxilofacial, v. 2, 2019.

BOTACIN, Wellen Gobi et al. CUIDADOS NO MANEJO ODONTOLOGICO DE
PACIENTES PORTADORES DE EPIDERMOLISE BOLHOSA. Anais da Jornada
Cientifica e Cultural FAESA, p. 33-35, 2018.

BRUCKNER-TUDERMAN, Leena. Dystrophic epidermolysis bullosa: pathogenesis
and clinical features. Dermatologic clinics, v. 28, n. 1, p. 107-114, 2010.

CATAO, Maria Helena. Os beneficios do laser de baixa intensidade na clinica
odontoldgica na estomatologia. Rev. bras. patol. oral, p. 214-218, 2004.

64



TovoS

DA SILVA, Luiz Carlos Ferreira et al. Manifestag@es estomatoldgicas da
epidermolise bolhosa—relato de caso. Rev Cirurg e Traumat buco-maxilo-facial, v. 3,
2003.

EDUARDO, Carlos de Paula et al. A terapia fotodinAmica como beneficio
complementar na clinica odontologica. Revista da Associacdo Paulista de Cirurgides
Dentistas, v. 69, n. 3, p. 226-235, 2015.

HORITA, Selma Suzue; GUARE, Renata de Oliveira; CIAMPONI, Ana Lidia.
Consideracdes gerais sobre epidermélise bolhosa: relato de caso clinico. JBC j.
bras. clin. odontol. integr, p. 247-249, 2003.

HOPE, Chris K.; WILSON, M. Induction of lethal photosensitization in biofilms using a
confocal scanning laser as the excitation source. Journal of Antimicrobial
Chemotherapy, v. 57, n. 6, p. 1227-1230, 2006.

FEIJOO, Javier F. et al. Inherited epidermolysis bullosa: an update and suggested
dental care considerations. The Journal of the American Dental Association, v. 142,
n. 9, p. 1017-1025, 2011.

FINE, Jo-David et al. The classification of inherited epidermolysis bullosa (EB):
Report of the Third International Consensus Meeting on Diagnosis and Classification
of EB. Journal of the American Academy of Dermatology, v. 58, n. 6, p. 931-950,
2008.

FINE, Jo-David. Inherited epidermolysis bullosa. Orphanet journal of rare diseases, v.
5,n. 1 p. 12, 2010.

FORTUNA, Giulio et al. Patterns of oral mucosa lesions in patients with
epidermolysis bullosa: comparison and agreement between oral medicine and
dermatology. Journal of oral pathology & medicine, v. 42, n. 10, p. 733-740, 2013.

HAKKI, Sema Sezgin et al. Epidermolysis bullosa acquisita: Clinical manifestations,
microscopic findings, and surgical periodontal therapy. A case report. Journal of
periodontology, v. 72, n. 4, p. 550-558, 2001.

HENRIQUES, Aguida Cristina Gomes et al. A laserterapia na odontologia:
propriedades, indicacdes e aspectos atuais. Odontol. clin.-cient, 2008.

HOLSEN, Dag Sollesnes; JOHANNESSEN, Anne Christine. Sykdommer som
affiserer hud og munnslimhinne. TIDSSKRIFT-NORSKE LAEGEFORENING, v. 126,
n. 9, p. 1214, 2006.

LINDEMEYER, Rochelle; WADENYA, Rose; MAXWELL, Lynne. Dental and
anaesthetic management of children with dystrophic epidermolysis
bullosa. International journal of paediatric dentistry, v. 19, n. 2, p. 127-134, 2009.

LOULOUDIADIS, A. K.; LOULOUDIADIS, K. A. Case report: Dystrophic
Epidermolysis Bullosa: dental management and oral health promotion. European
Archives of Paediatric Dentistry, v. 10, n. 1, p. 42-45, 20009.

OLIVEIRA, Thais M. et al. Clinical management for epidermolysis bullosa
dystrophica. Journal of Applied Oral Science, v. 16, n. 1, p. 81-85, 2008.

PAIl, Shan; MARINKOVICH, M. Peter. Epidermolysis bullosa. American journal of
clinical dermatology, v. 3, n. 6, p. 371-380, 2002.

65



TovoS

SERRANO-MARTINEZ, M. C. et al. Oral lesions in recessive dystrophic
epidermolysis bullosa. Oral diseases, v. 9, n. 5, p. 264-268, 2003.

SHAFER, W. G.; HINE, M. K.; LEVY, B. M. Tratado de patologia bucal. 42 Tratado de
patologia bucal. 1985.

SILVA, Luis Candido Pinto et al. Clinical evaluation of patients with epidermolysis
bullosa: review of the literature and case reports. Special Care in Dentistry, v. 24, n.
1, p. 22-27, 2004.

SIQUEIRA, Maria Alice et al. Dental treatment in a patient with epidermolysis
bullosa. Special Care in Dentistry, v. 28, n. 3, p. 92-95, 2008.

STAVROPOULOS, Franci; ABRAMOWICZ, Shelly. Management of the oral surgery
patient diagnosed with epidermolysis bullosa: report of 3 cases and review of the
literature. Journal of oral and maxillofacial surgery, v. 66, n. 3, p. 554-559, 2008.

UITTO, Jouni. Regenerative medicine for skin diseases: iPS cells to the
rescue. Journal of Investigative Dermatology, v. 131, n. 4, p. 812-814, 2011.

WRIGHT, J. Tim. Comprehensive dental care and general anesthetic management of
hereditary epidermolysis bullosa: A review of fourteen cases. Oral surgery, oral
medicine, oral pathology, v. 70, n. 5, p. 573-578, 1990.

WRIGHT, J. T.; FINE, J.-D.; JOHNSON, L. B. Oral soft tissues in hereditary
epidermolysis bullosa. Oral surgery, oral medicine, oral pathology, v. 71, n. 4, p. 440-
446, 1991.

WRIGHT, J. Timothy et al. Hereditary epidermolysis bullosa: oral manifestations and
dental management. Pediatric dentistry, v. 15, p. 242-242, 1993.

WRIGHT, J. Timothy. Oral manifestations in the epidermolysis bullosa
spectrum. Dermatologic clinics, v. 28, n. 1, p. 159-164, 2010.

66



TovoS

CAPITULO 5 )
ATENDIMENTO FONOAUDIOLOGICO A CRIANCA COM AME TIPO I: UM
RELATO DE EXPERIENCIA
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RESUMO

A atrofia muscular espinhal (AME) pode apresentar manifestacéo intrauterina, com
mobilidade reduzida do feto ou durante os primeiros meses de nascimento. A
sobrevida, geralmente, ndo ultrapassa trés anos. A principal causa dos obitos é a
faléncia do sistema respiratério. Dentre as manifestacdes fonoaudiologicas, estao:
comprometimento da succ¢do, degluticdo, voz e fala. Este estudo baseia-se na
vivéncia de duas fonoaudi6logas na assisténcia a um paciente com AME tipo |, em
atendimento na UTI pediatrica e clinica pediatrica de um hospital universitario na
cidade de Jodo Pessoa. Essa experiéncia iniciou quando uma crianca, com 1 ano 9
meses de vida, ndo apresentava nenhuma mobilidade na musculatura orofacial e
laringea e permanece desta forma até os dias atuais. A estimulacéo tatil térmica
gustativa promoveu a reabilitacdo da degluticdo salivar, com reducéao significativa na
frequéncia de aspiracdes traqueais e orais. A terapia fonoaudiolégica proporcionou
melhora na funcionalidade da degluticdo salivar, minimizou o risco de aspiracéo,
além de possibilitar experiéncias orais diversas atraves de alimentos de diferentes
sabores, propiciando melhora na qualidade de vida da criangca e seus cuidadores/
familiares.

Palavras-chave: Doencas raras; Fonoaudiologia; Atrofia Muscular Espinal; Disfagia.

Introducéao

As doencas raras sdo caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e
sintomas e variam ndo s6 de doenca para doenca, mas também de pessoa para
pessoa acometida pela mesma condicdo. Manifestacdes relativamente frequentes
podem simular doengas comuns, dificultando o seu diagndéstico, causando elevado
sofrimento clinico e psicossocial aos afetados, bem como para suas familias.
Calcula-se que existam entre 6 a 8 mil doencas raras no mundo e, para 95% delas,

ndo ha tratamento especifico até o momento (BRASIL, 2019).

Hospltal Universitario Lauro Wanderley.
Hospltal Universitario Lauro Wanderley.
Hospltal Universitario Lauro Wanderley.
Hospltal Universitario Lauro Wanderley.
Hospltal Universitario Lauro Wanderley.
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Outra nomenclatura para a doenca rara consiste em doenca 0rfa, que € a
expressao que identifica uma doenca que ocorre com baixa frequéncia na populacao
em geral. E caracterizada pela baixa prevaléncia (menos de 1/2000) e pela
heterogeneidade, afetando tanto adultos como criangas em qualquer lugar do
mundo. No entanto, observamos que pessoas com doengas raras constituem uma
pequena minoria, assim, ha uma caréncia de recursos publicos. Estas doencas nao
sdo prioridades de saude publica e existem poucas pesquisas realizadas a seu
respeito, sendo o mercado restrito e a industria farmacéutica reticente para investir
em estudos e para o desenvolvimento em tratamentos voltados a elas (EURORDIS,
2005).

O diagnostico desta patologia geralmente é dificil, e esta classifica-se em
grave, cronica, degenerativa e progressiva. E importante ressaltar que a mesma
constitui risco de morte e precisa de tratamento continuo. Por esta razdo, tanto o
paciente como sua familia acabam tornando-se social, econbmica e
psicologicamente vulneraveis, precisando enfrentar preconceito, marginalizacao e

caréncia de um tratamento adequado (SOUZA et al., 2007).

A doenca rara constitui um problema de saude, cuja origem pode ser a mais
diversa, apresentando-se na maioria dos casos de modo incomum e com baixa
frequéncia na populacdo. De modo geral, ndo existe um tratamento disponivel para
cura ou controle de seus sintomas. Assim destaca-se a baixa frequéncia com que
cada tipo de doenca ocorre, em razao de ser este o principal critério de discriminacéo
empregado para sua definicdo. Algumas pessoas sofrem de doengas muito raras ou
ultrarraras, o que faz com que seus familiares apresentem alguns problemas de
ordem social, como sendo vitimas de preconceito por parte da comunidade em geral.
Tanto o numero total de doencas como o total de pacientes variam, conforme a
definicdo usada, assim, h& diferentes modos de quantificar os casos (LAVANDEIRA,
2006).

Considera-se gue as doencas genéticas raras, visto serem complexas, podem
se apresentar de forma degenerativa e cronicamente debilitantes, afetando as
capacidades fisicas, mentais, sensoriais e comportamentais da pessoa adoecida e

sua familia. Tal perfil nos aponta que, a depender da especificidade de cada doenca
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e do modo como incide na vida dessas pessoas, demandara cuidados complexos e
continuos ao longo do tempo (PICCI, et al., 2015).

As doengas raras classificam-se em: degenerativas e proliferativas.
Geralmente s&o crbnicas, progressivas e incapacitantes, podendo afetar a
gualidade de vida das pessoas e de suas familias, bem como levar a morte. Além
disso, muitas delas ndo possuem cura, de modo que o tratamento consiste em
acompanhamento clinico, fisioterapico, fonoaudiolégico, psicoterapico, entre
outros, com o objetivo de aliviar os sintomas ou retardar seu aparecimento. Muito
embora sejam individualmente raras, como um grupo elas acometem um
percentual significativo da populacdo, o que resulta em um problema de saude
relevante. Cerca de 30% dos pacientes acometidos pelas doencas raras morrem
antes dos cinco anos de idade, uma vez que 75% delas afetam criangas, 0 que néo
impede que adultos também possam adquiri-las (BRASIL, 2019).

No que se refere a especificidade, apresentam distintos graus de gravidade e
expressdo. Observamos que ndo existem sintomas Unicos ou especificos, pois estes
variam de acordo com a etiologia da doenca. No entanto, sua manifestacdo ocorre
de modo severo a muito severo, levando a um aumento no grau de dependéncia,
geralmente, associando suas a¢gdes ao acompanhamento de algum parente ou de
um cuidador profissional, proporcionando uma reducéao significativa de esperanca de
vida ao paciente (SOUZA et al.., 2010).

As doencas raras ndo tém cura, no entanto um tratamento adequado é capaz
de reduzir complicagdes e sintomas, assim como impedir 0 agravamento e evolucao
da doenca. O Ministério da Saude esta revisando a elaboracdo de Protocolos
Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT) para doencas raras, buscando unificar

procedimentos em documentos ja existentes.

As doencas raras afetam cerca de 8% da populacdo mundial e, no Brasil,
estima-se que 13 milhdes de pessoas sdo acometidas por elas (INTERFARMA,
2018). Parte significativa delas tem origem genética, representando cerca de 80% do
total e as demais advém de causas ambientais, infecciosas, virais ou imunologicas.
Dentre as doencas consideradas raras temos a Atrofia Muscular Espinhal (AME)
(EURODIS, 2018).
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A AME ¢é uma doenca neurodegenerativa dos neurbnios a motores
medulares, promovendo atrofia e fraqueza musculares progressivas (PRIOR, 2007).
Essa enfermidade € proveniente de uma heranca genética autossémica recessiva
considerada a segunda principal desordem genética fatal, com incidéncia de 1:6000
a 1:10.000 nascimentos (ARAUJO; RAMOS; CABELLO, 2005).

A AME afeta as células do corno anterior da medula, resultando em fraqueza
e atrofia muscular caracterizada por problemas nos movimentos voluntarios.
(LEFEBVRE, BURGLEN, REBOULLET, 1995) e interfere na capacidade do corpo de
produzir uma proteina essencial para a sobrevivéncia dos neurbnios motores,
responsaveis pelos gestos voluntarios vitais simples do corpo, como respirar, engolir

e se mover. Até o momento, ndo ha cura para a AME.

Existem quatro tipos distintos da AME: Tipo I, AME infantil ou doenca de
Werdnig-Hoffmann; Tipo Il ou AME intermediaria; Tipo Ill, AME juvenil ou doenca de
Kugelbert-Welander; Tipo IV ou AME adulta (MERCURI, BERTINI, IANNACCONE,
2012).

A AME tipo | (doenca de Werdnig-Hoffmann ou AME aguda manifesta-se
entre 0 e 6 meses de nascimento, muitas vezes, com a inibicdo da habilidade do
bebé sentar-se e caracteriza-se pela reduzida expectativa de vida (RUSSMAN,
2007). A incapacidade de engolir e alimentar-se por via oral ocorre antes da crianca
completar 1 ano de idade. Também é possivel evidenciar fraqueza de tronco e
membros que, normalmente, se estende para os musculos intercostais, o que

dificulta o processo respiratorio (WANG et al., 2007).

Na AME tipo Il (ou AME crdnica), os sintomas iniciam por volta dos 6 a 18
meses de vida, mas pode se manifestar mais precocemente. Alguns pacientes,
apesar de ndo conseguirem deambular, conseguem ficar em pé quando apoiados.
As criancas podem apresentar baixo peso gerado pela dificuldade de engolir. Tosse,
secrec¢fes traqueais, miofasciculacdes, além de escoliose e contraturas podem ser
achados da AME tipo Il (WANG et al., 2007). Conforme Russman (2007) e Wang et

al. (2007), a expectativa de vida gira em torno de 10 a 40 anos.

Ja a AME tipo 1ll AME juvenil ou doenca de Kugelberg-Welander normalmente

surge apos o0s 18 meses, porém a idade de inicio varia muito. De acordo com Wirth
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et al. (2006), o aparecimento da doenca antes dos 3 anos de idade é classificado
como AME tipo llla, enquanto que, apds essa idade, € reconhecido como AME tipo
lllb. A diferenca entre as duas esta na preservacdo da capacidade de andar.
Individuos com o tipo llla sdo capazes de andar até os 20 anos. Ja os pacientes do
tipo Illlb, da mesma idade, mantém com essa habilidade durante a vida toda
(ZERRES e RUDNIK-SCHONEBORN, 1995). De acordo com Russman (2007), ndo

se tem definida a expectativa de vida para esse tipo.

A AME tipo IV constitui a forma menos gravosa. Wang et al. (2007) relatam
gue o inicio da fraqueza pode dar-se na segunda ou terceira década de vida.
Individuos acometidos por essa patologia conseguem andar normalmente e

possuem uma expectativa de vida normal (RUSSMAN, 2007).

O inicio precoce dos sintomas (anterior aos seis meses) associa-se a um
desenvolvimento motor precario (PIRES et al., 2011). Estes autores ainda ratificam
gue dificuldades ventilatorias somadas a precariedade tanto na succao quanto na
degluticdo predispde pacientes com AME | a infec¢des respiratdrias recorrentes,
seguidas de agravo a saude. A idade do individuo a data de apresentacdo dos
sintomas é o que auxilia na determinacdo da gravidade da doenca numa relacéo
inversamente proporcional. Refere também que a insuficiéncia respiratéria,
principalmente, nos casos de AME | e Il leva frequentemente esses pacientes a
morte (WANG et al., 2007).

O diagnéstico para esta doenca é alcancado por meio de trés exames:
eletromiografia, exame que mede a atividade elétrica do musculo; bidpsia muscular,
na qual se observa degeneracdo da fibra muscular em diferentes estagios, bem
como evidéncia histoquimica de desnervacao; e estudo do DNA, feito com uma
amostra de sangue, no qual € pesquisada a delecdo do gene survival motor neuron.
Quando a realizacdo deste Ultimo exame é possivel, torna-se desnecessario realizar

0sS outros dois anteriores.

A forma de tratamento vai depender do tipo de AME apresentado pelo
individuo. Normalmente os pacientes com AME utilizam respiradores e aparelhos
gue estimulam a tosse para limpeza das vias aéreas. Além disso, € necessario
adotar uma dieta balanceada, para manterem o peso controlado, evitando, assim,

gue o enfraguecimento muscular seja maior. (BRASIL, 2019)
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Na AME, os nucleos motores do tronco encefédlico podem ser atingidos e
causar alteragcbes nos musculos orofaciais e consequentemente alteracdo nas
funcdes, como fala e degluticdo, aléem de fasciculacdo de lingua (CHEN, SHIH,
CHEN et al., 2012). A disfagia podera estar relacionada a fraqueza dos musculos

orais e laringeos, além dos musculos do pescoco.

Artigos que tratem da intervencao fonoaudiolégica na literatura sdo escassos.
A importancia desse estudo estd em compartilhar a experiéncia de duas
fonoaudidlogas no acompanhamento de uma crianca com AME, a fim de divulgar as

estratégias utilizadas no caso.

O objetivo desse estudo € descrever as condutas fonoaudioldégicas em um
caso de uma crianga com AME tipo I, com o intuito de demostrar a importancia do
atendimento fonoaudiolégico nesse caso e compartilhar com os demais profissionais

a experiéncia com o uso da estimulacdo tatil-térmica-gustativa (ETTG).
Método

Esse estudo trata-se de um relato de experiéncia da vivéncia de duas
fonoaudidlogas na assisténcia a um paciente com AME tipo |, atendido na UTI

pediatrica e clinica pediatrica de um hospital universitario na cidade de Jodo Pessoa.

O atendimento fonoaudiolégico ao paciente J.L. iniciou quando o mesmo ja
estava internado ha um ano e cinco meses na UTI Pediatrica do HU, onde foi
tomado ciéncia sobre sua historia. Neste mesmo local foi realizado o pré-natal
completo, sem intercorréncias, parto eutécico, e alta hospitalar em poucos dias. As
manifestacdes clinicas de sua doenca surgiram precocemente, com choro fraco,
hipotonia, sialorréia e roncos pulmonares. Com trés meses de vida, 0 paciente ja

tinha diagnéstico clinico fechado para AME.

Em meados de 2015, quando ocorreu a insercao da fonoaudiologa na Unidade
de terapia Intensiva Pediatrica (UTI Pediatrica) desta Instituicdo, houve o primeiro
contato da profissional com a crianca portadora de AME tipo |. Na ocasiao, esta tinha
1 ano e 9 meses de vida, mas ja ndo apresentava mobilidade alguma. Isso foi

constatado apds sucessivas crises convulsivas evidenciadas em periodo hospitalar.

72



TovoS

O paciente gastrostomizado, traqueostomizado e fazendo uso de Ventilacdo
Mecanica Invasiva (VMI) manteve-se com estado geral regular quando avaliado pela
fonoaudiologa da unidade. Em observacado prévia, evidenciava-se, diariamente, a
produgdo excessiva de saliva, chegando a formar verdadeiros “cachos de uvas’,
gue, ao escorrerem pela boca, percorriam todo térax da crianca. Assim, como
esperado, foi constatada inaptiddo total de suas funcBes de succdo e degluticdo

durante a avaliacao.

Em seguida, uma conversa foi estabelecida com a mae a fim de esclarecer o
progndstico fonoaudioldgico da crianca. A partir de entdo, foi tracada a estratégia de
terapias quinzenais, as quais permitiiam ou ndo a continuidade da terapéutica

definida.

Nos primeiros dias, estimulos exclusivamente tateis em regido submandibular,
bochechas, labios, gengiva, lingua, regido vestibular além de mobilizac&o laringea
foram realizados manualmente e com espatula; no entanto, nenhuma resposta de
degluticéo foi obtida. No 12° dia, estimulo gustativo foi iniciado com o liméo, tendo
sido notoriamente perceptivel a resposta de degluticdo (movimentacao de lingua e
elevacdo de laringe). Como a crianga passou a deglutir, o “Blue Dye Test” foi
realizado e repetido de forma sucessiva (por 3 dias intercalados, dias em que a
fonoaudidloga estava no setor, repetindo-se o teste 2 vezes/dia em um intervalo de 3
horas) a fim de evidenciar possivel sinal de broncoaspiragdo. Em nenhum dos testes
ele broncoaspirou. No entanto, em todas as vezes, constatou-se a presenca da
coloracdo azul na narina, o que indica que parte da saliva refluia para a cavidade

nasal, provavelmente, devido a ineficiéncia do palato mole.

Deu-se segmento a fonoterapia mantendo estimulos tateis e gustativos (azedo
e doce), acrescidos, algumas vezes, de estimulos térmicos. Mais rotineiramente era
utilizado o limado como elemento azedo por ser mais comumente utilizado pelo
hospital, embora também se utilizasse o maracuja. Quanto aos estimulos doces,
utilizava-se uma variedade: desde sucos embedidos em gazes a pirulitos e
esséncias de chocolate e morango. O paciente passou a deglutir de forma eficaz a
saliva, ndo sendo mais possivel evidenciar a formacao dos ditos “cachos de uvas”.
Apo6s cada estimulo gustativo, se ainda fosse evidenciado residuo de saliva em

cavidade oral, esta era sutilmente retirada com uma espatula revestida com gaze ou
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por uma breve aspiracao oral, no sentido de melhorar a organiza¢do para as demais

degluticbes, que, muitas vezes, eram constatadas, também, seguida a fonoterapia.

Na rotina dos procedimentos diarios da UTI, tanto a equipe de fisioterapia
guanto a equipe de enfermagem passou a relatar reducao significativa da frequéncia
de aspiracdes traqueais e orais em resposta a terapia fonoaudiol6gica nos primeiros
2 anos e trés meses do seu inicio. Apds esse periodo, a fonoaudidloga afastou-se
para licengca maternidade, e, ao retornar, 0 paciente havia regredido quanto a
frequéncia de degluticbes. Mesmo assim, ndo foi possivel evidenciar quadro algum

de pneumonia por broncoaspiragéo enquanto internado na UTI.

J. L. foi transferido para enfermaria pediatrica do HU no dia 31 de janeiro do
ano de 2019, e atualmente com seis anos de idade evolui sem intercorréncias.
Apresenta eventualmente episddios de dessaturacao e taquicardias, relacionados ao

incbmodo ocasionado pela presenca de secrecdes em vias aéreas.

No primeiro momento, foram feitas avaliagbes onde se observaram labios
entreabertos, acumulo de saliva em cavidade oral ao ponto de haver o escape pelas
comissuras labiais, lingua alargada, palato estreito, hipotonia de labios, lingua e
bochechas, degluticdo débil, apenas apresentava o esbo¢co de levantamento de
laringe apos estimulacéo. A terapia fonoaudiologica tem tido bons resultados através
da estimulacdo tatil-térmica-gustativa, utilizando massageadores faciais, utensilios
com texturas diferenciadas, sensacdes térmicas distintas, sucos de diversos
sabores, pirulitos e chocolate. Segundo a genitora, 0 paciente ndo reage com
mimicas faciais, mas esboca informagfes através do aumento ou diminuicdo da
frequéncia cardiaca. Quando é algo prazeroso e que é de interesse do mesmo,
observa-se diminuicdo ou permanéncia da frequéncia cardiaca; quando ndo € de
interesse, J.L. apresenta rubor facial e aumento da frequéncia cardiaca. Com a
finalidade de diminuicdo da sialorreia, a equipe pediatrica propds o uso da toxina
botulinica (BOTOX) como instrumento de tentativa para essa reducgdo salivar, o

processo de dispensacdo do medicamento estda em andamento.

A terapéutica inicialmente aplicada teve como finalidade amenizar o
desconforto gerado pela abundancia de sialorreia da crianca. A posteriori, o intuito

foi manter niveis minimos de saliva a partir da realizacdo de degluticbes mais
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frequentes e, com isso, proporcionar melhoria na qualidade de vida da crianca

assistida.
Resultado e Discussao

A terapia fonoaudiolégica com estimulos gustativo, tatil e térmico aumentou
as frequéncias das degluticbes de saliva e resultou na reducéo do escape extra oral
desta, observado pela quantidade da mesma. A degluticio de saliva envolve
integridade anatémica, funcional e neuroldogica dos 6rgdos envolvidos na referida
funcdo. A dificuldade no processo fisiolégico de deglutir, inclusive saliva, €
denominado disfagia. A mesma consiste em um sintoma que envolve uma gama de
alteracbes anatomicas e funcionais, que deve ser abordado de maneira
multidisciplinar, prevenindo as complicagcdes potenciais, como a desnutricdo, a

desidratacdo e a pneumonia aspirativa (SANTORO et al., 2011).

O acumulo de saliva e escape extra oral aparenta ser um problema pequeno,
porém ele poderd repercutir de maneira negativa na degluticdo, na respiracdo, no
aspecto emocional, no desenvolvimento socioafetivo, amentando a sobrecarga do
familiar ou cuidador que necessitara aspirar a pessoa mais vezes ao dia (DIAS,
FERNANDES; MAIA FILHO, 2016). As consequéncias do escape extra oral de saliva
podem ser: isolamento social, odor intoleravel, infeccbes periorais e dano na
denticdo. J4 as aspiracfes do conteudo salivar, podem resultar em pneumonias de
repeticdo e sdo decorrentes do escape intra oral (ERASMUS, VAN HULST,
ROTTEVEELT, et, al.,, 2012). Um estudo realizado mostrou que a intervencao na
sialorreia reduz a ocorréncia de pneumonias aspirativas. (VIJAYASERKARAN,
2012),

As alteracbes no processo de degluticAio podem ocorrer em virtude dos
ndcleos motores do tronco encefalico poderem ser atingidos e causar alteracées nos
musculos orofaciais e consequentemente alteracdo nas funcbes, como fala e
degluticdo, além de fasciculacdo de lingua (CHEN, SHIH, CHEN et al., 2012). A
disfagia podera estar relacionada a fraqueza dos musculos orais e laringeos, além
dos musculos do pescoco. Estudo realizado com pessoas com AME tipo Il, obteve
como achados disfagia, dificuldade na abertura de boca e na mastigacdo (VAN

BRUGGEN, VAN DEN ENGEL-HOEK, VAN DER POL, et al., 2011).
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Um estudo realizado em 2014 analisou algumas ressonancias magnéticas de
pacientes com AME e detectou degeneracdo de gordura em musculos como o
digastrico e o geniohioideo, que participam da elevacdo laringea durante a
degluticdo. Entretanto, acredita-se que essa degeneracdo, quando ocorre nos
musculos responsaveis pela abertura e fechamento da boca, causam maior
repercussao na degluticdo que a propria fisiopatologia da AME, pois 0 abaixamento
e a elevacdo da mandibula sdo exercidos por um pequeno numero de musculos
(WADMAN, VAN BRUGGEN, WITKAMP et al.,, 2014). A abertura de boca é,
portanto, uma medida de avaliagdo de risco da disfagia sugerida devido a relagéo
entre a alteracdo dessa medida e a disfagia (WADMAN, VAN BRUGGEN, WITKAMP
et al., 2014).

Dentre os tratamentos para sialorreia, a percepcao sensorial e as habilidades
motoras orais demostram ser mais efetivos no tratamento de criancas neurologicas,
por atingir diretamente na causa desse excesso de saliva: auséncia ou redugéo da
frequéncia de degluticdo. Outros tratamentos como os farmacologicos e a toxina
botulinica funcionam como coadjuvantes, auxiliando o fonoaudidlogo na
sensibilizacdo das estruturas orais, por meio da estimulacao tatil térmica e gustativa
(DIAS, FERNANDES; MAIA FILHO, 2016).

No paciente portador de AME desta pesquisa, a estimulacdo tatil, térmica e
gustativa aumentou as frequéncias das deglutices de saliva e resultou na reducao
do escape extra oral, minimizando o risco de broncoaspiracdo. Uma revisdo da
literatura realizada em diferentes bases de dados, como Medline, Scielo Brasil, Chile
e Espanha e Lilacs constatou que o estimulo térmico frio e o gustativo azedo
influenciaram na modulacdo da dindmica da degluticdo, tanto em individuos

saudéaveis como em individuos com acometimento neurolégico (COLA et al., 2008).

A reabilitacdo na disfagia orofaringea tem utilizado técnicas fonoaudiolégicas
que envolvem o sabor azedo e a temperatura fria, com o intuito de aumentar a
modulacédo oral e a resposta faringea da degluticdo (FURKIM; SILVA 1999). Um
estudo realizado teve como objetivo verificar o efeito do sabor azedo e da
temperatura fria no tempo de transito oral da degluticdo, no tempo de resposta

faringea e no escape oral posterior em pacientes apds Acidente Vascular Cerebral
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isquémico hemisférico, tanto com lesdo a direita (D) como a esquerda (E). O
resultado obtido com a combinacdo dos estimulos térmico e quimico (azedo e
gelado), quando ofertados em sequéncia ndo aleatoria, provocam mudancas no
comportamento da degluticéo, resultando na reducéo do tempo de transito oral e do
tempo de transito oral total (GATTO, 2010).

Diante do exposto, percebe-se que a estimulacdo tatil térmica gustativa é
bastante utilizada em pacientes com comprometimentos neurolégicos e tem
resultados positivos na performance oral e faringea durante a degluticdo. No
paciente com AME tal estratégias trouxe beneficios na degluticdo salivar embora a

literatura dessa temética seja escassa.

Consideracdes Finais

7z

A estimulacdo tatil térmica gustativa € um recurso eficaz na terapia
fonoaudiolégica das criangas com AME tipo |, proporcionando seguranga na
degluticio e melhora da qualidade de vida desse publico e seus

cuidadores/familiares.

A terapia fonoaudiologica proporcionou melhora na funcionalidade da
degluticdo salivar, minimizou o risco de aspiracdo, além de possibilitar experiéncias
orais diversas através de alimentos de diferentes sabores, propiciando melhora na

qualidade de vida da crianca e seus cuidadores/ familiares.
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CAPITULO 6

AVALIACAO DOS DEFEITOS DE DESENVOLVIMENTO DO ESMALTE EM
PACIENTES NASCIDOS COM FISSURAS LABIOPALATINAS: PROPOSTA DE
UM NOVO METODO

Juliane Rolim de Lavort
Rosa Helena Wanderley Lacerda®
Alexandre Rezende Vieira®

RESUMO

Fissura labial e/ou de palato sdo as malformacfes congénitas mais comuns da
cabeca e pescoco, sendo frequentemente acompanhadas de outras anormalidades,
como os defeitos de desenvolvimento do esmalte dentario, representando um fator
de risco para o surgimento de outras condi¢cdes, como a carie. O presente estudo
teve como objetivo descrever um novo método para medicdo da extensdo das
alteracdes do esmalte encontradas nos incisivos maxilares em pacientes nascidos
com fissuras labiopalatinas. Para isso, foram avaliados 20 pacientes atendidos no
Hospital Universitario Lauro Wanderley, UFPB, em Jodo Pessoa, Paraiba por meio
de fotografias intra-orais digitais, carregadas no software Image Tool, onde foi
possivel mensurar a area total da superficie dentaria e a area do defeito (mm?).
Através desta metodologia inédita, foi possivel obter a porcentagem da area de cada
elemento afetada pelo defeito, com um Coeficiente de Correlacdo Intraclasse (ICC)
médio de 0,999, resultante de uma reavaliacdo dos 20 pacientes, confirmando sua
excelente reprodutibilidade e confiabilidade. Portanto, conclui-se que este método
revelou-se como satisfatério e promissor na avaliagdo dos defeitos do esmalte,
tornando possivel testar-se uma associacao entre o tipo de fissura com a severidade
e extenséo das alteragGes encontradas.

Palavras-chave: fissura palatina; fissura labial; esmalte dentario; anormalidades
dentarias.

Introducéo

Fissuras labiopalatinas sdo um grupo de malformacdes estruturais que afetam
a cavidade oral e podem se estender na face resultando em deformidades orais e
faciais. Sdo consideradas as malformacdes congénitas mais frequentes da cabeca e
pescoco (Murray, 2002), exibindo implicacbes médicas, psicologicas, sociais e
financeiras significativas nos individuos e familias afetadas. As fissuras
labiopalatinasapresentam uma etiologia complexa, com fatores genéticos,

ambientais e suas interagdes desempenhando um importante papel no seu

! Mestranda do Programa de P6s-Graduacao em Odontologia, UFPB.
Z Ortodontista do Servico de Fissuras labiopalatinas- HULW e Doutoranda do Programa de Pds-
Graduagdo em Odontologia, UFPB.
® Programa de P6s-Graduacdo em Odontologia, UFPB e Professor Titular da Universidade de
Pittsburgh.
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desenvolvimento (Murray, 2002; Allam & Stone, 2014). As principais categorias sao
fissura palatina isolada e fissura labial com ou sem fenda palatina. Ambos os tipos
podem se apresentar isolados ou como parte de uma sindrome ou com outras

anormalidades associadas.

A média global da prevaléncia de fissuras orofaciais é de aproximadamente 1
em 700 nascidos vivos, com consideravel variagdo étnica e geogréfica (Murray,
2002; Vieira, 2008; Mossey & Modell, 2012). A maior parte das deformidades
craniofaciais congénitas ocorre durante a 52 a 122 semana de desenvolvimento,
sendo o periodo embrionario (da 3% a 92 semana) o mais sensivel. Durante esse
periodo, teratdgenos podem ser particularmente prejudiciais, especialmente para os
distarbios morfolégicos da linha média, como a fissura labial e palatina, alterando o
complexo processo de morfogénese dos palatos primario e secundario, em direcédo a
um limiar de anormalidade no qual a fenda pode ocorrer (Muhamad, 2012). As
estimativas sugerem que de 3 a 14 genes contribuem para a ocorréncia de fissura
de labio e palato (Schliekelman & Slatkin, 2002; Vieira, 2008). Existem alguns fatores
ambientais associados a etiologia das fissuras. Tabagismo materno durante a
gestacdo e baixa ingestdo de acido fdlico sdo os dois principais fatores sob
investigacdo que parecem modificar os riscos genéticos para fissuras labiopalatinas
(Vieira, 2008).

No geral, 15% de todas as fissuras orais sao sindrébmicas, com mais de 300
sindromes reconhecidas. Dos 85% restantes dos individuos com fissura né&o-
sindrébmica, 50% tém outras anomalias menos bem definidas. Acredita-se que
formas isoladas de fissuras labiopalatinas sdo freqiientemente acompanhadas por
outras pequenas anomalias dentarias, com individuos fissurados exibindo pelo
menos quatro vezes mais a chance de apresentar anormalidades como agenesias e

dentes supranumerarios (Letra et al., 2007; Koruyucu et al., 2018).

Individuos nascidos com fissuras apresentam maior prevaléncia de defeitos de
desenvolvimento do esmalte dentario, sendo estes mais freqientemente
encontrados nos incisivos superiores, para ambas as denticdes (Ruiz et al., 2013;
Shen et al.,, 2019). Durante a amelogénese, os ameloblastos s&o sensiveis as

mudancas do ambiente, sendo suscetiveis a varios fatores externos que afetam o
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desenvolvimento da matriz orgénica e sua calcificacdo (Ten Cate, 2001). A fase de
duracédo desta perturbacéo, juntamente com sua severidade, bem como em que fase
da formacao da coroa ocorreu, determina o aparecimento dos tipos mais frequentes
de defeitos do esmalte: hipoplasia, opacidades difusas e opacidades demarcadas
(Seow, 1997).

Logo, se justifica pesquisar o tipo de fissura com a severidade dos defeitos
relacionados, visto que tem sido proposto que individuos com fissuras apresentam
consideravelmente maior frequéncia de anormalidades dentarias do que individuos
sem fissuras e, além disso, que a gravidade das anomalias parece estar diretamente
relacionada a gravidade da fissura (Malanczuk et al., 1999; Letra et al., 2007; de
Lima Pedro et al., 2012), sugerindo que o desenvolvimento embriolégico do labio,

palato e dente é controlado por fatores genéticos comuns (Vieira et al., 2008).

N&o ha, na literatura, nenhum estudo que mediu a extensdo desses defeitos
em pacientes fissurados. Assim, 0 presente estudo teve como objetivo descrever um
novo método para medicdo da extenséo das alteracdes do esmalte encontradas nos
incisivos maxilares em pacientes nascidos com fissuras labiopalatinas, tornando
possivel uma futura associacao entre o tipo de fissura com a severidade e extensédo

das alteracfes encontradas.
Materiais E Métodos

Respeitando as diretrizes e normas que regulamentam as pesquisas com seres
humanos, de acordo com a Resolucdo n°® 466, de 12 de dezembro de 2012, do
Conselho Nacional de Saude, o presente estudo foi submetido a avaliacdo do comité
de ética em pesquisa em seres humanos do Hospital Universitario Lauro Wanderley
— HULW, da Universidade Federal da Paraiba (UFPB), juntamente com o Termo de

Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), e aprovado.

Os pais ou responsaveis pelos voluntarios menores de 18 anos que se
dispuseram a participar da referida pesquisa assinaram o Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido (TCLE), bem como todos os participantes. Além disso, houve um
Termo de Assentimento para os menores de 18 anos.
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A amostra foi composta por 20 pacientes em tratamento no Servico de
Fissurados do Hospital Universitario Lauro Wanderley (UFPB) situado em Jodao
Pessoa, Paraiba. Os dados da pesquisa foram coletados por meio de fotografias
intra-orais digitais. Foram selecionados os pacientes que atenderam aos seguintes

critérios de incluséo:

. Concordaram em fazer parte da pesquisa e assinaram o Termo de

Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE).
. Nasceram com fenda labial e/ou palatina

. Todas as faces labiais dos incisivos centrais e laterais superiores
permanentes acessiveis para exame apropriado (sem restauracfes, aparelhos

ortodénticos ou coroas).

Foram excluidos da amostra os pacientes com fotografias de ma qualidade ou

gue ndo permitiam uma adequada visualizac&o das alteracdes do esmalte dentario.
Coleta dos dados

A classificacdo dos defeitos foi baseada em concordancia com o indice
Modificado de Defeitos de Desenvolvimento do Esmalte Dentario (indice DDE
Modificado) (Clarkson & O’Mullane, 1989). Nesse sistema de classificagdo, como
exposto na Tabela 1, os defeitos do esmalte sdo classificados principalmente como
Normal (Codigo 0), Opacidade demarcada (Cdédigo 1), Opacidade difusa (Cédigo 2)
ou Hipoplasia (Cédigo 3). A opacidade demarcada se caracteriza por uma alteracao
na translucidez do esmalte, variavel em grau. O esmalte defeituoso é de espessura
normal, com uma superficie macia, exibindo um limite claro com o esmalte normal
adjacente e pode ser branco, creme, amarelo ou marrom. J4 a opacidade difusa
apresenta coloracdo branca e ndo ha limites claros com o esmalte normal adjacente
(Suckling, 1989). A hipoplasia esta associada a uma espessura reduzida do esmalte,
podendo ocorrer na forma de cavidades, sulcos e de uma auséncia parcial ou
completa de esmalte sobre uma &rea consideravel de dentina. Os defeitos
combinados incluem opacidade difusa ou opacidade demarcada combinada com

hipoplasia. Outros defeitos sdo aqueles ndo encontrados em categorias de
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opacidade demarcada, opacidade difusa ou hipoplasia (como as manchas causadas

pela tetraciclina, por exemplo) (Sukling, 1989; Ruiz et al., 2013; Shen et al., 2019).

Tabela 1. Classificacéo dos Defeitos de acordo com o indice Modificado DDE
Defeito Caddigo
Normal 0
Opacidade demarcada 1
Opacidade difusa 2
Hipoplasia 3
4

Outros defeitos

Combinacbes
Demarcada e difusa
Demarcada e hipoplasia

Difusa e hipoplasia

0 N o O

Todos os trés defeitos

Apbs o exame inicial, as superficies dos dentes foram limpas e secas e a
aparéncia do esmalte foi registrada usando uma camera digital (Canon EOS Rebel
T5i, Ohta-ku, Toéquio, Japéo), com lente (lente macro Canon EF 100 mm) e
configuragdes padrdo (ISO 6400, velocidade 1/125 e abertura F/25), sempre sob o
mesmo flash (Macro Ring Flash Sigma) e condi¢cbes de iluminag&o natural.

As fotografias padronizadas foram tiradas por dois fotdégrafos experientes com
0 paciente sentado em uma cadeira odontolégica e recostado para evitar
movimentos durante o foco e a fotografia. Bochechas e labios foram retraidos. As
fotografias foram tiradas focando no centro dos quatro incisivos centrais. A camera
foi aplainada e posicionada de acordo com as recomendac¢des de Golkari et al.,
2011, a aproximadamente 15° acima do plano perpendicular ao dos incisivos
centrais para minimizar a reflexdo especular. Foram tiradas também duas fotografias
com vistas laterais, cada uma mostrando os incisivos laterais e os caninos de cada
lado do arco, como sugerido por Wong et al., 2005, que foram utilizadas quando
surgiram duvidas ao analisar a fotografia frontal. Cada foto foi avaliada quanto a

aceitabilidade e qualidade. Quando néo aceitavel, a fotografia foi repetida.
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As imagens foram carregadas no software Image Tool (v. 3.0, San Antonio
Dental School, University of Texas Health Science, TX, EUA), onde foram realizadas
medicado da area total da superficie dentaria (AT gente) € da area do defeito (AT gefeito),
obtendo-se, assim, uma razdo que indicou a porcentagem da &rea do elemento
afetada pelo defeito (Figura 1).

X%afetado= ﬂdefeito x 100
ATdente

Figura 1. Medicao da area total da superficie dentaria do elemento 11 no Image Tool
o~ Sy
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Fonte: Autor 2020.

Essas avaliagbes foram realizadas depois que o examinador foi submetido a
um treinamento de calibracdo para garantir uniformidade na medicdo das areas de
alteragcéo. Para eliminar as diferencas interexaminadores, todos os registros foram
examinados por um unico observador (J.R.L.).

Os dados foram processados no programa estatistico SPSS (Statistical
Package for Social Science) na versao 20.0. A analise dos dados incluiu o
Coeficiente de Correlacdo Intraclasse (ICC) paraobtencdo dos critérios de

aceitabilidade e reprodutibilidade do método, com nivel de significancia de 5%.

Resultados

Inicialmente, foi realizado um estudo piloto com 20 pacientes com o objetivo de
identificar possiveis erros, testar e validar o método. Foi nesta etapa que o

examinador realizou o treinamento necessario para habituar-se ao software e
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realizar a correta medi¢cdo das imagens, adquirindo destreza para estabelecer bem
os limites entre o esmalte higido e o defeituoso.

Neste primeiro momento, ndo foi utilizado nenhum recurso adicional para
auxiliar na melhor visualizacdo das alteragcdes, o que acabou dificultando a
padronizacdo e a correta deteccdo da é&rea total dos defeitos, visto que,
principalmente quando estamos analisando as opacidades difusas, muitas vezes
esses limites ndo sédo bem definidos.

Como resultado deste piloto, concluiu-se que € necessario um ajuste nas
configuragdes do brilho e contraste do monitor do computador, que estavam ambos,
muito altos. A calibracdo do monitor foi realizada através de um software do préprio
sistema operacional Windows, acessado pelo Painel de Controle, na opgao “Video” e
em seguida presente na aba “Calibrar Cor’. O contraste muito alto acaba
comprometendo a visualizacdo dos detalhes da imagem.

Outro ponto observado foi a reflexdo da luz ambiente diretamente na tela do
monitor, que diminui o contraste da imagem, além de interferir no conforto visual do
examinador e, consequentemente, no desempenho da analise das imagens digitais.
Notou-se que até mesmo a angulacdo do monitor interfere, pois acaba refletindo os
objetos luminosos, sendo possivel observa-los até mesmo com o monitor desligado,
dificultando a interpretacéo das fotografias intra-orais.

Outro problema encontrado foi em relagdo a impossibilidade de observacéo
dos defeitos em alguns elementos, principalmente daqueles adjacentes a fenda,
onde muitas vezes o dente encontra-se distalizado, mesializado, ectépico, ndo
erupcionado ou ausente. Para resolver este entrave, foi adicionado o codigo 9 na
Classificacao dos Defeitos.

Uma ferramenta que se mostrou de grande utilidade foi o “Zoom In” presente
no software Image Tool, que possibilitou ampliacdo das imagens sem a perda de
resolugdo, possibilitando melhor observacdo dos detalhes e delimitagdo das
alteracoes.

Trés semanas apds o estudo piloto, foi realizada a primeira avaliacdo, com
todos os ajustes acima realizados. Foram avaliados os 20 pacientes e mensurados a
area total da superficie dentaria de cada elemento (12, 11, 21 e 22) e a area de cada
defeito encontrado, obtendo-se a porcentagem da area do elemento afetada pelo

defeito.
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Novamente, apds mais trés semanas, 0s mesmos pacientes foram reavaliados.
A partir desses dados, foi possivel obter o Coeficiente de Correlacdo Intraclasse
(ICC) para cada elemento, com o Incisivo Central Direito exibindo a melhor média
(1,00), resultando em um ICC médio de 0,999 (Tabela 2). Um ICC = 0,75 confirma a

excelente reprodutibilidade de um estudo (Tabela 3).

Tabela 2. Valores do Coeficiente de Correlagéo Intraclasse (ICC) para cada elemento

Elemento | 12 | 11 | 21 | 22
ICC | 0,999 | 0,999 | 1,000 | 0,999

Tabela 3. Interpretacao dos valores do ICC

Valores do ICC Interpretacdo da Reprodutibilidade
de um estudo
0,4<ICC<0,75 Satisfatoria
ICC<0,4 Pobre
ICC 20,75 Excelente

Discussao

Diversos estudos (Malanczuk et al., 1999; Letra et al., 2007; de Lima Pedro et
al., 2012) observaram que quanto maior a gravidade da fissura, maior a frequéncia e
a severidade das anormalidades dentarias encontradas. Rittler et al. (2011) e
Mossey & Modell (2012) verificaram que a fenda palatina isolada tem a maior
prevaléncia de deformidades associadas, seguida pela fissura labiopalatina, e a
fissura labial, a menor.

Malanczuk et al. (1999) e Shen et al. (2019) concluiram que pacientes nascidos
com fissuras orofaciais apresentam, de fato, maior freqiiéncia de defeitos do esmalte
dentario. Logo, o desenvolvimento deste método, avaliando os incisivos maxilares,
tem a capacidade de nos fornecer, além da prevaléncia, a severidade das
alteracbes, uma vez que com auxilio do software Image Tool e da aplicacdo dos
valores encontrados na férmula criada, obtemos a porcentagem relativa da area do
elemento afetada pelo defeito, tornando possivel, em futuros estudos, fazer a
correlagao entre o tipo de fissura e sua gravidade com os defeitos encontrados.

A criacdo deste método tornou possivel investigar a associagao entre fissuras e
alteracbes do esmalte, a fim de esclarecer essa interatividade, potencialmente

contribuindo para o desenvolvimento de projetos preventivos e na melhoria da
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gualidade de vida desses pacientes, uma vez que Americano et al. (2017) relataram
gue o esmalte dentario hipomineralizado é menos duro e mais poroso do que o
esmalte normal, facilitando o acumulo de placa e o desenvolvimento da carie
dentéria. Portanto, as fissuras orofaciais representam um fator de risco para o
surgimento desta e de outras condic¢des.

Concordando com os estudos de Hulley et al. (2003) e Boissel (2004), o
estudo piloto realizado foi de grande relevancia para obtencdo do excelente
Coeficiente de Correlacao Intraclasse encontrado, pois garantiu a uniformidade e a
padronizacdo na execucdo das avaliagOes, identificando o0s possiveis erros e
limitacbes do método.

Na area médica, existem estudos que avaliam o desempenho de monitores
com imagens digitais. Ribeiro & Furquim (2010) relatam que a reflexdo difusa e a
especular podem ser verificadas na tela de um monitor e, ambas diminuem o
contraste da imagem, existindo testes que verificam se ha algum objeto iluminado
refletindo na tela desligada.

Com o auxilio do uso das imagens digitais € possivel se ter um estudo mais
rapido e barato, no entanto, as condi¢cBes de iluminacao interferem diretamente no
desempenho do examinador. O conforto visual no ambiente de trabalho também é
alvo de estudo da ergonomia e, a possibilidade da ocorréncia de efeitos indesejaveis
de ofuscamento ou contraste pode interferir no bem-estar do trabalhador, tornando
as suas avaliagbes menos produtivas e prazerosas (Nascimento, 2008). Prado
(1986) relata que uma boa iluminacdo poupa os 6rgdos visuais, suaviza o trabalho e

diminui a fadiga, possibilitando a execucao de tarefas de precisao.
Consideracdes Finais

Conclui-se, portanto, que este método revelou-se como satisfatério e promissor
na avaliacdo dos defeitos do esmalte, apresentando uma excelente

reprodutibilidade, tornando possivel uma futura associacdo entre o tipo de fissura

com a severidade e extensdo das alteragdes encontradas.
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CAPITULO 7 )
ACOMPANHAMENTO NUTRICIONAL DE UMA CRIANCA COM SINDROME DE
JOUBERT: RELATO DE CASO
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Cristiane da Silva Angelo*

RESUMO

A Sindrome de Joubert é considerada um disturbio genético com malformacéao
cerebelar e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. A confirmagcdo do
diagnéstico é realizada por ressonancia magnética de cranio, identificando o “sinal
do dente molar”. O objetivo deste trabalho é relatar o caso clinico de uma crianga
com Sindrome de Joubert e descrever o acompanhamento nutricional ofertado.
Metodologia: Estudo de carater descritivo com abordagem qualitativa do tipo estudo
de caso. Foram coletadas informacfes sobre a histéria clinica e alimentar, medidas
antropométricas para o diagnéstico nutricional, exames bioquimicos e evolucdo do
estado nutricional. Paciente com cardiomegalia, plaquetopenia, hérnia inguinal,
respiracao prejudicada e faceis sindrémicas, confirmando a sindrome rara através da
ressonancia. Através da avaliacdo nutricional foi possivel detectar desnutricdo grave
com melhora progressiva do quadro através do suporte nutricional ofertado. A partir
dos exames bioquimicos pode-se observar a presencga de plaquetopenia e reducao
dos niveis séricos de creatinina, que corrobora com o0 estado nutricional de
desnutricdo. N&o existem dados na literatura que discorram sobre aspectos
nutricionais na Sindrome do Joubert, porém ressalta-se o impacto positivo do
suporte nutricional como parte do tratamento para melhora da qualidade de vida
dessa populacéo.

Palavras-chave: Sindromes congénitas. Sindrome de Joubert. Estado Nutricional.
Desnutricéo grave.

Introducéo

As doencas raras sdo em sua maioria distirbios genéticos, crénicos,
progressivos, degenerativos e incapacitantes, as quais podem afetar
significativamente a qualidade de vida dos acometidos e causar morte precoce
(BRASIL, 2019).

A Sindrome de Joubert foi inicialmente citada em 1969 por Joubert et al., e é

um disturbio genético congénito raro, autossémico recessivo que se caracteriza por
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ma formacéo cerebral e do tronco encefélico, agenesia ou hipoplasia do vermix
cerebeloso (MACHADO,2018).

A prevaléncia da Sindrome Joubert em nascidos vivos fica entre 1/80000 e
1/100000, embora haja provavelmente uma subestimacao, por ser uma doenca de
dificil diagnéstico. O prognéstico depende da gravidade das alteracdes respiratorias

e sistémicas que os pacientes apresentem (LAMONICA et al, 2016).

As principais manifestacdes clinicas envolvem hipotonia, ataxia, atraso
psicomotor, apraxia oculomotora, anormalidades respiratdrias neonatais, tendo como
critério para o diagnéstico o “sinal do dente molar” em neuroradiografia, termo pelo
gual a doenca também é conhecida (CASADIO et al., 2018).

Os estudos mais recentes detectaram um total de dez genes, o qual todos
eles codificam proteinas dos cilios primarios, por isso os portadores da sindrome de
Joubert também sdo apontados como ciliopatas. Estes cilios primérios tem um
importante papel no desenvolvimento e funcionamento de diversos tipos celulares
entre eles fotorreceptores da retina, neurdénios, tdbulos renais e canais biliares,
células estas que sao indispensaveis para o desenvolvimento do ser humano por
estarem envolvidas na proliferacdo celular neuronal e migracdo axonal do cérebro e
tronco cerebral (ANGEMI et al., 2012).

O tratamento adequado dessas doencgas consiste em acompanhamento pela
equipe multiprofissional de saude, procurando aliviar ou retardar os sintomas

relacionados as sindromes congénitas (BRASIL, 2019).

N&o existem dados na literatura que discorram sobre 0s aspectos nutricionais
relacionados a Sindrome de Joubert, porém, sabe-se que varios fatores podem
contribuir para o comprometimento do estado nutricional, principalmente para um
guadro de desnutricdo, que pode causar vérias alteragcdes metabdlicas, déficit de
crescimento e desenvolvimento e comprometimento do sistema imunolégico
(BRASIL, 2019).

Desta forma, esta pesquisa tem como objetivo relatar o caso clinico de uma
crianca portadora de Sindrome de Joubert, relatar os aspectos nutricionais e
descrever o acompanhamento nutricional individualizado oferecido como parte

integrante do tratamento.
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Metodologia

O presente estudo tem carater descritivo com abordagem qualitativa do tipo
estudo de caso. O estudo foi desenvolvido na enfermaria pediatrica de um Hospital

Universitario na cidade do Recife - PE, durante o més de setembro de 2017.

Os dados foram obtidos a partir da coleta dos prontuarios e registros de
evolugbes e exames. Foram colhidas informagfes através da equipe responsavel
pelo paciente ao longo do seu periodo de internacao e informagdes provenientes do
dialogo com o0s responséaveis pela crianca, através dos atendimentos realizados
pelos nutricionistas. Além disso, foram coletados dados na literatura cientifica, por
meio de revisao literaria em livros, artigos impressos e em versao online referentes a

tematica estudada.

Para avaliacédo do estado nutricional (EN) foi realizado a antropometria, onde
foram utilizadas as variaveis de peso, comprimento, e circunferéncia do braco (CB).
Com base nessas informacgdes, foi avaliada a relacdo IMC para ldade (IMC/I), Peso
para ldade (P/l), Estatura para Idade (E/l) e Peso para Estatura (P/E), indicadores
sugeridos pela OMS (2006) para avaliacdo nutricional de criancas menores de cinco

anos.

Para afericdo do peso foi utilizada balanga do tipo plataforma, digital, com
capacidade de até 150 quilos. A medida foi realizada com a crianga ereta no centro
da balanca com os bracos esticados ao longo do corpo vestindo roupas leves. A
estatura foi medida utilizando-se estadidmetro portatii com precisdo de 1mm e
exatidao de 0,5 cm. A afericdo foi efetuada com a crianca em posicao ereta, deitada
sobre o leito, calcanhares unidos e bracos ao longo do corpo. Para avaliacdo do EN

foi utilizado a classificacao da OMS (2006), apresentado no Quadro 1.

QUADRO 1 - Pontes de corte de indicadores antropométricos para criangcas menores de
cinco anos de idade.

VALORES CRITICOS INDICES ANTROPOMETRICOS
CRIANCAS DE 0-5ANOS
Peso para Peso para IMC pra Idade Estatura para
idade estatura Idade
<Percentil 0,1 <Escore z-3 Muito baixo a’g;%f;;a atﬂ:r?trlje;;a e’\éltlgttgrgag);?a
peso para idade
idade
2Percentil 0,1 e 2Escorez -3 e Baixo peso Magreza Magreza Peso adequado
<percentil 3 <escore z -2 para ldade para
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idade

>Percentil 0,3 e

<percentil 15

2Escorez-2 e

<escorez-1

2 Percentil 15 e

<percentil 85

2Escorez -2 e

< escore z +1

> Percentil 85 e

<percentil 97

>Escorez+le

<Escore z +2

Peso
adequado
para
idade

Eutrofia

Eutrofia

Risco de

Sobrepeso

Risco de

Sobrepeso

> Percentil 97 e

<percentil 99,9

>Escorez+2 e

<Escore z +3

> Percentil

>Escore z +3

Peso elevado
para idade

Sobrepeso

Sobrepeso

Obesidade

Obesidade

Peso adequado
para ldade

99,9
Fonte: Adaptado de Organizacién Mundial de la Salud.Curso sobre a capacitacién da evolucion del
crecimiento del nifio. Version 1, Noviembro, 2006. Ginebra, OMS, 2006.

A CB foi obtida no ponto médio entre o acromio e o olécrano utilizando fita
métrica flexivel e ineldstica sem comprimir os tecidos, com o paciente em pé
(BLACKBURN; MANN, 1979). O valor obtido da CB foi comparado com o valor de
ponto de corte do percentil especifico para idade e género, desenvolvido por
FRISANCHO (1990). Os valores abaixo do percentii 5 indicam quadro de
desnutricdo e acima do percentil 95 indicam obesidade (FAICARI, 2012).

A triagem nutricional foi realizada através da Strong Kids, instrumento
especifico para detectar o risco nutricional de criancas, que considera o estado
nutricional atual, perda de peso involuntaria ou auséncia de ganho de peso,
alteracOes gastrointestinais e de ingestédo alimentar (GOMES et al., 2019). A dieta
ofertada foi calculada pelo Sotfware DietBox ®, de acordo com os alimentos

oferecidos para o paciente.
Resultados E Discusséo

D.S.D., 1 ano e 8 meses, sexo masculino, cor da pele negro, natural do estado
de Pernambuco em acompanhamento em um Hospital Universitario de Recife-PE.
Apresenta atraso no desenvolvimento com diagnéstico de desnutricdo grave,
cardiomegalia, plaquetopenia, hérnia inguinal, respirador bucal, faceis sindrébmicas,

sendo o diagndstico principal de Sindrome de Joubert.

Através da andlise qualitativa da Anamnese alimentar que foi realizada com a
responsavel pela crianca, pode-se observar consumo excessivo de preparacdes
lacteas a base de cereais, conforme apresentado no Quadro 2. De acordo com
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BRASIL (2019) as criancas devem partilhar da alimentacdo da familia, desde que
essas comidas sejam preparadas com alimentos e temperos naturais, alimentos
minimamente processados, uma quantidade minima de sal e ndo oferecer a crianca

alimentos ultra processados.

Em conformidade com a Organizacdo Mundial da Saude BRASIL, (2018) nao
se deve oferecer aclcares e nem adocgantes para criangas menores de 2 anos, visto
que o consumo destes pode aumentar as chances de desenvolvimento de diabetes,
hipertenséo, cancer, caries e placas bacterianas. A oferta de acucar nos primeiros
anos de vida pode acarretar em maus habitos, a literatura revela que criancas
sentem preferéncia por alimentos mais doces, diminuindo a aceitagdo de verdura,

legumes e outros alimentos saudéveis BRASIL, (2018).

QUADRO 2 - Anamnese Alimentar de uma crianca com Sindrome de Joubert acompanhada
em um Hospital Universitario de Recife — PE.

Desejum Lanche Almogo Lanche Jantar Lanche
1 mamadeira 3 unidades v 1 Fruta ou 3 1 mamadeira 1 mamadeira
preparada com ¢ o co unidades de de  mingau de  mingau
de biscoito p o ] i
. o biscoito feita com feita com
ou laranja ) ) ) .
Mucilon e leite Mucilon e leite
pequeno de ) )
integral integral

arroz

Fonte: Dados coletados no servi¢o de nutricdo do HC/UFPE no ano de 2017.

Durante o acompanhamento hospitalar o paciente ndo apresentou alteracdes
gastrointestinais, tais como nauseas, vomitos ou refluxo gastroesofagico. Observou-
se ainda preservacgao do apetite com degluticdo normal e evacuacdes e diurese com
caracteristicas normais. Em relacdo aos exames bioquimicos realizados durante a
internacdo do paciente, destaca-se a presenca de Plaquetopenia e reducdo nos

niveis séricos de Creatinina, conforme descritos na Tabela 1.

TABELA 1 - Exames bioquimicos de uma crianca com Sindrome de Joubert acompanhada

em um Hospital Universitario de Recife — PE

PARAMETROS 1° exame 20 exame 3% exame

Hemoglobina 12,3 g/di 13,6 g/d| 12,0 g/dI
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Hematdcritos 345 % 40,0 % 352 %
Volume
Corpuscular Medio
(VCM) 73,7 fIL 75,4 fIL 74,7 fIL
Hemoglobina
Corpuscular 26,8 pg 25,6 pg 25,4 pg
média (HCM)
Amplitude de
Distribuicdo
de 12,2% 14,6 % 13,8 %
Eritrécitos (RDW) _ _ _
Plaguetas 98.900 mm*> 230.000 mm?® 305.000 mm?*
!
Leucdcitos 8.030 mm> 13,500 mm°> 4,940
3
mm

Albumina - 4,5g/dl -
Creatinina

0,3 mg/dl | ) -
Ureia 40,7 mg/dl - -
Sédio 141 mEqg/L 133,9 mEg/L i
Potassio 4,7 mEg/L 4,9 mEg/L -
Cloro 101,4 mg/dl 97,8 mg/d| -
Célcio - 10,6 mg/dl -
Fosforo - 5,5 mg/dl -
Magnésio - 2,2 mg/dl -
Proteina C Reativa 0,0 mg/dl -
Transaminase
Glutamico ) )
Oxalacetica 31,2 UL
(TGO)
Transaminase
Glutamico ) zulf
Piruvica (TGP)
Fosfotase Alcalina - 561,4 -

U/L

Fonte: Dados coletados no servi¢o de nutricdo do HC/UFPE no ano de 2017.

A partir da analise dos exames bioquimicos, observa-se normalizacdo nos
parametros de hemoglobina, hematocritos, VCM, HCM, descartando o quadro de
anemia. Ressalta-se ainda que no inicio do tratamento o paciente apresentou
Plaguetopenia com normatizacdo deste quadro no final do internamento.

VIEIRA et al., (2010) discorre que a anemia na infancia pode provocar
dificuldades no aprendizado, distarbios psicolégicos e comportamentais e diminuir a

defesa imunolégica acarretando em doencas infecciosas.
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A Plaguetopenia se caracteriza por um baixo nivel de plaquetas no sangue,
estas células sanguineas impedem possivel hemorragia e auxiliam na coagulacao
sanguinea (ONCOGUIA, 2013).

Destaca-se ainda a reducéo nos parametros de creatinina que corrobora com o
guadro de desnutricdo (SOARES, 2018). Conforme relatado por Soares (2018), a
creatinina € importante para avaliar o quantitativo de proteina e seu produto final
mensura a quantidade de massa magra, mesmo que a dieta do individuo seja livre
de creatinina, esta permaneceré constante a nivel muscular.

A albumina encontra-se com niveis séricos normais, descartando quadro de
hipoalbuminema, que caso presente, poderia estar associado com o estado
nutricional (CABRAL et al., 2001).

No que diz respeito ao risco nutricional do paciente foi aplicado a triagem
nutricional Strong Kids, como recomenda a The European Society for Clinical
Nutrition and Metabolism (ESPEN) (2017), classificando o paciente como de alto

risco nutricional

O paciente foi admitido na unidade hospitalar em com peso de 7.900 Kg e
escore z de < -3, classificado como muito baixo peso para idade. Os indicadores
antropométricos de IMC/Idade, Estatura/ Idade, Peso/ Estatura e Circunferéncia do
Braco também apontam estado de desnutricdo, conforme descrito na Tabela 2.

TABELA 2 — Avaliacdo antropométrica de uma crianca com Sindrome de Joubert
acompanhada em um Hospital Universitario de Recife — PE.

INDICADORES . i .
. PRIMEIRA AVALIACAO ULTIMA AVALIACAO
ANTROPOMETRICOS
PESO 7.950 kg 8.450 kg
COMPRIMENT 78.2 cm 78.2 cm
@)
IMC 13,0 kg/m2 13,8 kg/m2
IMC/I PO (-2.86) P2 (-1.93)
P/l PO (-3,14) PO (-2,62)
E/l P1 (-2.12) P1 (-2.12)
P/E PO (-3,02) P1(-2.19)
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CB 13 cm (<P5) 13 cm (<P5)

Fonte: Dados coletados no servi¢o de nutricdo do HC/UFPE no ano de 2017.

O Gréfico 1 demonstra a evolugdo do ganho de peso durante o
internamento. Pode-se observar que durante o acompanhamento nutricional o
paciente evolui com ganho de peso de 500g em 11 dias, com Ganho Médio de
Peso por dia de 55,59/d e Ganho de Peso Médio por Kg por Dia de 6,7g/kg/d,
alcangando um ganho de peso considerado moderado conforme a classificagéo
do BRASIL, (2005) (QUADRO 3).

GRAFICO 1- Acompanhamento do ganho de peso diario de uma crianga com

Sindrome de Joubert acompanhada em um Hospital Universitario de Recife — PE.

PFS

8.6
00

8.5 //\/
00 =\ 7~

8.4 / ) == PpEQ

8.3
00

12 dia 22 dia 22 dia 42 dia 52 dia A2 dia 72 dia R2 dia 92 dia

Fonte: Dados coletados no servi¢o de nutricdo de um hospital universitario de Recife/PE.

QUADRO 3 - Classificacao e conduta para ganho de peso para criangas.

Classificagcdo ganho de Valor de referéncia Conduta
Peso
Insuficiente <5g/Kg de Peso/dia Paciente necessita d
Moderado 5-10g Kg de peso/dia Verificar se a meta de

ingestdo calculada esta
sendo atingida ou se existe
infeccao

Bom >10/Kg de peso/dia Paciente com evolucédo
satisfatoria, continuar com
0S mesmos procedimentos.

Fonte: BRASIL, 2005.

N&o existem registros na literatura cientifica que discorram sobre dados de
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estado nutricional na Sindrome de Joubert, sendo este o primeiro estudo a avaliar tal
aspecto nesta populacao.

Na infancia a desnutricdo tem como causas mais comum o desmame precoce,
a ma higienizag&o dos alimentos, falta de vitaminas e minerais devido o consumo de
dietas pobres em nutrientes, e repetidas infeccbes por parasitoses intestinais,
causando a diarreia (SILVA, (2012) apud MONTEIRO (2003). Alguns autores
relatam que criancas com sindromes congénitas podem apresentar atrasos no
desenvolvimento e crescimento (ALVES et a.l, 2008; DORNELAS et al., 2015),
dados que podem indicar uma possivel tendéncia ao desenvolvimento de
desnutricdo, porém ndo existem dados consistentes na literatura que discorram
sobre essa associacgao.

Presume-se que todas as criancas com desnutricdo grave tenham infec¢ao que
frequentemente € subclinica (infec¢@o oculta), devendo—se receber antibioticoterapia
desde o inicio do tratamento (MISAU, 2018). Durante o internamento, o paciente
recebeu antibidtico e suplementos de micronutrientes como parte do tratamento para
desnutrigédo grave.

Segundo BRASIL (2005), a desnutricdo apresenta trés fases: Fase | - inicial/
estabilizacdo, Fase |l — Reabilitagdao e Fase Ill — Acompanhamento. A fase de
estabilizacdo tem como objetivo tratar ou prever a hipoglicemia, hipotermia,
desidratacdo e corrigir desequilibrio eletrolitico. Na fase de Reabilitacdo deve-se
tratar infeccdo, corrigir deficiéncia de micronutrientes como o ferro, iniciar a
alimentacdo. Na fase de Acompanhamento deve-se aumentar a alimentacao para
recuperar o peso perdido, estimular o desenvolvimento emocional e sensorial e por
fim preparar para alta.

Considerando o quadro de desnutricdo do paciente é necessario ofertar aporte
caldrico proteico suficiente para recuperar o estado nutricional. O DITEN (2011)
recomenda que as calorias diarias sejam de até 200 calorias por kg ao dia, e que as
proteinas sejam de 4 a 6 gramas por kg ao dia. Levando em consideracao o peso do
paciente a necessidade caldrica-proteica foi de

1.558 kcal por dia e 50,7g de proteinas por dia. Segundo a Dietary Reference
Intake (DRIs) (2008) as recomendac¢des de célcio para esta faixa etaria € de 500mg
e de ferro de 7 mg.

Com objetivo de suprir as necessidades nutricionais do paciente, utilizou-se um

100



TovoS

suplemento nutricional por via oral adequado para idade associado a dieta por via
oral de consisténcia normal e atendendo as preferéncias alimentares da crianca.

A Tabela 3 demonstra a adequacao do aporte calérico-protéico, de Calcio e
Ferro, considerando o que foi ofertado e a estimativa do que foi consumido pela
crianga. Observa-se que a oferta de calorias e proteinas esteve adequada e apesar
da quantidade de Calcio e Ferro estarem elevadas, ressalta-se que estes valores
estdo abaixo da ingestdo maxima recomendada pelas DRIS (ano). Conferir UL de
CA 2,59 e Fe 40mg.

TABELA 3 — Adequagdo do consumo de calorias, proteinas, célcio e ferro de uma crianca
com Sindrome de Joubert acompanhada em um Hospital Universitario de Recife — PE

NUTRIENTES RECOMENDA OFERTADO CONSUMIDO ADEQUACAO
DO
CALORIAS 1521 1950 1554 102,4%
(kcal)
PROTEINAS 50,7 74,6 55,2 108%
__(9)
CALCIO (mg) 500 1367 1254 250%
FERRO (mg) 7 18,8 17,7 238%

A responsavel pelo paciente foi orientada a realizar uma reeducagéo
alimentar, aumentar a densidade calorica dos alimentos, estimular a substituicdo
de mingau por outros alimentos, dar continuidade ao consumo da suplementacao

oral e foi encaminhada para acompanhamento através do ambulatério de nutrig&o.

Consideragdes Finais

A sindrome de Joubert é uma doenca congénita rara que necessita de
tratamento multidisciplinar para melhora da qualidade de vida dessa populacao.

Nado existem dados na literatura que discorram sobre o0s aspectos
nutricionais relacionados a Sindrome porem, observa se que 0 paciente
apresentou melhora progressiva do estado nutricional com o suporte nutricional
ofertado.

Conclui-se que a desnutricdo em pacientes com Sindrome de Joubert pode
ser tratada através de uma equipe multidisciplinar e uma nutricdo adequada. Foi
observado, no paciente em estudo, que uma nutricdo apropriada contribuiu para
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uma melhora na deplecdo do estado nutricional do paciente, tendo em vista que,
com o inicio da antibioticoterapia e suplementacdo observou-se melhora do
apetite e no funcionamento do trato gastrointestinal. Devido ao aumento do
apetite, foram realizadas algumas modificagcbes no cardapio com adicdo de
suplementacgdo por via oral para que o paciente alcancasse o peso desejavel.
Sabe-se que a Sindrome de Joubert ndo tem cura e os tratamentos sao
realizados de acordo com a sintomatologia. A reeducacao alimentar foi uma
estratégia nutricional adequada e individualizada auxiliando no tratamento, onde
esta é de suma importancia para a melhora da condigcéo clinica e qualidade de
vida da crianca, podendo reverter a desnutricdo e prevenir o aparecimento de

outras patologias associadas.
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CAPITULO 8 i )
SINDROME DE WEAVER: A IMPORTANCIA DO DIAGNOSTICO PRECOCE NA
PRESERVACAO DO PRIMUM NON NOCERE

Cylanne Mayra Vasconcelos de Lima Borges
Palloma Abreu Tavares

Agda Yasmim Ferreira Correia

Vanessa Daniele Amaro Castanheira

Luiz Luna Barbosa
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RESUMO

A Sindrome de Weaver (SW) é uma patologia rara, com carater autossémico
dominante, determinada por muta¢des no cromossomo 7936, no gene EZH2. Como
a maioria das doencas raras, essa ainda € inobservada pelo ambito da saude.
Nesse sentido, objetivando intensificar a visibilidade sobre a sindrome, ressaltando a
importancia do diagnostico precoce para direcionar a terapéutica e evitar a
realizacdo de procedimentos desnecessarios e muitas vezes inacessiveis,
preservando o Primum Non Nocere, o presente relato de caso descreve o histérico
de um portador da sindrome em foco, o paciente R.V.L.B., de 9 anos, cujo caso foi
tracado por meio de entrevistas com a genitora e fundamentado através da literatura
cientifica. Nesse contexto, é evidente a necessidade de investimentos em politicas
publicas que corroborem para a disseminacdo de conhecimento a respeito de
doencas raras como a SW, promovendo a precocidade diagnostica e evitando uma
vida permeada por encaminhamentos para inimeros profissionais da saude e pela
realizacdo de exames que ocasionam a exposicdo do portador. Tal vivéncia se
expressa ao longo deste relato, no qual o diagnéstico concretiza-se aos 8 anos de
idade, a partir do Exoma, o rastreamento genético que poderia ter antecipado a
melhoria da qualidade de vida do paciente.

Palavras-chave: Sindrome de Weaver. Sindromes raras. Exoma. Diagndstico.
Integralidade.

Introducéo

A genética médica lida com doencas consideradas raras que, no entanto,
coletivamente tém prevaléncia estimada de 31,5 a 73,0 acometidos a cada mil
individuos. Essas patologias sao resultado de alteracdes cromossémicas ou génicas,
gue modificam a producéo, estrutura e/ou funcdo de proteinas, gerando disfuncdes

metabolicas e anormalidades morfologicas e/ou funcionais. Tais doencas podem ser
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hereditarias ou ndo, visto que parte delas € herdada e a outra porgdo, de origem

congénita, reflete alteracdo no periodo embriofetal (MELO, 2019).

Dessa forma, \verifica-se que tais defeitos congénitos afetam
aproximadamente 7,5% das concepcbes, estdo presentes em aproximadamente
50% de todas as perdas gestacionais de primeiro trimestre e tém prevaléncia em
suas formas graves estimada de 57,2 por mil entre os neonatos no Brasil.
Hodiernamente, h& cerca de mil disturbios cromossémicos descritos na literatura e
apesar de haver uma expressiva parte desse contingente patologico relativo a
doencgas raras ainda € notavel a baixa visibilidade que é dada a essas doencgas pelo
ambito da saude, o que se reflete em profissionais da area que muitas vezes
desconhecem a patologia, retardando o diagndstico e impondo inameras
dificuldades para os portadores e para aqueles que os cerceiam (CARNEIRO;
ALVES; CARVALHO, 2019; IRIART, 2019).

Entre as iniciativas ja tomadas nesse contexto, a primeira delas foi o
estabelecimento do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) em 2001, o
gual tem as fungcdes de rastrear, diagnosticar, tratar e acompanhar 0s pacientes
detectados e cujo objetivo € identificar entre os recém-nascidos aqueles que tém ou
possivelmente vao desenvolver uma doenca, favorecendo a deteccéo e intervencéo
precoces. Uma segunda politica publica que tangencia a atencdo a saude na area
da genética é a Politica Nacional de Saude da Pessoa com Deficiéncia, instituida
em 2002 com o objetivo de incluir essas pessoas em toda a rede de servicos do
SUS, promovendo diagnéstico, tratamento e reabilitacdo. Nos manuais e diretrizes
gue vieram apos a promulgacdo desta politica, as doencas genéticas e os defeitos
congénitos foram identificados como causas comuns de deficiéncias, estimulando-se
0 acesso dos pacientes aos servicos de genética clinica e ao aconselhamento
genético (MELO et al., 2019).

Mais recentemente, o Ministério da Saude tem investido esfor¢os para
implantar a Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras.
Como 80% das doencas raras sao também doencas genéticas, essa politica é vista
como uma oportunidade de insercdo da genética no SUS (MELO et al., 2019). A fim
de estimular a continuidade de empreitadas com essa, o0 presente escrito, que trata-

se de um relato de caso, delineia o caso de um paciente acometido pela Sindrome
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de Weaver, a qual foi descrita por David D. Weaver no ano de 1974 e é considerada
extremamente rara, tendo apenas 27 casos encontrados a nivel mundial. Por sua
raridade expressiva, a sindrome caracterizada por crescimento pré e poés natal
acelerado, por particularidades faciais, idade O0ssea avancada, atraso psicomotor
moderado e hipertonia com limitacdo dos movimentos das extremidades tem um

diagnéstico, geralmente, obtido de forma tardia (FIERRO, 2009).

Urge a alta demanda por politicas publicas que determinem a relevancia da
disseminacédo de conteudo a respeito dessas doencas raras devido a caréncia por
equidade na distribuicdo dos cuidados em saude para todos os individuos, inclusive
para aqueles cuja patologia é bastante singular (CARNEIRO; ALVES; CARVALHO,
2019; MELO, 2019). A partir disso, justifica-se o atual escrito , na necessidade da
precocidade diagndéstica para evitar procedimentos dispendiosos que reduzem a
gualidade de vida do paciente. Assim, pela integracdo da literatura cientifica ao caso
descrito, este trabalho enumera as principais caracteristicas anatomofuncionais dos
portadores da SW, as dificuldades por eles e por seus familiares permeadas e 0s
percalcos vivenciados até o diagndstico, com o objetivo de dar visibilidade a essa
sindrome, estimulando a instituicdo de politicas publicas que levem a disseminacgao
de conhecimento a seu respeito, para que, ao conhecé-la, os profissionais
direcionem os métodos diagndsticos coerentes, para tratamento e melhoria da

gualidade de vida precoces.
Metodologia

O atual escrito trata-se de um relato de caso, que € um meio utilizado para
descrever e estruturar casos clinicos, esmiucando a sintomatologia, o diagnostico, a
terapéutica e o desenrolar do ocorrido, ofertando informacdes de relevancia para o
ambito cientifico (YOSHIDA, 2007). Nessa ocasido, esta obra narra o caso de um
paciente de 9 anos, portador da Sindrome de Weaver (SW), baseado em dados
advindos de entrevistas concedidas por sua genitora e fundamentado na literatura

cientifica.

A SW é uma patologia rara que atualmente ainda possui um reduzido
contingente cientifico a seu respeito. Nesse contexto, é importante ressaltar que o
diagnostico precoce estad diretamente ligado ao resultado do tratamento, nisso
baseia-se 0 objetivo deste escrito, em evidenciar a complexidade da caminhada dos
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portadores de patologias como a que esta em foco e demonstrar a importancia do
reconhecimento efetivo da sindrome que acomete o paciente, para o0
estabelecimento de terapéuticas direcionadas as necessidades dele, evitando a

realizac@o de procedimentos incompativeis e dispensaveis.

Dessa forma, ao se observar a essencialidade de despertar um foco maior
sobre tal sindrome, a ferramenta de relato foi utilizada para descrever o caso. Para
iIsso, 0 relato estruturou-se em alguns eixos primordiais que vao desde a
caracterizacdo da sindrome em suas alteracbes anatomofuncionais, as principais
dificuldades que cerceiam a realidade do portador e daqueles que o rodeiam, até a

definicdo do diagndstico e o trajeto vivenciado para nele chegar.
Resultados E Discusséo

A genética, estudada por Gregor Mendel desde meados do século XX, € uma
area das ciéncias biologicas que se dedica ao estudo da hereditariedade, ou seja, da
propagacdo dos caracteres de um ser para outro (KLUG, 2009). Essa transferéncia
de caracteristicas tem grande relevancia e minuciosidade, as falhas nesse processo
determinam o surgimento de patologias, inclusive de sindromes raras como a

Sindrome de Weaver (SW), que é foco das discussdes desta obra.

Tratando-se de um relato de caso, este escrito, cuja fundamentacéo é dada a
partir dos dados colhidos por meio de entrevistas concedidas pela genitora do
paciente em destaque no relato somados as informacfes advindas da literatura
cientifica, descreve o caso de um portador da SW, do sexo masculino, com nove

anos de idade, desde o nascimento até os dias atuais.

Sendo assim, pode-se explanar mais a respeito da patologia realcada. A
Sindrome de Weaver foi retratada em 1974 por David D. Weaver, expressando-se a
partir do crescimento excessivo anterior e ap0s 0 nascimento, malformacdes nas
estruturas esquelética, neural e craniofacial, com marcantes caracteristicas relativas
ao peso e estatura, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e rapida maturacao
esquelética (ABRAMIDES, 2008; MORETI-FERREIRA, 1988; OSTOS; JARA; AVILA,
2010).

Apresenta prevaléncia entre o sexo masculino com proporc¢éo de trés para um

(FIERRO, 2009). Geneticamente, é relatada como uma heranca autossdmica
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dominante, determinando muta¢cées no cromossomo 736, no gene EZH2, esse que
tem funcionalidade ligada a preservacédo de células-tronco e definicdo da linhagem
celular no que diz respeito a formacao dos tecidos linfatico, muscular, sanguineo e
0sseo. Contudo, pode demonstrar-se heterogénea quanto ao loci que acomete,
derivando de diversidades patogénicas nos genes EZH2 ou no EED (HERNANDEZ,
LLAURADO, 2017; OSTOS; JARA; AVILA, 2010; O'NEILL, 2013).

Principiando os relatos ligados ao caso, podem ser expressas alteragdes que
vieram desde o pré-natal e marcacfes sindrémicas a partir do nascimento. Nesse
cenario, o histdrico de pré-eclampsia no periodo pré-natal demarcou a necessidade
de o parto ocorrer com 38 semanas e 1 dia, por via alta, sem que houvesse o inicio
do trabalho de parto. Frente a isso, a crianga exibiu uma estatura de 51,5 cm,
3.145Kg de peso, perimetro cefalico equivalente a 37 cm e auséncias dos reflexos
primitivos (Moro, plantar, palmar e de succéo), além de cianose evidente, fatores
estes que contribuiram para um Apgar de 7 e 8. A presenca de arritmia cardiaca,
dificuldade respiratoria, hipotonia muscular grave e generalizada e ictericia neonatal

também foi evidenciada.

Apobs percorrer tamanhas adversidades desde o evento natal, tendo recebido
a alta hospitalar, o recém-nascido foi encaminhado para acompanhamento
multiprofissional com fonoaudidlogo, fisioterapeuta, cardiologista, neuropediatra e
geneticista, passando por diversos exames e procedimentos até a recente chegada
do diagnéstico, que demorou oito anos para ser efetivado, refletindo complicacfes
visiveis desde o nascimento. Os familiares aguardavam a conclusao desse resultado
engquanto observavam ao longo da vida do paciente as demarcacdes da sindrome
gue o acometia sem obter um diagndstico para direcionar o cuidado e sempre

buscar a melhor qualidade de vida possivel para a criangca em crescimento.
Aspectos anatomofuncionais ressaltados na Sindrome de Weaver

Intencionando promover a melhor compreensdo do contexto que se insere
este trabalho, é imprescindivel desvelar as principais caracteristicas ressaltadas pela
Sindrome de Weaver em seus portadores. Inicialmente, € uma manifestacdo de
carater macrossémico, em que ha um crescimento acelerado desde o periodo pré-
natal, geralmente ao nascimento o peso e a estatura se colocam acima dos valores
esperados e esse hipercrescimento pode persistir ao longo da vida, fato que ocorre
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no quantitativo majoritario dos pacientes com a sindrome (GEMME et al., 1980;
MAJEWSKI et al, 1981; MEINECKE; SCHAEFER; ENGELBRECHT, 1983;
MORETTI-FERREIRA, 1995).

Os dados antropométricos dos portadores tendem a estar em suprassumo,
ultrapassando na curva de crescimento os percentis adequados para 0 parametro
etario. Quanto ao percentil da curva estatural, habitualmente esta paralelo e superior
ao percentil 97 e na curva de ganho ponderal ultrapassa o percentil 75. Ademais, é
descrita a presenca de um apetite avido e descomedido ndo acompanhado de
alteracao hipotalamica, que é responsabilizado pelo superavit ponderal que incide
sobre esses pacientes, tornando frequente entre eles a bulimia (GEMME et al., 1980;
HERNANDEZ; LLAURADO, 2017; MAJEWSKI et al., 1981; MEINECKE;
SCHAEFER; ENGELBRECHT, 1983)

Além disso, ao parear os fatores peso, altura e perimetro cefalico, observa-se
a maior celeridade no crescimento desse ultimo (GEMME et al., 1980; MAJEWSKI et
al., 1981; MEINECKE; SCHAEFER; ENGELBRECHT, 1983). Nesse sentido, ao
direcionar o olhar para o paciente do relato, é possivel inferir que desde o primeiro
ano de vida ja se avaliava o crescimento excessivo, nessa idade a crianga ja crescia
em média 14 cm ao ano quando o esperado para a idade € de 12,5 cm ao ano. Aos
guatro anos a persisténcia do crescimento exacerbado ainda era presente e se dava
em torno de 9 a 11 cm ao ano, superando em mais de dois nimeros a média normal

para a idade que é de 5 a 7 cm ao ano (SBP, 2017)

Outras alteragcbes anatomofuncionais referentes a estrutura também merecem
destaque nessa sindrome. Em primeira instancia, grande parte das demarcacoes
sao craniofaciais: fronte larga, occipital aplainado, face afilada, inicio da implantacéo
capilar posteriorizado, fissuras palpebrais antimongoloides direcionadas para baixo,
estrabismo, leve hipertelorismo, telecanto, raiz e ponte nasal aprofundadas, filo
alargado, orelhas displasicas e de tamanho aumentado, retromicrognatia somada a
aspecto de mento achatado e presenca de macrocefalia em 79% dos registros
(HERNANDEZ; LLAURADO, 2017; QUESADA et al., 2017).

Outrossim, em membros as malformacdes podem configurar-se a partir de:
camptodactilia em maos e/ou pés muito marcante, clinodactilia, polegares largos,
hiperextensibilidade digitélica, unhas estreitas e implantadas de forma profunda,
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maos grandes com almofadas em extremidades dos dedos protuberantes, pectus
excavatum, flacidez articular, escoliose e cifose (HERNANDEZ; LLAURADO, 2017;
QUESADA et al., 2017).

Também é possivel adicionar a célere idade 0ssea, a hipotonia/hipertonia, pé
torto, plano, com dimensdes expressivas, alargamento de ossos longos, deformacéao
podalica, mamilos invertidos, estatura elevada para a faixa etaria, restricbes
articulares de mobilidade em punhos, cotovelos, quadris, joelhos e tornozelos e
tamanho reduzido de asas iliacas (HERNANDEZ; LLAURADO, 2017; et al., 2017).

A velocidade em que o crescimento ocorre desencadeia uma coordenacao
motora ineficiente, prejuizos no equilibrio e retardo motor (COHEN, 2003;
ABRAMIDES et al.,, 2008; QUESADA et al., 2017). Tais problematicas se
evidenciaram no paciente do relato e levaram os pais da crianga a procurar um
endocrinologista para compreender as causas do veloz desenvolvimento e a realizar
avaliacdes anuais com um ortopedista pediatrico e com um podoposturolugista para

uma maior atencao as questdes osteolocomotoras.

O auxilio da fisioterapia também foi de grande relevancia, principiou nas
primeiras 72 horas de vida pela auséncia dos reflexos, levando o RN a adquiri-los,
além de colaborar para o controle cervical e do tronco, sendo continuada até o
primeiro ano de vida, quando foram dados os primeiros passos. Atualmente, a
natacdo tem sido o instrumento para a manutencdo do tbnus e para ajudar nas
guestdes do equilibrio e coordenacdo, demonstrando a necessidade de esforcos

continuos para a superagao de algumas insuficiéncias.

Outra regido que pode ser afetada pela sindrome é a neuroldgica, originando
a deficiéncia intelectual, que € leve na maioria dos casos, podendo ser moderada
guando desempenha maior repercussao sobre a autonomia e grave em casos raros,
determinando, assim, a possibilidade de um desenvolvimento cognitivo com QI que
vai de mediano a insuficiente (COHEN, 2003; HERNANDEZ; LLAURADO, 2017).

Anormalidades nessa area também podem ser representadas por problemas
comportamentais, epilepsia, convulsdes, retardo neuropsicomotor e atraso na fala,

tendo esses dois ultimos fatores juntamente com a interferéncia ambiental grande
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influéncia sobre o desenvolvimento da linguagem no portador da SW. (ABRAMIDES,
2008; HERNANDEZ; LLAURADO, 2017).

Conhecendo a histéria do paciente em questédo neste escrito, foram validadas
algumas das caracteristicas neurais da sindrome, que o0 levaram ao
encaminhamento para um neurologista pediatrico que o diagnosticou com dislalia
primaria, foi acompanhado a partir dos trés anos pelo ambito fonoaudiologico e aos
guatro comecou a montar pequenas frases, continuando a terapia semanalmente
com esse profissional até os dias atuais. Hodiernamente, apresenta atraso na
memoéria curta e tem dificuldades quanto a leitura e escrita, 0 que demanda o
acompanhamento semanal com psicopedagogo. Além disso, anualmente sdo feitas
avaliacdes da neuropsicologia para o melhor acompanhamento do paciente.

Outrossim, segundo Gibson e colaboradores (2012), hd uma relacdo a
sindrome de Weaver e o surgimento de tumores ou malignidade, incluindo, como
exemplo, a leucemia linfoblastica aguda. Somado a isso, de mesmo modo, Ostos,
Jara e Avila (2010) denotam que mutacdes provenientes do gene EZH2 podem
conferir uma leve predisposicdo a malignidade. No entanto, ndo ha grandes estudos
gue possam comprovar uma forte evidéncia do surgimento de neoplasias mais
frequentemente em pacientes portadores de Sindrome de Weaver , apenas relatos
dos poucos casos que existem no mundo, servindo como base para o

acompanhamento desses pacientes (ALMEIDA et al., 2019)

Fundamentando-se nesses relatos, o portador da SW descrito, apds ter obtido
seu diagnéstico, faz acompanhamento semestral com oncologista pediatrico, tendo
como objetivo rastrear qualquer alteracdo de forma precoce, tendo em vista que o
diagnéstico precoce permite uma intervencao planejada, compondo um importante
papel na reducdo da mortalidade e morbidade do tratamento (RODRIGUES;
CAMARGO, 2003).

Ademais, Neill (2013) propde que h& uma relagdo entre a sindrome e
alteracbes no sistema genitourinario, como a hérnia inguinal, a hidrocele e a
criptorquidia, sendo necesséario, portanto, um acompanhamento com um urologista
pediatrico, como foi o caso do paciente em destaque. Ao ser encaminhado para
esse profissional médico, ja com 9 anos de idade, devido a queixa da mae nao
conseguir palpar um dos testiculos, foi realizado uma ultrassonografia, a qual
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revelou a auséncia do testiculo direito tanto na bolsa escrotal, quanto no canal
inguinal. Por meio de uma ressonancia magnética da pelve e do abdémen
constatou-se que o testiculo se encontrava no canal inguinal, caracterizando a

criptorquidia a direita na crianca.

A criptorquidia é uma afec¢éo caracterizada pela auséncia do testiculo no seu
local habitual, devido a falhas no processo de migragéo, podendo este ficar retido
em qualquer parte da sua trajetoria de descida, que vai desde a cavidade abdominal
até o canal inguinal. Como consequéncia, 0S meninos que possuem o testiculo
criptorquidico, correm risco de ter alteracdes na espermatogénese, devido a lesbes
histolégicas progressivas, assim como possuem um maior risco para aquisicdo de
degeneragBes malignas. Tal fato, somado aos relatos que associam a sindrome de
Weaver ao aparecimento de neoplasias, torna-se um fator preocupante. (SBU; CBR,
2006).

Dificuldades vivenciadas pelo portador da Sindrome Rara e por seus

familiares

Pelas problematicas supracitadas, é expressiva a existéncia de dificuldades
relacionadas a vivéncia do portador da sindrome e dos seus familiares. A principio, a
presenca de algumas deficiéncias ressaltadas nesse acometimento raro requer o
acompanhamento multiprofissional periodico, seja ele semanal, semestral ou anual.
Profissionais como neurologista, fisioterapeuta, fonoaudi6logo, endocrinologista,
geneticista e psicélogo sdo essenciais nesse processo de cuidado, além da

realizacdo de atividades como a natacédo para a preservacgéo do tdbnus muscular.

O apoio multiprofissional pode gerar custos altos, complicando a situagao
financeira familiar, demandando esfor¢os cada vez maiores dos mantenedores do lar
e ainda expondo o paciente a realizacdo de inUmeros procedimentos indicados
pelos diversos profissionais. Silva e colaboradores (2010) reforcam que condi¢des
cronicas que requisitam o acompanhamento continuado requerem da familia a
dedicacdo para reorganizar a disponibilidade financeira, além de exigir uma nova
estruturacdo do cotidiano no nucleo familiar, no sentido de demandar uma maior
flexibilidade temporal. Essa ocasido se expressa ha experiéncia vivenciada pelos

estudantes ao observarem a necessidade da figura materna abandonar o emprego
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para acompanhar seu filho e promover para ele o estimulo para a superacdo de

possiveis déficits.

Nesse contexto, devido as dificuldades expressas pelo paciente observado,
como a dificuldade na fala, bem como a confusdo para ler e escrever de forma
condizente com o esperado para sua idade, foi visto que muitas vezes ocorre a
disseminacéo de injustos julgamentos para com a crianga no ambiente escolar. Por
vezes, distanciando o ser de fase pueril de atividades educacionais de grande
relevancia para sua construcdo estudantil e pessoal. Fatos como esse podem
repercutir na sua seguridade quanto aluno, sendo limitado por terceiros e tendo
negado o seu direito de igualdade ao ser distanciado de atividades que seus colegas

nao tém impedimento para participar.

Sendo assim, € recorrente que uma crianga portadora de algum tipo de
sindrome, a qual limite de certa forma seu desempenho em relacdo as demais
criancas, seja tida como diferente em relagdo aos demais. De acordo com Silva
(2015), o bullying pode surgir justamente a partir da ndo aceitagdo do que é tido
como diferente. Nesse sentido, cada criangca pode expressar reacgOes distintas
guando sao vitimas de algum tipo de preconceito, podendo optar por se distanciar,
tornando-se introvertida em relagcdo ao demais alunos, ou a reagir e superar suas

dificuldades.

Assim, segundo Menezes (2011), quando a mesma € instigada a possuir uma
certa autoestima, sua visdo e sua capacidade de encarar a sociedade sao diferentes
daquelas que néo sao instigadas a obterem isso. Denotando, portanto, que o
estimulo que a crianca recebe em casa faz total diferenca em relacdo a como ela vai
reagir a sociedade, o que revela mais uma vez a essencialidade do esfor¢co familiar

continuo para, também, suprir caréncias que podem ser socialmente ocasionadas.
Complexidade do diagnéstico e sua relevancia

As patologias raras constituem grandes dificuldades para aqueles que as
portam e para quem O0S cerceia, Vvisto que suas particularidades reduzem a

visibilidade sobre elas e a facilidade do acesso ao cuidado no contexto das mesmas.

O Ministério da Saude define doenca rara como aquela que afeta até 65

pessoas em cada 100.000 individuos. Tomadas separadamente cada doenca rara
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afeta um nuamero limitado de pessoas. Considerando, no entanto, que existem entre
6.000 a 8.000 tipos diferentes de doencas raras em todo o mundo, quando reunidas
em uma categoria, 0 seu impacto epidemioldgico é bastante expressivo (IRIART et
al., 2019).

A partir disso, tomando como base o caso descrito, foram notorias as
dificuldades vivenciadas para a aquisicdo de um diagndstico conclusivo a respeito
da sindrome, uma vez que sédo poucos os profissionais que possuem conhecimento
sobre a mesma. Essa complexidade para a obtencdo do diagnoéstico levou o
paciente em questdo a passar por diversos profissionais (endocrinologista,
neurologista, geneticista, entre outros), sendo que a maioria deles nunca ouviu falar

a respeito da sindrome de Weaver.

Devido a isso, a crianga foi exposta a averiguacfes diagnodsticas, como a
investigacao de um provavel neoplasia hipofiséaria, devido a seu rapido crescimento.
No entanto, acabou sendo descartada. Além dela, foram investigadas outras
sindromes, como a sindrome de Sotos, que possui caracteristicas semelhantes e é
um diagnostico diferencial da SW, mas com resultados de exames negativos ndo se
chegava ao diagnostico correto e somente continuava a exposicdo do paciente
derivada de exames laboratoriais e de exames de imagem que se utilizam de

radiacdo ionizante.

Sendo assim, o paciente, aos 8 anos de idade, foi submetido a um exame de
alto custo e de dificil acesso, o Exoma, que segundo Pereira (2015), € um exame
bastante completo que avalia cerca de 22.000 genes conhecidos até o momento,
utilizado em casos de suspeita de doencas de carater genético ja investigadas por
outras metodologias mas que permanecem sem conclusédo, sendo realizado, no
caso da crianca do relato apresentado, em outro pais (Alemanha), denotando mais
uma vez a tamanha complexidade e custo para o fechamento diagnéstico. Apos a
realizacdo do exame, passados alguns meses, foi concretizado o resultado
inesperado por todos os profissionais pelos quais o paciente ja havia passado, a

patologia que o acometia era a Sindrome de Weaver.

Apesar da significativa repercussédo de doencas como essa, as mesmas ainda
séo negligenciadas, o que se reflete no baixo quantitativo de estudos a seu respeito
advindos da Saude Coletiva (IRIART et al.,, 2019) . Tal inobservancia distancia a
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realidade de cuidado integral e humanizado, afastando desses pacientes a
possibilidade de obter o diagnéstico veridico, de ter um tratamento direcionado para
as deficiéncias relativas a sua singularidade patologica e uma qualidade de vida

melhorada.

Muitos desses pacientes passam grande parte da vida realizando exames e
procedimentos que mais ferem do que saram, pela falta de acesso muitos deles tém
gue organizar-se financeiramente, e alguns nem com muitos esforgcos conseguem
adaptar-se aos custos para obter um tratamento que pode nem ser adequado para

suas deficiéncias por ndo haver um diagnoéstico efetivo.

Conforme descrito nas Diretrizes para atencdo integral as pessoas com
doencas raras no sistema de Unico de saude- SUS, o cuidado direcionado aos
individuos com doenca rara deve ser fornecido de forma integral, utilizando-se da
multidisciplinaridade e interdisciplinaridade do cuidado, perpassando desde a
atencdo basica até a especializada, assim como o0s Servicos de Referéncia em
Doencas Raras, tendo como objetivo proporcionar agdes preventivas, diagndsticas e
terapéuticas, garantindo o acesso a informacgéo e ao cuidado humanizado, de modo

gue atenda as necessidade especificas de cada individuo (BRASIL, 2014).

Nesse ponto se encontra o foco da visao do presente escrito, 0 caso relatado
evidenciou a essencialidade de politicas publicas que invistam continuamente na
disseminacdo de conteudo atualizado e explicito para promover o imprescindivel
reconhecimento de sindromes raras como a Sindrome de Weaver, para nédo ir contra
o Primum Non Nocere apregoado pela medicina, enxergar o paciente e dedicar ao
mesmo a visibilidade para encontrar a real causa de suas queixas, evitando danos e

concedendo dignidade ao humano que esta sendo cuidado.
Consideragdes Finais

Com base no que foi descrito ao longo desta obra, caracterizada como um
relato de caso, sdo notdrias as dificuldades encontradas no decorrer do caminho
percorrido pelo portador e sua familia até a chegado do diagnéstico correto da SW.
Nesse sentido, no presente trabalho foi apresentado um caso de sindrome de

Weaver, em uma crianga do sexo masculino, que teve caracteristicas sindromicas
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expressas desde o nascimento, como a hipotonia muscular generalizada, auséncia

de reflexos primitivos, cianose e face especifica.

Contudo, no caso em foco, assim como ocorre em tantas outras sindromes
raras, que por vezes passam despercebidas durante o processo do cuidado, levando
a um diagnéstico tardio da doenca, apesar de o paciente apresentar alta estatura,
pés e maos grandes, atraso motor, dificuldade na fala, dentre outras caracteristicas
da sindrome durante toda sua infancia, o diagnéstico somente foi fechado aos oito

anos apos rastreamento genético, a partir do Exoma.

Apoés todo esse percurso de demonstracdo explicita de especificidades
sindrébmicas e peregrinacdo de encaminhamentos para profissionais de saudes
diferentes, os quais solicitaram diversos exames laboratoriais e de imagem com
altos custos, causando desgaste emocional, financeiro e expondo a criangca a
exames desnecessarios, € expressiva a necessidade do investimento em politicas
publicas que respeitem o0s principios da integralidade e equidade dos individuos,
sendo primordial disseminar conhecimento para os profissionais de saude a respeito
das sindromes raras como a SW, para que esse conhecimento desperte a inegavel
essencialidade da precocidade diagnéstica e assim, direcione o quanto antes ao

tratamento adequado.

Apesar de rara, a SW precisa ser reconhecida por pediatras e demais
profissionais de saude para que, diante de um recém-nascido com 0S expressivos
caracteres constituintes do portador dessa, seja possivel reconhecé-los,
possibilitando a submissdo do paciente ao exame coerente para confirmar a
hipotese diagnéstica e dar inicio as medidas gerais de tratamento e suporte
necessarios ao portador, pois o diagnéstico precoce esta diretamente ligado ao

resultado do tratamento e consequentemente a qualidade de vida do paciente.

E importante ressaltar a complexidade da caminhada dos individuos afetados
por patologias raras, como a sindrome de Weaver, a fim de favorecer a chegada ao
diagnéstico correto e de enfatizar a necessidade de estudos mais aprofundados
sobre sindromes raras e de politicas publicas eficientes. A insercdo dessas no
Sistema Unico de Salde podera fortalecer o estabelecimento de terapéuticas
direcionadas as necessidades do portador, evitando a realizacdo de procedimentos
incompativeis e dispensaveis, preservando o Primum Non Nocere e possibilitando a
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oferta do apoio psicologico e da realizagdo do aconselhamento genético adequado

aos familiares das pessoas afetadas.
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CAPITULO 9 ) i
ACOMPANHAMENTO DA CRIANCA COM SINDROME CONGENITA DO ZIKA NA
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RESUMO

Objetivo: ldentificar como ocorre 0 acompanhamento da crianca com sindrome
congénita do Zika na Atencao Priméria a Saude, segundo relato dos profissionais de
saude. Método: Trata-se de um estudo descritivo com abordagem qualitativa,
realizado com enfermeiros e médicos que atuam na Atencdo Primaria a Saude de
Jodo Pessoa-PB, no periodo de setembro de 2016 a agosto de 2017, através de
entrevista semiestruturada. Por meio da analise de contetdo, emergiu a unidade
tematica: Barreiras para o acompanhamento da crianca com sindrome congénita do
Zika na Atencdo Priméria a Saude. Resultados: As barreiras para o
acompanhamento integral a crianca com Sindrome Congénita do Zika na Atencado
Primaria a Saude foram, conhecimento limitado do profissional de saude para
identificar os sinais clinicos da sindrome, a desresponsabilizacdo da atencgéo
primaria quanto ao cuidado da crianga com a sindrome, auséncia de meios de
transporte do binémio mae-crianca e sobrecarga materna. Consideracdes Finais: E
fundamental a orientacdo e apoio aos familiares de criangas com a sindrome para a
estimulacdo dessas criangcas em seu ambiente domiciliar, com agdes que fortalecem
a rede de apoio e que favorecam o cuidado integral a crianga, mesmo em um
contexto de tamanha vulnerabilidade.

Palavras-Chave: Criancas. Zika virus. Atengcdo Priméria a Saude. Profissionais de
saude.
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Introducéo

O processo dinamico e continuo de crescimento e desenvolvimento infantil,
gue se inicia na vida intrauterina, € influenciado por fatores genéticos e ambientais.
O encadeamento desse processo, para além da modificagdo corporal, resulta na
maturacdo neuronal da crianca e na progressao das areas sensorial, cognitiva, de
linguagem e das rela¢des socioafetivas (BRASIL, 2017a).

O acompanhamento sistematico da evolugdo da crianca e seus processos de
maturacdo € imprescindivel, visto que permite a deteccdo precoce de riscos que
podem aumentar a morbimortalidade na infancia, bem como favorecer a
implementacéo precoce de agbes voltadas para o crescimento e desenvolvimento
esperados da crianca (BRASIL, 2012a).

Nessa perspectiva, em 2015, por meio da portaria n° 1.130, de 5 de agosto de
2015 foi instituida a Politica Nacional de Atencdo Integral a Saude da Crianca
(PNAISC) que objetiva promover e proteger a saude infantil, com a implementagéo
de eixos estratégicos para um cuidado integral e integrado a crianga, com
capacidade de reduzir a morbimortalidade e proporcionar a plenitude do
desenvolvimento infantil. Para isso, a PNAISC visa efetivar o cuidado a crianca a
partir da qualificacdo de acdes e servicos de saude, adotando a Atencdo Priméria a
Saude (APS) como coordenadora do cuidado na Rede de Atencdo a Saude (RAS)
(BRASIL, 2018).

Para cumprir com as diretrizes estabelecidas para a APS, os profissionais
devem realizar acdes que promovam o desenvolvimento saudavel da crianca e que
sejam capazes de detectar precocemente problemas, a partir do dialogo com a mae
sobre 0 progresso da crianga, inspecdo da presenca de alteracdes fenotipicas,
medicdo do perimetro cefalico, observacdo da postura, comportamento e as
habilidades da crianca (MONTEIRO et al., 2014).

Dessa forma, o profissional de salde pode identificar precocemente diversas
patologias, a exemplo da microcefalia, que é uma malformacdo congénita rara,
caracterizada pelo desenvolvimento reduzido do cérebro, com fenétipo singular na
crianca, circunferéncia occipital-frontal inferior ao esperado para a idade e o sexo.
De acordo com a Organizacdo Mundial da Saude (OMS), define-se microcefalia
como um perimetro cefalico (PC) igual ou inferior a 31,9 cm para meninos e igual ou

inferior a 31,5 cm para meninas nascidas a termo (WHO, 2016b).
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Ha vérias etiologias para esta anomalia, sendo classificada em Congénita
guando o recém-nascido ja apresenta a alteracdo ao nascer e Pds-natal quando a
falha no crescimento cerebral ocorre apds o nascimento. Independente da etiologia,
€ de grande valia ressaltar que a crianga com microcefalia ndo necessariamente tera
alteracdes corticais, todavia, estes comprometimentos ocorrem na maioria dos casos
(BRASIL, 2017b; WHO, 2016a).

Diante da importancia do diagndéstico de microcefalia para a crianca e sua
familia, os parametros utilizados para tal diagnostico devem ser fidedignos. Assim,
os profissionais de saude devem medir o PC de todos os recém-nascidos nas
primeiras horas de vida e comparar o valor com o0s parametros da escala
InterGrowth para ambos 0s sexos, determinado pela OMS em agosto de 2016 e
contida na Caderneta de Saude da Crianca CSC). Porém, o principal parametro para
o diagndstico inicial € o PC menor que o terceiro percentil ou abaixo de dois desvios-
padrdo da média para idade, género e etnia (NUNES et al., 2016).

Definido os critérios para o diagndstico de microcefalia, desde 2015, os
gestores e profissionais de saude e toda a sociedade foram surpreendidos com o
aumento brusco do ndmero de recém-nascidos com microcefalia. No Brasil, até
novembro de 2019, foram confirmados 3.474 casos de criangas com modificacdes
no crescimento e desenvolvimento, supostamente associadas a infeccdo pelo Zika
virus e/ou outras causas infecciosas, e 743 casos provaveis. Na regiao nordeste,
2.179 casos foram confirmados. Deste total, 220 casos confirmados encontram-se
no estado da Paraiba e 195 continuam em investigacdo (BRASIL, 2019).

Neste contexto epidemioldgico, além do déficit do crescimento cerebral, na
Sindrome Congénita do Zika (SCZ) outras manifestacdes podem emergir como:
fontanelas fechadas ao nascer, excesso de pele no escalpo, hérnia umbilical,
disturbio de degluticdo, distdrbios visuais e auditivos. Ademais, estudo identificou
alteracdes caracteristicas da SCZ em bebés como calcificagdes, ventriculomegalia e
desordem do desenvolvimento cortical (EICKMANN et al., 2016).

Diante dessa realidade, o sistema publico de saude devera garantir aos bebés
com SCZ e sua familia o acesso a um cuidado integral e multidisciplinar. Assim, o
Ministério da Saude langou vérios protocolos para orientar os profissionais da

Atencdo Bésica (AB) e especializada quanto ao acompanhamento, monitoramento e
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estimulacdo precoce de bebés com o diagnéstico confirmado de SCZ e de criangas
com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (BRASIL, 2017a).

De acordo com a diretriz ministerial, é essencial a estimulacéo
neuropsicomotora na criangca até o terceiro ano de vida, pois este é o periodo de
maior plasticidade neuronal (BRASIL, 2017a). Vale destacar que os cuidados
dispensados pelos profissionais de salude a crianca com SCZ deverdo acontecer
preferencialmente durante a consulta de puericultura e, sempre que necessario, 0
acompanhamento do servico especializado. Recomenda-se a monitorizagéo precoce
dos recém-nascidos com sinais de atraso, bem como avaliagcdo dos fatores de risco
ao aumento e/ou permanéncia do desenvolvimento prejudicado e a estimulagéo
precoce para que tratamentos de suporte sejam iniciados o mais rapido possivel,
para que esforcos no campo da reabilitacdo sejam garantidos (BRASIL, 2017a).

Para a oferta desses servicos as criangas com SCZ, é primordial a existéncia
de uma Rede de Atencdo a Saude (RAS) com sistemas integrados, garantindo um
servico efetivo, eficiente, seguro, qualificado e equanime (MENDES, 2015). A partir
disto, sera possivel garantir a atencéo integral as criancas acometidas pela SCZ.

Consoante ao exposto, conhecer como ocorre 0 seguimento assistencial
prestado pelos profissionais da atencdo primaria a crianga com SCZ, podera garantir
beneficios para a saude do binbmio crianca-mée. Portanto, o presente estudo tem
como objetivo identificar como ocorre o acompanhamento da crianca com sindrome
congénita do Zika na Atencao Priméria a Saude, segundo relato dos profissionais de

saude.

Método

Trata-se de um estudo descritivo de natureza qualitativa. A pesquisa de
abordagem qualitativa é capaz de incorporar a questdo do significado e da
intencionalidade como inerentes aos atos, as relagdes e as estruturas sociais, sendo
essas Ultimas tomadas tanto no seu advento quanto na sua transformacdo, como
constru¢cdes humanas significativas (DESLANDES; GOMES; MINAYO, 2013).

O estudo foi realizado em nove Unidades de Saude da Familia (USF) que tem
criancas com SCZ cadastradas, localizadas em Jodo Pessoa — PB. Participaram da

pesquisa nove enfermeiros e uma médica, que contemplaram os seguintes critérios
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de inclusdo: ser vinculado a uma Unidade de Saude da Familia e que
acompanhassem criancas com diagnostico de sindrome congénita do Zika virus.
Foram excluidos enfermeiros e médicos que estivam de licenca ou férias no periodo

da coleta de dados.

A coleta dos dados ocorreu no periodo de abril a junho de 2017. Inicialmente,
foi feito um levantamento nos registros dos servicos de salude que atendiam a
crianca com SCZ nos niveis secundarios e terciarios da RAS, a fim de identificar as
criancas e seus respectivos enderecos; Em seguida, foi feito uma busca das
criancas com SCZ nos cinco Distritos Sanitarios de Jodo Pessoa, identificando a
qual USF pertenciam, para estabelecer um contato inicial com os profissionais de
saude e, apos isso, ocorreram as entrevistas com os profissionais de saude que
acompanhavam criancas com SCZ, apdés a confirmacdo de sua participacdo na

pesquisa.

A coleta de dados aconteceu por meio de entrevista semiestruturada, que foi
gravada apos anuéncia dos sujeitos e transcrita na integra, para posterior analise. O
instrumento para coleta baseou-se em um roteiro semiestruturado composto pelas
seguintes questbes norteadoras: Como estd sendo o acompanhamento da crianca
com a sindrome congénita do Zika na Atengcdo Priméria a Saude?

O encerramento da coleta se deu apds a saturacdo dos dados, ou seja,
guando o pesquisador percebeu que as informacfes eram suficientes e o objetivo do
estudo havia sido alcancado (GOMES, 2014). Para assegurar 0 anonimato dos
participantes, os registros das falas foram codificados com a letra “E”, para
enfermeiros e “M”, correspondente aos médicos, seguidas com numeragao ordinal,
conforme realizacdo das entrevistas, a saber: E1, [...] e M1.

O material empirico foi submetido aos processos analiticos preconizados
pelo método da Analise de Conteudo (AC) de Bardin, especificamente a técnica de
analise categorial tematica, por se tratar de um conjunto de instrumentos
metodoldgicos que se aplicam a discursos extremamente diversificados (BARDIN,
20009).

A andlise de conteludo é uma técnica de investigacdo que tem por finalidade
a descricdo objetiva e sistemética do conteudo manifesto da comunicagéo — a fala,
isto é, o0 aspecto individual e atual da linguagem. Essa modalidade de analise tenta

compreender a fala num momento determinado, como atributo das partes
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observaveis, e procura conhecer aquilo que estd por trds das palavras sobre as
guais se debruca, de modo a buscar outras realidades através das mensagens
(BARDIN, 2009).

As diferentes fases da AC organizam-se em torno de trés polos
cronoldgicos: a pré-andlise — que é a descricdo, ou seja, a enumeracao das
caracteristicas do texto, resumida apos tratamento; a exploracdo do material —fase
intermediaria; e, o tratamento dos resultados — a inferéncia e a interpretacédo, ou
seja, a significacdo concedida a estas caracteristicas (BARDIN, 2009).

Este sub-projeto vincula-se a um projeto cujo titulo €& “Vigilancia do
Desenvolvimento de Criangas com Microcefalia na Rede de Atencdo a Saude”,
aprovado pelo comité de ética e pesquisa do Hospital Universitario Lauro Wanderley
da Universidade Federal da Paraiba, sob o parecer n°® 2.118.590, CAAE:
61498116.0.0000.5183.

A pesquisa foi desenvolvida conforme diretrizes contidas na Resolugdo n°
466/2012 do Conselho Nacional de Saude (BRASIL, 2012b) que trata de pesquisas
envolvendo seres humanos, portanto, todos os profissionais de saude convidados a
participar desse estudo, foram esclarecidos sobre a pesquisa e convidados a assinar

um termo de consentimento livre e esclarecido.

Resultados E Discusséo

A pesquisa foi composta por 10 profissionais que atuavam na Atencao
Priméria a Saude. Desse total, nove eram do sexo feminino e apenas um do sexo
masculino. Quanto a faixa etaria, a maioria dos participantes possuia idades entre 28
e 40 anos. O tempo de atuacdo na unidade de saude onde ocorreu a pesquisa
variou de 1 a 18 anos.

A partir dos depoimentos dos profissionais que acompanham a crianga com
SCZ, emergiu a unidade tematica: Barreiras para o acompanhamento da crianca

com sindrome congénita do Zika na Atencdo Primaria & Saude.

Barreiras para o acompanhamento da crianga com sindrome congénita do Zika

na Atencao Priméria a Saude

A primeira infancia € uma fase do desenvolvimento humano evidenciada por

importantes aquisigoes. Assim, exige-se dos profissionais da APS um olhar atento e
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continuo durante o cuidado prestado, a fim de identificar riscos e vulnerabilidades.
Diante desta necessidade de continuidade do cuidado, o Ministério da Saude)
preconiza um minimo de sete consultas de puericultura no primeiro ano de vida da
crianga, 0 que permitira a vigilancia do seu crescimento e desenvolvimento (BRASIL,
2012a).

A puericultura na APS caracteriza-se como uma atividade importante para o
acompanhamento da saude infantil, de baixa complexidade e custo, permite aos
profissionais promover a saude infantil e identificar, de maneira precoce, as
alteragbes no crescimento e desenvolvimento provocadas por causas distintas.
(MALAQUIAS, 2015).

Os bebés com SCZ podem ter seu desenvolvimento e sua capacidade
intelectual comprometidos, como também, desenvolver convulsdes e incapacidades
fisicas (BRASIL, 2017D). Outras caracteristicas dessas criangas
sdo: desproporcionalidade facial e "cutis girata" (dobras do couro cabeludo da pele,
causada pelo crescimento continuo da pele e 0 menor desenvolvimento do cérebro),
reflexos arcaicos preservados, disfagia, hipertonia, hiperreflexia, irritabilidade,
tremores e convulsdo (MIRANDA-FILHO et al., 2016).

Consoante ao exposto, alguns profissionais entrevistados evidenciaram a
forma como identificaram a presenca de algum agravo na saude da crianca, durante

a puericultura:

Com o passar das consultas, eu percebi que a crianga realmente
tinha um desenvolvimento muito retardado [...] a caracteristica da
face e os movimentos ja estavam totalmente modificados. [...] a
crianca até pra mamar, jA ndo estava mais [...] Entdo, a gente foi
percebendo que a crianca tinha algo diferente (E1).

Nas duas primeiras consultas de puericultura ndo tinha identificado
nenhuma alteracdo. A partir do 3° més, é que a gente comegou a
observar que nao estava tendo aumento do perimetro cefalico (E2).

No perimetro cefélico [..] ela (crianca) estava com o0 perimetro
cefalico de 33 cm, ela nasceu com 32, se ndo me engano. Mas,
assim, o restante tudo normal, entendeu?! (E4) Os marcos mais
importantes que tinham realmente era o perimetro cefalico né, que
realmente é um dos marcos mais importantes (E9).

Percebe-se nas falas que o principal sinal da SCZ identificado pelos
profissionais participantes do estudo foi a diminuigdo do PC das criangas, enquanto

0 atraso no desenvolvimento ndo foi identificado nas primeiras consultas.
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Contrariamente a esses resultados, o relatério Morbidity and Mortality Weekly Report
2016 (MMWR), publicado nos Estados Unidos, enfatiza a importancia de, para além
da observacédo dos parametros de crescimento como PC, peso e comprimento, 0O
profissional de saude dever4 manter o monitoramento do desenvolvimento e do
progresso das criancas, a fim de garantir a abordagem das suas necessidades de
desenvolvimento (CDC, 2016).

Estudos realizados com criancas com SCZ detectaram outras alteracdes
neurolégicas a partir dos achados clinicos como hipertonicidade, hiperexcitabilidade,
hiperreflexia, espasticidade, convulsdes, espasmos, atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor, atraso na motricidade e linguagem, disfagia orofaringea,
incoordenacao das funcdes de succ¢do, degluticdo e respiracao inadequadas para a
idade, déficit do desenvolvimento visual, irritabilidade, choro constante e impaciente,
e distarbios do sono (MENDONCA; LIMA, 2018; BRASIL et al., 2016; MOURA DA
SILVA et al., 2016).

Um dos achados clinicos evidenciado por um dos participantes do estudo, foi
a dificuldade de degluticdo ou disfagia, que é comum em criangcas que apresentam
comprometimentos neurologicos, como a SCZ. A disfagia é uma consequéncia de
problemas na musculatura orofacial, sendo um risco de broncoaspiragéo, podendo
desencadear varios problemas, como pneumonia de repeticdo, dificuldade em
manter peso adequado para a idade, além de desnutricdo e desidratacéo (SA et al.,
2020).

Diante disso, faz-se necessario que os profissionais que realizam o
seguimento da crianca implementem em sua pratica uma assisténcia integral e
efetiva a saude infantil, a fim de identificar precocemente alguma intercorréncia e
realizar intervencdes adequadas e em tempo oportuno (SILVA et al., 2014). Por
outro lado, o MS aponta que, até julho de 2017, apenas 61,7% dos casos
confirmados de criangas com alteracbes no crescimento e desenvolvimento,
possivelmente relacionadas a infeccdo pelo virus Zika recebem cuidados em
puericultura (BRASIL, 2017d).

No cenério brasileiro, o MS recomenda a implementacdo de acfes no
acompanhamento a saude de todas as criangas, que visam a promocéao do cuidado
integral, como: anamnese, histérico de saude, avaliacdo de risco, avaliagdo do

crescimento e do desenvolvimento, exame fisico completo, orientacbes para
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prevencdo de doencas e promoc¢do da saude, atencdo nutricional, avaliagdo do
calendario vacinal, agendamento da proxima consulta e registros na Caderneta de
Saude da Crianga (CSC) (BRASIL, 2012a).

As ac0Oes de cuidado a saude da crianga tém como eixo central e integrador a
vigilancia do crescimento e do desenvolvimento infantil (BARATIERE et al., 2014),
por meio da qual é possivel identificar se o crescimento e desenvolvimento das
criancas acompanhadas estdo de acordo com o esperado para a sua idade
(BENICIO et al., 2016). Portanto, € crucial que os profissionais compreendam a sua

importancia e avaliem corretamente esses indicadores.

Nessa perspectiva, também foi possivel evidenciar nos relatos a
desresponsabilizacdo quanto ao acompanhamento da crianca com a SCZ, ou seja,
esses profissionais ndo fazem acompanhamento dessas criangas na puericultura,
deixando essa atribuicdo para os profissionais dos servigos especializados,
chegando ao ponto de esquecer que existe crianca com a sindrome do Zika virus na

sua area de abrangéncia.

No caso vocé me fez lembrar né dessa crianga agora porque eu
estava sem me preocupar com ela, porgue eu sei que ela esta sendo
bem assistida, mas fazer uma visita l4, com a mée pra saber como
esta e até ver se essa crianga. Foi até bom e sempre € bom quando
a gente esta relembrando e vocés vém com alguma pesquisa porque
a gente ja tem um olhar mais cuidadoso. Eu vou falar até com a
Agente de Saude para perguntar sobre essa crianga (E1).

Foi até bom porque ai eu vou até [...] me despertou pra isso. E tanta
coisa minha filha que a gente nem [...] Ai vocé tem que ter um olhar
especial, mas eu posso ver isso (E3).

A gente ainda tem dificuldades no processo de trabalho dos agentes
de saude, ainda ndo conseguimos, por mais que a gente tente
sensibilizar e mostrar a importancia de estar trazendo esses grupos
prioritarios. O que eu gostaria muito era que a gente pudesse ter uma
capacitacdo. Eu ndo sei se eu, com o conhecimento que eu tenho
poderia contribuir mais com as familias, com as mées na assisténcia
da puericultura (E2).

As falas de alguns profissionais entrevistados revelam que a pesquisa
despertou neles um olhar mais atento para a assisténcia, demonstrando algum
interesse em saber como estdo as criancas com SCZ e suas familias. Além disso,
sugeriram a realizacdo de uma capacitacdo para ampliarem 0s conhecimentos

acerca da sindrome e, assim, fornecer melhor assisténcia em saude.
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A atuacdo dos profissionais de saude em toda a RAS é fundamental para
reconhecer as principais dificuldades referentes a assisténcia prestada e atuar em
conjunto com a familia. A atengéo primaria deve proporcionar o acompanhamento
integral as criancas com SCZ (DUARTE et al., 2019), porém, pelos discursos dos
participantes isso nédo acontece, ficando o cuidado sob responsabilidade apenas dos
servicos especializados.

De acordo com Duarte et al., 2019, além dos servicos especializados, a
crianca com SCZ necessita de acompanhamento pelos profissionais da APS, uma
vez que eles possuem aproximagdo com as familias, pois estdo presentes no
territério de moradia. Isso facilita o vinculo e a possibilidade de agir, quando

necessario, para proporcionar melhor assisténcia a crianca e sua familia.

Destaca-se a importancia dos profissionais de enfermagem na atencdo as
familias da crianca com SCZ, com valorizacdo das crencas e culturas individuais.
Assim, recomenda-se que a equipe multiprofissional da atencdo béasica esteja
sempre atenta para o estabelecimento de vinculo com as familias e na utilizagéo de
um vocabulario de facil compreensdo durante o contato, com fornecimento de
orientacdes dialogadas (VALE; ALVES; CARVALHO, 2020).

Deste modo, € funcdo dos gestores ofertar qualificacdo apropriada para os
profissionais da APS, a fim de oferecerem cuidado adequado as familias, tendo em
vista a complexidade da terapéutica da conduta que envolve as criangas com SCZ
(VALE; ALVES; CARVALHO, 2020).

Outrossim, conforme os relatos, existem barreiras que impedem ou dificultam
0 acesso das maes de criancas com SCZ para a continuidade do cuidado das
criancas na APS. Como as méaes sao quase sempre o cuidador principal da crianca,
segundo os profissionais, essas mulheres tem dificuldades para levar seus filhos
com SCZ a unidade de saude por falta de tempo, cansaco fisico e problemas de
transporte, conforme relatos abaixo:

A agenda dela (mae) é muito cheia. Ai eu acredito que isso
também € o que faz com que ela ndo venha para a unidade
(E2).

[mé&e] alegou cansaco, que estava cansada né [...] E, segundo
a familia, foi como uma opc¢do, ou ela iria para 0 servico
especializado ou ela fazia a puericultura aqui, porque ela néao
tem transporte, depende do transporte coletivo (E4).
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Ela disse que (auséncia as consultas de puericultura) é porque
tem muita coisa, como ela tem o outro menino. Ai ela disse que
as vezes ndo tem quem fique com ele, ndo sei 0 que, que o
marido trabalha, sdo essas coisas assim (E3).

Esses achados corroboram estudo realizado com familiares de criangas com
a SCZ, o qual destaca como alguns dos impedimentos existentes para proporcionar
o cuidado adequado as criancas, as caracteristicas especificas da crianga, tais como
a irritabilidade, maior dependéncia da mae, dificuldades motoras e espasmos
musculares, além de auséncia de transporte para leva-la ao servico e falta de tempo,
devido as demandas exigidas pela crianca (SA et al., 2020).

A literatura reconhece a mae, na maioria das vezes, como a principal
responsavel pelos cuidados de saude do filho (REICHERT et al., 2016). E a
mae/cuidadora de uma crianga com deficiéncia nao € diferente, visto ser
encarregada pela demanda de cuidados continuos, de natureza temporaria ou
permanente que a crianga possa necessitar (INACIO; PEIXOTO, 2017).

Estudos internacionais apontam para os altos niveis de estresse, depresséao e
ansiedade entre os principais cuidadores de criangcas com deficiéncia. Isso esta
relacionado aos cuidados diérios ou a carga de parentalidade de uma criangca com
necessidades especiais, as alterac6es nas relacdes familiares como resultado da
deficiéncia e o grau de incapacidade ou nivel de funcionamento na crianca
(CARLSON; MILLER, 2017; KAMPRA et al., 2017).

Estudo que buscou compreender as experiéncias e praticas de cuidado das
maes de criancas com a SCZ, evidenciou que as mesmas possuiam uma rotina
extenuante, com acumulo dos afazeres domésticos, cuidado dispensado aos outros
filhos e familiares, além das idas frequentes aos centros de reabilitacdo/estimulacéo
da crianga com SCZ. Esta ultima deixa sua rotina mais intensa, por dispensarem a
maior parte do seu tempo no deslocamento para tratamento da crianca (VALE;
ALVES; CARVALHO, 2020).

Diante do exposto, observa-se que os profissionais da APS deveriam dar
apoio as maes e no acompanhamento as criangcas com SCZ, visto que a garantia da
continuidade e a integralidade da assisténcia € um fator protetivo ao crescimento e

desenvolvimento da crianga.
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Consideragdes Finais

O presente estudo identificou que o acompanhamento da crian¢ca com SCZ na
Atencado Primaria a Saude é marcado por barreiras, dentre as quais encontram-se 0
conhecimento limitado do profissional de saude para identificar os sinais clinicos da
sindrome durante a puericultura; a desresponsabilizacdo da APS quanto ao cuidado
da crianca com a SCZ, deixando a cargo dos servigcos especializados; e as
adversidades do cotidiano das maes de criancas com SCZ para a continuidade do

cuidado das criangas na atencao primaria.

Apesar das barreiras apresentadas para o seguimento da criangca com SCZ
na APS, o apoio dos profissionais da atencdo primaria ofertado a crianca e sua
familia € imprescindivel, visto que estes profissionais possuem maiores
oportunidades de vinculo com a familia. Além disso, é fundamental orientacédo e
apoio aos familiares de criangas com a sindrome para a estimulacdo dessas
criancas em seu ambiente domiciliar, com ac¢des que fortalecem a rede de apoio e
gue favorecam o cuidado integral & crianga, mesmo em um contexto de tamanha

vulnerabilidade.
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ASSISTENCIA MULTIPROFISSIONAL E MEDIDAS DE PREVENCAO
Maria do Livramento Silva Bitencourt
Daiane de Queiroz 2
Francilene Jane Rodrigues Pereira®
Adriana Meira Tiburtino®
Alberlene Baracho Sales®
Karem Cristinny Fontes Pascoal®
Yasmim Gongalves Teles Santos’

RESUMO

A Esclerose Lateral Amiotréfica é considerada uma patologia neurodegenerativa
progressiva e irreversivel que compromete principalmente os neurénios motores
superiores e inferiores. Os portadores vivem aproximadamente de 2 a 5 anos de vida
e geralmente vem a O6bito por insuficiéncia respiratéria. Estudo exploratorio,
descritivo que versa sobre as atualizacbes que devem ser implementadas no
atendimento multiprofissional aos pacientes portadores de ELA. Foi realizado um
levantamento das abordagens que sao realizadas no atendimento a esses pacientes
e feito uma implementacdo das novas medidas que devem ser acrescentadas
atualmente em consequéncias do advento da pandemia do Covid-19. Diante de
todos esses cuidados especificos aos pacientes portadores de ELA é preciso
considerar que a pandemia do Covid-19 eleva a necessidade de repensar uma
melhor assisténcia a esses pacientes.

Palavras chave: Covid-19, multiprofissional, esclerose lateral amiotroéfica.

Introducéo

Doenca rara, a Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA) € considerada uma
patologia  neurodegenerativa  progressiva  irreversivel que compromete
principalmente os neurbnios motores superiores e inferiores. Seu inicio geralmente
ocorre de forma insidiosa, apresentando como primeiros sintomas a fraqueza
muscular assimétrica e pequenas contracfes localizadas que progridem para dor,
disartria e disfagia. A doenca avanga para 0 comprometimento funcional,

prejudicando a realizacdo de atividades basicas da vida diaria. Os portadores vivem

! Mestre em Enfermagem, Enfermeira - HULW.
> Doutoranda pelo PPGMDS-UFPB, Enfermeira-HULW.
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aproximadamente de 2 a 5 anos de vida e geralmente vai a 6bito por insuficiéncia
respiratoria. (OSKARSSON, GENDRON, STAFF, 2018; LECHTZIN, 2018).

Segundo estudo realizado utilizando-se do método de metanalise no qual
revisou-se 44 (quarenta e quatro) estudos de base populacional, constatou-se a
existéncia de 825 milhdes de individuos diagnosticados com ELA, estimando-se uma
incidéncia mundial de 1,68 casos por 100.000 habitantes (MARIN, et al., 2017). No
Brasil, segundo a Associagéo Brasileira de Esclerose Lateral Amiotrofica (ABRELA,

2013) a prevaléncia populacional € de 3 a 8/100.000 habitantes.

Na Paraiba, em 2014 existiam 14 pacientes vivos cadastrados na ABrELA,
correspondendo a uma incidéncia de 0,41/100.000 habitantes. No ano de 2017 foi
criada uma Associacdo de Doencas Neuromusculares da Paraiba, intitulada de
DOENMUS, com funcionamento no Hospital Universitario Lauro Wanderley, com
objetivo de facilitar o tramite para aquisicdo de equipamentos e materiais
necessarios para manutencao da sobrevivéncia e melhoria na qualidade de vida de
um grande numero de pacientes com doencas neurodegenerativas que vinham

sendo atendidos pelo servi¢o nos Ultimos anos, entre estes, os portadores de ELA.

Atualmente ndo existe cura para ELA, mas vérias estratégias que possam
modificar a doenca tém sido testadas em ensaios clinicos, no entanto, apenas o
medicamento riluzol foi aprovado até agora (CHOUDRY, et al., 2015). Logo, outras
medidas devem ser instituidas para o aumento da sobrevida e a qualidade de vida
dos pacientes. Entre as estratégias de enfrentamento, os estudos destacam o
suporte ventilatério ndo invasivo, nas suas varias modalidades, como uma medida
gque mais aumenta a sobrevida e a qualidade de vida do paciente com ELA, sendo
inclusive possivelmente superior ao uso do medicamento riluzol; o treinamento
muscular inspiratorio; os exercicios fisicos de leve intensidade (que parecem ser
mais benéficos que maléficos como se acreditava anteriormente); o suporte
nutricional através de gastrostomias; o cuidado multidisciplinar e paliativo sao
terapéuticas que devem ser instituidas para ofertar dignidade no atendimento
desses pacientes (PIEPERS, et al., 2006; EIDENBERGER, et al., 2014; PAYNE, et
al., 2012; LEVI, 2017).

Com o avancar da doenca e o comprometimento da musculatura ventilatoria
vai ocorrendo a disfuncdo nas trocas gasosas e surgindo elevacédo nas taxas de
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CO2 e dispnéia (HUYNH, et al., 2019). Nesse contexto, estudos indicam que a
ventilacdo nao invasiva (VNI) amplia a sobrevida em média 5 anos e melhoram a
gualidade de vida destes pacientes, postergando a ventilagdo mecanica invasiva
(VMI) por traqueostomia (TQT) para 0 momento que ndo se alcanga mais a melhora
dos niveis de saturacdo periférica de oxigénio (Spo2) pela VNI como também, para
os pacientes com dificuldade de protecdo das vias respiratérias e disfuncéo bulbar
grave (AMIB, SBPT, 2013; VANDOORNE, et al., 2016).

Um estudo realizado com 135 pacientes atendidos no centro de reabilitacdo de
um hospital publico do Centro Oeste identificou-se 20,7% em uso de TQT (COSTA,
2019). Logo, o acréscimo de outras medidas deve ser implementado no cuidado
diario desses pacientes, a fim de prevenir outras complicacdes.

Em marco de 2020 a Organizagdo Mundial de Saude (OMS) decretou uma
pandemia em razdo da descoberta de um novo virus nomeado de SARS-CoV-2 ou
Covid-19 capaz de causar uma pneumonia severa. Esse virus foi detectado
inicialmente na cidade de Whan na China, espalhando-se rapidamente para o0s
continentes. Sua transmissao ocorre por via respiratoria e por contato, ocasionando
milhares de mortes e disseminando medo e inseguran¢ca mundial (OMS, 2020; WU,
et al., 2020).

Tem-se observado que a Covid-19 tem apresentado maior mortalidade no
grupo dos idosos e portadores de doencas cronicas. Diante do contexto pandémico
e das ja estudadas dificuldades vivenciadas pelos portadores de ELA torna-se
essencial e desafiador imbuir todos os esforcos na prevencdo desta infecgcdo nessa
populacdo ja tdo sofrida e vulneravel. Assim, questiona-se: Quais as intervencdes
clinico-assistenciais implementadas aos portadores de ELA associadas as medidas
de prevencéao para Covid-19? Diante a realidade pandémica objetivamos apresentar
as principais medidas que devem ser implementadas no atendimento aos portadores

de ELA traqueostomizados para prevenc¢ao do Covid-19.

Metodologia

Trata-se de um estudo bibliografico de carater exploratorio, descritivo que versa
sobre as atualizagcdbes que devem ser implementadas no atendimento

multiprofissional aos pacientes portadores de ELA, para prevencdo do novo
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coronavirus. Inicialmente, realizamos a investigagdo em livros, artigos, dissertacées

e teses, que descrevem os cuidados dispensados aos pacientes portadores de ELA.

Por conseguinte, elencamos as abordagens que sédo realizadas no atendimento
a esses pacientes, com intuito de promover uma implementacédo das novas medidas
gue devem ser acrescentadas atualmente em consequéncias do advento da
pandemia do Covid-19, afim de proporcionar a seguranga tanto para os portadores
da ELA como para os profissionais, os familiares e os cuidadores envolvidos no
processo de cuidar desses pacientes, apresentando em uma perspectiva
multiprofissional as diretrizes divulgadas pela ABrELA (2020) e FEBRARAS (2020).

Resultados

Revisando a literatura pertinente, constata-se que as principais intervencdes
clinico-assistenciais relacionados aos portadores de ELA sdo cuidados com as vias

aéreas superiores e inferiores, cuidados com a mobilidade fisica e alimentacao.

Medidas de ventilagio mecénica invasiva ou ndo invasiva sao rotineiramente
empregadas. Nestas, 0 suporte ventilatério ndo invasivo esta entre os tratamentos
nao farmacolégicos mais relacionados com o aumento da sobrevida e da melhor
gualidade de vida. Isto se refere ao fato de que a principal causa de 6bito na ELA é a
insuficiéncia respiratéria (BRASIL, 2019).

A ventilagdo mecanica invasiva ocorre principalmente devido ao acometimento
da musculatura de inervagéo bulbar. A indicacdo de traqueostomia ocorre quando ha
sialorreia excessiva, disfagia grave com broncoaspiracdo e infeccdes respiratérias
de repeticdo. Ressalta-se que se as secrecdes forem manejadas adequadamente,

0S processos invasivos de tragueostomia podem ser postergados (BRASIL, 2019).

A abertura da traqueia funciona como uma porta de comunicagao para o meio
externo e assim propicia a entrada de micro-organismos patdégenos e migragcdo para
as vias aéreas inferiores, elevando o risco de infeccdo, logo, os cuidados prestados
a esses pacientes visam reduzir as complicacdes e prevenir infeccbes (EBSERH,
2020). Assim, tal assisténcia exige dos profissionais: lavagem das maos antes e

apos contato; uso dos equipamentos de protecédo individual (mascara, touca, 6culos,
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avental); monitoramento do estoma continuamente atentando para sangramentos,
obstrucédo da canula, decanulacéo; aspiracdo de secrecbes sempre que necessario,
uma vez que a presenca da canula inserida no interior da traqueia causa irritacéo da
mucosa e favorece a producdo de muco (aspiracdo deve ser realizada com técnica
asséptica e por profissional ou pessoa treinada quando em domicilio); correta
umidificacdo das vias aéreas; vigilancia em relagdo a complicacbes como o
desenvolvimento de atelectasias e pneumonias; higiene oral e periestomal. Além
desses cuidados € preciso uma atuacdo conjunta entre profissionais de saude e
familia, logo, deve-se considerar a criagdo de um guia de cuidados para que possa

ser disponibilizado ao cliente/familia desses pacientes (EBSERH, 2020).

Em relacé&o ao aporte nutricional, os pacientes com ELA apresentam alteracoes
nutricionais e deficiéncia de ingestdo alimentar. As alteracfes nutricionais estao
relacionadas a disfagia, inapeténcia, depresséo e hipermetabolismo. Considerando
esses problemas, a via oral torna-se ndo adequada, devido, principalmente, ao risco
de aspiracdo. Uma das alternativas para alimentacdo € a gastrostomia. Ha
evidéncias provaveis de que o0 peso corporal e o indice de massa corpérea sao
estabilizados pelo uso de gastrostomia, estando indicada para pacientes com perda
da capacidade de se alimentar, embora ndo haja evidéncias quanto ao tempo ideal
para a confeccdo da mesma. Provavelmente, a gastrostomia prolonga a vida do
paciente, embora os dados disponiveis ndo sejam suficientes para quantificar esse
tempo (BRASIL, 2019).

Concernente a mobilidade fisica dos pacientes portadores de ELA, destaca-se
a importancia da fisioterapia como forma de otimizar as funcbes motoras do
paciente. A abordagem fisioterapéutica desempenha um papel importante, sendo
considerada uma das estratégias que contribuem para a melhora da qualidade de
vida e aumento da sobrevida dos portadores dessa enfermidade (ANDERSEN,
2012). Essa fisioterapia tem o objetivo de prevenir contraturas, deformidades, dores
articulares e encurtamentos musculares, compressdes nervosas e possiveis quedas,
além disso, tem a funcdo de maximizar a forga muscular, melhorar a mobilidade e
funcionalidade e autonomia para que os pacientes possam realizar atividades de

vida diaria.
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Diante de todos esses cuidados especificos aos pacientes portadores de ELA é
preciso considerar que a pandemia da Covid-19 eleva a necessidade de repensar
uma melhor assisténcia a esses pacientes, considerando a utilizacdo de estratégias
para prevengao de transmissao por familiar/profissional que esteja contaminado,
uma vez que esses portadores sdo considerados mais susceptiveis, podendo a
doenca se desenvolver na sua forma mais grave do que na populacdo geral em

funcdo da fraqueza muscular respiratoria € mecanismos de tosse ineficaz.

No caso de infeccédo por Covid-19 confirmada de algum morador do domicilio
gue o paciente recebe cuidados, as seguintes medidas adicionais deverdao ser
tomadas: isolamento respiratério do caso confirmado, restringindo-o ao
confinamento em quarentena em um unico cémodo da casa e, em hip6tese alguma,
deve haver contato desta pessoa com o paciente; Colocacdo de um filtro Hepa (do
inglés, High Efficiency Particulate Air, filtro de ar particulado de alta eficiéncia) na
saida do equipamento de ventilagdo mecanica ou no ramo inspiratério quando o
equipamento for de ramo duplo, para que proteja o paciente de possiveis particulas
aerossois que possam ser aspiradas pela turbina do equipamento e levadas as vias
aéreas do paciente (ABRELA, 2020). Cuidados redobrados em relacdo a
higienizacdo das maos e limpeza dos equipamentos antes e depois da sua
utilizagédo. Caso esteja utilizando ventiladores mecénicos, descartar os cateteres de
succdo apos cada uso. Cuidados em relacdo ao manuseio de celulares e

equipamentos externos ao ambiente do paciente.

De modo geral o profissional antes de atender o paciente deve utilizar a
mascara N95 ou PPF3/ PPF2, protetor facial, 6culos, avental impermeavel, gorro e
as luvas de procedimentos (dupla) ou cirdrgica a depender do tipo de atendimento
gue serd realizado. Nos casos em que 0 paciente estiver com exame positivo para a
Covid-19 deve ser usado o circuito fechado de aspiracdo traqueal pelo menor risco

de contaminacao por aerossois e goticulas (EBSERH, 2020).

Caso o cuidador domiciliar tenha tido contato com alguém com sintomas,
suspeito ou diagnosticado com 0 novo coronavirus, este deve comunicar a familia da
pessoa que recebe cuidados. Caso o cuidador trabalhe em mais de um local, deve
seguir rigorosamente as recomendacdes de biosseguranca no atendimento

domiciliar. Deve-se proceder também a desinfeccdo de estetoscopio,
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esfigmomanémetro, oximetro portétil, aparelho de glicemia, aparelhos de exercicio
respiratorio, e outros utensilios que entram em contato direto com o paciente.
Higienizar equipamentos eletrénicos com alcool isopropilico € um outro cuidado que
deve fazer parte da rotina de todas os cuidadores. Existem em lojas especializadas
capas plasticas descartaveis para uso destes equipamentos (FEBRARAS, 2020).

Outros cuidados em relacdo a organizacdo do ambiente se referem a
disposicéo de dispensadores de sabonete liquido, suporte para papel toalha, lixeira
com tampa e com abertura sem contato manual; prover dispensadores com
preparacdes alcodlicas para a higiene das maos; realizacdo de limpeza e
desinfeccdo das superficies onde o paciente esta interno ou a nivel domiciliar;
orientar o cuidador a evitar tocar superficies proximas ao paciente como mobiliario e
equipamentos para saude, e outros locais com luvas contaminadas ou com as maos

contaminadas.

Durante a pandemia pelo novo coronavirus é preciso ressaltar que o
tratamento aos pacientes com ELA n&o deve ser suspenso caso represente melhora
da estabilidade da doenca. E preciso verificar a seguranca disponibilizada pelo local
e implementar medidas adicionais que garantam esse atendimento sem risco de

contaminacao.

Consideragdes Finais

Contudo, diante de todos esses cuidados especificos aos pacientes portadores
de ELA é preciso considerar que a pandemia do Covid-19 eleva a necessidade de
repensar uma melhor assisténcia a esses pacientes, considerando a utilizacdo de
estratégias para prevencdo de contaminacdo por familiar/profissional que esteja
contaminado, uma vez que esses portadores sdo considerados mais susceptiveis,
podendo a doenca se desenvolver de forma mais grave do que na populacdo geral

em funcao da fraqueza muscular respiratéria e mecanismos de tosse ineficaz.

Na pandemia pelo coronavirus é preciso ressaltar que o tratamento para 0s
pacientes com ELA n&o deve ser suspenso caso represente melhora da estabilidade
da doenca. E preciso verificar a seguranca disponibilizada pelo local e implementar

medidas adicionais que garantam esse atendimento sem risco de contaminacao.
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COMUNICACOES E PAINEIS

A FISIOTERAPIA NA ASSISTENCIA AO PACIENTE PORTADOR DE
OSTEOGENESE IMPERFEITA GRAVE EM UMA UNIDADE DE TERAPIA
INTENSIVA PEDIATRICA: RELATO DE EXPERIENCIA.
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RESUMO

A Osteogénese Imperfeita (OlI) € uma doenca genética rara caracterizada por
fragilidade e deformidades Osseas progressivas, sendo o tipo VIII uma das formas
mais graves e letais. Considerada uma doenga rara, necessita ser melhor
compreendida, sobretudo quando se trata da atuacdo e condutas fisioterapéuticas
junto a este tipo de paciente. Trata-se do relato de experiéncia retrospectivo sobre a
atuacao fisioterapéutica a um lactente, portadora de OI, admitido em Unidade de
Terapia Intensiva Pediatrica de um hospital universitario. A fisioterapia no ambiente
de terapia intensiva, necessita mensurar e selecionar as técnicas e recursos mais
adequados para o paciente com Ol, objetivando maior conforto respiratorio e
neuroarticular, com cuidados reservados para 0 manuseio, decubitos e
posicionamentos, sobretudo em se tratando de formas graves e letais. A Ol requer
olhar ampliado sobre sua conduta e procedimentos na medida em que a doenca
ainda carece de maior debate considerando a atuacdo do fisioterapeuta neste
publico.

Palavras-chave: Fisioterapia, osteogénese imperfeita, terapia intensiva.

Introducéo

A Osteogénese Imperfeita (Ol), doenca genética rara, caracterizada por
fragilidade e deformidades Osseas progressivas, causada por defeito do colageno
tipo 1, tem uma estimativa de incidéncia de um caso em cada 15.000 a 20.000
nascimentos. A Ol afeta todos os tecidos que contém colageno, mas, principalmente,
o tecido 0sseo (SILLENCE; SENN; DANKS, 1979).

Lotstein, Jonas, Kaye (2018), alertam que especialmente no publico pediatrico

pode haver postergacdo no diagnéstico, incorrendo em atraso das condutas

! Fisioterapeuta Mestranda no Programa de Pdés-Graduagdo Stricto Senso em Fisioterapia da

Universidade Federal da Paraiba-UFPB.
2 Fonoaudidloga Mestre em Ciéncias Fisiologicas pela Universidade Estadual do Ceara-UECE.
Fisioterapeuta Especialista em Saude Publica pela Faculdade de Ciéncias Médicas-FCM de
Campina Grande.
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adequadas, e possivel complicacdo clinica do paciente, que apresenta em sua
maioria com multiplas fraturas, membros gravemente dismorficos, taquipnéia,
hematomas, e intolerancia a alimentacéo; variando a intensidade de acordo a forma

ou 0 tipo.

Foi proposto por Sillence, Senn, Danks (1979), a apresentacdo clinica da
doenga conforme os tipos I, Il. lll e IV. Essa classificagdo mantém-se sendo a mais
aceita apesar de recentemente terem sido incluidos os tipos V, VI, VIl e VIII. Ol tipo
VIII (OI-8) € o mais grave, caracterizado por fragilidade 0ssea extrema, levando a

morte, muitas vezes, ainda no periodo neonatal.

Portanto, almejando ampliar o debate sobre a referida patologia e sobre a
atuacao do fisioterapeuta, deu-se a elaboracédo do presente relato de experiéncia a
partir da assisténcia fisioterapéutica a um paciente pediatrica, portador de (Ol) tipo

grave, associado a um quadro de hipertensao craniana e hidrocefalia.
Metodologia

Trata-se do relato de experiéncia quanto a assisténcia a um lactente portador
de osteogénese imperfeita do tipo VIII, admitido aos 35 dias de vida na Unidade de
Terapia Intensiva Pediatrica (UTIP) de um hospital universitario, durante o segundo

semestre de 2019, vivenciado por duas fisioterapeutas.

A abordagem fisioterapéutica se deu, inicialmente, com a avaliacdo atraves da
gual se identificou o encurtamento dos 0ssos longos, tanto dos membros superiores
guanto dos membros inferiores, instabilidade dos ligamentos, hipotonia associada a
deformidade das extremidades de falanges e tarsos, estatura reduzida para a idade,
hipermobilidade articular, além de consideravel aumento no perimetro cefélico
associado a abaulamento do cranio, de encontro ao que elenca Brizola et. al (2017)
guando descreve as caracteristicas tipicas de um paciente com Ol do tipo grave.

A metodologia empregada esteve voltada a realizagdo de fisioterapia
respiratoria, posicionamentos e estimulacdo sensoério-motora, visto que o paciente
apresentava possivelmente (ndo foi realizado exame de mapeamento genético para
a comprovacdo da forma da OI) o Tipo VIII, apés comparacdo do quadro clinico
apresentado com as formas descritas na Portaria SAS/MS n°® 1.306, de 22 de

novembro de 2013.
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Discussao

No ambiente de terapia intensiva, cabe ao fisioterapeuta buscar a construgéo
da linha de atuacdo junto aos pacientes admitidos neste setor com base em
protocolos e estudos de evidéncias cientificas que amparem condutas e
procedimentos alinhados com a necessidade de cada paciente (NEWMAN et. al,
2018).

No contexto pediatrico, tal atuacao alcanca uma relevancia maior no sentido de
que a UTIP assiste a pacientes com quadros considerados mais graves e letais,
como foi o caso do referido paciente admitido, o qual demandou uma abordagem

direcionada ao suporte ventilatério invasivo em sua admisséao.

Por conta da presenca de hidrocefalia e hipertenséo intracraniana nédo foi
possivel a manipulacdo e o posicionamento em decubito ventral (prona), sendo os
decubitos laterais os mais realizados com apoio de lencois e rolos para garantir
maior estabilidade articular e adequagéo do posicionamento anatdémico, prevenindo

também o aparecimento de Ulceras de pressao.

Além disso a mobilizacdo articular ainda que leve nao foi possivel pela
visualizacdo de multiplas fraturas segmentadas por todo o corpo do paciente

constatadas no RX.

A experiéncia vivenciada demonstrou as caracteristicas ja descritas por Moreira
et. al (2012) quando menciona a presenca da frouxiddo exacerbada das
articulagdes, movimentos disfuncionais e pouco ou nenhum controle dos membros e
dificuldades respiratérias que, segundo o0 mesmo autor, tendem a ser mais intensas

e letais quanto menor for a idade da crianca.

A decisao clinica para o uso e adequacao de cada técnica e manuseio deve ser
considerada por todo profissional de saude (LIMA; HOROVITZ, 2014); visto que a
experiéncia em debate requisitou a observancia da aplicabilidade da AFE
(Aceleracdo do Fluxo Expiratério), técnicas de compressdo e descompressao do
térax, drenagens posturais, por exemplo, ndo puderam ser empregadas devido seus

riscos superarem os beneficios ao paciente.

Devido a alteracdo constante de seu quadro clinico, optou-se pelo uso de

oxigenioterapia na modalidade ventilagdo invasiva (VMI); ja nos periodos de baixa
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sedacgdo, com maior drive respiratorio e estabilizacdo hemodinamica, eletrolitica e
pulmonar, fez-se o0 uso da Mascara de Venturi. A cada mudanca de suporte
ventilatorio observava-se: frequéncia respiratoria, frequéncia cardiaca, presenca ou
ndo de desconforto respiratorio, além dos exames complementares como a

gasometria arterial.

Outro fator complicador foi o agravamento do volume craniano que foi
crescente ao longo do periodo, impossibilitando a realizagdo de intervencéo
cirargica, de forma que o paciente foi encaminhado para cuidados paliativos na

clinica pediatrica.

Dessa forma, a ampliacdo do debate sob a perspectiva da atuacdo do
fisioterapeuta intensivista em relacdo aos cuidados e aten¢do ao paciente pediatrico
portador de osteogénesis imperfecta (Ol) é de extrema relevancia na busca do
conhecimento acerca da referida doenca e na aplicabilidade de condutas assertivas
guanto aos cuidados na oferta da oxigénioterapia, posicionamento e estimulacao

sensorio-motora.

A osteogénese imperfeita (Ol) configura como verdadeiro desafio que requer
uma abordagem diferenciada para seus diferentes tipos, demandando de
conhecimento e condutas que levem em consideracéo a especificidade de cada um
deles. A Fisioterapia como ciéncia busca a aproximacdo com o movimento humano
e a utilizacdo de técnicas e recursos manuais, que objetivam o restabelecimento do
individuo em sua integralidade fisica e funcional. Assim, evoca-se que todas as
condutas e procedimentos ocorram em consonancia e participagdo dos demais

integrantes da equipe multidisciplinar.

Consideracgdes Finais

A Ol demanda de maior especificidade de técnicas fisioterapéuticas,
principalmente, devido ao publico pediatrico ser afetado pelos tipos mais graves e/
ou letais. Nesse contexto, salienta-se a importancia da oferta de servigcos de saude e
de profissionais especializados com o0 manejo e com os cuidados nos quadros

clinicos mais atipicos.
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ATAXIA-TELANGIECTASIA NO SERTAO DO NORDESTE BRASILEIRO:
RELATO DE CASO

Tarcisio Rubens da Silva Catherine?
Sonaly Ferreira Martins?

RESUMO

Contabiliza-se mais de 350 deficiéncias imunoldgicas. Destas, 25% possuem
manifestacdes neuroldgicas. Assim, destaca-se a Ataxia-telangiectasia (AT), sendo
considerada uma imunodeficiéncia combinada. Na infancia, os achados motores
cerebelares e as infeccbes sinopulmonares recorrentes, sinalizando degeneracao
cerebelar precoce e deficit na resposta imune combinada. AT possui padrdo de
heranca autossdmico recessivo e mutacdes acometem o gene ATM. Descreve-se
paciente do sexo feminino, 9 anos de idade, filha de pais consanguineos e natural
de Sousa/PB. No desenvolvimento neuropsicomotor da crianca, sentou aos 5
meses, verbalizou palavras soltas aos 12 meses e iniciou 0 processo de
deambulacdo aos 13 meses de vida. Deambulando, a genitora notou estranheza na
marcha e internacfes hospitalares frequentes devido pneumonias de repeticdo. A
partir dos 7 anos de idade, ha piora da marcha e evidencia-se telangiectasias na
conjuntiva. Posteriormente, o médico geneticista solicitou o exame molecular a fim
de demonstrar a possivel mutacdo. Desse modo, constatou-se mutacdo descrita
como ¢.7913G>A (p.Trp2638*) em homozigose no éxon 53 do gene ATM. H& uma
dificuldade para a paciente conseguir ganhar peso e estatura. No presente, 0
tratamento principal € a infusdo mensal de imunoglobulina humana e antibiético
profilatico.

Palavras-Chave: Ataxia-telangiectasia, imunodeficiéncia, ATM, pneumonias de
repeticao.

Introducéo

Os erros inatos da imunidade (EIM), também conhecidos como
imunodeficiéncias primarias, sdo patologias raras. Destas, 25% possuem
manifestacées neuroldgicas, com atributos clinicos amplos, porém o diagnostico
precoce ainda é laborioso. Assim, destaca-se a Ataxia-telangiectasia (AT), com
prevaléncia mundial de casos estimada em 1:40000 a 1:100000 nascidos vivos. E
uma doenca complexa, com inUmeras variacfes referente a gravidade sobre os

afetados.

AT evidencia-se nas proximas geracdes parentais por meio de um padrédo de

heranca monogénico de carater autossémico recessivo. Desse modo, mutacdes

! Académico de Medicina da Universidade Federal de Campina Grande, Campina Grande/PB.
2 Médica e Docente da Universidade Federal de Campina Grande, Campina Grande/PB.
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acometem o gene da Ataxia-Telangiectasia Mutada (ATM), este localizado braco
longo do cromossomo 11 responsavel pela transcricdo de uma proteina quinase
denominada ATM, sendo formada por 3056 aminoacidos e encontrada em maior
expressividade no nudcleo celular. Possui fungdo de checagem de pontos especificos
do processo de divisao celular e ativacdo de componentes a favor do reparo do
genoma, sua ativacao requer gatilhos como estresses oxidativos sofridos pelo DNA,

principalmente, a quebra da fita dupla.

Clinicamente, observa-se, disturbios na marcha, acometimentos sistémicos da
imunodeficiéncia, dificuldade de crescimento e disfuncbes enddcrinas. Sobressai-se,
a marcha ataxica, instabilidade postural, pneumonias sinopulmonares de repeticéo e
deficit no crescimento. Na ectoscopia, as conjuntivas podem apresentar
telangiectasias, bastante caracteristico. Estes achados descritos, desde a primeira
infancia podem estar presentes, contudo a auséncia nessa faixa etaria ndo exclui o

diagnostico.
Metodologia

Mediante a leitura do prontuario da paciente, este prontamente liberado pelas
médicas coordenadoras do servigo, discorreu-se sobre a histéria da doenca,
diagnéstico e achados mais notérios do caso. Em seguida, foi requerido artigos
referentes a Ataxia-telangiectasia dos ultimos 5 anos e com acesso livre na
plataforma do National Center Biotechnology Information, com intuito de realizar por
meio da leitura uma analise comparativa entre os achados da paciente com o0s
listados na literatura vigente e discorrer sobre os mecanismos determinantes para a

fisiopatologia.
Descricao do Caso

Paciente do sexo feminino, 9 anos de idade, filha de pais consanguineos —
primos de primeiro grau. Primeira filha do casal, nasceu a termo, parto cesareo sem
intercorréncias. Outrossim, bom estado geral ao nascer, sem complicacées ou
comorbidades aparentes e genitora nega histéria na familia de doencas de carater
genético e irm&@ mais nova saudavel. Além disso, sentou aos 5 meses, verbalizou as
primeiras palavras aos 12 meses e iniciou 0 processo de deambulagdo aos 13

meses.
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Consequentemente, nas tentativas de deambular, a genitora observou
estranheza na marcha. Mas também, internacdes hospitalares para tratamento de
pneumonias de repeticdo tornaram-se rotineiros, sendo assim, acompanhada por um

médico a fim de resolugédo dos quadros respiratorios.

A partir dos 7 anos, a genitora relata piora da marcha, mas também observa
telangiectasias na conjuntiva da filha. Posteriormente, em consulta com o médico
geneticista, foi solicitado o exame molecular a fim de evidenciar a possivel mutagéao.
Desse modo, demonstrou-se mutacdo descrita como ¢.7913G>A (p.Trp2638*) em
homozigose no éxon 53 do gene ATM, em seguida, foi solicitado pesquisa da
mutacdo na mde com a finalidade de aconselhamento genético, entretanto o

resultado ainda néo foi disponibilizado.

Dos achados semioldgicos importantes, marcha atéxica presente, néao
consegue deambular sem apoio, instabilidade do tronco, dismetria, disfagia,
telangiectasia bilateral na conjuntiva e adenomegalia em regido submandibular e
axilar de carater fibroelastico, referindo dor a palpacéo e foi palpavel o baco 1 cm do

rebordo costal esquerdo.

Existe dificuldade para a paciente conseguir ganhar peso. Em 2019, pesou 19
Kg, mas na consulta mais recente de 2020 encontrava-se com 21 Kg. Atualmente,
referente ao tratamento farmacolégico, € administrado imunoglobulina humana
intravenosa rotineiramente, apds 4 semanas recebendo nova infusdo; uso profilatico
de azitromicina via oral 8mL/dia devido quadro de recorrente de infeccbes
respiratorios em 2019, budesonida inalatéria 50 microgramas por causa de rinite

alérgica e suplementos alimentares prescritos pela nutricionista.
Discusséo

Na perspectiva de analise comparativa dos achados listados na National
Center Biotechnology Information dos ultimos 5 anos com o relato de caso descrito,
€ possivel afirmar que ha consonancia com os segundos achados: quadro tipico de
inicio na primeira infancia ao deambular, problemas de degluticio a alimentos
sélidos e liquidos, todavia mais comum na segunda década de vida. Outrossim,
disturbio do crescimento presente sendo descrito na maioria dos artigos.
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Referente a neuroimagem, sem alteracbes, porque s&o descritos em
pacientes com idades mais avancadas. No tocante ao sistema imune, nota-se baixo
niveis de imunoglobulinas, mas sem linfopenia e a presenca preocupante de
adenomegalia, sendo necessario atentar sempre para neoplasias como leucemias e
linfomas. Em desencontro, ndo ha: mioclonias, os niveis de IgM mais elevados,

granulomas cutaneos e deformidades 6sseas.
Consideragdes Finais

O caso aparenta aspectos bem consoantes com o0s achados cientificos
consolidados na Ataxia-telangiectasia, mas o diagnéstico molecular foi tarde devido
0 estado ndo possuir a disposicédo de forma acessivel o exame molecular necessario
para a comprovacdo da mutacdo e, consequentemente, descartar outros
diagnésticos diferenciais. Ressalta-se a importancia dos profissionais médicos
associarem distarbios de marcha com internacdes recorrentes por infeccbes de
repeticdo a AT, principalmente, em genitores com parentesco proximo. Por fim,
reforca-se o destague do nordeste brasileiro em relacdo a doencas raras devido
filhos de casais com vinculo parental fomentando o efeito fundador de algumas

mutacoes.
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ATENDIMENTO A PACIENTE NEUROPATA SOB ANESTESIA GERAL EM
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RESUMO

A Convencdo sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia define-os como
gualquer individuo com deficiéncia fisica, intelectual ou sensorial a longo prazo.
Esses pacientes apresentam alteracBes orais associadas a alteragbes a nivel
sistémico que dificultam os cuidados adequados em relacdo a higiene bucal. O
objetivo desse trabalho é relatar o atendimento em centro cirdrgico de paciente
neuropata interno em unidade de terapia intensiva (UTI) em um hospital da grande
Joédo Pessoa. Paciente do sexo masculino,13 anos, neuropata, com pneumonia
bilateral, interno na UTI geral pediatrica no complexo hospitalar Arlinda Marques. Ao
exame clinico odontologico foram diagnosticados 21 focos infecciosos de raizes
residuais associadas a 4 abcessos intra-orais, que foram co-relacionados como foco
infeccioso priméario associado a pneumonias recorrentes que esse paciente
apresentava frequentemente. Foi realizado o procedimento de exodontias multiplas
em centro cirlrgico. Prestar assisténcia odontolégica a pacientes internos em
unidades de terapia intensiva € de grande importancia para melhorar a condicao
geral e a qualidade de vida.

Palavras-Chave: Cirurgia bucal. Unidades de terapia intensiva. Unidade hospitalar
de odontologia.

Introducéo

Os pacientes com necessidades especiais (PNE) sdo uma parte consideravel
da sociedade e sabe-se que essa vem aumentando gradativamente (GLASSMAN,
2009). A Convencéao sobre Direitos das Pessoas com Deficiéncia define como esses
como qualquer individuo que possua impedimentos a longo prazo, podendo ser de
ordem fisica, intelectual ou sensorial (Convencao sobre os Direitos das Pessoas com
Deficiéncia, 2007).

! Graduanda do curso de Odontologia do Centro Universitario UNIESP.
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Esses pacientes apresentam normalmente maiores necessidades
odontoldgicos, e isso pode acontecer devidos as dificuldades de manter cuidados
adequados e muitas vezes encontrarem dificuldades nos servicos de saude
(GLASSMAN, 2009). Constantemente podem apresentar ansiedade, déficit cognitivo
ou graves alteragOes fisicas e ndo cooperarem aos procedimentos odontologicos
tornando o protocolo odontolégico mais dificil ou até mesmo improvavel de

acontecer em ambiente ambulatorial (SCHINABL et al., 2019)

Outro fato nesses pacientes € que, muitas vezes, o atendimento odontologico
ambulatorial ndo é possivel e nesse sentido € indicado o tratamento em ambiente
hospitalar para pacientes com deficiéncia e que possam apresentar movimentagao
involuntéria, doenca sistémica, dificuldade de entendimento , ndo colaboragéo por
alteracOes psicoldgicas ou psiquiatricas. O protocolo de atendimento odontologico
em bloco cirargico tem como ponto positivo o fato de permitir a execucdo de todos
os procedimentos em sessédo Unica (MARTA, 2011; MALLINENI; YIU, 2016).

Objetivo

Diante disso, 0 objetivo desse trabalho € relatar o atendimento em centro
cirdrgico de paciente neuropata interno em unidade de terapia intensiva (UTI) em um

hospital da grande Jodo Pessoa.
Relato de caso

Paciente do sexo masculino, 13 anos neuropata, com historico de
hidrocefalia e cirurgias neurolégicas, deu entrada na UTI geral pediatrica no
complexo hospitalar Arlinda Marques, com pneumonia bilateral, dispneico e com
grave déficit respiratorio, fadiga intensa e febre alta. Apos o exame clinico
odontoldgico de rotina, da equipe de odontologia intensivista, foram diagnosticados
21 focos de raizes residuais associadas a 4 abcessos intra-orais. A mae relatava
pneumonias recorrentes sem causa determinadas e foi correlacionado os focos
infecciosos intra-orais com as pneumonias recorrentes, pois a cavidade bucal age
como foco de disseminacédo de microrganismos patogénicos com efeito metastatico
sistémico, especialmente em pessoas com a saude comprometida, como nos casos

dos pacientes neuropatas.
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Apés estabilizacdo do quadro de pneumonia, foi agendado o procedimento
de exodontias mdltiplas em centro cirdrgico. Foram realizados 21 exodontias, a
drenagem dos abcessos, logo apos foi realizado sutura continua utilizando vicryl
3.0, trata-se de um fio absorvivel e de multifilamentos sintéticos, facil de manusear e
de executar, permite dar né seguro, com trauma de tecido pequeno, por ser sintético,

raramente causa reacao de corpo estranho.

Foram aplicados 1 grama de ceftriaxona endovenoso durante o procedimento,
por ser um antibiético usado para eliminar excesso de bactérias, que podem causar
infeccBes respiratérias, esse tratamento foi continuado durante sete dias associado a

laser de baixa poténcia, para reparo tecidual e melhora da cicatrizagao.
Consideracdes Finais

O atendimento odontolégico em unidades de terapia intensiva, possibilita o
diagnostico e tratamento de alterac6es orais que possam interferir em alteracbes
sistémicas graves. A abordagem odontolégica em casos de cirurgia deve-se ser
realizada em centro cirdrgico para maior seguranca do paciente e da equipe de
odontologia afim de se realizar todos os procedimentos em sessao Unica tratando as
alteracdes orais em sessdo Unica trazendo seguranca e conforto para os pacientes.
Portanto, o atendimento odontolégico em pacientes com deficiéncia internos em
unidades de terapia intensiva é de grande relevancia para uma melhora da condi¢ao

bucal e sistémica do paciente trazendo qualidade de vida para 0s mesmos.
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RESUMO

A mielomeningocele (MMC) consiste em uma patologia que envolve o fechamento
do tubo neural, sendo ocasionada por um erro na fusdo dos arcos vertebrais
posteriores e desenvolvimento anormal da medula espinal e suas membranas
protetoras. A fisioterapia tem papel fundamental no tratamento da MMC por controlar
seus efeitos sobre o tonus, desenvolvimento neuropsicomotor e suas etapas
fundamentais para a evolucdo da crianca. Relatar o caso de uma criangca com
mielomeningocele assistida no servico de Fisioterapia pediatrica da Clinica Integrada
de Saude (CIS) do UNIESP, destacando 0s objetivos e as propostas
fisioterapéuticas aplicadas. Relato de caso: Paciente, sexo feminino, 1 ano e 1 més,
deu entrada ao servico de Fisioterapia na Clinica Integrada de Saude (CIS) do
UNIESP. A criangca nasceu a termo, de parto cirdrgico sem complicacdes, queixa
principal atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, s6 sendo identificada a MMC
apos o nascimento. Discussao: A Fisioterapia por meio de estimulos desenvolve no
individuo a capacidade motora, conquistando habilidades através do emprego do
potencial neuroevolutivo que dispde o sistema nervoso. Diante de todo exposto,
verificou-se a relevancia da Fisioterapia, através dos estimulos sensitivos,
proprioceptivos e motores de maneira a interferir positivamente na evolugdo dos
efeitos desfavoraveis ao desenvolvimento normal da crianca.

Palavras- chave: Mielomeningocele. Mal formacéo congénita. Fisioterapia.
Desenvolvimento Neuropsicomotor.

Introducéo

A mielomeningocele (MMC) consiste em uma patologia que envolve o
fechamento do tubo neural, sendo ocasionada por um erro na fusdo dos arcos
vertebrais posteriores e desenvolvimento anormal da medula espinal e suas

membranas protetoras. Acarretando em uma ma formacdo neuroldgica, tanto
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sensitiva quanto motora, principalmente nas regides inferiores a lesdo, ocasionando

hipotonia e perda do controle motor. (Santos,2010).

A doenca é muito frequente em criancas e pode ser diagnosticada ainda no
ventre materno auxiliando assim no tratamento. Por volta do 24° dia de gestacéo o
tubo ainda se encontra aberto nas extremidades cranial e caudal, apGs esse periodo
inicia 0 seu processo de fechamento compondo assim a parte estrutural da coluna
espinal do novo ser. (Ferreira et al ,2018). Logo apds o nascimento exames de
imagem como a radiografia, tomografia computadorizada e a ressonancia magnética
sdo fundamentais para identificar deformidades anatdmicas. Sua etiologia é de
causa desconhecida, mas estudos recentes apontam que elementos como fatores
genéticos, ambientais e de ordem nutricional, como € o caso da deficiéncia de &cido
félico no inicio do periodo gestacional, podem influenciar no processo natural de
finalizacdo do tubo neural podendo desenvolver a doencga. (Santos, 2010; Ferreira et
al, 2018).

Os sinais e sintomas implicam em alteracdes sensitivas e motoras de acordo
com sua localizacao e dimens&o na medula espinal. Sendo estes, reducao do tonus
muscular normal, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (DNPN), perda do
controle esfincteriano responsavel pela bexiga neurogénica, deformidades
anatdomicas. A hidrocefalia, também pode surgir como consequéncia do processo
cirargico, correspondendo ao aumento do liquido cefalorraquidiano seja por excesso
de producao, obstrucdo da circulacdo ou falha na eliminagdo, estando relacionada
com casos de hipotonia. O prognéstico esta associado com o nivel da leséo e sua

extensado neuroldgica. (Ferreira et al, 2018; Santos, 2010).

Sendo assim, ha a necessidade de intervencdo por parte de uma equipe
multidisciplinar dando énfase para a contribuicdo da fisioterapia com o intuito de
controlar seus efeitos sobre o tonus, desenvolvimento neuropsicomotor e suas
etapas fundamentais para a evolugdo da crianga, bem como, na prevencédo de
contraturas proporcionando maior flexibilidade e mobilidade articular. (Melo et al,
2015).

O plano de reabilitacdo nesses pacientes baseia-se em estimular as etapas
normais do DNPN visto que, sua evolucao parte do sentido cranio- caudal e proximal
para distal. O equilibrio do ténus muscular necessério para as atividades do
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cotidiano, a dissociacdo de cinturas escapular e pélvica favorecendo o movimento
funcional e a transferéncia de peso entre os membros. Sendo utilizado para isto o
método Bobath a fim de, prevenir contraturas e ganhar flexibilidade. (Mota et al,
2014).

O objetivo desse trabalho foi relatar o caso de uma crianga com
mielomeningocele assistida no servigco de Fisioterapia pediatrica da Clinica Integrada
de Saude (CIS) do UNIESP, destacando o0s objetivos e as propostas

fisioterapéuticas aplicadas.
Relato do caso

Paciente, sexo feminino, 1 ano e 1 més, deu entrada ao servico de
Fisioterapia na Clinica Integrada de Saude (CIS) do UNIESP no dia 10 de setembro
de 2019. A crianca nasceu a termo, de parto cirdrgico sem complicacbes. A
gestacdo seguiu seu decurso esperado tendo para isso todo o acompanhamento
pré-natal, apos o nascimento foi possivel perceber a presenca da Mielomeningocele
( MMC ) na regido caudal, ndo sendo identificada no periodo gestacional.
Apresentava como queixa principal atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, 0

gue dificultava a execugéo de atividades normais do cotidiano infantil.

A crianca passou pelo processo cirdrgico para correcdo da MMC, e em
decorréncia deste evoluiu com hidrocefalia, sendo necessario a realizagdo de uma
nova intervencdo cirdrgica para a colocacdo do dreno (DVP). Na avaliacédo
Fisioterapéutica observou-se a presenca de hipotonia em membros inferiores, o que
dificulta que a crianca realize normalmente as etapas do DNPN, bem como, a
presenca do pé torto congénito caracteristico da mielomeningocele, apresentando
também bexiga neurogénica sendo necessario o uso da sonda uretral n°8, de 4 em 4

horas para auxiliar no esvaziamento e evitar possiveis infeccées.

Além, disso foi constatada a persisténcia do reflexo de preensédo palmar e
auséncia dos reflexos miotéaticos. Evidencia uma reducédo no controle cefalico e de
tronco, a paciente tem dificuldade em rolar sem auxilio ndo realizando as etapas
subsequentes do DNPN. H& uma reducdo significativa da coordenacdo nao
alcancando objetos a pequenas distancias. A Paciente, € usuéaria dos servicos de

fisioterapia desde que nasceu, sendo constantemente estimulada a desenvolver
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aptidées sensitivas e motoras. Na clinica escola o atendimento foi feito duas vezes

na semana com duracdo de 40 minutos cada sesséo.

O objetivo consiste em promover o desenvolvimento neuropsicomotor
normal, prevenir deformidades e contraturas, fortalecer musculatura global, equilibrar
0 tonus, realizar a descarga de peso entre os membros e auxiliar na dissociacao de

cinturas escapular e pélvica favorecendo os movimentos funcionais da crianca.

Em vista disso, sera trabalhada na paciente a forca muscular em regido de
abdome, dorso, cervical, membros inferiores e superiores a fim de, favorecer as
atividades motoras normais. Equilibrar o tbnus e prevenir contraturas com
alongamentos passivos, trabalhar as etapas naturais do desenvolvimento
neuropsicomotor desde as mais basicas como controle cefalico até a mais complexa
como a marcha, para isso sera utilizado do método Bobath, o que auxiliard na
dissociacdo de cinturas e descarga de peso nos membros. Como instrumentos,
serdo utilizados o espelho, bola, rolo, brinquedos e recursos manuais como

alongamentos com intuito de atingir o objetivo proposto.
Discussao

O trabalho das etapas do desenvolvimento neuropsicomotor como controle
cefalico e de tronco, rolar pra prono, de sentado para deitado, posi¢cdo de quatro
apoio, de joelhos para de pé e a dissociacdo de cinturas consiste em aspectos
fundamentais no qual a Fisioterapia por meio de estimulos desenvolve no individuo
a capacidade motora, conquistando habilidades através do emprego do potencial
neuroevolutivo que dispde o sistema nervoso. A técnica de alongamentos promove
maior flexibilidade muscular, além de, prevenir contraturas e otimizar a mobilidade
articular. A maneira como o pé permanece disposto junto ao corpo também € um
fator a ser analisado, de modo, que o seu posicionamento seja alinhado com as
estruturas do membro inferior o que proporciona maior estabilidade e auxilia no

processo da marcha. (Pereira et al, 2017).

O fortalecimento da musculatura de paravertebrais, tronco, e membros se
torna imprescindivel para a realizagdo de tarefas do dia a dia, sendo fundamentais
para atribuicées de padrdoes motores de cada etapa do desenvolvimento da crianga.

A percepcédo do segmento corpéreo e da articulacdo no espaco, como também, do
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seu movimento consiste em aspectos proprioceptivos essenciais para a realizacao
dos movimentos articulares, igualmente importante como a descarga de peso entre

0s membros sobre o solo. (Pereira et al,2017).

A Fisioterapia tem papel fundamental em prevenir deformidades secundarias
em membros posicionando 0s membros de maneira condizente com sua
anatomorfologia auxiliando no desempenho de sua func&o. As mobilizacbes de
decubito nesses pacientes se mostram eficazes na prevencao de Ulceras de pressao
decorrentes de longos periodos deitados, gerando desconforto no paciente, o que
auxilia no processo de adeséo ao tratamento e facilita a atividade motora. (Ferreira
et al, 2018).

Consideracdes Finais

Verificou-se que o pleno conhecimento sobre o processo natural da patologia
associada a um plano eficaz de tratamento consiste em um meétodo indispensavel
para alcancar os objetivos propostos e uma melhora no quadro da doenca. A
Fisioterapia, através dos estimulos sensitivos, proprioceptivos e motores interfere
positivamente na evolucao dos efeitos desfavoraveis ao desenvolvimento normal da
crianga, atuando junto ao conceito neuroevolutivo e na obtengdo de habilidades

motoras essenciais para o cotidiano do paciente.
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RESUMO

A Sindrome de Dandy Walker é uma rara sindrome congénita hereditaria, mais
frequente na infancia, com alterac6es no sistema nervoso central e diagnosticada
através de neuroimagens. Apresenta achados como a hidrocefalia, auséncia
completa ou parcial do vérnis cerebelar que marca a sindrome, facilitando assim o
seu diagnostico. Objetivou-se detalhar um achado clinico de uma crianca do sexo
feminino, 5 anos de idade, portadora da sindrome, da qual além das alterac6es
neurolégicas, apresenta ma formacéo cardiaca, renal e hepética. Ao exame clinico
intraoral, apresentou alteraces na cronologia de irrup¢do dentaria, movimentos
involuntarios buco maxilo faciais e Ulceras em regido de labios, mucosa jugal e
lingua, associadas as repetitivas auto mutilacfes. A finalidade do tratamento foi
arredondamento das bordas incisais dos elementos dentarios associado a aplicacao
de toxina botulinica para reducdo dos movimentos mutilatorios e evitando assim
procedimentos invasivos. Conclui-se que, a intervencdo quando bem planejada e
efetivada, contribui para a qualidade de vida dos pacientes e respectivos cuidadores.

Palavras-chave: Doencas raras. Genética. Odontopediatria. Reabilitagao.

Introducéo

O Brasil € um dos paises que mais encontramos pessoas portadoras de
sindromes e doencas raras que necessitam de atendimento médico-odontolégico
especializado e que possa garantir uma atengdo, como também promover uma
gualidade de vida adequada e satisfatoria para cada paciente, além do mais, a
odontologia proporciona aos pacientes sindrémicos uma melhora na sua condi¢cao

sistémica além de melhorar sua condi¢éo bucal (SANTOS, M. R. et al., 2017).

Na odontologia os Pacientes com Necessidades Especiais-PNE, englobam

tanto pessoas que se encontram sob terapéutica complementar correspondente a
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sua conjuntura sistémica quanto pacientes com deficiéncia mental, deficiéncia fisica,
anomalias congénitas incluindo (malformacbes, deformidades, complexos
malformativos, sindromes malformativas e associagbes, com ou sem
comprometimento intelectual), distirbios comportamentais, transtornos psiquiatricos,
distarbios sensoriais e de comunicacdo, além de doengas sistémicas cronicas,
doencas infectocontagiosas, incluindo também pacientes que possuem afeccfes na
cavidade bucal que exigem cuidados especiais (FERREIRA et al., 2017; CRUZ,;
CAVALCANTE; LABUTO, 2020).

Para o acompanhamento e tratamento desses pacientes, se faz necessario a
intervencdo de uma equipe multidisciplinar, cujo cirurgido dentista devera estar
inserido para conduzir com fundamentos tedricos e praticos a interferéncia

necessaria em questao para esse grupo (VIANA et al., 2017).

Partindo desse pressuposto, através do detalhamento deste relato de caso,
demonstramos a importancia do conhecimento multidisciplinar com enfoque na

odontologia, na promoc¢ao de saude bucal através do tratamento néo invasivo.
Discursséo

A sindrome de Dandy Walker é caracterizada por alteracdo congénita rara
gue se apresenta mais frequentemente na infancia e identifica-se como malformacéo
do sistema nervoso central, anomalias das quais dificultam tratamentos e diminuem
a sobrevida do paciente se tornando totalmente dependente de um cuidador
(GRAPIUNA, 2019).

Esta sindrome pode ser classificada com trés formas de ma formacédo onde
temos a Dandy walker classica que caracteriza-se pela dilatacdo cistica do
ventriculo, agenesia parcial ou total do vérmis cerebelar e fossa posterior alargada, a
variante de Dandy walker que mostra a disgenesia cerebelar sem alongamento da
fossa e hiperplasia vermis cerebelar e por fim a megacisterna que destaca o

alargamento da cisterna sem alteracéo do vermis cerebelar (KHAN, et al., 2009).

Essa sindrome tém uma etiologia heterogénea causados por fatores
genéticos que com alteracdes de genes recessivos e quando a gestante se expde a

radiacdo ou é exposta a rubéola, sarampo, toxoplasmose, citomegalovirus, alcool,
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warfarin, deficiéncia vitaminica de riboflavina no primeiro trimestre da gestagéo pode
desenvolver a sindrome no feto (GRAPIUNA, et al., 2019).

Segundo Virgili e Garcia, (2010) afirmam que a sindrome de Dandy
Walker € mais comumente encontrada no sexo feminino com a proporcéo de 3: 1 e
a incidéncia se estima entre 1 entre 25.000 e 1 entre 30.000 casos e que esta
incluso 10% dos casos de hidrocefalia associado com a Dandy Walker, além disso é
relatado que quando se trata do diagndstico na vida adulta é raro pois essa

sindrome afeta mais as criangas.

Nesta sindrome pode ocorrer auséncia completa ou parcial da regido
posterior do cérebro, situada entre os dois hemisférios cerebelares, sendo essa uma
anomalia presente. Sua sintomatologia com desenvolvimento motor retardado e
aumento progressivo da caixa craniana aparece geralmente na primeira infancia.
Sendo assim, uma anamnese detalhada, € de extrema importancia pois informara o
gue pode ter ocorrido antes do nascimento: a concep¢ao, o cenario da gravidez e a
relagéo entre a mae e o feto. (CORREA, 2013).

A sintomatologia predominante se refere a hidrocefalia, que geralmente
ocorre nos dois primeiros anos de vida, mas que pode aparecer de forma tardia, por
volta da primeira ou segunda década de vida. Outros aspectos clinicos séo:
moderado atraso do desenvolvimento psicomotor, microcefalia e hipotonia muscular.
A hidrocefalia apresentada, se da pela obstrucdo dos forames de Lushka e
Mangedie. Em pacientes com vermis com duas fissuras e conformacdes
praticamente normais, as fungdes cerebrais sdo também praticamente normais sem
associac6es com outras malformacfes. Ja em pacientes com severas malformacdes
do cerebelo, vermis com apenas uma ou nenhuma fissura, € comum o retardo
mental severo e outras malformacdes do sistema nervoso central, como agenesia de
corpo caloso. (OSCAR, et al., 2006).

Metodologia

Trata-se de um relato de caso desenvolvido com o objetivo principal: do
aprimoramento de ideias, através da experiéncia clinica permitindo ao investigador a
cobertura de uma ampla gama de fendmenos. Este tipo de estudo inclui a andlise de

pesquisas importantes que sirvam de suporte para a tomada de decisédo e a melhoria
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da pratica clinica, promovendo a composi¢cdo do conhecimento de um determinado
assunto apontando lacunas do conhecimento que precisam ser preenchidas com a

realizacdo de novos estudos (GIL, 2002).

Para a elaboracdo desse relato de caso percorremos as seguintes fases:
Realizacdo do caso, escolha do tema, busca na literatura, categorizacdo e avaliacao
dos estudos e apresentacao discussdo dos resultados encontrados e apresentacao
das consideracdes finais, visando complementar o assunto abordado no relato de

caso.
Relato de caso

Paciente MVA, sexo feminino, 5 anos, residente de Aracagi - Paraiba, chegou
ao consultorio privado para avaliacdo odontolégica. Na anamnese, foi relatado que o
primeiro diagnoéstico foi dado na ultrassom morfolégica com trés meses de gestacéo
e logo apés foi realizado uma ressonancia magnética que comprovou a sindrome de
Dandy Walker. A mae relatou n&o ter tomado nenhuma medicagdo na gestacéo e
nao ter familiares consanguineos que tenham a sindrome. A paciente apresenta ma
formacdo cardiaca, renal e hepéatica. Ao exame extra oral foi observado,
macrocefalia, estrabismo, ndo sustentacdo do pescoc¢o, hipotonia muscular, olhos
afastados e malformacgao das orelhas. Ao exame intra oral foi observado palidez na
mucosa, cronologia alterada de irrupcdo dentéaria, rebordo irregular e Ulceras em
regidao de labios, lingua e mucosa jugal. No questionamento aos familiares durante
a anamense, foi sabido que em episédios constantes e ciclicos, a paciente se auto
mutilava com as méaos batendo repetidamente nos labios até formar Ulceras. Sobre
as lesbes em lingua e mucosa jugal, foi relatado que a paciente morde lingua e

mucosa jugal, com movimentos buco maxilo faciais intensos e repetitivos.

Apoés pesquisas de relatos de atendimento odontolégico para essa sindrome,
0 tratamento para cessar a auto mutilacdo na cavidade bucal em pacientes com
Dandy Walker seria exodontia total. Como alternativa para o tratamento, foi proposta
um tratamento ndo invasivo e nao cirargico para remover as bordas dos dentes
deciduos com uma broca de acabamento, deixando as bordas arredondadas e
posteriormente aplicacdo de toxina botulinica. O tratamento ndo convencional foi
realizado em duas sessdes, onde na 1° sessao foi realizado a remocao das bordas
incisais , através do desgaste com broca 1111 dos elementos superiores
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51,52,53,61,62 e 63 e dos elementos inferiores 71,72 e 73 e 81,82 e 83 e na
segunda sesséo, a remocao das cuspides dos molares 54,55, 64, 65,74 e 75,84 e
85 com posterior aplicacéo de toxina botulinica, na dosagem de 60 ml, 30 ml no lado
direito e 30 minutos do lado esquerdo no musculo masseter.. Apos preservacao com
consultas de trés e seis meses o problema foi controlado.

Imagem 1 Imagem 2 Imagem 3

Fonte: Autor 2020.

Consideracgdes Finais

A anamnese é de extrema importancia para abordagem destes pacientes,
agindo de forma efetiva. ApOs isto, um plano de tratamento direcionado é eficaz
pode ser tracado para que haja resultados positivos. A odontologia age de forma que
busca resolver e aliviar possiveis problemas correlacionados, interferindo na
gualidade de vida deste paciente. Contudo, podemos destacar que o diagndstico,
plano tratamento e abordagem qualificada melhora significativamente a condi¢do do

paciente Sindrémico.
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RESUMO

O atendimento a pacientes com necessidades especiais € algo que evolui de forma
gradativa ao longo dos anos. Conquista esta que contribui para progndésticos mais
favoraveis e pacientes com qualidade de vida de uma forma geral. A odontologia
avanca cada vez mais em pesquisas, buscando artificios que contribuam para isto.
O atendimento ao PNE é algo desafiador, que requer técnica e colabora¢ao tanto do
paciente como do cuidador, como também um preparo profissional. Desde o inicio
das civilizacbes que busca-se artificios que minimizem dores de forma geral.
Buscam tratamentos melhores, mais rapidos e eficazes, e o avanco da tecnologia
nos permite isto. A laserterapia ultimamente vem sendo alvo de muitos estudos,
devido a colaboracdo em tratamentos, poupando muitas das vezes o paciente de
dores ou momentos mais prolongados de atendimentos, que passariam antes. Por
se tratar de uma técnica minimamente agressiva, acessivel, simples e nao
traumética, onde a literatura ndo nos demonstra historico de toxicidade, é uma aliada
ao tratamento do paciente com necessidade especial, com efeitos positivos. O
objetivo deste trabalho é relatar através de uma revisdo de literatura, a importancia
da laserterapia para o tratamento de PNE, como coadjuvante essencial.

Palavras-chave: Terapia com Luz de Baixa Intensidade; Laser; Doenca Rara;
Tecnologia Odontoldgica.

Introducéo

Pessoas com necessidades especiais sdo definidas de acordo com a
Convencao sobre os Direitos das Pessoas com Deficiéncia (2007), como aquelas
gue possuem impedimentos de natureza fisica, intelectual (mental), ou sensorial
(visdo e audicdo), a longo prazo. Estes pacientes representam uma porcentagem

bastante significativa quando mensurada a populacéo brasileira. Segundo dados do
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Censo demografico 2010, 45,6 milhdes de brasileiros declararam ter alguma
deficiéncia, correspondendo a cerca de 24% da parcela populacional. (Censo, 2010).
Mas mesmo sendo tdo grande estes numeros, ha imensas barreias de acesso a
inclusdo e ao tratamento (DALL'MAGRO, et al., 2015).

A saude de forma sistémica de grande parte destes pacientes, tendem a ser
comprometida em algum aspecto, devido a algumas limita¢6es fisicas, mentais e/ou
sociais. Quando falamos em odontologia, grande sao as alteragdes bucais, agravos
bucais, encontrados. Por serem pacientes que na maioria das vezes nhao
apresentam condi¢cdes fisiolégicas de realizarem sua prépria higiene bucal, por
exemplo, necessitam de auxilio de cuidadores, estes, durante todo o dia executam
diversas tarefas e acabam deixando a desejar a higiene bucal, agravando ainda
mais a condicdo bucal do paciente. Diante deste fato, € de extrema importancia que
haja uma intervencéo odontoldgica especial, com os cuidados especificos de acordo
com cada individuo (FUKUOKA, et al., 2011).

Com o0 avango da tecnologia, especialmente quando falamos em
procedimentos fisicos, temos a colaboragdo resultando em melhoria tanto para
diagndstico como para terapias. Um desses avancos € a laserterapia, que € um laser
acronimo da lingua inglesa (Amplificacdo de Luz por Emissdo estimulada de
Radiacdo), que vem sendo estudada e utilizada de forma crescente na odontologia.
(SRIVASTAVA, 2014).

Os lasers possuem iniUmeras aplicabilidades na area odontoldgica, seja com
laser de alta intensidade (High-Intensity Laser Therapy — HILT) na realizacdo de
cirurgias conservadoras, com reducdo de dor pds-operatério, ou terapia a laser de
baixa intensidade (Low-Level Laser Therapy - LLLT), com efeitos terapéuticos anti-
inflamatérios, analgesia, cicatrizacdo e biomodulacdo dos tecidos. Os lasers de
baixa intensidade s&o mais utilizados, isto devido o seu custo e beneficio,
comparado com o HILT. Sdo hoje cruciais para o uso na area odontoldgica,
especialmente quando falamos em pacientes com necessidades especiais — OPNE,
sendo uma forma segura, ndo farmacoldgica, que melhoram os tratamentos
metabdlicos mediante o processo de incorporacao e fatores energéticos realizados
pelos cromoforos, os quais modificam o processo funcional das mitocondrias,

aumentando a producdo de Adenosina Trifosfato, estabelecendo a ativacdo de
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espécies reagentes de oxigénio intracelular, resultando em multiplicacdo de
fibroblastos, cadeias de coladgeno e melhora de eventuais inflamacdes, resultado na
melhor reparagao dos tecidos (SANT'ANNA, et al., 2017).

Devido os resultados satisfatorios apresentados no tratamento e prevencao
de lesbes, por exemplo, tem sido uma 6tima op¢ao de tratamento o laser de baixa
poténcia, porém requer do profissional um conhecimento mais aprofundado para a
sua utilizagdo. Quando usados, reduz a intensidade, o tempo e a severidade das
lesbes orais (KELNER, CASTRO 2007).

Quando abordados pacientes com necessidades especiais, ao invés de
técnicas que requerem um pouco mais de tempo, instrumentais, locais equipados,
podemos lancar méao do uso da laserterapia, para: Herpes Simples, aftas, problemas
periodontais, mucosite oral, trismo, candidiase oral, xerostomia, hipersensibilidade
dentinéria, entre outros ( LIZARELLI, 2010).

O objetivo deste trabalho é afirmar, através de revisdo de literatura, a
importancia do uso da laserterapia para melhoras em relacdo a tempo, logistica de
atendimento, prognostico, e tantos outros resultados nestes pacientes com

necessidades especiais.
Metodologia

Trata-se de uma revisao de literatura desenvolvida com o objetivo principal:
do aprimoramento de ideias, através da experiéncia clinica permitindo ao
investigador a cobertura de uma ampla gama de fenbmenos. Este tipo de estudo
inclui a analise de pesquisas importantes que sirvam de suporte para a tomada de
decisdo e a melhoria da pratica clinica, promovendo a composi¢cdo do conhecimento
de um determinado assunto apontando lacunas do conhecimento que precisam ser

preenchidas com a realizagdo de novos estudos (GIL, 2002).

Para a elaboracdo de percorremos as seguintes fases: Escolha do tema,
busca na literatura, categorizacdo e avaliagdo dos estudos e apresentagcao
discussdo dos resultados encontrados e apresentacdo das consideracfes finais,

visando complementar o assunto abordado na nossa revisao de literatura.
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Discussodes

Para que haja o uso correto e efetivo desta nova tecnologia, é
imprescindivel que haja o incentivo por parte das instituicbes de ensino, no que diz
respeito a pacientes com necessidades especiais, como também ao uso da
tecnologia na odontologia. Para que isto ocorra, dentro das grades institucionais
devem constar disciplinas que tratem sobre o0 assunto, estimulando o aluno a
percepcéo do tema e ao mesmo tempo preparando-o para a vida profissional. Entao
€ imprescindivel mudar o antigo perfil profissional para que o profissional seja em
sua atuacao generalista, técnico, cientifica e humanista, com capacidade critica e

reflexiva, preparado para atuar em situagdes como esta (MORAES, et al., 2006).

Um fator que dificulta em alguns casos o atendimento ao paciente com
necessidades especiais € a cooperagdo do paciente e também do seu cuidador, que
€ fundamental para a execucédo de procedimentos clinicos. Cada sesséo deve ser
realizada posterior a um bom planejamento e precisa evoluir de acordo com as
dificuldades e individualidades de cada um. Estas dificuldades séo solucionadas por
meio da capacitacdo profissional e abordagem diferenciada com o paciente,
construindo um atendimento humanista, ético, de qualidade e holistico (OLIVEIRA,
2011).

Temos como acao dos LLLT a promocdo de bioestimulacdo, que favorece
diretamente na cicatrizacdo, diminuindo o numero de bactérias na area irradiada,
beneficiando o reparo tecidual, proporcionando conforto ao paciente durante o
tratamento. Complementando, os lasers que operam em alta poténcia (HILT)
fornecem propriedades termomecanicas e fototérmicas, que hodiernamente, o HILT
€ utilizado em cirurgias de tecidos moles, contribuindo para a coagulacao,
vaporizacao, gengivectomias, gengivoplastias, frenectomia labial e lingua, e nos
tecidos duros em procedimentos de osteotomias, aumento de coroa clinica com
ostectomia, remocéo de biofilme bacteriano das superficies radiculares, ressec¢des
Osseas, preparos cavitarios e cirurgias para preparos 0sseos em casos de
perimplantares (SOUSA, 2015).

Em pacientes com necessidades especiais podemos agir diretamente em:
reduzindo a intensidade da dor pos procedimento cirdrgico; reduzir sensibilidade
dentéria; contribuir para os fluidos gengivais; analgesia em disfuncbes
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temporomandibulares; diminui o uso de anti-inflamatérios nao esteroidais;
eliminando assim os efeitos adversos destes; alivia dor pos-operatéria apos
tratamento  endodéntico;  mucosites;  aftas;  xerostomia;  pericoronarite;

osteoradionecrose; alveolite; entre outros. (NETO, et al., 2019).
Consideracdes Finais

Deve haver preparacao para que seja realizado um tratamento odontol4gico
gue respeite os limites do paciente e atenda as suas necessidades. O uso da
laserterapia € um advento essencial para a pratica odontolégica e em especial para
PNE, porém deve ser manuseado e utilizado por profissionais capacitados, para que

seja realizada da forma correta e alcance o objetivo do tratamento.
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RESUMO

A Sindrome de Prader Willi (SPW) é uma desordem multissistémica rara, causada
pela auséncia de expressdao de genes paterno no cromossomo 15 (15q11.2-q13),
variando em presenca e intensidade de individuo para individuo, indicando varios
aspectos relacionados com a odontologia. Apresenta caracteristicas clinicas como
baixa estatura, anormalidades enddécrinas multiplas, caracteristicas dismoérficas
faciais, anormalidades orais, sendo a disfuncéo hipotalamica um achado tipico na
SPW. Diante disso, este estudo teve como objetivo revisar a literatura sobre as
manifestacées odontoldgicas em pacientes com Sindrome de Prader Willi, nas bases
de dados Lilacs, PubMed e Scielo entre os anos de 2016 a 2020. Conclui-se que, o

7

atendimento odontolégico € primordial para éxito no tratamento médico
multidisciplinar em pacientes com SPW.

Palavras-chave: Sindrome de Prader Willi. Doencas raras. Genética. Odontologia.

Introducéo

A Sindrome de Prader Willi — SPW trata-se de um distarbio multissistémico
complexo e de desenvolvimento raro, com incidéncia de 1 / 10.000 a 1 / 30.000 e
prevaléncia semelhante entre os sexos. A auséncia da expressao de uma pequena
parte de um membro do par do cromossomo 15 (15g11.2 — q13) do gene paterno,
desencadeia a SPW (MUSCOGIURI et al, 2019; BANTIM et al, 2019).

Esta sindrome € considerada como a causa genética mais comum da
obesidade e caracteriza-se por hipotonia, ma alimentacdo e falta de apetite na
infancia, aumento anormal do apetite seguidas por ganho de peso e retardo mental
leve (SAEVES et al, 2018).
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Durante a vida do paciente, a SPW apresenta grande variabilidade no seu
guadro clinico, como baixa estatura, anormalidades enddécrinas maltiplas tais como
hipogonadismo, néo produzindo quantidades adequadas de hormonios sexuais,
disfungao do eixo | do fator de crescimento semelhante ao hormonio do crescimento
/ insulina hipotireoidismo, insuficiéncia adrenal central, alto limiar de dor, escoliose,
osteoporose, retardo mental e problemas comportamentais e psiquiatricos (CRINO
et al, 2018).

Individuos que possuem a SPW, dispdem de caracteristicas dismorficas
faciais caracterizadas pela testa estreita, olhos amendoados, boca pequena com
labio superior fino e comissura labial voltados para baixo. Tambem apresentam
maos e pés muito pequenos. Graus variados de disfungdo motora oral também séo
comuns (BORGES CAUICH, 2019).

Anormalidades orais, como diminuicdo do fluxo salivar e desgaste extremo

dos elementos dentarios, também sdo encontrados (SAEVES et al, 2018).

Partindo dessa premissa, o0 presente trabalho tem como objetivo revisar a
literatura sobre as manifestagcbes odontoldégicas em pacientes com Sindrome de

Prader Willi, demonstrando a importancia do conhecimento multidisciplinar.
Metodologia

O presente estudo consiste em uma revisao bibliogréafica da literatura através
da pesquisa de artigos publicados em revistas cientificas nacionais e internacionais
nas bases de dados Lilacs, PubMed e Scielo entre os anos de 2016 a 2020. Como

também, foi utilizado o mecanismo de busca Google Academy.

Para a pesquisa nas bases de dados, foram utilizados o0s seguintes
descritores: “Sindrome de Prader Willi”, “Odontologia”, “manifestagbes orais”,
“sindrome genética” e sugestdes de artigos semelhantes apresentados na pagina

das bases de dados.

A partir de leituras exploratérias e seletivas, o material a ser utilizado foi
definido, sendo considerados artigos de pesquisa, além de teses. Foram excluidos

artigos de revisao e cujos resumos nao demonstraram relacdo com o tema.
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A Sindrome de Prader Willi é o primeiro distirbio gendémico humano de
impressdo e a mais comum na causa da obesidade genética. O consumo
desenfreado de alimentos cariogénicos, permite que a obesidade e os problemas
dentarios evoluam, piorando os disturbios sistémicos (BANTIM et al, 2019;
GUINOVART et al, 2019).

A SPW causa grande impacto no sistema estomatognatico e conforme estudo
de Baez et al. (2017), além das caracteristicas fenotipicas da sindrome (hipotonia
muscular, hiperfagia, baixa estatura, olhos amendoados, testa estreira e etc), foi
identificado carie multiplas, deficiéncia da higiene bucal, abcessos periapicais, restos
radiculares e ma oclusao. Devido a patologia respiratéria, a reabilitacdo foi por meio

de manejo clinico comportamental e psicolégico (Figura 1).

Importante ressaltar que o disturbio alimentar associado a deficiéncia da
higiene bucal, contribuem para a desordem e o0 aparecimento de varios fatores que

comprometem a saude bucal.

Figura 1 — Exame extra e intra oral de paciente com SPW.

Fonte: BAEZ, et al (2017).

Por outro lado, o refluxo gastroesofagico também tem uma alta prevaléncia
em individuos com SPW e Saeves et al. (2018), apontou em seu estudo a relagéo
desse fator como causador de desgaste dentario severo. Nesta pesquisa, comprou-
se que tanto o disturbio gastroesofagico e a ingestdo de bebidas acidas estéo

fortemente associadas ao desgaste dentario. Hipossalivacao também foi identificada.

Corroborando, Tayal et al. (2016), também relatou no seu estudo em paciente
pediatrico com SPW, manifestacdes orais tais como: carie, raizes residuais, saliva

178



DOS

RARDOS
viscosa, hipertrofia gengival e mordida cruzada. Foi observado resposta
comportamental raivosa, transtorno obsessivo compulsivo durante procedimento de
exodontia, além de cicatrizac&o tardia apds procedimento, ressaltando a importancia

do manejo multidisciplinar (Figura 2).

Figura 2: A)Dentes cariados e raizes residuais; B) Mordida cruzada anterior; C)Hipertrofia gengival

Fonte: Tayal et al, 2016.

O diagnoéstico precoce e exame orofacial € de extrema importancia para
otimizacdo do plano de tratamento e reducédo da progressao de riscos sistémicos

associados a sindrome.

Do mesmo modo, a saliva possui varias fungcdes no ambiente bucal, que
colabora com a monitorizacdo de doencas bucais e sistémicas, possuindo também
defesa antibacteriana e principalmente no efeito tamp&o, mantendo a integridade
dos dentes e mucosa oral. Geralmente pacientes com SPW, possuem alteracdes na
saliva, como relatado nos estudos, podendo ser minimizada com o uso de fluoretos
topicos e goma sem acgucar para estimulacdo da secrecdo salivar (SILVA NETO et
al, 2020)

Ademais, em estudo com criangas e adolescentes, Olczak-kowalczyk et al.
(2019), também identificou a taxa de salivacdo reduzida e aumento consideravel da
viscosidade da saliva, contribuindo para a gengivite induzida por placa e desgaste
dentario. Ressaltou-se a relevancia de agir na influéncia negativa da saliva, o que
corrobora com achados de Munné-Miralvés et al. (2020), que comprovou em seu
estudo com 30 pacientes com SPW, tem risco aumentado de carie e gengivite e

todos apresentam fluxo salivar diminuido e ph &cido.

Consideragdes Finais
Os achados do presente estudo indicam que os individuos com Sindrome de
Preder Willi apresentam varias manifestacoes odontoldgicas e que precisam de uma

atencdo especializada. E importante que o profissional esteja integralizado com as
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outras areas para que a realizagdo do tratamento seja satisfatéria. Portanto, o
atendimento odontolégico € primordial para éxito no tratamento médico

multidisciplinar.
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RESUMO:

A mucopolissacaridose é um defeito genético raro de quadro progressivo e sistémico
decorrente de deficiéncia de atividade enzimatica, cuja quantidade de casos,
sobretudo de mucopolissacaridose Il ou Sindrome de Hunter, no Brasil é expressiva.
Nesse enfoque, a terapia de reposi¢cado enzimatica tem sido usada amplamente para
melhorar a qualidade de vida dos pacientes e promover sua maior autonomia. No
entanto, reacdes adversas sao esperadas tal qual qualquer intervencédo com uso de
farmacos, principalmente em se tratando de enzima produzida externamente por
intermédio da tecnologia de DNA recombinante. Portanto, mesmo para terapias
consideradas seguras e eficazes, é primordial ter uma equipe multiprofissional apta
para identificar anormalidades e para conduzir as intercorréncias clinicas associadas
a medicacdo; além de ter suporte e uma rede de apoio para situacBes de
emergéncia. Com efeito, o presente trabalho discute a abordagem multidisciplinar
perante reacdo adversa em paciente atendido pelo servigco de genética do Hospital
Universitario Alcides Carneiro.

Palavras-chaves: reacbes adversas, terapia de reposicdo enzimatica,
mucopolissacaridose

Introducéao

Segundo a Organizagdo Mundial de Saude (OMS), uma reacdo prejudicial ou
desagradavel advinda do uso de farmacos em doses adequadas para intervencéo
profilatica, diagnéstica ou terapéutica em humanos € classificada como reagéo

adversa a medicamentos (RAM).

A terapia de reposicdo enzimética (TRE) é um tratamento intravenoso que
repbe uma enzima ausente ou deficiente no organismo humano. E utilizado para
tratar doencas de armazenamento lisossémico, como as mucopolissacaridoses

(MPS). A enzima é produzida com a tecnologia de DNA recombinante, sendo assim
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um corpo externos. Dessa forma, assim como toda administracdo exogena, a TRE

pode promover reacdes adversas, devido a respostas imunoldgicas contra a enzima.

Apesar da possibilidade da ocorréncia de reacfes adversas, baseado em
ensaios clinicos, a TRE para a MPS é considerada segura e eficaz. A maioria das

reacgOes relatadas sao leves e melhoram com o manejo adequado.

A mucopolissacaridose tipo Il (MPS Il) ou sindrome de Hunter é um disturbio
genético raro, que ocorre por mutacdes no gene IDS, localizado no cromossomo X.
O quadro progressivo e multissistémico é decorrente da deficiéncia na atividade da
enzima lisossomal da iduronato-2-sulfatase (I1S2), levando ao acumulo de
glicosaminoglicanos (GAGS) intralisossomal (NEUFELD; MUENZER, 2001).

A MPS 1l é o tipo mais frequente no Brasil, segundo dados da Rede MPS
Brasil, com uma incidéncia minima estima em 1:140.000 recém-nascidos vivos. O
tratamento é feito com a reposicdo da IS2 recombinante garantida gratuitamente
pelo Sistema Unico de Satde (SUS).

Os principais sinais clinicos sdo decorrentes do depédsito dos GAGs e
acometem principalmente vias aéreas, articulacbes e sistema nervoso central,
observando-se infec¢des respiratorias, distirbios do sono, caracteristicas faciais
grosseiras, hidrocefalia, macrocefalia, hérnia umbilical e inguinal, perda auditiva,

estenose espinhal e deformidades articulares Schwartz et al (2007).

O manejo da doenca requer acompanhamento global do paciente e seguimento
das terapias, incluindo presenca de efeitos relacionados ao tratamento.

Dessa forma, esse trabalho busca descrever e discutir as reacfes adversas a
terapia de reposicdo enzimatica e as condutas adotadas diante o tratamento de um

caso clinico de mucopolissacaridose tipo II.
Metodologia

Relato de caso acompanhado pelo servico de Genética do Hospital

Universitario Alcides Carneiro.
Relato de caso clinico

Paciente do sexo masculino, diagnhosticado com mucopolissacaridose tipo Il

aos quatro anos de idade, primogénito de casal ndo consanguineo e sem historico
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familiar de consanguinidade, teve gestacdo planejada, pré natal adequado e sem
intercorréncias. Com nascimento de parto eutécico a termo, sem intercorréncias, de

genitora com 32 anos e genitor 48 anos.

O paciente foi encaminhado aos 4 anos para geneticista no Hospital
Universitario Alcides Carneiro (HUAC) por comprometimento no desenvolvimento,
haja vista déficit cognitivo expressivo, auséncia de fala, atraso nos marcos motores,
a exemplo da deambulacdo sem apoio somente aos quatro anos. Somado a isso, 0
histérico importante de infeccdes de vias aéreas superiores de repeticdo e trés
internacdes por pneumonias, além de otites, junto com a historia familiar,
corroboraram para a suspeita de Mucopolissacaridose, confirmada posteriormente

por dosagem enzimatica.

Ha um ano, paciente realiza de Terapia de Reposi¢cdo Enzimatica na bomba de
infusdo com Elaprase a 0,5 mg/kg em velocidade progressiva, com Hidroxizina como

pré medicacao administrada 30 minutos antes, conforme orientado pelo laboratorio.

Apés 6 meses de infusdo, durante infusdo na cidade de origem, paciente
evoluiu com quadro de papulas eritematosas com prurido em fossa cubital e dorso
da mao direita e edema endurecido de punho esquerdo durante aumento da
velocidade de infusdo. Quadro com melhora apés término da medicacdo, porém que
chegou a demorar mais de um dia para regressao completa. Encaminhado de volta
ao centro de referéncia, apresentou repeticdo do quadro, procedendo-se interrupcéo
da medicacgao e retorno a velocidade inferior de infusdo. percebido pela enfermagem
gue monitora sinais vitais ao longo das mudancas de velocidade. manejo em

conjunto com equipe médica.

A reacdo adversa foi devidamente notificada ao laboratério e seguiu-se com
processo de dessensibilizacdo obtendo progressiva melhora das reagcdes com o

ajuste das velocidades.
Discusséo

Como qualquer aplicacdo intravenosa proteica, reacfes adversas foram
observadas em alguns pacientes tratados com a I1S2 recombinante, mas, ao longo
do tempo, a taxa de hipersensibilidade tende a declinar e estabilizar (MIEBACH,

2009). Segundo Franco et al (2017), as reacdes adversas mais comuns se dao no
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inicio do tratamento e na maioria dos pacientes de seu estudo correspondiam a
erupcdes cutanea, porém com sintomas mais graves como hemorragia
subaracnoide, febre e broncoespasmo sendo descritos. Os sintomas normalmente
responsaveis a anti histaminicos, anti piréticos e reducédo da velocidade de infuséo,
gue sao ajustes que podem ser introduzidos conforme a clinica de cada paciente,

como foi o caso.

Por sua vez, as reagfes severas sdo menos observadas e apresentam-se com
falta de ar, rubor facial, taquipnéia, taquicardia e parada respiratorias, sendo
necessario, portanto, hospitalizacdo e admissao na unidade de cuidados intensivos.
Com efeito, € primordial ter uma equipe multiprofissional treinada bem como suporte

tecnoldgico para intercorréncias, uma vez que 0s eventos podem ser inesperados.

Dessa forma, o monitoramento dos sinais vitais do paciente durante a
administracdo intravenosa é indispensavel para o manejo adequado e precoce de
possiveis intercorréncias. Para assim, como no caso relatado, a ocorréncia da
reacdo prosseguir com o processo de dessensibilizacdo imediato, estabilizando a

reacdo adversa e inibindo reacdes graves, como choque anafilatico e risco de o6bito.

Para isso, a equipe multidisciplinar integrada de especialistas deve realizar
anamnese completa em cada visita e exame fisico incluindo os sinais vitais antes e
durante o TRE, além de observar o paciente por 30 minutos apés a medicacdo. A
equipe médica deve monitorar a evolucdo da doenca, orientar a rede familiar e

encaminhar para outros especialistas se necessario.

Em todo caso, é essencial a observacéo precoce de uma adversidade durante
o tratamento para seguir 0 manejo adequado da terapia enzimatica

Consideracdes Finais

A atuacdo conjunta dos profissionais envolvidos é fundamental para a evolucéo
bem-sucedida das reacdes. Conhecimentos relativos as possiveis reacfes adversas
é imprescindivel para os profissionais envolvidos na TRE. Assim como o0 preparo
conduzir as intercorréncias clinicas associadas a medicagdo. Somado a isso, €

primordial que o ambiente contenha suporte para situacfes de emergéncia, além de
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rede de apoio experiente manejo de pacientes com as peculiaridades anatdmicas da

mucopolissacaridose.
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RESUMO

A distrofia miotbnica (DM) é uma doenca crbnica, progressiva lenta e de aspecto
multissistémico, que afeta varios 0Orgdos e sistemas, como musculos, sistema
nervoso periférico e central, cardiovascular, respiratério, endocrino, trato
gastrointestinal. S&o sintomas caracteristicos da DM: a fraqueza muscular, miotonia
predominantemente na porc¢édo distal de membros superiores e inferiores, fraqueza
progressiva e atrofia da musculatura do pescoco e face. Foi realizado um estudo do
tipo relato de caso, na clinica integrada de saude (CIS) da UNIESP Centro
Universitario, com dois pacientes irmaos, e sexos opostos portadores da distrofia
miotonica do tipo 1. A intervencao fisioterapéutica proposta teve a duracédo de 14
semanas, totalizando 28 sessdes, com frequéncia de duas terapias semanais com a
duracdo média de 50 min, e as seguintes técnicas: FNP- método Kabat (face e
membros); Exercicios respiratorios de reexpansdo pulmonar e higiene brénquica;
cinesioterapia global (exercicios de alongamento e fortalecimento); circuitos
funcionais associado a exercicios de equilibrio e propriocepcéo; treino de marcha
com dupla tarefa.

Palavras chave: Distrofia miotdnica, Fisioterapia, Doencas Neuromusculares.

Introducéo

A distrofia miotdnica (DM) é causada por mutacfes distintas e se apresentam
de formas muito heterogéneas, sdo achados dois tipos de distrofia miotdnica, tipo 1
(DM1) e tipo 2 (DM2). A DM1 é popularmente conhecida como doenca de Steinert é
considerada a forma de distrofia muscular mais comum entre adultos de ambos os
sexos, tém origem hereditaria autossémica dominante, determinada pela expansao
de repeticdes do trinucleotideo CTG na regido 3 ndo codificante do gene DMPK
(dystrophia myotonica protein kinase) no cromossomo 19 (BROOK, 2017), estas
repeticdes propende a aumentar durante as geracdes, fazendo com que os sintomas
sejam mais exacerbados e precoces devido ao fenémeno de antecipacdo. E uma

doenca cronica, progressiva lenta e de aspecto multissistémico, afetando varios

® Discente do curso de Fisioterapia, Instituto de Educacao Superior da Paraiba, Cabedelo, PB.

" Discente do curso de Fisioterapia, Instituto de Educac&o Superior da Paraiba, Cabedelo, PB.

8 Docente do curso de Fisioterapia, Instituto de Educacao Superior da Paraiba, Cabedelo, PB.
186



TovoS

orgdos e sistemas, como musculos, sistema nervoso periférico e central,
cardiovascular, respiratorio, endocrino, trato gastrointestinal (RODRIGUES;
BERTOLUCCI, 2013).

Os sintomas caracteristicos da DM1 sdo fraqueza muscular, miotonia
predominantemente na por¢cao distal de membros superiores e inferiores, fraqueza
progressiva e atrofia da musculatura do pescoco e face. Em relagdo aos musculos
da face é caracteristico atrofia dos musculos da mimica havendo diminuicdo dos
sulcos e rugas, dos musculos mastigatorios, boca entreaberta com os angulos
retraidos, ptose palpebral. Como consequéncia da progressividade da doenca pode
haver fragueza da musculatura respiratoria e orofaringea ocasionando acumulo de
secrecdo brdnquica, agentes importantes para disturbios da degluticdo, fala e
respiratorios (WENNINGER, 2018).

A fadiga é um dos sintomas mais comuns e importante em todas as doencas
progressivas, porém na DM1 é mais frequente e forte dentre as doencas
neuromusculares, mesmo apresentando sintomas musculoesqueléticos leves,
portanto a fraqueza muscular ndo pode caracterizar diretamente a fadiga na DM1
(PERIC, 2019,) a fadiga € um dos fatores mais importantes que afetam a vida
emocional, social e cotidiana dos pacientes portadores da doenca (HEATWOLE,
2012). Portanto, 0 nosso objetivo € apontar abordagens terapéuticas em fisioterapia
para pacientes portadores da DM1, apds experiéncia de estudantes em clinica
escola.

Método

Estudo qualitativo e descritivo, do tipo relato de caso, executado na clinica
integrada de saude (CIS) da UNIESP centro universitario situado na cidade de
Cabedelo/PB. Foi realizada a coleta de dados por meio da analise do prontuéario de

dois pacientes portadores de DM1 admitidos em clinica escola.
Caso I:

Paciente do sexo masculino, 22 anos, pardo, solteiro, estudante, com DM1
(confirmada por avaliacéo clinica), assistido e avaliado na clinica integrada de saude
(CIS). Na histéria da doenca atual (HDA) relatou que descobriu a distrofia ao realizar

exames para cirurgia na mandibula, ap0s isso iniciou os acompanhamentos
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médicos. Na histéria familiar relatou que o pai também apresenta a doenca. Sua
queixa principal em avaliagao fisioterapéutica foi: “miotonia nas maos, cansaco e
alteracdo da mimica facial’. O paciente relatou ser independente em suas AVD'S

(atividades de vida diaria) realizando a marcha sem dispositivos auxiliares.

Em avaliagdo fisioterapéutica foram observados: hiponimia; hipercifose
dorsal; nos reflexos profundos: hiporreflexia bicipital e patelar, e arreflexia tricipital e
aquileu, sem presenca de clénus; alteragdo dos nervos cranianos oculomotor,
troclear e abducente (estrabismo, ptose palpebral bilateral); alteracdo do nervo
facial, desvio da prega naso-labial; tonus: escala de ashworth +1 para: ombro,
cotovelo, quadril e joelho; incoordenado para teste de calcanhar-joelho. Diagnostico
cinético funcional: fraqueza muscular generalizada, dificuldade respiratoria, miotonia

nas maos e pés.
Caso Il

Paciente do sexo feminino, 18 anos, parda, solteira, estudante, com DM1
(confirmada por avaliacéo clinica) assistida e avaliada também em clinica integrada
de saude (CIS). Na HDA relatou que descobriu a distrofia apos seu irméao mais velho
ser diagnosticado com DM1. Sendo constatado que a mesma era portadora, foi
acompanhada por especialistas, sendo encaminhada para a fisioterapia. Sua queixa
principal foi: "travamento dos dedos ap6s pegar objeto pesado”. Paciente também
relatou ser independente em suas AVD'S realizando a marcha sem dispositivos

auxiliares.

Na avaliacdo fisioterapéutica foram observados: escoliose; alteracdo dos nervos
optico, oculomotor, troclear e abducente (miopia, ptose palpebral bilateral).
Diagnostico cinético funcional: fraqueza muscular generalizada, dificuldade

respiratoria, miotonia nas maos.

A intervencdo fisioterapéutica proposta teve a duracdo de 14 semanas,
totalizando 28 sessdes, com frequéncia de duas terapias semanais com a duracéo
média de 50 min. O protocolo fisioterapéutico conteve 0s seguintes objetivos:
Promover uma melhor qualidade de vida, preservar amplitude de movimento (ADM),

melhorar quadro respiratério, melhorar equilibrio e propriocep¢ao, minimizar a perda
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da mimica facial, melhorar ou manter forca muscular das fibras remanescentes,

manter a capacidade funcional e promover coordenacdo motora.
Resultado e discussao

Como intervencdo foram aplicadas as seguintes técnicas: FNP- método Kabat
(face e membros); Exercicios respiratorios de reexpansao pulmonar e higiene
brénquica; cinesioterapia global (exercicios de alongamento e fortalecimento);
circuitos funcionais associado a exercicios de equilibrio e propriocepcéo; treino de

marcha com dupla tarefa.

A proposta de intervencdo programada foi executada e todos os exercicios
realizados foram de baixa intensidade de forma que os pacientes ndo alcancassem
fadiga, realizando descanso de 1 minuto entre as séries, assim mantendo a acéo as

fibras musculares remanescentes.

Foi possivel notar que a paciente do caso | sofre menos com a fadiga em
comparacao ao do caso ll, devido ao estado da progressao da doenca ser diferente
entre eles. Ao final do periodo de intervencdo foi observado que ambos tiveram
aumento de ADM, a forca muscular se manteve preservada, visto que nédo
dispusemos de cargas durante os exercicios, com a aplicacdo do método FNP facial
com resisténcia minima e com auxilio ao método ROOD, estimulando receptores
térmicos e tateis em todos os atendimentos, além de manter houve melhora na
mimica facial, mais especificamente do musculo levantador do supercilio e orbicular

dos labios.
Consideragbes Finais

E possivel dizer que a fisioterapia exerce uma conduta paliativa eficaz na
manutencdo dos individuos portadores de Distrofia Miotdnica do tipo 1, visto que 0s
pacientes mantiveram o quadro clinico estavel, ainda observando melhoras na

observacéo clinica relacionado a mimica facial, e cansago aos minimos esforgos.

REFERENCIAS

ADAM MP; ARDINGER HH; PAGON RA, et al. Myotonic Dystrophy Type 1. 1999
Sep 17 [Updated 2019 Oct 3]. GeneReviews®. Seattle (WA): University of
Washington, Seattle; 1993-2020.

189



TovoS

PERIC S; BHELICA B; BOZOVIC |, et al. Fatigue in myotonic dystrophy type 1: a
seven-year prospective study. Acta Myol. 2019;38(4):239-244. Published 2019 Dec
1.

BARTOLOME R.A; SANTOS, S.L. Distrofia mioténica de Steinert. Rev Clin Med
Fam, Albacete , v. 8, n. 1, p. 79-83, fev. 2015 .

RODRIGUES MM; BERTOLUCCI PHF. Neurologia para o clinico geral. 1 Edicéo.
Editora Manole, 2014.

SOLERNOU F.; ALEJANDRO J. et al. Caracteristicas psicosociales en la Distrofia
Miotdnica de Steinert. Revista Cubana de Investigaciones Biomédicas, [S.l.], v. 37, n.
1, mar. 2019. ISSN 1561-3011.

190



TovoS

RELATO DE CASO: SINDROME DE GOOD - ASSOCIAC}AO ENTRE TIMOMA E
IMUNODEFICIENCIA SECUNDARIA

Sarah Lais Silva de Freitas®

Marina Monteiro Navarro?

Mylena Mendes Héstio®

Tarcisio Rubens da Silva*

Catherine Sonaly Ferreira Martins®

RESUMO

Sindrome de Good se trata da rara combinacdo entre timoma e
hipogamaglobulinemia, geralmente, acomete individuos entre cinquenta e sessenta
anos e possui um mau prognoéstico, tendo uma sobrevida de 10 anos em apenas
33% dos casos. Dentre as principais caracteristicas, estao o deficit de células B, o
desequilibrio na imunidade celular. Além disso, os pacientes desenvolvem infec¢des
bacterianas recorrentes graves, especialmente por bactérias encapsuladas, as quais
acometem principalmente as vias respiratorias superiores e inferiores, e infeccbes
virais e fungicas oportunistas. Paciente, 48 anos, sexo masculino, motorista, casado,
pardo e natural de Livramento/PB. H& 16 anos, foi descoberto timoma, seguido de
exérese da neoplasia e associado radioterapia. Em 2018, retornou a Unicamp, onde
anteriormente realizou a operacado para retirada da neoplasia. Na admissao, relatou
pneumonias frequentes, perda de peso expressiva, astenia, parestesia em MMIl e
MMSS. Além disso, queixava-se de diarréia ndo mucossanguinolenta, sendo 10
evacuacgOes por dia. Nesse momento, a principal hipétese diagndéstica era Sindrome
de Good. ApoOs a internacdo, retorna a Paraiba com diagnostico e segue para
tratamento. Atualmente, est4 prescrito para corroborar com 0 componente
imunologico: antibidtico profilatico e manutencdo da infusdo mensal de
gamaglobulina.

Introducéo

A Sindrome de Good se trata da rara combinagdo entre timoma e
hipogamaglobulinemia, que foi descrita pela primeira vez pelo médico Robert Good
em 1954. Esse quadro, geralmente, acomete individuos entre cinquenta e sessenta
anos e possui um mau prognadstico, tendo uma sobrevida de 10 anos em apenas 33

% dos casos.

Dentre as principais caracteristicas da Sindrome de Good estdo a baixa de

células B, o desequilibrio na imunidade mediada por células (desequilibrio entre CD8
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CD4 e baixa contagem de CD4) e a diminuicao de 1gG, IgA e IgM, assim como todas
as subclasses de IgG. Além disso, os pacientes desenvolvem infeccdes bacterianas
recorrentes graves, especialmente bactérias encapsuladas, as quais acometem
principalmente as vias respiratorias superiores e inferiores, e infec¢bes virais e
fungicas oportunistas. Em relacdo a clinica da doenca, podem aparecer sintomas
como sudorese, perda de peso, febre, tosse, diarréia, devido as infeccbes

recorrentes.

Ademais, a causa e a patogenicidade dessa sindrome sédo desconhecidos.
Porém, o processo da doenca pode ser justificado pelo papel do timo na maturacdo
das células T e na respostas das células B. J4& com relacdo a etiologia da
hipogamaglobulinemia, ha duas teorias uma delas inclui a supressdo da medula
0ssea e a outra fendbmenos paraneoplasicos apoiadas na associacdo com a aplasia
do glébulos vermelhos. Adiciona-se a isso, a auséncia de protocolos de tratamento
estabelecidos, sendo assim, o reconhecimento precoce é imprescindivel para evitar

complicagdes.
Metodologia

Mediante a leitura do prontuario do paciente, este prontamente liberado pelas
médicas coordenadoras do servigo, discorreu-se sobre a historia da doenca,
diagnéstico e achados mais notorios do caso. Em seguida, foi requerido artigos
referentes a Sindrome de Good dos ultimos 5 anos e com acesso livre na plataforma
do National Center Biotechnology Information, com intuito de realizar por meio da
leitura uma andlise comparativa entre os achados do paciente com os listados na

literatura vigente e referir sobre os mecanismos determinantes para a fisiopatologia.
Descricao do caso

Paciente, 48 anos, sexo masculino, motorista, casado, pardo e natural de
Livramento/PB. Ha 16 anos, foi descoberto timoma, seguido de exérese da
neoplasia e associado radioterapia. Em 2018, retornou a Unicamp, onde
anteriormente realizou a operacdo para retirada da neoplasia. Na admissao, relatou
pneumonias frequentes, perda de peso expressiva, astenia, parestesia em MMII e
MMSS. Além disso, queixava-se de diarréia ndo mucossanguinolenta, sendo 10

evacuacoOes por dia. Apés bidpsia do intestino grosso, constatou colite inespecifica.
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Nesse momento, a principal hipétese diagnostica era Sindrome de Good. Apés a

internacéo, retorna a Paraiba com diagndéstico e segue para tratamento.

No ano de 2018, manifestou inUmeras intercorréncias devido pneumonias de
repeticdo, recorrendo ao atendimento médico na cidade de Taperoa especializado
necessitando internacdo. No dia 21/03/2018 na entrada dele foi realizado ECG e
Radiografia de Térax. Comorbidades sabidas: Retocolite Ulcerativa, Rinite Alérgica
Crbnica, Rinossinusite Bacteriana. Apds admissdo, suspeitaram inicialmente de
Tuberculose Pulmonar e Diabetes Mellitus Tipo 2, sendo prescrito: Moxifloxacino 400
mg, Alenia 12/400, Azatioprina 50 mg e Clexane. Dos achados semiol6gicos
importantes, tem-se o murmurio vesicular diminuido na base do hemitérax direito e
epigastralgia. Em seguida, foi solicitado Baciloscopia e Tomografia Computadorizada
de Alta Resolucdo. Totalizando 5 dias de internacdo, no quinto dia foi evidenciado

Ulceras orais no palato e orofaringe.

A médica radiologista por meio da TC laudou: areas de enfisema esparsas no
pulméo direito, predominando no tergos médio e superior do hemitorax direito e
opacidades peribrénquicas ténues no ter¢co médio e inferior do pulmao direito. Além
disso, a baciloscopia ndo positivou em nenhuma amostra. No dia 09/05/2018, nova
internacdo justificada por desnutricdo protéico-calérica grave. Posteriormente, foi
avaliado pela nutricdo e prescrito suplemento alimentar. Outrossim, suspeitou-se de
infiltragdo medular, a partir disso foi realizado mielograma no dia da internagéo e
solicitado biopsia de medula 6ssea.

Em seguimento ambulatorial da alergia e imunologia, em 22 de maio de 2019,
a fim de monitorar os niveis de imunoglobulina, mas também controle da asma
brénquica, rinossinusite e prevencao das pneumonias recorrentes. No atendimento,
refere piora dos sintomas: tosse produtiva com expectoracdo amarelo-esverdeada,
congestéo nasal e palpagcédo dolorosa dos seios da face, otite e hemoptise e febre
intermitente com episddios noturnos e matinais e sudorese diaria. Logo, foi mantido
o Alenia 12/400, prescrito Amoxicilina profilatica 500 miligramas — duas vezes ao dia,
manutencdo da infusdo mensal de gamaglobulina, solicitado exames: hemograma,
VHS, FAN, teste do escarro, pesquisa BAAR e radiografia de térax. No entanto,
relata melhora dos sintomas gastricos. Os principais achados a partir dos exames

citados acima foram: cultura do escarro constatando presenca de S. Aureus.
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Retornando em 18/10/2019, sem infec¢des ou queixas pulmonares. Contudo, ainda

secrecao de vias aéreas superiores persiste.
Discusséo

No caso apresentado observa-se, além do timoma, um paciente com
importante histérico de infec¢cdes recorrentes no pulmdo, de modo a gerar a

suspeita de Sindrome de Goods.

E vélido salientar a importancia do diagndstico precoce feito antes dos 50 anos,
uma vez que a idade média na literatura foi mais tardia - 58 anos. Os sintomas do
caso que acompanharam o timoma sao compativeis com os observados: infec¢des
de trato gastrointestinal e de trato respiratorio, principalmente causadas por
microorganismos encapsulados, responsaveis pela queda do estado geral e, em
muitos casos, a morte dos acometidos; além de Rinite Alérgica Crbnica e de

Rinossinusite Bacteriana, pontuando o componente imunoldgico.

Conquanto a prevencéao de infeccBes, como infelizmente, ndo ha um protocolo
a seguir, o tratamento deve ser individualizado, comecando pela abordagem
cirdrgica do timoma que resguarda o acometimento de mais estruturas e,
consequentemente, um maior procedimento. Somado a isso, a reposicdo de
imunoglobulina é capaz de reduzir as hospitaliza¢des, diminuir infec¢cdes e melhorar

prognastico.

Consideracgdes Finais

A clinica inicialmente é bem sugestiva de uma imunodeficiéncia,
principalmente, pelo histérico descrito. Contudo, no centro de referéncia o qual ele
fazia tratamento na Paraiba ndo chegaram a solucdo diagnostico. Desse modo,
tornou-se necessario a ida dessa paciente aos servicos hospitalares da
Universidade Estadual de Campinas, no entanto so foi possivel o deslocamento pelo
fato do paciente possuir parentes naquela regido. Além disso, destaca-se a
guantidade de comorbidades presentes associadas a doenca de base pouco
descrito na literatura. Reforga-se a relevancia da elaboragdo de um protocolo nos
hospitais de referéncias para imunodeficiéncia, pois ndo ha.
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SINDROME DE PRUNEY-BELLY: ESTUDO DE CASO
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RESUMO

A sindrome de Prune Belly (SPB) € uma doenca congénita caracterizada por uma
triade de anomalias que inclui: auséncia, deficiéncia ou hipoplasia na musculatura
da parede abdominal, criptorquidia bilateral e anormalidades do trato urinario.
Quando as criancas com essa sindrome sdo acompanhadas com tratamento
adequado reduzem o risco de desencadearem complicagcdes. Esse artigo tem por
objetivo apresentar o processo de cuidado de enfermagem a uma crianca com a
sindrome de Prune Belly. Estudo de caso, realizado em um Hospital Escola,
referéncia para doencas cronicas e congénitas raras, que seguiu as fases do
processo de enfermagem. Apds coletado dos dados foram identificados os seguintes
diagnoésticos de enfermagem: Dor leve, Ferida cirargica limpa, Deambulacdo
prejudicada e Respiracdo prejudicada, proporcionando ac¢fes direcionadas as
necessidades de cuidado da crianca. Destaca-se o aprofundamento do cuidado as
especificidades da criangca com Prune Belly, visto que poucos sao os estudos sobre
a tematica, além disso, a implementacdo do processo traz autonomia e contribui
para tomada de decis&o na escolha das intervengdes pela equipe de enfermagem.

Palavras-Chaves: Sindrome de Prune Belly; Anomalias.

Introducéo

A sindrome de Prune Belly (SPB), conhecida como sindrome de Eagle Barret
ou sindrome do abdome em ameixa seca, € uma doenca congénita caracterizada
por uma triade de anomalias que inclui: auséncia, deficiéncia ou hipoplasia na
musculatura da parede abdominal, criptorquidia bilateral e anormalidades do trato
urinario.

A SPB possui etiologia desconhecida, com teorias propostas para esclarecer
a etiopatogenia, dentre as quais: o defeito a nivel da placa intermédio-lateral do
mesoderma durante a terceira semana de gestacao, devido o folheto embrionario ser

responsavel pela formacédo do trato urinario, rins e musculatura abdominal, e, a
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obstrucdo do trato urindrio durante o desenvolvimento fetal, que por sua vez
distenderia a parede abdominal, comprometendo sua formacdo e impedindo a
migrac&o dos testiculos.? Outras malformacées podem estar associadas: cardiacas,
gastrointestinais, defeitos de rotagdo, anus imperfurado, gastrosquise, entre outras
como pé torto congénito, luxacao congénita do quadril, escoliose, espinha bifida.*

A incidéncia estimada da SPB é de 1:40.000 nascidos vivos e 95% das
criancas afetadas sdo do sexo masculinol, somente 3-5% dos casos em meninas,
podendo ser denominada nesses casos, como pseudossindrome de Prune Belly, por
ndo apresentar a criptorquidia.*?

Destaca-se a assisténcia de enfermagem com orientadora do cuidado, no
sentido de contribuir com a familia a lidar com essa crianga e reconhecer suas
necessidades. Assim, o trabalho tem como objetivo: apresentar o processo de

cuidado de enfermagem a uma criangca com a sindrome de Prune Bellyem
Metodologia

Trata-se de um estudo de caso, o qual refere-se a uma modalidade de
investigacdo que analisa de forma aprofundada determinado individuo, grupo ou
elemento social®. O estudo foi realizado durante o internamento da crianca no
Hospital Escola, referéncia para doencas cronicas e congénitas raras na cidade de
Jodo Pessoa, em fevereiro de 2020. A coleta de dados foi realizada pelas
pesquisadoras utilizando seguindo os passos do processo de enfermagem, auxiliada
por um instrumento estruturado (utilizando as técnicas do exame fisico, observacéo
direta e pesquisa em prontuario). Os dados foram analisados seguindo 0 processo
de raciocinio diagnéstico de Gordon e os diagnésticos de enfermagem denominados
utilizando Nomenclatura de diagndsticos de enfermagem, baseada na Classificagdo
Internacional para & Pratica de Enfermagem CIPE®, seguindo as demais fases do

processo. Projeto aprovado pelo comité de ética em pesquisa.

Resultado e discussdes
Paciente sexo masculino, 3 anos, nasceu de parto cesareo com 39 semanas
e 3 dias, quando foi diagnosticado com a sindrome de Prune Belly (SPB) e escoliose

com hiperlordose lombar, embora tenha feito acompanhamento pré-natal, ndo ha
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referéncias de alteracfes nas ultrassonografias realizadas. Apds o nascimento
necessitou de cuidados intensivos devido insuficiéncia respiratoria, fez uso de
ventilagdo mecanica invasiva. Apos melhora do quadro respiratério, continuou
acompanhado ambulatorialmente. Em janeiro de 2020 apresentou alteracdes
respiratorias quando foi hospitalizado e identificada uma infec¢@o no trato urinério e
constipacao.

O paciente foi admitido na clinica pediatrica apresentando tosse, dispneia e
febre, constando estertores e sibilos em ausculta pulmonar, além de alteracdo no
hemograma (Leucdcitos 12.700 mm3) e PCR (24 mg/L), iniciada antibioticoterapia
para pneumonia comunitaria (hidrocortisona, nebulizacdo com broncodilatador,
cefttriaxona IV- 10 dias, ap6s modificado para cefalexina oral) e seguiu com
investigacao das complicacdes provenientes da sindrome congénita.

No trato urinario, as alteragfes clinicas se manifestam em grau variado,
embora 0s rins possam ser normais; displasia renal e hidronefrose sdo comuns?,
logo o pré-escolar foi encaminhado para a nefrologia ambulatorial e mantido o uso
de antibioticoprofilaxia com cefalexina para ITU de repeticdo. Em seguida o preé-
escolar foi encaminhado para cirurgia pediatrica para avaliar a correcao da
abdominoplastia e da criptorquidia. A reconstrucdo da parede abdominal oferece
beneficios funcionais e estéticos, oferecendo melhora da funcdo pulmonar e
intestinal, no entanto o procedimento deve ser evitado nas fases de crescimento. Foi
encaminhado para realizar um ecocardiograma, devido ao risco de alteracdes
cardiovasculares associadas (evidenciado janela transtoracica limitada devido ao
pectus carinatum, sema mais achados anormais). Evoluiu clinicamente bem, com
condicbes de alta hospitalar apos 14 dias de internacdo e com seguimento
ambulatorial.

Retornou ao servigo encaminhado pela cirurgia pediatrica, para realizagcdo de
uma exploracdo abdominal urolégica em busca dos testiculos, ndo encontrados a
palpacdo nem no exames de imagem (ultrassonografia e ressonancia), nos quais foi
constatada moderada dilatacdo pielocalicial a direita e bexiga neurogénica com
debris em suspenséo.

Na admissdo pré operatdria, paciente encontrava-se com bom estado geral,
ativo, reativo, pele e mucosas hidratadas e normocoradas, escoliose severa,

assimetria pélvica; térax cariniforme, eupnéico; murmurios vesiculares presentes,
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expansibilidade toracica bilateral diminuida, sat.O,. 96%; RCR, BNF em 2T, FC:81
bpm; abdome flacido, indolor a palpacdo superficial e profunda, musculatura
abdominal ausente, rins palpaveis; membros simétricos com marcha claudicante;
regido geniturindria & palpacédo percebe-se auséncia dos testiculos, e presenca de
fimose. A Avé refere “alergia a fenoterol”. Seguiu em dieta zero como preparo para
procedimento cirargico. No pés-operatério imediato de exploracao inguinal a direita,
encontrava-se acordado, com queixas de dor na incisao cirdrgica, curativo oclusivo
em ferida operatéria externamente limpo e seco, j& com dieta oral liberada, a qual
aceitou parcialmente. De acordo com o relatoério cirargico foi realizada exploracdo de
grande area de regido inguinal durante procedimento, entretanto ndo foi identificado
vestigios de tecido testicular.

Plano de cuidado no pré-operatério imediato do pré-escolar com Sindrome de

Pruney Belly.
Diagnésticos de | Prescricdes/Implementacéo de enfermagem
enfermagem
Avaliar a intensidade da dor por meio de escalas
Dor leve Administrar analgésico conforme prescricdo médica
Oferecer informacgdes sobre a dor, suas causas e tempo de
duracao
Avaliar postura de dor
Avaliar local da ferida cirdrgica
Ferida cirtrgica limpa Avaliar secrecéo no local do curativo
Realizar limpeza da ferida com solugéo antisséptica
Reforcar orientagdo ao paciente e acompanhante sobre 0s
cuidados com a ferida e cicatrizacdo

No primeiro dia pés-operatério (DPO) apresentou episodio de tosse produtiva
e coriza hialina, sendo avaliado pela pediatra, que solicitou exames complementares

e prescreveu nebulizacao e instilagdo nasal.
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Quadro 1- Plano de cuidado primeiro dia pos-operatério do pré-escolar com Sindrome de
Pruney Belly.
Mantido o diagnostico de Dor leve com as intervencgdes descritas, seguindo com

Diagnosticos de | Prescricdes/Implementacdo de enfermagem

enfermagem

Manter ambiente seguro livre de obstaculos que causem

acidentes
Deambulacéo prejudicada

Registrar o nivel de habilidade para deambular

Observar respostas emocionais/comportamentais  do

paciente/familia e suas limitagdes da mobilidade

Respiracdo prejudicada Elevar cabeceira

Observar presenca de irritacdo da pele e mucosas das

narinas

Instilar soro fisiolégico 0,9% nas narinas

Avaliar secrecao expelida

Elevar a cabeceira do leito

Estimular a ingestéo de liquidos

Familiar

Adesao ao regime | Orientar quanto aos cuidados com a mobilidade da crianca

terapéutico do neto . ~ L
Orientar quanto a observacdo de complicacdes

(sangramento)

Fonte: Dados do estudo de caso. Jodo Pessoa, Paraiba, Brasil, 2020.

Avaliacdo conjunta do cuidado pela equipe de enfermagem, permite aos
profissionais obter parametros para segui com o cuidado, de modo a proporcionar
uma assisténcia adequada por envolver os atores no processo assistencial
(bindmio), visto que o cuidado ao binbmio precisa considerar o paciente e sua familia
como uma unidade, necessitando de atendimento integral®. Desta feita, no segundo
DPO os diagnosticos de dor e respiragcdo tinham melhorado, mantendo a

deambulacéo prejudicada (com os cuidados em decorréncia do quadro) e a ferida
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cirurgica manteve limpa. Seguindo da manutencdo da adesédo ao regime terapéutico

pela avo.

Consideragdes Finais

Neste estudo foi possivel descrever os cuidados assistenciais a acrianga
acometido pela Sindrome de Pruney Belly, e discutir o cuidado de enfermagem
pautado na aplicacdo das etapas do processo de enfermagem. Por se tratar de uma
sindrome complexa o estudo apresenta relevancia no tocante ao aprofundamento da
tematica, bem como ao aprendizado sobre a patologia, ainda e contribui para a
tomada de decisdo na escolha das intervencBes, garantindo ao profissional de

enfermagem autonomia no processo do cuidar.
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RESUMO

A Sindrome de Rett (SR) descrita por Andréas Rett € uma desordem genética ligada
ao cromossomo X dominante e por mutacdo da proteina MecP2 onde ocorre uma
progressiva deterioragdo neuromotora severa, com prevaléncia estimada entre
1:12.000 a 1:22.000 meninas nascidas. O estudo correlaciona um caso clinico de
uma crianca, de sete anos, diagnosticada com sindrome de rett atipica com
apresentacao clinica na forma variante descrita na literatura de referéncia, mas que
realiza acompanhamentos multidisciplinares e apresenta avancos fisicos e
psicossociais, que podem prevenir a regressdo ou a estagnacdo da patologia. A
analise do estudo foi elaborada de forma descritiva pelos pais, com aspectos clinicos
e a historia da paciente, onde foi confrontado com os dados da literatura para uma
melhor compreensao dessa forma variante da doenga. Considerando o aumento da
sobrevida dos portadores da sindrome de Rett, as intervencdes profissionais devem
ser de acordo com as necessidades de cada paciente e da familia assessorando no
planejamento das acdes para promocao da qualidade de vida.

Palavras-Chaves: Sindrome de Rett; Sindrome de Rett Atipica; proteina MECP2
diagnéstico clinico e molecular; tratamento multiprofissional.

Introducéo

A Sindrome de Rett € uma desordem genética ligada ao cromossomo X
dominante e por mutacdo da proteina MecP2 onde ocorre uma progressiva
deterioracdo neuromotora severa. A SR se manifesta tipicamente no periodo
compreendido entre o 6° e 0 18° més de vida. Com curso e a gravidade determinada
pela localizacéo, tipo e gravidade de sua mutacdo e inativagdo do cromossomo X,
com uma ampla e diversificada caracterizacdo clinica. A SR Atipico apresenta trés
formas variantes distintas: a variante da fala preservada, a congénita e a de
convulsdo. As mutacdes em diferentes loci associados necessita que 0s critérios
declarados estejam presentes, como: o periodo de regressdo, seguido de
recuperacdo ou estabilizacdo, e ainda, ter pelo menos dois dos quatro critérios

principais e cinco dos onze critérios de suporte para caracterizacdo dessa variante
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rara. (MARTINEZ et al 2011 )(SILVA et al, 2016)(SCHWARTZMAN , 2003)
(ABRETE, 2020)

Metodologia

O presente trabalho apresenta carater descritivo, constitui um relato de caso,
consentido e respondido pelos pais de uma paciente do sexo feminino portadora da
Sindrome de Rett, além de conter de fotos, resultado de exames e videos que
venham a explanar o caso. Além disso, foi realizada uma coleta de dados nos sites
de pesquisa académica (Google académico, Lilacs, Pubmed e Medline),
compreendido entre os anos 2000 a 2020, com as seguintes palavras chaves:
Sindrome de Rett, Sindrome de Rett Atipica, proteina MECP2 diagndstico clinico e
molecular, tratamento multiprofissional, com o objetivo de compor a revisdo de
literatura a respeito da Sindrome de Rett. Foram excluidos artigos que nao
compreendessem esse intervalo de tempo, que n&o continham as palavras chaves
mencionadas e que nao falassem sobre sindrome de Rett. Os artigos selecionados
nas bases de dados eletrbnicas compdem uma revisdo de literatura que pode

subsidiar a discussao consistente e sistematizada sobre a Sindrome de Rett.
Discussao

A crianca estudada é do sexo feminino, nascida a termo, mae com 30 anos,
acompanhada no pré-Natal, parto ceséreo, termo de 39 semanas e sem
intercorréncias ao nascer. O peso ao nascer foi de 3.190, estatura de 50 cm,

perimetro cefalico 34 cm, APGAR 9/9 e presenca de choro ao nascer.

Iniciou o desenvolvimento infantil com dificuldade em realizar a pega do seio
para o ato de mamar, o desenvolvimento os reflexos posturais iam se instalando
normalmente, apenas aos sete meses 0 atraso neuropsicomotor instalou-se com a
crianca engatinhando na posicao sentada com o apoio dos bragos, ndo esbocava

interesse em subir em objetos ou erguesse e ndo realizou marcha.

Em paralelo as perdas fisicas, reduziu a socializacdo, parecia ndo estar
escutando o que era dito, reduziu até parar o balbucio, apresentou episédios de
risadas, gritos e crises de choro. Surgiram 0s movimentos estereotipados das maos,

iniciou com compulsédo em poér os dois dedos na boca, seguido das méos na cabeca
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e arrancar os cabelos, e; por fim, fixou a estereotipia da “batida de maos” com
movimentos incessantes. (SCHWARTZMAN , 2003) (ABRETE, 2020)

Com um ano e trés meses a paciente iniciou acompanhamento com a
neuropediatra e foi observado: hipotonia muscular, auséncia dos reflexos de defesa,
pouco contato visual e reducdo no interesse por brinquedos. Foram solicitados
exames de eletroencefalograma, eletroencefalograma de 12 horas, exames
laboratoriais e ressonancia magnética. Durante a consulta a familia foi orientada a
iniciar as terapias com fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, fonoaudiologo,
psicologo e iniciar a socializagdo na escola. Somete apds essas primeiras
intervencdes e com o resultado dos exames e a instalagdo do quadro clinico, seria

possivel ser introduzido ou ndo algum tratamento medicamentoso.

A neuropediatra encaminhou a paciente para 0 geneticista, que solicitou
novos exames laboratoriais e analisou os resultados iniciais da investigacao
complementar: eletroencefalograma (20.03.2012) descrevendo atividade elétrica
cerebral pouco organizada para a idade associada a atividade epileptogénica frontal
direita, que foi confirmado por video-encefalograma digital (26.11.2015). Foi
realizada uma vasta investigacdo metabolica, incluindo o exame de Cariotipo de
banda G, apresentou resultado normal 46 XX, solicitou a cromatografia de
aminoacidos (erros inatos do metabolismo) e perfil metabdlico dos acidos organicos,
todas as reacdes apresentaram resultado negativo. Também foi realizada a
hibridizagcdo comparativa as analises para as doencas de Nielmann-Pick A,Be C, e
lipofucinose ceroide tipo 2, todos também com resultado normal. A investigacao foi
completada com o0 sequenciamento do gene MECP2 que revelou mutacdo
patogénica (c88A/T em LYS 30 Ter) em heterozigose, permitindo concluir que a
paciente apresenta etiologia génica dominante ligada ao cromossomo X.

A paciente foi submetida a primeira ressonancia magnética (14.05.2014), no
laudo foram observados sulcos mal formados, reducdo da substancia branca, o que
ocasionava “buracos” na estrutura cerebral, e proeminéncia dos espagos liqudricos
gue recobrem as convexidades frontais e parietais, podendo estar relacionada a
efus@o extra-axial benigna da infancia. Em 05.04.2016, a ressonancia magnética foi
refeita e comparada, onde observou-se sulcos bem formados, aumento da

substancia branca, discretas proeminéncias nos espacos liquéricos dos hemisférios
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cerebrais, 0s quais iam ser reabsorvidos e completados pelo encéfalo, ndo havendo
a necessidade e refazer a RM pois encontrava-se com todas as estruturas bem
formadas e preenchidas dentro dos padrbes de normalidade para a idade da
crianca. (FARAGE et al 2009).

Diante dos sinais e sintomas, a paciente iniciou a fisioterapia duas vezes por
semana, voltada para estimular a musculatura de tronco e membros inferiores,
alongamentos passivos, exercicio de fortalecimento, propriocep¢do, equilibrio e
coordenacdo. A paciente conseguiu realizar a marcha livre com um ano e oito
meses. (ABRETE, 2020)

A paciente com diagnostico clinico e molecular para a SR, tem caracteristicas
definidas dentro dos critérios principais e de suporte que a enquadram na variante
atipica dessa doenga, mas ndo se enquadra no quadro clinico classico e com fases
bem definidas para a patologia. (HAGBERG et al 2001) (MARTINEZ et al 2011 ).
Normalmente as meninas com Rett na idade da crianca estudada ja estdo com
complicacbes mais severas, 0 que nao € observado neste caso pois a paciente
engatinhou mesmo com variancia do modo de engatinhar, ndo apresenta epilepsia,
nao faz uso de medicagOes, se nutre normalmente sem precisar processar todo o
alimento, deambula com facilidade, rapidamente e aos passos largos, sem
alargamento de base e movimentos de oscilacdo de tronco, sobe escadas e rampas
com apoio, sai do carro, nunca registrou internagcdo hospitalar por problemas
gastrointestinais e respiratorios e ndo faz uso de medicacbes em decorréncia de
complicacBes da SR. Apresenta intenso contato visual, exprime vontades e anseios
ao olhar, bater e pegar objetos de seu interesse identificando o sua finalidade para
conseguir o que deseja. Todas essas caracteristicas diferem dos achados clinicos
encontrados na literatura atual, sendo de suma importancia a divulgacdo e analise
desse caso clinico para somar com a literatura atual na promocédo do conhecimento

e determinacao de protocolos.

Consideracdes Finais
Com o aumento da complexidade de trabalhos relacionados a doencgas raras
e de caréater neuroldgico ha uma necessidade se avancar no ambito dos estudos dos

diagnésticos e tratamentos direcionados para os sinais e sintomas clinicos de cada
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patologia. Em especial na Sindrome de Rett, em sua variante atipica, onde nao ha
um padrdo determinado para a sua evolucdo clinica, 0 que exige uma atencao
especial para a sua identificacdo, pois com o aumento da sobrevida, as intervencdes
profissionais devem ser direcionadas de acordo com as necessidades de cada

paciente e da familia.
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RESUMO

A microcefalia compreende uma malformacdo congénita caracterizada por um
perimetro cefélico inferior ao esperado para a idade e sexo, com consequente
desenvolvimento inadequado das estruturas cerebrais. O objetivo deste trabalho é
relatar dois casos clinicos de criancas portadoras de Microcefalia atribuidas a
infeccdo por Zika virus, atendidas no Programa de Atencao Integrada para Bebés
com Microecefalia do UNIPE, Jodo Pessoa — PB, tratadas com 03 géis Florais
Frequenciais com tecnologia Quantum Health®: Mentalis®, Calmallis® e
Oxyflower®. Para tanto levou-se em conta a observacdo das maes, bem como
avaliacdo pela Escala de Ashworth, que avalia a espasticidade, validado e confiavel
na mensuracdo do aumento do tonus em pacientes neuroldgicos, e pela Escala de
Desenvolvimento Motor Infantil de Alberta (AIMS) para monitorar a evolugdo do
tratamento de criancas com riscos de alteracdes motoras. Segundo as maes, as
criancas apresentaram um sono melhor, maior relaxamento, tranquilidade, menos
secrecdo, rigidez, o que deixou elas muito satisfeitas com o uso dos florais
guanticos. Segundo a avaliagdo profissional, ambas as criancas apresentaram
melhora na motricidade e nas habilidades, melhora na funcdo respiratéria com
menos ausculta pulmonar e melhora na espasticidade. Conclui-se que a Terapia
Vibracional Quantica contribuiu na melhoria do quadro clinico das duas criangcas com
microcefalia.

Palavras-chave: Microcefalia, Florais Quanticos, Estimulagcéo Precoce

Introducéo

A microcefalia € um problema de saude publica de longo prazo, caracterizado
por uma malformacao congénita, onde o perimetro cefélico é inferior ao esperado

para a idade e sexo, com consequente desenvolvimento neuroldgico inadequado. O

! Graduando do curso de Odontologia do Centro Universitario de Jodo Pessoa — UNIPE, PB.
2 Cirurgid-Dentista, Mestre em Clinica Odontolégica, Doutoranda em Odontologia, Professora de
Anatomia Humana e Radiologia do Centro Universitario de Jodo Pessoa — UNIPE, PB.
8 Fisioterapéuta, Professora do Centro Universitario de Jodo Pessoa — UNIPE, PB.
* Fisioterapéuta, Professora do Centro Universitario de Jodo Pessoa — UNIPE, PB.
> Fisioterapéuta, Professora do Centro Universitario de Jodo Pessoa — UNIPE, PB.
6 Cirurgido-Dentista, Mestre em Estomatologia e Doutor em Laser, Pds-Graduacdo em Terapia
Vibracional Quantica, Iridologista e Professor de Anatomia Humana da UFPB, Jodo Pessoa — PB.
207



TovoS
seu diagnostico é realizado, principalmente, através da medicdo do perimetro
cefélico (PC). A saliva pode se apresentar como uma ferramenta relevante no
diagnéstico de infecgdes como dengue e zika virus, pelo fato do virus estar presente
nos fluidos salivares, sendo uma alternativa de diagnéstico precoce e ndo invasivo.
Embora a literatura descreva algumas infecgdées como agente causal, a exemplo da
toxoplasmose e sifilis, a microcefalia associada ao Zika virus € uma doenca nova,
que esta sendo descrita pela primeira vez na histéria.*™

Devido a sua complexidade, a microcefalia também tem sido associada a
diversos fatores, envolvendo desnutricao, infec¢des, consumo de alcool e drogas no

periodo gestacional, incluindo agravos ambientais e causas ainda desconhecidas. *>°

Considerando que no periodo critico de matura¢éo do sistema nervoso central
a capacidade de aprendizado esta potencializada, € de fundamental importancia a
precocidade no diagnostico de atraso do desenvolvimento motor, uma vez que as
alteracdes neuroldgicas e psicomotoras decorrentes dessa condicdo resultam em
limitagbes intelectuais. Assim, quanto antes a criangca for encaminhada a
intervenc&o, maior sera a possibilidade de sucesso do tratamento proposto.’

A literatura ndo registra nenhum trabalho sobre o uso da Terapia Vibracional
Quéantica (TVQ), com o uso de esséncias vibracionais florais com tecnologia
Quantum Health®, em pacientes portadores de microcefalia. Assim, o objetivo deste
trabalho € relatar dois casos clinicos onde foram utilizadas algumas esséncias
vibracionais florais de acdo quantica na atencdo a criancas portadoras de
microcefalia por zika virus.

Relato de caso

Paciente A: Paciente S.H.S.S, 02 anos e 06 meses de idade, sexo masculino, com
quadro cronico de rigidez muscular, espasmos constantes, convulsdes, muito
choroso e intranquilo. Atendido no Programa de Atencéo Integrada para Bebés com

Microcefalia do UNIPE, Jodo Pessoa — PB, ha cerca de 01 ano.

Paciente B: Paciente P.L.O.S, 03 anos, sexo masculino, com quadro de rigidez, sono
irregular, secrecdes constantes, convulsdes e atendido ha cerca de 02 anos pelo
Programa de Atencdo Integrada para Bebé&s com Microcefalia do UNIPE, Jo&o

Pessoa — PB.
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As atividades do programa sdo desenvolvidas na clinica escola de
Fisioterapia do Unipé, duas vezes por semana, no turno da tarde. Sdo atendidas
criancas de 0 a 3 anos, de ambos o0s sexos, com diagnéstico de microcefalia por
Zika virus. As criancas sao avaliadas por um grupo de profissionais da saude para
identificar os encaminhamentos necessarios a sua saude integral. Foram utilizadas a
Escala de Ashworth (Figura 01), que € um instrumento de avaliacdo da
espasticidade, validado e confiavel utilizado para mensurar o aumento do ténus em
pacientes neuroldgicos e que gradua o aumento do tdnus progressivamente de 0-4,
bem como a Escala de Desenvolvimento Motor Infantil de Alberta (AIMS) para

monitorar a evolucdo do tratamento de criangcas com riscos de alteracdes motoras.

0 = sem aumento de tbnus muscular

1 = leve aumento do tdnus muscular manifestado por uma “pega
e soltura” ou por resisténcia minima no final do arco de
movimento, quando o membro afetado é movido em flexdo ou
extensao

1+ = leve aumento do tdnus muscular manifestado por uma
‘pega seguida de minima resisténcia” através do arco de
movimento restante

2 = aumento mais marcado do tdbnus muscular, manifestado
através da maior parte do arco de movimento, mas o0 membro
afetado é facilmente movido

3 = consideravel aumento do tonus muscular. O movimento
passivo é dificil
4 = A parte afetada esté rigida em flexdo ou extenséo

Figura 01. Escala de Ashworth Modificada

A avaliacdo AIMS é feita através da observacdo de 58 itens dispostos em
guatro sub-escalas nas posturas supino (9 itens), prono (21 itens), sentado (12 itens)
e de pé (16 itens). Somente os itens mais apropriados para a idade da crianca
deverdo ser testados e, apesar do exame distribuir-se em quatro posturas, a
sequéncia hierdrquica ndo precisa ser seguida em alguns itens.

As criancas passaram a fazer uso de 03 géis frequenciais com tecnologia
Quantum Health®: Mentallis, Calmallis e Oxyflower (Fisioquantic®, Maringd, PR,
Brasil). Os géis foram utilizados por cerca de 06 meses e as maes foram orientadas
a usa-los diariamente sobre a pele das criancas duas vezes ao dia, manha e noite.

Todos os géis foram utilizados em sequéncia, sobre a regido peitoral (Oxyflower),
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regido abdominal (Calmallis) e face (Mentalis). O tempo de aplicagcao foi 40
segundos, mantendo-se o contato das méaos sobre a pele das criancas durante o

tempo da massagem (Figuras 02 e 03).

Figuras 02 e 03. Aplicagdo dos géis na consulta inicial das criangas atendidas pelo programa.

Fonte: Acervo Fotogréafico do Professor Orientador, 2019.

O paciente S.H.S.S, também segundo as informacfes da mae, passou a
apresentar um estado de maior alegria, contrastando com a tristeza no olhar que
expressava constantemente, mais calmo a maior parte do tempo, mais animado e

dormindo melhor.

Criangcas  Tempo Pontuacéo Melhoras observadas
de uso AIMS

S.H.S.S 4 meses 5(Al) 7(AF) Funcdo respiratoria: Melhora da ausculta
pulmonar, que seguiu sem ruidos adventicios.

Funcdo Motora: Reducdo da espasticidade
(pela Escala de Ashworth passou de 3 para
2). Melhora do controle cefalico, facilitacdo do
rolar

P.L.O.S 6 meses 5(Al) 6(AF) Funcdo respiratéria: Melhora da ausculta
pulmonar, que seguiu sem ruidos adventicios.
Melhora da coriza nasal.

Funcdo Motora: Reducdo da espasticidade (pela
Escala de Ashworth passou de 3 para 2). Melhora
do controle cefalico e do controle de tronco

O paciente P.L.O.S, segundo a mae, apresentou uma melhora geral. A
crianca permanecia mais tranquila a maior parte do tempo, as secrecfes que eram

constantes diminuiram consideravelmente, apresentando uma respiragdo mais
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confortavel, a rigidez muscular diminuiu, o sono ficou mais estavel, com um quadro

de maior relaxamento e alegria.

De acordo com os instrumentos de avaliacdo do programa, houve melhora nas

funcdes respiratdria e motora em ambos os casos (Tabela 01).

Tabela 01. Resultados observados segundo as escalas de avaliacao utilizadas durante o tempo de

das esséncias vibracionais. Al (Avaliagdo Inicial) e AF (Avaliacdo Final).

O produto Mentalis® (biofator) representa um indutor frequencial floral que
harmoniza o organismo como um todo e o seu uso pode auxiliar energeticamente na

melhora do quadro geral, sobretudo pela inducéo vibracional frequencial do cérebro.*

O Oxyflower produz uma ressonancia vibratéria que colabora
energeticamente para a atuacéo do oxigénio celular.? Isso poderia explicar os efeitos
de harmonizacéo energética sobre a funcao respiratoria das criangas com aumento

da imunidade, com menos ausculta pulmonar e melhora no relato de cansaco.

Segundo Arnt & Arnt (2014) o oxyflower harmoniza a oxigenacao dos tecidos,
estimulando a desintoxicagdo e auxiliando nas fungbes cerebrais. Véarios estudos
evidenciaram o0s efeitos harmonizadores do oxyflower sobre o crescimento
microbiano in vitro'®, em casos de Fitofotodermatose®, e em um caso de Disfungéo

Témporo-Mandibular e Cefaléia Cronica®.

Com relacdo ao produto Calmallis, Arnt (2018), verificou ser excelente para
promover o desenvolvimento do equilibrio energético emocional, levando ao
relaxamento, a calma e a serenidade, podendo até auxiliar no sono. Em ambas as
criancas houve melhora no sono e estado emocional, conforme as méaes e o0s
instrumentos de avaliacéo, corroborando a harmonizacdo energética promovida pela

esséncia floral.

Vale salientar que ambas as criancas apresentaram melhora da irritabilidade
e do choro durante os atendimentos apds o uso dos florais, pois choravam durante
todo o atendimento e agora permitem o togue sem nenhum sinal de irritabilidade ou

recusa, sobretudo a crianca S.H.S.S.

Os profissionais de saude envolvidos no tratamento da crianca com
microcefalia devem realizar uma abordagem educativa e conscientizada aos pais e

familiares da crianca. Diante disso, € de extrema importancia a participacdo da
211
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equipe multiprofissional para o desenvolvimento do portador e até mesmo para
capacitacdo dos familiares, pois se trata de patologia nova de um curso clinico

complexo, que necessita de cuidados especificos tanto profissional quanto parental.
13-15

Consideracdes Finais

O uso das esséncias vibracionais florais de acdo quantica em criangas com
microcefalia é valido e seguro, em fungcdo dos varios beneficios oriundos da
harmonizacdo energética de funcdes corporais e auséncia de efeitos colaterais, 0
gque torna esta terapia uma alternativa promissora no acompanhamento
multidisciplinar deste grupo de pacientes e fundamenta a necessidade de novos

estudos e abordagens para uma melhor compreensao do assunto.
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RESUMO

Introducéo: A artéria coronaria original é considerada uma anomalia congénita rara,
para ser corretamente diagnosticada, é necessario 0 conhecimento anatdémico e
fisiologico na presenca de algum sintoma, nessa abordagem, a tomografia
MultiCorte (TMC) pode ser utilizada tanto no diagnéstico quanto na determinagéo do
trajeto. Tem como objetivo resumir informagdes acerca do uso da tomografia como
método diagndstico em anomalias congénitas da artéria coronaria com base em uma
revisdo integrativa. Metodologia: Trata-se de uma revisdo integrativa por meio de
uma pesquisa nas bases de dados: Lilacs, PubMed e Ibecs, com a finalidade de
verificar o diagnéstico de anomalias congénitas da artéria coronaria por meio de
tomografias, utilizando os descritores: “anomalia" e "artéria coronaria" e "coragao".
como critério de inclusdo, foram escolhidos artigos contendo texto completo.
Discussfes: A TMC descreve um conhecimento indispensavel tanto da anatomia
coronariana como no trajeto, diagnosticando qualquer alteracdo no padréo
anatdmico, podendo caracterizar anomalias de origem ou anomalias coronarias.
Consideracdes Finais: A TMC fornece, portanto, uma abordagem mais precisa no
gue diz respeito a anatomia coronariana e em seu trajeto, sendo uma técnica de
especial utilidade diagnéstica nesse tipo de anomalias, onde preserva o paciente por
nao ser invasivo e tem uma técnica diagnostica exata.

Palavras-Chave: Anomalia; Artéria Coronaria; Coracao;

Introducéo

A artéria coronaria Unica geralmente é considerada uma anomalia benigna, ela
consegue causar sintomas se pertencer agregada ao aparecimento de placas de
ateroma ao nivel do tronco comum da artéria coronaria Unica. Podendo também
estar relacionada a morte subita no caso de uma via aberrante entre a aorta e o
pulmonar (a chamada "via maligna”) (MARTIN, et al,. 2011). A origem andmala das

Artérias coronarias é causada por uma variagdo seja na origem, no trajeto ou na sua
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organizacdo; sua ocorréncia varia de 0,2% a 5,6%. Embora a maioria das pessoas
seja assintomaticas, tal patologia é caracterizada por ser a segunda causa de morte
stbita de origem cardiaca em jovens atletas (ARAUJO; BAPTISTA; SILVA, 2018). O
conhecimento especifico da trajetéria e da anatomia coronaria € de fundamental
importancia no aparecimento de sintomas. Dessa forma, a tomografia MultiCorte
(TMC) é muito benéfica no diagnostico desse tipo de Anormalidade Congénita,
possibilitando ndo apenas o diagnostico, mas também o conhecimento do trajeto
anatbmico da coronaria em seu estado anormal (MEDINA; ROJAS; HOFFMAN,
2010).

Metodologia

Conforme a trajetéria metodoldgica, aplicou-se o fundamento de revisdo
integrativa que é estabelecida com a proposta de promover uma juncdo de
conhecimento e integracdo da aplicabilidade de resolucdo em estudos consideraveis
na pratica. Defronte a necessidade de garantir uma pratica assistencial
fundamentada em indicios cientificos, a revisédo integrativa tem sido referida como
um instrumento incomparavel na é&rea da saude, pois integra as pesquisas
disponiveis a respeito de determinado assunto e conduz a pratica embasada no

conhecimento cientifico (SOUZA; SILVA; CARVALHO, 2010).

Diante da grande parcela crescente e das informacdes complexas na area da
saude, se fez fundamental o desenvolvimento de habilidades, no contexto da busca
cientificamente baseada, capazes de demarcar as fases metodoldgicas mais exatas
e de assegurar, aos profissionais, uma melhor aplicacdo dos indicios fundamentados
em diversos estudos. Nessa circunstancia, a revisao integrativa se manifesta como
uma metodologia que disponibiliza a juncdo do aprendizado e o agrupamento da
aplicabilidade de segmentos de estudos importantes na pratica (SOUZA; SILVA,
CARVALHO, 2010).

Dessa forma, foram efetuadas pesquisas com os descritores-chave seguintes:
anomalia AND artéria coronaria AND coracdo, por conseguinte, foi realizada a
analise de 38 artigos, e como critério de inclusdo, foram selecionados os artigos
publicados pela forma de texto completo e as seguintes bases de dados especificas:
MedLine, Lilacs e Ibecs, restando posteriormente, um total de 16 artigos a serem
analisados. Por ultimo, foram estudados os artigos incluindo o tema principal a
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respeito de exames que abordavam a Angiotomografia (AngioTC) cardiaca e a
Tomografia de MultiCorte, onde fizeram-se essenciais para a revelacdo do
diagnoéstico das referidas doencas congénitas raras; estabelecendo também a
gravidade do caso. As AngioTC cardiacas foram executadas em um aparelho que
efetua 64 cortes, sendo assim, composto de visdes de diferentes angulos, para

facilitar a pesquisa e confirmar uma possivel anomalia.
Discussoes:

A Tomografia MultiCorte descreve um conhecimento indispensavel tanto da
anatomia coronariana como do seu trajeto, onde € uma técnica utilizada para
diagnosticar este tipo de ocorréncia. A anatomia coronariana normal, universalmente
aceita, é assim definida: O tronco coronariano origina-se do seio coronariano
esquerdo e divide-se na artéria descendente anterior e na artéria circunflexa; a
artéria descendente anterior segue posteriormente ao tronco pulmonar no sulco
interventricular anterior; a artéria circunflexa segue no sulco atrioventricular posterior;
a artéria coronaria direita origina-se do seio coronariano direito e segue pelo sulco
atrioventricular anterior; qualquer alteracao neste padréo deve ser considerada como
uma anatomia coronariana anormal; a artéria coronaria circunflexa originando-se do
seio coronariano direito ou da artéria coronaria direita, com um trajeto retro adrtico, €
a anomalia congénita da artéria coronaria mais comum (VERAS, 2007). As

alteracdes na A. coronaria podem ser apontadas de duas maneiras.

A primeira leva em consideracdo os seus aspectos anatdémicos, e caracteriza
em anomalias de origem ou curso (6stio ectépico no proprio seio corondrio, origem
fora do seio coronario normal, atresia coronaria), anomalias de anatomia intrinseca
(estenose congénita, aneurismas congénitos, ponte miocardica) e anomalias de

terminacao (fistulas coronarias).

A outra maneira se respalda na capacidade da anomalia em evidéncia provocar
uma isquemia miocéardica: anomalias coronarias maiores sao aquelas que podem
causar isquemia miocardica, como fistula coronaria, origem anémala da artéria
coronaria esquerda a partir da artéria pulmonar, artéria coronaria Unica, e coronaria
com origem andémala a partir do seio contralateral e curso interarterial; anomalias

menores sao aquelas que ndo provocam isquemia miocardica, como Ostios

216



TovoS

ectdpicos no préprio seio coronario, artéria circunflexa com origem no seio coronario

direito, e duplicacéo arterial coronaria (GUERIOS, et al,. 2010).

Entretanto, € possivel relatar que a TMC possibilita um entendimento mais
exato tanto da anatomia coronariana quanto de sua trajetéria, sendo um método de

utilidade diagnoéstica especial neste tipo de anomalia (MARTIN, et al,. 2011).
Consideracdes Finais

A artéria coronaria Unica € uma anomalia congénita rara que é capaz de se
manifestar clinicamente como angina, ataque cardiaco ou morte subita. No entanto,
apesar da angiografia coronéria convencional possibilitar o diagnéstico, ela pode nao
ser capaz de definir o curso preciso da artéria coronaria anémala. J4 o estudo TMC
possibilita uma definicdo com detalhes da anatomia e do trajeto das artérias
coronarias anbmalas, consistindo particularmente em um beneficio neste tipo de
patologia (MARTIN, et al,. 2011).
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RESUMO

Os tumores de tireoide s&o eventos raros, ocorrendo em cerca 1% do total de
neoplasias. De acordo com Golbert, L. et al. (2005), O carcinoma folicular de tireoide
corresponde até a 25% de todas as neoplasias da tireoide. Como em qualquer
cancer pode ocorrer metastase, nesse caso, tem preferéncias para pulmdes, 0ssos,
cérebro e figado. O presente trabalho tem por objetivo discorrer sobre um relato de
experiéncia a cerca de uma cirurgia de emergéncia para a resolucdo de metastase
de carcinoma folicular de tireoide para cérebro em uma gestante. E um estudo
observacional, do tipo relato de experiéncia que surgiu da iniciativa de relacionar as
abordagens tedrico-praticas do cuidado aos pacientes acometidos por metastase
cerebral oriundas de carcinoma folicular de tireoide. A paciente gestante chegou ao
hospital apresentando metastase de carcinoma folicular de tireoide, com
rebaixamento do nivel de consciéncia. As equipes de obstetricia e neurocirurgia
foram acionadas fazendo a cesariana e posteriormente a craniectomia
descompressiva com exérese da lesdo. Dessa forma, conclui-se que mesmo em
eventos raros, deve haver sempre um aperfeicoamento dos profissionais de saude
para todas as patologias existentes. Ser raro ndo exclui a possibilidade de um dia
aparecer em qualquer servico.

Palavras-chaves: Cancer de tireoide; Cirurgia; Metastase.

Introducéo

Os tumores de tireoide sao tidos como eventos raros, de acordo com Moraes,
R.E.C., et al. (2016), ocorrendo em cerca de 1% do total de neoplasias. Entretanto

sdo 0s mais prevalentes no sistema enddcrino. Como toda neoplasia eles sao
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classificados de acordo com o seu tipo histolégico e dessa forma ha as

classificacdes e condutas adequadas para cada um.

De acordo com Golbert, L. et al. (2005), O carcinoma folicular de tireoide
corresponde até a 25% de todas as neoplasias da tireoide e sdo mais agressivos em
comparacao ao do tipo papilar. Assim como os demais tipos de neoplasias, esses
tumores sdo passiveis de metastase, apresentando assim um progndstico mais
desfavoravel, tendo em vista que ha um aumento da morbidade e mortalidade, e

com isso, a melhor opcao terapéutica € a resseccao sempre que acessivel.

Segundo Durante et al. (2006), as metastases a distancia ocorrem em menos
de 10% nesse tipo de cancer, mas é a causa mais frequente relacionada a
mortalidade por essa enfermidade. Somado a isso, Cavalheiro, G. C., et al. (2014),
refere que os principais sitios de metastase de carcinoma folicular de tireoide séo:
pulmdes, 0ssos, cérebro e figado. Os autores referem que podem haver metastases

em até 30% dos casos e que elas podem ser a manifestacao inicial dessa patologia.

O presente trabalho tem por objetivo discorrer sobre um relato de experiéncia
a cerca de uma cirurgia de emergéncia para a resolucdo de metastase de carcinoma

folicular de tireoide para cérebro em uma gestante.
Metodologia:

Trata-se de um estudo descritivo, observacional, retrospectivo do tipo relato
de experiéncia, ocorrido em um servi¢co de salde na cidade de Recife, Pernambuco.
Buscando solidificar a experiéncia, foram utilizados os bancos de dados: Scielo e
LILACS, para a pesquisa de trabalhos relacionados com a tematica proposta. O
estudo surgiu da iniciativa de relacionar as abordagens teorico-praticas do cuidado
aos pacientes acometidos por metastase cerebral oriundas de carcinoma folicular de
tireoide. Assim, avaliou-se como pertinente a descricdo de uma experiéncia que
integra conhecimentos teodricos e praticos na solidificacdo de uma aprendizagem

cientifica.
Resultados E Discussao:

Paciente, sexo feminino, 37 anos de idade, gestante, com idade gestacional
de aproximadamente 34 semanas, da entrada ao servico hospitalar com

rebaixamento do nivel de consciéncia. Ao se realizar uma Tomografia
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computadorizada de cranio, observou-se a presenca sugestiva de metastase

cerebral (imagem 1).

Devido a gravidade da situacdo, se fez necessario realizar cirurgias
emergenciais e com uma equipe multidisciplinar. De forma inicial, a equipe de
obstetricia e pediatria foi acionada executando assim a cesariana para a retirada do
concepto, que nasceu bem, apesar de ser um pré-termo, de acordo com a idade
gestacional.

A partir desse momento, foi a vez da equipe de neurocirurgia entrar em acéo
fazendo uma craniectomia descompressiva e exérese do tumor. Durante o
tratamento foi realizado um estudo anatomopatol6gico, o qual sustentou o
diagnéstico de “Fragmento de lesdo ‘supratentorial’, consistente com carcinoma

tireoidiano metastético, com arranjo folicular (imagem 2).

Imagem 1

Acervo pessoal. Tomografia computadorizada de crénio, em corte axial, evidenciando lesédo
metastatica.

Imagem 2
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Acervo pessoal. Laudo com diagndstico do exame anatomopatoldgico.

Como discorrido previamente, o carcinoma folicular de tireoide € um evento
raro, ocorrendo em média uma incidéncia de 0,02% em relacdo a todos os tipos de
neoplasias. Somado a isso, a metastase a distancia para o cérebro se torna ainda

mais dificil de acontecer. Entretanto, quando acontece, se faz necessario um
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cirurgiado competente para efetuar a retirada das lesbes preservando as funcdes

organicas do paciente (MAIA, Ana Luiza et al. 2007).

Dessa forma, observou-se que os procedimentos realizados pela equipe
multidisciplinar do servico de saude, foi adequada, seguindo as normas e
orientacdes previamente estabelecidas. Com isso, aumentou significativamente a

chance de uma melhor sobrevida para a paciente.

Apesar da gravidade da situacdo, ao se seguirem o0s protocolos pré-
estabelecidos, as equipes quando bem treinadas conseguem contribuir para que
haja uma melhor sobrevida para os pacientes. Sabemos que isso exige tempo e
dedicacédo, mas esse caso nos refor¢a a ideia de que € possivel oferecer um servico

de qualidade para a populacéo e faz valer a pena todo esforco.
Consideracdes Finais

Diante do que foi exposto, observa-se que mesmo em situacfes raras,
guando uma equipe € bem treinada e possui conhecimento vasto da literatura, ela
consegue ser resolutiva e atuar mesmo em campos pouco difundidos. Percebe-se
assim a necessidade que se tem de uma constate atualizac&o e aperfeicoamento em
relacdo a qualquer patologia. O fato de ser um evento raro ndo exclui a possibilidade
dele ocorrer e quando isso vier a acontecer toda a equipe deve estar preparada. A
metastase do carcinoma folicular de tireoide para cérebro é um evento
extremamente raro, ndo sendo praticamente encontrados trabalhos ou diretrizes
para o tratamento e seguimento da mesma. Dessa forma, sugere-se que haja mais
pesquisa e notificacdo acerca da temética, tendo em vista que se faz necessario
para a disseminacdo do conhecimento e posteriormente para a aplicacdo prética

guando for necesséria.
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RESUMO

A Artrogripose Mdltipla Congénita (AMC) é um termo associado a diversas
malformagdes raras que acometem cerca de 1 a cada 3.000 nascidos vivos, tendo
como patogénese principal a acinesia fetal associada a contraturas congénitas
subjacentes. As possiveis causas podem ser intrinsecas ou extrinsecas, ja que
todas influenciam no movimento fetal. A etiologia intrinseca mais encontrada nos
artigos refere-se as anormalidades neurolégicas, mas ndo deixando de dar énfase
nas anormalidades musculares que influenciam na motricidade e estardo
diretamente ligadas ao tipo de tratamento que é multiprofissional e individualizada.
Este trabalho trata-se de uma revisédo de literatura nacional e internacional, que tem
como objetivo realizar um levantamento cientifico a acerca do tema, observando as
informagBes convergentes e divergentes entre eles. Além de proporcionar uma visdo
mais integrada da importancia da intervencao fisioterapéutica no tratamento de
criancas com AMC, pois quando iniciada precocemente favorece uma melhora no
desenvolvimento motor, bem como no emocional do paciente.

Palavras-Chaves: Artrogripose Multipla Congénita; Doenca Rara; Acinesia Fetal.

Introducéo

A Artrogripose Mdltipla Congénita (AMC) é um termo usado para descrever
malformacdes congénitas raras ndo progressivas que se referem a um grupo de
doencas sindrbmicas ou ndo sindrébmicas, com etiologia genética ou ambiental.
Estima-se que esta acomete em média 1 a cada 3.000 nascidos vivos2,5,6,7,8 e ndo

h& consenso entre as literaturas em relacéo a prevaléncia ligada ao sexo.

A presenca de AMC pode ser observada a partir do terceiro més da gestacao,
por meio da ultrassonografia, observando uma acinesia fetal (diminuicdo do

movimento fetal), total ou parcial. Essa reducdo de movimento pode levar a multiplas

! Graduanda em Fisioterapia na Universidade Federal da Paraiba-UFPB.

? Graduanda em Fisioterapia na Universidade Federal da Paraiba-UFPB.

® Graduanda em Fisioterapia na Universidade Federal da Paraiba-UFPB.

* Graduanda em Fisioterapia na Universidade Federal da Paraiba-UFPB.

® Docente do Departamento de Morfologia da Universidade Federal da Paraiba-UFPB.
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contraturas articulares, uma vez que a movimentacao intra-uterina € essencial para o

desenvolvimento das articulacdes fetaisb.
Metodologia

Este trabalho foi desenvolvido por quatro estudantes do quarto periodo do
curso de Fisioterapia da UFPB, através da realizacdo de um levantamento da
literatura nacional e internacional, sendo esta uma revisao descritiva e retrospectiva
dos ultimos anos (1998 a 2019), utilizando os bancos de dados da Scielo, PubMed e
Google Académico, com as seguintes palavras chaves em varias combinacdes:

“artrogripose multipla congénita”, “AMC”, “contraturas congénitas” “etiologia”. A partir
disso, foram selecionados dez artigos que mais se adequavam ao intuito deste
estudo. A discussdo destes artigos ocorreu semanalmente no més de Agosto,

através da plataforma virtual Google Meet.
Discussoes

O termo artrogripose € grego, de artron (articulagéo) + gryp (curvado) + osis
(condig&o). Multiplex significa multiplo em latim, e congénita, também latim, deriva da
palavra congénito, que significa presente no nascimento. Assim, AMC é um termo

para multiplas articula¢des curvas que estao presentes no nascimento4.

Dessa forma a acinesia fetal, associada as contraturas congénitas
subjacentes, atuam como patogénese principal da AMC. E ha multiplas e variadas
causas intrinsecas e extrinsecas que podem influenciar na redu¢do do movimento
fetal3. Dentre as mais diversas etiologias intrinsecas (causas fetais), cita-se as
anormalidades neuroldgicas como causas mais comuns de atrasos e/ou reducédo das
capacidades motoras fetais, aléem das anormalidades musculares e anormalidades
no tecido conjuntivo. Com relagdo as etiologias extrinsecas ha anormalidades que
podem também gerar restricAo no espaco intrauterino, comprometimento vascular e
exposicao teratogénica, além de diversas de doencas maternas como Diabetes
Mellitus, miastenia gravis e esclerose mdultipla7,8 (FIGURA 1). Kowalczyk e
colaboradores enfatizam também as doencas nutricionais que podem estar

intimamente relacionadas.
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AMC
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Neurolégica Muscular/ Tecido Malformacdes Doengas Agentes
esquelética conjuntivo no utero maternas teratogénicos

Figura 1: Causas intrinsecas e extrinsecas da AMC (Adaptada de NILES et al. 2019)

Sabendo-se que a artrogripose nao é um diagnéstico especifico, mas um sinal
clinico que apresenta caracteristicas de mais de 400 disturbios diferentes, é
fundamental estabelecer o diagnostico diferencial de cada crianca, buscando
compreender a heranga genética, a funcdo neuroldgica e diretrizes de tratamento 3.
Sendo assim, h& diversas classificacdes para AMC, como a citada por Bamshad e
colaboradores (2019), os quais subdividem clinicamente a Artrogripose em trés
grupo: amioplasia (contraturas articulares graves e fraqueza muscular), artrogripose
distal (principalmente envolve as maos e peés) e sindromica (associada aos grupos

de artrogripose com uma doencga neuroldgica ou muscular primaria)s.

Nas literaturas encontraram-se confluéncias sobre alteragbes em algumas
articulagdes do corpo que caracterizam a artrogripose e desencadeiam dificuldade
de mobilidade. Entre achados radioldgicos, as principais manifestacdes clinicas sdo
as curvaturas toraco-lombares na coluna vertebral, a aducdo com rotacéo interna de
ombro, flexdo e desvio ulnar de punho, pé equinovaro, joelhos flexionados ou em
extensdo permanente e a luxagdo do quadril pode estar presente 2,8,9, sendo as
articulacdes do joelho e quadril as comumentes mais afetadas 8. Além disso, pode-
se observar entre os estudos o relato de que ha uma diminuicdo no numero e
tamanho das fibras musculares e que estas sao substituidas por tecido fibroso e

adiposo 2,8.

Nesse contexto, a reabilitacdo deve ser iniciada o mais rapido possivel e é
essencial o acompanhamento de equipes multidisciplinares visando melhorar a
gualidade de vida do paciente. A fisioterapia torna-se indispensavel na melhora
funcional, no aumento da amplitude de movimento e na correcdo de deformidades
fixas que afetam as atividades da vida diaria e a autoestima do individuo 2,9. Em
alguns casos serdo necessarias cirurgias para liberacdo de contraturas ou
osteotomia para melhorar mobilidade e fungao articular5, contudo a fisioterapia feita

continuamente e frequentemente pode retardar ou mesmo evitar procedimentos
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cirdrgicos 9. Quanto as evidéncias cientificas dos métodos fisioterapéuticos de
intervencao, ainda ha uma caréncia no tocante a estudos controlados que consigam

determinar o tratamento mais adequado para a AMC 9.
Consideracdes Finais

A AMC pode ser detectada precocemente no periodo pré-natal, e as
contraturas congénitas interferem na movimentacdo e a funcionalidade dos
pacientes. Dessa forma, os fisioterapeutas podem auxiliar no desenvolvimento
neuropsicomotor dos pacientes, melhorando suas atividades funcionais do cotidiano,
bem como sua autoestima. Portanto, vemos a importancia de incentivar novos
estudos na area a fim de gerar mais evidéncias cientificas para embasar 0s
profissionais de salde e académicos, promovendo assim, atendimentos

humanizados e oferecendo uma melhor qualidade de vida aos individuos.
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APRESENTACAO

Humanidades: Direitos, inclusdo, educacgéo e espiritualidades nas doencas
raras

A presente composigao do livro, intitulado “Humanidades: direitos, incluséo,
educacao e espiritualidades nas doencgas raras”, objetivou realizar discussdes em
relacdo as legislacbes que asseguram e promovam os direitos das pessoas
acometidas por doencas raras. Abrangendo assuntos relacionados a incluséao social
e a atividades pedagogicas, de acordo com novas perspectivas entre avancgos e
aplicabilidades a pessoas com doengas raras. Além disso, estendendo-se as
observacgfes holisticas e a percepcdes de ambito filoséfico, psicolégico e das
religibes. Dessa maneira, essa segunda parte deste compilado compdem-se em
duas partes, na primeira estdo as pesquisas submetidas sob a forma de capitulos,
enviados por pesquisadores, os quais vém desenvolvendo os seus trabalhos ao
longo de suas trajetorias académicas. JA na segunda parte, € composta por
comunicacdes orais, nos quais 0s estudantes/pesquisadores apresentaram 0S seus

trabalhos de uma forma sucinta.

Nas pesquisas enviadas, inicialmente, percebemos a incidéncia de casos de
doencas raras no territoério brasileiro, apresentando a importancia de um bom
acompanhamento pré-natal e apoio familiar, advindo dos profissionais de saude.
Como o caso de um tema presente na realidade e no cotidiano de alguns
paraibanos/nordestinos, que se trata do enfrentamento da microcefalia. O
protagonismo das pesquisas nas Ciéncias Humanas, busca contextualizar em
perspectiva historica e local da Microcefalia, bem os entraves congénitos, nos sdo
apresentadas as problematicas sociais das maes infectadas por Zika Virus e
também o contagio fetal, fatores esses que fazem da religiosidade uma forma de
apoio a vulnerabilidade desses familiares dos portadores da Microcefalia. E
destacada também a relevancia de se terem novas pesquisas acerca do tema, para
gue haja ainda mais fundamentacgéo dos dados.

Dessa forma, indicam que o cuidador tem a responsabilidade do bem-estar da
pessoa, nesse caso, dessas criangas. Sendo assim, aponta para a relacdo entre
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saude e cultura, em que até as legitimacdes religiosas também se fazem presentes.
Desenvolvendo a contextualizagdo social, cultural e histérica da maternidade, bem
como a desvalorizagcdo da mulher ao longo dos séculos. As pesquisas apresentadas
apontam ainda para o fato de como a maternidade esta associada ao contexto
socioecondmico, em que as méaes/cuidadores expostas a fatores como o precario
saneamento basico estdo mais propicias a serem infectadas pelo Zika Virus,
refletindo na ocorréncia de mais casos de Microcefalia. Outra vez, as pesquisas
apontam o cuidador de pessoas com limitacdes € levado em consideracgdo, visto que
pacientes portadores da ELA demandam grande dedicacdo por parte dos
cuidadores, os quais podem vir a serem sobrecarregados laboralmente. Portanto, é
util para a analise do histérico familiar, favorecendo no planejamento do casal que
deseja ter filhos, mas que h& algum parente préximo aqueles e que seja portador da
sindrome. Somado a isso, ressaltam que a Odontologia e a relacao psicossocial sédo

de grande importancia multidisciplinar para o tratamento e o bem-estar.

Informacdes sobre decorréncia de doengas raras transcendem a ocorréncia
das manifestacfes clinicas relativas ao diagndéstico descrito pelos dos profissionais
de saude, mas também compreendem as subjetividades que evocam o tema,
empregando a necessidade de devida atencdo pelas politicas publicas de ambito
nacional. Com isso, 0s pesquisadores apontam a necessidade de -cuidados
multidisciplinares, para que o0s problemas relacionados as sindromes sejam
evitadas, abrangendo a contextualizacdo acerca da doenca, além do diagndstico de

pacientes proporcionado qualidade de vida.

Com a dedicacéao e o esforco intelectual desses pesquisadores, pretendemos
contribuir com a divulgacéo tanto no meio académico como fora dele, atingindo
também a comunidade externa a Universidade, para que o publico em geral tenha
contato com essas pesquisas tdo relevantes acerca dos dilemas sociais que
assolam aqueles que sao portadores de doencas raras, bem como as pessoas que
os cercam. Para finalizar, agradecemos imensamente os avaliadores deste eixo
tematico: Mirella de Almeida Braga, Tiago Alves Callou, Laura Maria da Silva

Florentino e Alberlene Baracho, pelo carinho e empenho dedicados.

Por Laura Florentino
Mestre pelo PPGL-UFPB
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CAPITULO 11
TEODICEIAS ENTRE MATERNIDADES PARADOXAIS: CORPO, ESTIGMA E
SOFRIMENTO EM CASOS DE SURTO EPIDEMICO?

Fernanda Lemos?

RESUMO

Analisa a realidade social da maternidade frente a epidemia de Zika Virus no
nordeste brasileiro entre os anos de 2015 - 2017, bem como o surto de microcefalia
decorrente dela. Estamos nos perguntando pelas implica¢cdes do surto epidémico na
realidade dos sujeitos, que ja se encontravam em situacéo de vulnerabilidade social.
Para isto, foram entrevistadas seis mulheres acometidas pela epidemia e que
transmitiram congenitamente o Virus para seus bebés, e analisadas suas historias
de vida frente ao fenbmeno. Constatou-se que a doenga, proveniente de uma
transmissao congénita do corpo da mae para o corpo do filho, é geradora de estigma
e sofrimento social, que neste caso especifico fora legitimado por suas crencas. Isso
posto, observou-se que os simbolos religiosos contribuiram para ressignificacdo de
suas realidades frente ao surto.

Nos ultimos anos a sociedade brasileira deparou-se com uma grave e triplice
situacdo epidémica: os casos de Dengue, Chikungunya e Zika, doencas que tém
como vetor o mosquito Aedes aegypti. Essa epidemia, ndo apenas mobilizou
instituicbes nacionais e internacionais responsaveis pela saude, como também
alarmou toda a populacdo brasileira, uma vez que veio acompanhada de um
aumento crescente do niimero de casos de microcefalia®, nas regides aonde ocorre
maior incidéncia do surto. Diante disto, chamou-nos atenc&o tal fenbmeno, que

aparentemente s6 poderia ser explorado pelo campo da saude. Entretanto,

! Trabalho apresentado no XXXII Congresso Internacional da Associacdo Latinoamericana de

Sociologia. Realizado em 2019 na cidade de Lima, Peru. Na linha tematica, “Cuerpo, emociones y
estrategias de investigacion social”.
2 (professora associada do Departamento e do Programa de Pés-Graduagédo em Ciéncias das
Religides da Universidade Federal da Paraiba. Atualmente é coordenadora adjunta deste Programa
de Pés-Graduacdo).
3 Segundo o ‘Protocolo de Vigilancia e Resposta a Ocorréncia de Microcefalia Relacionada a Infecgdo
pelo Virus Zika’, lancado em 2015 pelo Ministério da Saude, a partir do Plano Nacional de
Enfrentamento a Microcefalia no Brasil, as microcefalias, como as demais doengas congénitas, sao
definidas como alterac8es de estrutura ou funcdo do corpo que estdo presentes ao nascimento e sédo
de origem pré-natal. Segundo a Organizacdo Mundial da Saude (OMS) e literatura cientifica
internacional, a microcefalia € uma anomalia em que o Perimetro Cefalico (PC) € menor que do que a
referéncia para o sexo, a idade ou tempo de gestagédo. Segundo o Ministério da Saude (2015, p.16) ‘a
microcefalia relacionada ao virus Zika é uma doenca nova que esta sendo descrita pela primeira vez
na histéria e com base no surto que esta ocorrendo no Brasil. No entanto, caracteriza-se pela
ocorréncia de microcefalia com ou sem outras alteragfes no Sistema Nervoso Central (SNC) em
criangas cuja mée tenha histérico de infecgdo pelo virus Zika na gestacéo’. (MINISTERIO DA SAUDE,
2015, p.12).
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observando os meandros que envolviam a realidade social das familias afetadas
pela epidemia, debrugamo-nos a exploracdo do tema no ambito das Ciéncias Sociais
das religides. Observou-se que diante do fendmeno que se apresentara a realidade
social dos sujeitos afetados pela doenca poderiam ser abordadas a partir de suas
religiosidades®, bem como as legitimacdes religiosas diante desta experiéncia.

O interesse pelo tema surgiu a partir da repercussdo midiatica, nacional e
internacional, sobre a suspeita de associacdo do ZIKV com a microcefalia. Num
primeiro momento, o que nos chamou a atencdo foi o impacto que a epidemia
causou na realidade social brasileira, principalmente, entre individuos em situacao
de vulnerabilidade social. Num segundo momento, inquietou-nos a potencial
expansao e o0 aumento progressivo dos casos de microcefalia, entre 2015 — 2017,
associado ao ZIKV. E por fim, o alto percentual de concentracdo dos casos de
microcefalia (com possibilidade de infeccdo congénita pelo ZIKV) no Nordeste,
totalizando — inicialmente — cerca de 91% dos diagndsticos confirmados da doenca
no Brasil.

Diante das evidéncias inventariadas inicialmente, pressupomos que uma
pesquisa com esse nivel de problematizacdo poderia assumir uma perspectiva
transdisciplinar, haja vista a dimensdo multifacetada que o problema apresenta. Ou
seja, apesar dos dados epidemioldgicos indicarem uma insercdo do estudo,
exclusivamente, no campo da saude, na verdade seu impacto social para a
realidade de grupos familiares afetados pela epidemia, ultrapassa este campo
tematico. Deve-se considerar também as implicacdes sociais da doenca, bem como
sua incidéncia, que estdo diretamente condicionadas as questdes regionais, de
classe, de género, de saneamento e saude publica, logo, pertinente as ciéncias

sociais.

No que tange as Ciéncias das religides, consideramos que esta area poderia
agenciar meios para o dialogo transdisciplinar sobre o problema, se considerarmos,
neste caso, que o campo religioso pode proporcionar condi¢cdes para significar as
precarias construcbes humanas (BERGER, 1985). Ou seja, diante de uma realidade

social precaria, como o caso da epidemia de microcefalia associada ao surto ZIKV

* para maiores informacdes, consultar nosso artigo sobre a compreensao da religiosidade (LEMOS &
CAMPOS, 2019), a partir do campo das Ciéncias das Religifes.
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no Nordeste, é possivel que a religiosidade das maes contribua como um recurso no
enfrentamento da doenca. Diante disso, o titulo inicial ‘Teodiceias entre
Maternidades Paradoxais’ é mais que uma composicdo estética metaférica do
estudo, representa o seu problema, qual seja, a busca de pressupostos religiosos —
por parte das maes afetadas pela epidemia — na tentativa de explicar, significar e

enfrentar essa precariedade social.

Portanto, objetiva-se analisar a influéncia da religiosidade de mulheres no
enfrentamento da realidade social da maternidade®, frente a criancas portadoras de

microcefalia, bem como o estigma e sofrimento social trazidos com a doenca.

Enquanto referencial tedrico, servir-nos-emos das concepcdes de Peter Berger
acerca da realidade social enquanto construcdo humana, e sua relacdo com a
religido. Também serd fundamental sua perspectiva sobre a construgcdo e
elaboracao das teodiceias, para explicar e justificar a realidade social, uma vez que
‘a religido é a ousada tentativa que conceber o universo como humanamente
significativo’ (BERGER, 1985).

De maneira geral, elementos tedricos da antropologia cultural e da sociologia
da saude contribuirdo para o estudo, se considerarmos que estamos partindo dos
dados extraidos do campo da saude para analisar, a partir de um problema
epidémico, suas implicacbes socioantropologicas. Outrossim, a categoria género
sera de fundamental importancia para o didlogo das questdes pertinentes as
representacdes da maternidade, uma vez que contribuem para percepcdo das

construcdes sociais de sexo.

No que se refere ao estado da questdo, s6 foi possivel encontrar pesquisas
(AZEVEDO, 2015; ZANLUCA, 2015; VENTURA, 2016) que discutissem nossa
tematica a partir do campo da saude, quando 0s primeiros ensaios nacionais e
internacionais, sobre a associacdo do ZIKV com a microcefalia, apresentam seus
primeiros resultados. O que mais se aproxima do estado da arte de nosso,
discutindo as relagbes entre maternidade e cuidado infantil diante de doencgas, sé&o
pesquisas (CASTRO & PICCININI, 2004; MOURA & ARAUJO, 2004) da area da

Psicologia, que apesar de nao tratar da microcefalia em associacdo com a infeccao

® A maternidade é entendida aqui como uma construgdo social. A histéria das atitudes maternas
demonstra que suas implicacdes socioculturais estdo condicionadas ao tempo e ao espaco de sua
representacao.
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congénita por ZIKV, contribuiram para nossa analise. Isso posto, ap6s um vasto
levantamento bibliografico, no Brasil e no Exterior, ndo encontramos pesquisas que
discutissem o problema epidémico da microcefalia associado ao ZIKV, a partir da
area das Ciéncias Sociais das Religibes. Talvez pelo fato de n&o haver,
aparentemente, possibilidade dialégica desta area com os problemas que cercam

Nnosso objeto, tese que justificaremos posteriormente.

Desde o diagnéstico intrauterino, até o nascimento da crianca com
microcefalia, ha uma sucessao repentina e desenfreada de episodios dramaticos
gue afetam o grupo familiar, mas principalmente as maes, 0 que representa uma
série de implicacbes biopsicossociais para a mulher. Diante desse percalco na
trajetoria biografica das méaes, ha que se buscar sentido para a realidade social
precaria que se apresenta, que suspeitamos ainda ser antecedida pela escassez de

recursos basicos a sobrevivéncia.®

Diante dessa realidade social precaria, a religido — entendida aqui nao
exclusivamente por sua dimensao institucionalizada, mas enquanto elaboracdo dos
sujeitos sociais em torno de suas mais variadas composi¢coes de credo, crengas e
espiritualidades (religiosas ou ndo) — pode contribuir para o ajuste social dos sujeitos
envolvidos nessa problematica. Ou seja, € provavel que dentre as maes que
enfrentam esta precaria e fortuita experiéncia, surjam aquelas que encontrem nas
legitimac0des religiosas explicacées para significar suas realidades, haja vista que ‘a
religido serve, assim, para manter a realidade daquele mundo socialmente
construido no qual os homens existem nas suas vidas cotidianas’ (BERGER, 1985,
p.41). Estamos nos perguntando, portanto, pela influéncia da religiosidade, entre
maes de criangas com microcefalia, e a producao de sentido no enfrentamento desta

realidade social.

Se por um lado a religido contribui para legitimar a precariedade da sociedade,
humanamente construida, por outro ela busca explicar situacdes adversas, com as

guais os individuos se deparam na realidade social,

® O surto epidémico atingiu, em sua grande maioria, familias empobrecidas de &reas urbanas e rurais
do nordeste brasileiro. Familias que moram préximos a cérregos e lugares sem saneamento basico.
Além disso, praticamente a totalidade dos casos, sdo de uma renda per capta de duzentos e
cinquenta reais por més. Nesse sentido, como declarado por duas de nossas entrevistadas, o
beneficio social da crianca se tornou a Unica fonte de renda da familia.
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Os fenbmenos andbmicos devem nao s6 ser superados, mas também
explicados — a saber, explicados em termos do nomos estabelecido
na sociedade em questdo. Uma explicacdo desses fenbmenos em
termos de legitimacdes religiosas, de qualquer grau de sofisticacao
teolégica que seja, pode chamar-se uma teodiceia (BERGER, 1985,
p.65).

A teodiceia’ seria, portanto, uma explicacdo religiosa diante desta situacao,
independentemente se ela é dada pela Teologia Sistematica, ou por um sujeito que
busca justificar a morte de um filho como determinacéo divina. As teodiceias podem
ter diversos niveis de elaboracéo e racionalizacédo, desde as mais simples as mais
complexas, desde os dogmas institucionalizados até as composi¢des individuais
e/ou biograficas dos sujeitos. Segundo Berger ‘ndo € a felicidade que a teodiceia
proporciona antes de tudo, mas significado... nas situacdes de intenso sofrimento, a
necessidade de significado é tdo forte quanto a necessidade de felicidade, ou talvez
maior” (BERGER, 1985, p.70). Nao é a toa que, praticamente, todas as religides

tentam dar explicacao ao episédio biografico que constitui a morte.

A relevancia do ‘problema da teodiceia’ esta no fato de que diante de uma
precaria realidade social, faz-se necessario a explicacado destes fatos para que haja
continuidade estrutural e subjetiva do cotidiano. Diante de uma maternidade
marcada pela complexidade de uma doenca, a compreensdo da teodiceia, em
termos socioldgicos, pode contribuir para analise de nosso objeto de estudo. Afinal,
considerando que, nos casos em que ha influéncia da religiosidade, a teodiceia pode

ser um fendbmeno presente na explicagdo da maternidade frente a microcefalia.

Assim como a religido, a sexualidade e o género, a maternidade também é
uma construgao sociocultural. Segundo Giddens (1993, p.53) “a idealizagdo da mae
foi parte integrante da moderna construgdo da maternidade”. As diferengas entre as
representagdes sociais dos sexos sdo configuradas no ambito cultural, “o elemento
distintamente novo, aqui, era a associacdo da maternidade com a feminilidade, como
sendo qualidades da personalidade” (GIDDENS, 1993, p.54).

"0 surto epidémico atingiu, em sua grande maioria, familias empobrecidas de &reas urbanas e rurais
do nordeste brasileiro. Familias que moram préximos a cérregos e lugares sem saneamento basico.
Além disso, praticamente a totalidade dos casos, sdo de uma renda per capta de duzentos e
cinquenta reais por més. Nesse sentido, como declarado por duas de nossas entrevistadas, o
beneficio social da crianca se tornou a Unica fonte de renda da familia.
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Na obra ‘O Segundo Sexo’® (BEAUVOIR, 2009), Simone de Beauvoir relata e
discute a paradoxal condicdo da maternidade,

Essa generosidade merece o0s louvores que o0s homens

incansavelmente Ihe outorgam; mas a mistificacdo comecga quando a

religido da maternidade proclama que toda mae é exemplar. Porque

o devotamento materno pode ser vivido numa perfeita autenticidade;

mas o caso é raro, na realidade. De costume, maternidade € um

estranho compromisso de narcisismo, de altruismo, de sonho, de
sinceridade, de ma-fé, dedicag&o e cinismo (p.682).

A imposicao figurativa da méde como um ser sagrado, que tem a capacidade de
dispor-se, de forma sacrificial, em detrimento de sua prole, constitui-se hum modelo
muito bem estruturado de maternidade, atendendo a interesses macrossociais das
sociedades modernas. A antropologia classica dedicou parte de suas pesquisas
para compreender questdes relativas as representacdbes da maternidade.
Obviamente ndo constituiram analises sistematicas de género sobre o tema, mas,
podemos afirmar que, mesmo que de modo meramente classificatorio e menos

analitico, perceberam a importancia etnogréfica de tais problemas.

Marcel Mauss, em ‘As Técnicas do Corpo’®, define-as como “maneiras pelas
quais os homens, de sociedade a sociedade, de uma forma tradicional, sabem
servir-se de seu corpo”. Ou seja, ndo é qualquer forma de repeticao corporal que
pode ser considerada uma técnica, faz-se necessario a retroalimentacao da tradicao
por meio do corpo e, consequentemente pelas praticas sociais. Neste sentido, a
técnica pode ser considerada,

Um ato tradicional eficaz (e vejam que nisso ndo difere do ato
magico, religioso, simbdlico). Ele precisa ser tradicional e eficaz. Nao
h& técnica e ndo ha transmisséo se ndo houver tradicao. Eis em qué
[sic] o homem se distingue antes de tudo dos animais: pela

transmissdo de suas técnicas e muito provavelmente por sua
transmisséo oral (MAUSS, 2015, p.407).

8 Beauvoir nao publicara tal obra pensando no movimento feminista, que por sinal estava muito ativo
na Franca — pés-guerra — de meados do século XX. Na verdade, Beauvoir escreve tal obra por
observar a situagdo da condi¢do feminina na relagédo social de sexo. O tema central da obra é a nado-
liberdade das mulheres, mesmo as burguesas francesas. Vale considerar que a publicacdo desta
obra foi incluida no index da Igreja Catdlica, como leitura proibida. Nela, Beauvoir discute questbes
como o aborto, o casamento, a construcdo da feminilidade, entre outros assuntos ligados a condi¢éo
feminina de meados do século XX.

° Conferéncia intitulada ‘As Técnicas do Corpo’, proferida em 1934, na Sociedade de Psicologia e
publicada no Journal de Psychologie em 1936’. Publicado recentemente em uma coletanea de artigos
‘Sociologia e Antropologia’ (2015).
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E por meio do corpo que o individuo se evidencia no mundo, mas nio é
qgualquer corpo, o corpo biolégico apenas ndo o integra no nivel sociocultural, é
necessario que haja tradicdo, mas também ndo s6 no plano das ideias, mas a
tradicdo absorvida, praticada e reproduzida. Neste sentido os processos de
socializacdo pelas mais variadas esferas institucionais, parecem ser fundamentais

para a tradi¢ao.

Nesse mesmo artigo, Mauss (2015) dedica-se a compreensdo antropolégica
das ‘técnicas do nascimento e da obstetricia’. Segundo ele, as ‘coisas’ relativas ao
processo de nascimento da crianga, e sobre as quais consideramos ‘normais’, na
verdade sdo culturais, logo, passivel de questionamento. Ou seja, cada cultura
instrumentaliza as formas de nascer, parir e cuidar, ‘a escolha da crianca, o
abandono dos fracos, a condenacdo a morte dos gémeos sdao momentos decisivos
na historia de uma raca. Tanto na historia antiga como nas outras civilizagbes, 0
reconhecimento da crianga € um acontecimento capital’ (MAUSS, 2015, p.410). O
autor também discute as ‘técnicas da infancia — criacao e alimentacdo da crianca’,
demonstrando que a relacao inicial entre maes e filhos é culturalmente imposta, bem
como as ‘técnicas’ de transporte da crianga, modos de criagdo e desmame (MAUSS,
2015, p.411).

Nao é incomum, portanto, que com o advento do ‘amor romantico’ a distingao
dos sexos tenha exaltado algumas caracteristicas consideradas tipicamente
femininas, como por exemplos o0 cuidado e a docilidade, associando-as a
maternidade.

Com efeito, repetem a mulher desde a infancia que ela é feita para
gerar e cantam-lhe o esplendor da maternidade; os inconvenientes
de sua condicdo — regras, doencas etc. — o tédio das tarefas

caseiras, tudo é justificado por esse maravilhoso privilégio de por
filhos no mundo. (BEAUVOIR, 2009, p.654).

A condicdo feminina, bem como a aceitabilidade da maternidade enquanto
elemento ‘sacralizado’ sédo inculcados desde a infancia, por meio da socializagéo.
Até mesmo as ‘brincadeiras de meninas’ sdo condicionadas ao cuidado, a paciéncia,

ao amor e ao trabalho doméstico. De outro modo, o mundo masculino das
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‘brincadeiras’, conduz os garotos a agressividade, ao raciocinio, a esforgos corporais
dindmicos. Dito de outra forma, as maneiras de socializar na infancia sdo distintas e
cumprem objetivos determinantes nas representacdes de género na fase adulta, e

consequentemente, na divisao social do trabalho.

Giddens (1993, p.110) nomeia esta suposta obrigagdo/vocacéo de ‘invengao
social da maternidade’, ou seja, “a ideia de que a mae deveria desenvolver um
relacionamento afetuoso com o filho”. Segundo Moura & Araujo, “a exaltacdo ao
amor materno € fato relativamente recente dentro da historia da civilizacédo ocidental,
constituindo-se esse tipo de vinculo, tradicionalmente descrito como “instintivo” e
“natural”. (MOURA & ARAUJO, 2004, p.45).

Articulando-se aos interesses econdmicos do Estado, um outro
discurso proferido por médicos, moralistas, administradores e chefes
de policia reforcava a necessidade de a mulher ocupar-se com 0s
filhos. Tal discurso baseava-se, principalmente, no argumento de que
essa seria a forma “natural’” de cuidados com a crianca e, por isso, a
mais adequada; uma vez que sé a mulher era capaz de gestar e
parir, seriam, pois, concernentes apenas a “natureza feminina” a
educacio e os cuidados com a prole. (MOURA & ARAUJO, 2004,
p.46).

A maternidade seria uma extensdo da feminilidade, que por sua vez, seriam
indissociaveis do trabalho doméstico, o que serviria muito bem a distingdo de género entre
0S espacos publico e o privado, bem como a divisdo dos atores sociais. A tentativa de
naturalizacdo da maternidade assemelha-se ao equivoco teérico de biologizacdo do social,
0 que reduz, por sua vez, a possibilidade de discussdo da problematica que cerca este

tema, pois,

Ao se percorrer a historia das atitudes maternas, nasce a conviccao

de que o instinto materno € um mito. Ndo encontramos nenhuma
conduta universal e necessaria da mae. Ao contrario, constatamos a
extrema variabilidade de seus sentimentos, segundo sua cultura,
ambicdes ou frustracdes (BADINTER, 1985, p.365).

A maternidade é uma construcao social, seu desenvolvimento e estruturacao
varia de acordo com o periodo e contexto histérico em que se insere. O periodo
contemporaneo é mercado pela influéncia burguesa europeia patriarcal, pos século
XVIII, que destinou o espaco domestico da casa a responsabilidade feminina. Neste
contexto, o ideal de maternidade atrelou-se ao destino feminino, enquanto extensao
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de sua sexualidade, o que contribuiu para a naturalizacdo da maternidade e de seu
sacrificio e aptiddo feminina universal. Por meio da inculcacdo de um habitus
materno, a maternidade apresenta-se como um ideal de feminilidade, que para
realizar-se exige da mulher dedicacdo exclusiva e sacrificial ao novo ser humano
gue nasce de seu corpo e dele sobrevive (calor e alimentacao), pois dela depende

integralmente.

Diante da criagdo e inculcagdo desse habitus, naturaliza-se a maternidade
enguanto tarefa feminina de doacéo de si, ha expectativa de que o ser humano que
chega, torne-se um individuo potencialmente apto a vida social, bem como as
conquistas dos bens simbdlicos que o grupo pode oferecer. Isto posto, o exercicio
da maternidade frente a realidade da microcefalia altera significativamente as
expectativas das méaes que esperavam maternar em uma situagao de ‘normalidade’.
O advento da doenca defronta-se com as expectativas construidas da maternidade

diante da experiéncia da microcefalia.

O titulo ‘maternidade paradoxal’, tenta demonstrar a situagdo ambigua
experienciada por essas mulheres, pois, se por um lado essa experiéncia deveria
configurar um episodio espetacular de suas biografias, por outro desvenda a
realidade da maternidade diante de uma situacédo de precariedade social — no caso
da ocorréncia congénita da doenca durante a gestacdo. Além da dimensé&o subjetiva
dessas mées, ainda haver4 o estigma social da doenga, que pode interferir

socialmente no ambito das relagdes sociais.

Metodologicamente, as maes foram selecionadas por meio de contato prévio,
nos encontros promovidos pelas unidades de apoio a crianca afetada pela
microcefalia associada ao ZIKV, do Sistema Unico de Saide — SUS do Ministério da
Saude do Governo Federal®®. Essas mdes sdo acompanhadas desde a gestacdo
pelo SUS, tdo logo sejam detectados, por meio de exames ultrassonogréficos, os
primeiros indicios de malformagdo cerebral no feto. Quando detectada esta

malformacé&o, bem como a presenca do virus no corpo da gestante, o Ministério da

19 Existem trés momentos especificos que elas se dirigem as unidades do SUS e que tem relagéo
com a epidemia: a) nas reunides do grupo multidisciplinar de apoio as criangas e maes de
microcéfalos, que geralmente acontecem duas vezes por semana; b) no tratamento multidisciplinar
efetivo das criancas, que geralmente ocorre uma vez por semana; e c) esporadicamente, em
festividades para estimular a discussdo das dificuldades no enfrentamento da doenca.
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7

Saude € imediatamente notificado, comeca-se um processo de investigagdo que

podera ou ndo confirmar a anomalia congénita, apds o nascimento da crianca.

Na aplicacdo dos questionarios e realizacdo das entrevistas, buscou-se
compreender: 1) a realidade das familias afetadas pelo surto e seu impacto social; 2)
a realidade da doenca no ambito familiar; 3) a representacdo da maternidade, frente
ao diagnéstico positivo da doenga; e 4) a funcdo da religiosidade das maes no

enfrentamento da doenca.

E um objeto que caracteriza-se por seu carater trans e multidisciplinar, pois
faz parte de um problema nacional epidemiolégico no campo da salude e perpassa
por grandes areas como as Ciéncias Sociais e das Religibes. Baseados em
pressupostos socioantropoldgicos da relacdo saude-doenca, a andlise dos dados
epidemioldgicos € capaz de refletir aspectos significativos de vulnerabilidade da
realidade social brasileira. Estamos diante de um problema de impacto nacional, que
precisa ser analisado, ndo sO pelo campo da saude, mas também pela area das
ciéncias humanas, considerando as implicagbes sociais que refletem a partir do

problema.

Desde que houvera a suspeita de ‘casos de Microcefalia e/ou malformacoes,
sugestivos de infecgédo congénita’ associados ao ZIKV, instaurou-se um problema de
abrangéncia nacional, com consequéncias gravissimas as gestantes. Entretanto, a
situacdo € mais grave na regiao nordeste do pais, que concentra 91% dos casos

confirmados da doenga.

Nosso estudo apresenta uma significativa relevancia académica, uma vez que
foi desenvolvido no nucleo regional do problema apresentado, neste caso, o estado
da Paraiba; e principalmente no local aonde o problema foi identificado e

comunicado a comunidade cientifica pela primeira vez (Paraiba).

Questdes epidémicas tém implicacdes de saude, mas também determinantes
consequéncias socioculturais, pois podem alterar significativamente a organizacéo
politica e econdbmica das cidades, nisto a relevancia social de nosso estudo.
Academicamente, oferece uma perspectiva transdisciplinar para abordar o problema
exposto, partindo das construgdes sociorreligiosas da realidade para significar um

problema em pauta no contexto brasileiro.
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Além de observar, in loco, a realidade do surto de microcefalia e seu impacto
social no Nordeste, ela ainda analisa a religido como sistema cultural, ou seja, sua
importancia diante de uma sociedade considerada secularizada. Além do mais, uma
das caracteristicas do objeto que ora propomos é seu ineditismo e pioneirismo
académico, no campo da Teologia e das Ciéncias Sociais das Religides,

pretendendo associar-se aos demais estudos ja iniciados no campo da saude.

Quanto a relevancia social, esse estudo buscara evidenciar a realidade das
familias que foram impactadas por essa experiéncia singular, e que provavelmente,
ja se encontravam em situacdo de vulnerabilidade social. Por meio da divulgacéo do
estudo, abrimos possibilidade para que as maes de criangcas microcéfalas
expressem suas angustias, limitacdes e problemas diante dessa realidade, nunca

registrada outrora na literatura cientifica.

Mais uma vez, ressaltamos seu pioneirismo ao abordar um objeto de grande
repercussao social, nacional e internacional. E, apesar de partir de um problema
macrossocial, ndo desconsidera seus aspectos mais subjetivos, como a experiéncia
das maes e das familias afetadas pelo surto, relacionando-se assim, as questdes

microssociais da comunidade.

Dada as caracteristicas que cercam o problema apresentado, bem como as
peculiaridades do estudo, como o pioneirismo, a transdisciplinaridade, o
regionalismo, seu impacto social, seu relacionamento com a comunidade e a
capacidade de abrangéncia nacional, consideramo-la altamente relevante para o

campo cientifico e social, e de significativo impacto para a sociedade.

Discutindo a antropologia da emogéao, Le Breton (2009, p.9) afirma que “de
uma sociedade humana a outra, os homens [e as mulheres] sentem afetivamente os
acontecimentos de sua existéncia por intermédio de diferentes repertdrios culturais,
0s quais, embora por vezes se assemelhem, ndo sao idénticos”. Portanto, as formas
de sofrer e de seu enfrentamento estdo inseridos em um contexto sociocultural
especifico. Segundo Koury (1999, p.76) “a dor e o sofrimento seriam elementos
fundamentalmente do constructo social, produzidos socialmente e encarnados nas
acdes sociais gerais e particulares”. Logo, devem ser pensados como categoria

analitica,
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O sofrimento social entendido aqui em sua dimenséo coletiva — dado o
impacto que o surto epidémico ocasionou na populacdo — ndo desconsidera
as implicagbes individuais, haja vista as dificuldades enfrentadas pelas
maes-negras-empobrecidas-nordestinas de criancas portadoras da
Sindrome. (LEMOS & CAMPOS, 2019, no prelo)

Ou seja, apesar de o sofrimento ser individual, as formas de sofrer estdo

condicionadas ao lugar social e cultural. E, apesar da especificidade epidémica — no

gue tange ao campo da saude — sdo determinadas por tempo e espag¢o, como bem

expde Foucault (1977),

A andlise de uma epidemia n&o se impde como tarefa reconhecer a
forma geral da doenca, situando-a no espaco abstrato da nosologia,
mas reencontrar, sob 0s signos gerais, 0 processo singular, variavel
segundo as circunstancias, de uma epidemia a outra que, da causa a
forma morbida, tece em todos os doentes uma trama comum, mas
singular, em um momento do tempo e em determinado lugar do
espaco (p.26).

O fato de o surto epidémico ter acometido uma parcela significativa de

gestantes, atingiu majoritariamente mulheres empobrecidas, negras e nordestinas,

fato decorrente, dentre outras coisas, a péssimas condicdes de saneamento basico.

A epidemia impacta tanto maes quanto criangas portadoras da ‘Sindrome Congénita

pelo Zika Virus’,

Figura 1 M&e de gémeos microcefalicos

Fonte: Jornal Folha de S&o Paulo - Brasil*

11

Disponivel

em:

https://wwwl1.folha.uol.com.br/cotidiano/2019/10/zika-levou-a-mais-reqgistros-de-

outros-defeitos-congenitos.shtml. Acesso em: 27 nov. 19.
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Além das implicacBes sociais e culturais da doenca, dentre todas as
dificuldades enfrentadas, encontra-se o estigma da doenca, haja vista que sua
manifestacdo se evidencia no corpo da crianga, e no corpo da mae — que cuida da

crianca (sempre no colo) e do qual ‘se originou’ a doenca.

Além da maternidade marcada pelo sofrimento e pelo cuidado altero, as maes
ainda enfrentam o estigma social. Uma das maes relata, em entrevista, que as
pessoas olhavam para seu filho como se fosse um monstro. De uma forma ou de
outra, mesmo nos espacos hospitalares de atencédo a crianca com microcefalia, os

olhares denunciam a diferenca.

Outra mée, adolescente, residente da zona rural da Paraiba, se declara
catdlica, entretanto, afirma néo ir as missas no domingo em detrimento dos olhares
curiosos das pessoas da pequena cidade. Esta mesma méae, declara ter pensado
inicialmente que a doenca da filha tinha a ver com a forma como usava seu corpo
(namorando, bebendo e dancando), seus familiares acreditavam — dado o
desconhecimento da doenca no ano de 2016 — que por questdes morais, no uso do

corpo — tinham implicado na malformacéao fetal de sua bebé.

Das 6 maes entrevistadas, 5 acreditam que seus filhos sdo estigmatizados
socialmente pela aparéncia, principalmente em detrimento da cabeca pequena.
Todas, no momento da entrevista seguravam seus filhos de até trés anos no colo,
haja vista que ndo andam, ndo falam, enxergam pouco ou nada e tem toda a funcéo
neuromotora comprometida. O corpo que essas mulheres carregam, demanda forca
fisica e coragem, principalmente para o enfrentamento social e para o sofrimento
dessa maternidade paradoxal. Elas, por sua vez, consideram o cuidado das criancas
como uma designacado divina, visto que todas afirmam que deus confiou um anjo
para que seja cuidado por elas, e se deus enviou é porque conhece a forca de cada

uma para aguentar tal encargo (fala delas).

Conclui-se, portanto, que a maternidade se sacraliza, tornando-se designio
divino. O corpo cuidado e o corpo que cuida sofrem do mesmo jeito. O cuidado
infantil torna-se parte da condi¢céo feminina, e sua realizagdo uma missao. A religiao,

portanto, assume a condicdo de mediadora entre o sofrimento humano e a vontade
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divina, legitimando os problemas sociais — oriundos de falta de politicas publicas

adequadas a sobrevivéncia — como ‘vontade divinamente instituida’.
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CAPITULO 12
“AH, PEDE-SE NAO ENVIAR FLORES” - EPIFANIA E LUTO NO CONTO A
MORTE DOS GIRASSOIS DE CAIO FERNANDO ABREU

Raquel de Lourdes de Miranda e Silva Carmona*

Jeane Odete Freire dos Santos Cavalcanti?

Josemary Marcionila Freire Rodrigues de Carvalho Rocha®
Cicero de Sousa Lacerda®

Introducéo

Os casos de acometimento do virus da imunodeficiéncia humana (HIV) e/ou
da Sindrome da Imunodeficiéncia Adquirida (AIDS) se tornam conhecidos no pais a
partir do inicio dos anos de 1980, no momento em que no Brasil se consolidava o
processo de redemocratiza¢do, apos 21 anos de governo militar. No final dessa
mesma década a Constituicdo de 1988 origina o direito a salude em seu escopo e
preconiza a criacéo do Sistema Unico de Satde — SUS, que por sua vez, traz forca
as lutas empreendidas que resultaram em posterior controle e prevencao da AIDS
(SILVA, 2019).

E uma década, a de 1980, considerada de grande efervescéncia, na qual

coexistem na memoria cultural no Brasil, a opressdo do governo, a perseguicdo a
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boa parte dos intelectuais e artistas brasileiros, a cultura popular, os movimentos
hippies e beats, a tropicalia e os mais diversos movimentos artisticos e culturais, que
se consolidam como marcas representativas da sociedade civil, em uma geracao
gue contesta, que protesta e escreve (CANDIA, 2011).

Tais contextos marcam a obra de Caio Fernando Abreu, que mistura em seus
escritos as consideragdes resultantes da violéncia do periodo de “chumbo” (1964-
1985), bem como, as transformacdes ocorridas no proprio sujeito que vivia a
transicdo ditadura-democracia, além de pessoalmente conviver com a AIDS, que
naquela altura era considerada como pena capital e que vitimou tantos famosos e
andnimos nas décadas seguintes, como Cazuza, Betinho, Lauro Corona e Sandra
Bréa, dentre outras figuras de relevancia no mundo artistico (SILVA, 2019).

Das suas obras, Pequenas epifanias (1995) é um retrato fiel desse homem,
gue longe de uma producdo historiografica, escreveu o seu tempo historico, fez
Historia, uma vez que a sua obra testemunha sua época, e, Historia € “a ciéncia que
estuda os homens no tempo” (BLOCH, 2011, p. 55). O livro reune crbnicas que
publicadas de 1986 a 1995, nos jornais O Estado de Sdo Paulo e Zero Hora. Sua
tematica esta claramente entrelagcada com o periodo delicado da vida do autor, cuja
morte prematura ocorrera em 1996.

Pelo exposto, trazemos um trabalho que objetiva discutir sobre epifania,
eufemismo e luto no contexto da morte eminente como se apresenta no conto de
Caio Fernando de Abreu A morte dos Girassois. Para tal, compomos um estudo
bibliografico que forneceu o aporte necessério para nossa fundamentacéo tedrica,
além de realizar uma abordagem de carater exploratéria que nos permitiu percorrer
mais amplamente as fontes literarias/académicas e cientificas, que tratam da
tematica.

Assim, optamos, para uma melhor sistematizagao da leitura, por dividir esse
trabalho em duas partes. Inicialmente vamos tratar das terminologias — epifania e
luto; em seguida vamos contextualizar o autor e a sua obra, para por fim, tracar no
conto A morte dos girassois os sinais epifanicos que eufemizaram a sua propria

morte.
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A descoberta dajardinagem

Na condicao existencial do ser humano estao refletidas as inquietacdes e as
angustias pelas quais passamos ao longo da vida na caminhada da morte. O livro
Pequenas Epifanias, do qual extraimos o conto A morte dos girassois, encerra em
seu titulo o recado que veio comunicar: 0s pequenos milagres, os mistérios do
cotidiano, as manifestagdes triviais que manifestam possibilidades de entendimento
do ser e da vida.

Por epifania compreendemos que € uma expressao religiosa, frequentemente
empregada para indicar uma manifestacdo divina, uma subita percepc¢do da
realidade, uma “iluminagao”. Na sua etimologia, € uma palavra originaria do grego,
“transliterada como ‘epiphaneia’ e, pode significar aparicdo ou manifestagcéo”
(NASCIMENTO, 2016, p. 33). Possui forte conotacgéo teoldgica pelo uso em contexto
biblico, uma vez que frequentemente acontece envolvendo pessoas e acdes sobre 0
proprio tempo, ainda que ndo esteja diretamente a elas vinculada (NASCIMENTO,
2016). O sacrificio de Isaque, quando o seu pai o0 levou ao Monte Moria e um anjo
aparece e o demove da ideia de imolar seu filho. No texto biblico diz:

E aconteceu depois destas coisas, que provou Deus a Abrado, e
disse-lhe: Abrado! E ele disse: Eis-me aqui. E disse: Toma agora o
teu filho, o teu unico filho, Isaque, a quem amas, e vai-te a terra de
Mori4, e oferece-o ali em holocausto sobre uma das montanhas, que
eu te direi. [...] E tomou Abra&o a lenha do holocausto, e pd-la sobre
Isaque seu filho; e ele tomou o fogo e o cutelo na sua méo, e foram
ambos juntos. Entéo falou Isaque a Abrado seu pai, e disse: Meu pai!
E ele disse: Eis-me aqui, meu filho! E ele disse: Eis aqui o fogo e a
lenha, mas onde esté o cordeiro para o holocausto? E disse Abrado:
Deus provera para si o cordeiro para o holocausto, meu filho. Assim
caminharam ambos juntos. E chegaram ao lugar que Deus lhe
dissera, e edificou Abrado ali um altar e pds em ordem a lenha, e
amarrou a Isaque seu filho, e deitou-o sobre o altar em cima da
lenha. E estendeu Abrado a sua méo, e tomou o cutelo para imolar o
seu filho; Mas o anjo do Senhor Ihe bradou desde os céus, e disse:
Abrado, Abrado! E ele disse: Eis-me aqui. Entdo disse: N&o
estendas a tua mao sobre o moco, e ndo lhe fagcas nada,
porquanto agora sei que temes a Deus, e ndo me negaste o teu
filho, o teu Unico filho. Entédo levantou Abraédo os seus olhos e olhou;
e eis um carneiro detras dele, travado pelos seus chifres, num mato;
e foi Abrado, e tomou o carneiro, e ofereceu-o em holocausto, em
lugar de seu filho (BIBLIA, 1999, p. 35, grifos nossos).
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E importante a percepcdo de que a epifania, como apresentada na narrativa
biblica, traz em si, a possibilidade de modificar a realidade vivenciada, consolidando
novas perspectivas e transformando-a. Nascimento (2016, p. 33), aponta para o fato
de que as epifanias, sobretudo aquelas relatadas no contexto biblico acontecerédo
por meio de manifestacdes divinas “nas apari¢coes visiveis, audiveis ou mesmo tateis
de Deus, envoltas nos mais variados elementos da natureza, como fogo, raios,
terremotos, nuvens, sons etc.”.

A epifania vai dar alento e auxiliar nesse processo de eufemizacdo da morte
iminente e o consequente luto. Ao se remeter a uma figura de linguagem, Abreu
(2014) vai minimizar o sofrimento ao mesmo tempo em que preserva a vida e vive
um processo de luto observando o seu jardim, plantando e cuidando dos girassois,

COMoO escreve:

Anoitecia, eu estava no jardim. Passou um vizinho e ficou me
olhando, pélido demais até para o anoitecer. Tanto que cheguei a me
virar para tras, quem sabe alguma coisa além de mim no jardim. Mas
havia apenas os brincos-de-princesa, a enredadeira subindo lenta
pelos corddes, rosas cor-de-rosa, gladiolos desgrenhados (ABREU,
2014, p. 13).

Serad nesse ambiente que o autor vai decretar os limites da sua vida e
vivenciar seu luto, relatando inclusive o anuncio de morte: “Perguntei que-que foi, e
ele enfim suspirou: ‘Me disseram no Bonfim que vocé morreu na Quinta-feira.” Eu
disse ou pensei em dizer ou de tal forma deveria ter dito que foi como se dissesse:
‘E verdade, morri sim’ [...]” (ABREU, 2014, p. 14). Nessa morte eufemizada, quando
0 autor se remete ao vizinho como ja tendo morrido, ele préprio vivencia o seu luto,
se despede.

O autor e a sua obra sdo partes do seu tempo. Marc Bloch. Sobretudo, se
essa obra tem um estilo cotidiano, ligeiro para falar de morte e luto. Sendo esse
altimo um processo que esta presente, de maneira inevitavel e inconteste, entre os
dois polos da existéncia humana: a vida e a morte. No sentido de somar junto a essa
discussdo, vamos em busca do entendimento do luto como um termo nao
patolégico, mas inerente a condicdo humana. Nesse sentido, compreende-se a
importancia das contribuicées conceituais de Sigmund Freud (1915/1996).

Para compreender o luto, & necessario conhecer a sua natureza dindmica,

podendo ser “[...] caracterizado como uma perda de um elo significativo entre uma
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pessoa e seu objeto, portanto um fenbmeno mental natural e constante durante o
desenvolvimento humano” (CAVALCANTI; SAMCZUK; BONFIM, 2013, p. 88). Freud
(1915/1996) vai se ocupar em entender o luto como uma reacdo aquilo que se
perdeu, ndo sendo necessariamente uma condi¢ao patolégica.

Isto posto, a ideia de luto ndo se limita apenas ao que se remete a morte
fisica, mas existe no limite das perdas que significam mortes e diz respeito ao
enfrentamento das sucessivas perdas, sejam reais ou simbdlicas, configuradas no
desenvolvimento humano. Deste modo, a constru¢cdo tedrica de Freud tem
sequéncia em perda/morte/luto/melancolia em uma cadeia interdependente. Ao
publicar Reflexdes para os Tempos de Guerra e Morte (1915/1996), o autor “[...]
apresenta a relacdo entre perda e morte, salientando que essa Ultima passou a ser
refletida pelo homem a partir de sentimentos ambiguos em relagcdo ao outro”
(SOUSA; PONTES, 2016, p. 70).

Os sentimentos que se apresentam a partir da(s) perda(s), segundo Freud
(1915/1996), vao corroborar com o0 modo como se vive o luto. O autor aponta para o
fato de que a morte de um homem como uma necessidade de eliminar o inimigo ou
menos para garantir a sobrevivéncia é vivida de maneira diferente daquela que se vé
ao perder um ente préximo e querido. Mais ainda, nesse sentido Freud também vai
chamar a atencao para o fato de que o ser humano vai minimizar a perda desse ente
guerido, remetendo-se a ideia de vida pos-morte.

Ja em Luto e Melancolia (1917/1996), o autor vai se referir ao luto como um
processo e o denomina: Trauerarbeit, - o trabalho do luto (SOUSA; PONTES, 2016,
p. 70), ou seja, nesse processo 0 luto pelas perdas, pode se manifestar-se de
diferentes formas na vida do sujeito. Assim: [...] a reacdo a perda de um ente
guerido, a perda de alguma abstracdo que ocupou o lugar de um ente querido, como
0 pais, a liberdade ou o ideal de alguém, e assim por diante (FREUD, 1917, p. 129).
Nesta dire¢ao, o autor vai considerar a natureza dos afetos aflorados no processo de
luto que apresenta se abatendo e perdendo interesse pelo mundo exterior,
acreditando na sua incapacidade de amar novamente.

Grosso modo, a sociedade, tende a reconhecer somente o luto decorrente da
separacao definitiva, o que é por demais reducionista, ou seja, o luto decorrente da
morte. Para Bowlby (2006) se existe vinculo, a separacdo é uma constante, dai a

angustia decorre, como uma reacéo ao risco da perda do objeto, sendo a dor do luto,
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perceptivel e compreendida como a reacdo dessa perda efetiva, a apatia diante de
uma doenca terminal, por exemplo, também se constitui em um processo de
“despedimento”, desligamento.

Enquanto Freud (1017/1996) compreende que a melancolia podera
desenvolver, em certas pessoas, uma disposicdo morbida patolégica, para Bowlby
(2006) o desenvolvimento do luto patolégico pode se desenvolver ou nédo, de acordo
com as experiéncias subjetivas, o que dispde um pensamento concordante entre 0s
autores, bem como a forma como os individuos transpdem essa fase do luto e todas
as disposi¢oes que se colocam a seguir, constituem um luto considerado dentro dos
padrbes da normalidade. Ou seja, para os tedricos, o luto vivido é entendido em seu
contexto.

A epifania que traz o eufemismo da morte e o consequente luto nos
encaminha pela busca por vivéncias que permitam uma perspectiva de encontrar na
transcendéncia o apoio para acalentar e realizar as necessidades do ser, 0 que torna
a relacdo do homem com experiéncias geradas por aparicdo do sagrado, uma
realidade. Concordamos com Costa e Possebon (2014) ao afirmarem que “o homem
procura cumprir um sentido para justificar a existéncia e amenizar a agonia que a
vida, diante da perspectiva da finitude e dos proprios limites, lhe impde” (COSTA,;
POSSEBON 2014, p. 14). Ou seja, procura transcender a realidade vivenciada, ao
mesmo tempo em que acredita em um sentido de vida além de si mesma, mesmo
porgue viver sem sentido ou ndo crer em algo melhor parece ser impossivel.

Na intencao de estudar a ocorréncia de uma epifania e da vivéncia de um luto
diante da morte iminente, justificamos a nossa escolha pelo texto Abreu (2014) A
Morte dos Girassois, uma vez que € um conto que representa com muita clareza os

termos apresentados. tratados.

Autor, texto e contexto

O autor, como grande representante da geracdo reprimida dos anos 80,
vitimada por uma ditadura e busca exacerbada por liberdade. Nasceu em 1948,
faleceu em 1996, portador do virus HIV/ AIDS. “Além de escritor de contos,
romances e poemas, Caio Fernando Abreu (CFA), o Caio F. como assinou em mais
de 80 cartas, de 1980 a 1996, foi jornalista, critico de artes, dramaturgo, tradutor,

roteirista de televisdo, ator, ativo missivista, cinéfilo e viajante” (KOGURE, 2015,
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p.12), foi assim uma figura tdo eclética que a sua obra abarca diversos olhares e
multiplas abordagens. O jornal argentino El Pais em 2018, acerca do ecletismo e do

fato de se manter vivo o interesse de muitos em sua obra, publica:

Caio Fernando Abreu foi repetidamente o que ndo se podia ser. Gay
e critico da ditadura nos anos setenta e oitenta. Doente de Aids nos
anos noventa. Teve outros tracos, e esses mencionados ndo séo
nem equiparaveis entre si nem estao unidos por um fio condutor,
mas compartilham uma ideia central. Uma ideia que sé foi ganhando
forca desde 1996, quando Caio morreu aos 47 anos e comegou a ser
interpretado e reinterpretado por varias geragfes de jovens — quase
sempre jovens — que se debrugcaram sobre seus textos uma e outra
vez e que lhe foram buscando um lugar entre nomes cada vez
maiores da literatura brasileira do século XX. A ideia de que Caio
Fernando Abreu foi o que foi, publicamente, obstinadamente,
ostentosamente, mesmo que a sociedade ndo o deixasse ser assim
(EL PAIS; AVEDANO, 2018, online).

Ao compreender o autor e 0 entorno das suas Vvivéncias, podemos

contextualizar a sua obra. Assim, a sua preferéncia pelo jardim e pelos girasséis se
justificar no nascer e renascer cotidianamente. Acerca da flor de girassol, uma antiga
lenda vai falar do amor entre a ninfa Clitia, Hélio, o deus do Sol, que vai preferir

Leucotéia. Ligeiramente, é contada assim:

Clitia comeca a definhar em uma enorme tristeza. Ela sentava-se no
chéo, sem comer, sem beber e com frio, apenas, se nutrindo de suas
préprias lagrimas. Durante o dia o Sol estava no céu, e Clifie ndo
desviava o olhar dele, porém durante a noite se prostrava para o
chéo continuando a chorar copiosamente. Com o passar do tempo,
seus pés ganharam raizes e a sua face se transformou em uma flor,
e continuou seguindo o sol. Assim nasceu o primeiro Helianthus
annus, cujo significado é “flor do sol” (REVISTA PAZES, online).

A escolha dos girassois e a presenca de um narrador-personagem, que
“‘esquece” de sua morte e vai nascendo todos os dias no seu jardim. Um homem, um
espectro, uma pessoa perdida no cultivo e preparo da terra, afazeres pertinentes a
um jardim ndo arranja tempo para angustias e apreensdes que dizem respeito ao
corpo fisico. Quando se remete ao vizinho e conclui “E verdade, morri sim”, o autor
nao somente vive a sua epifania, como faz parte dessa epifania, o eufemismo da
morte.

Assim, a construcdo do conto, € toda uma consolidacdo das evidéncias do
seu fim. O autor reveste a personagem de humor delicado, ao mesmo tempo em que

em meio ao dialogo com o vizinho, responde a interpelacdo com a expressao que
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revela a epifania presente no texto: “[...] E verdade, morri sim. Isso que vocé esta
vendo é uma aparicdo, voltei porque ndo consigo me libertar do jardim, vou ficar aqui
vagando feito Egum até desabrochar aquela rosa amarela plantada no dia de Oxum”
(

Ao ndo negar sua morte ao vizinho, relatando-a naturalmente, reconhece
Como processos naturais a vida e a morte. Portanto, “o jardim é seu objeto amado,
por isso mesmo morto possui um espelho interior do outro dentro de si, € um ser
misto, composto a0 mesmo tempo por esse ser vivo e definido que se encontra
diante de mim e pelo seu duplo interno impresso em mim” (NASIO, 2007, p.32).

Nesse entendimento, o espaco do jardim e os cuidados que demandam as
flores, sobretudo os girassois, bem como a maneira de brotarem, se constituem em
metaforas que efetivamente identificam narrador-personagem e a dindmica da sua
existéncia, entre o estar morto-vivo e a partir do cuidado com a terra ter poder sobre
a vida e a morte (NASIO, 2007). O jardim e o seu cultivo passam a existir como uma
continuidade sua. Nesse sentido, Parkes (2009) explica que o laco psicoldgico criado
pelo amor entre duas pessoas (Ou uma pessoa e uma coisa) possui uma forca
inversa, traduzido em quanto maior for o risco da perda, maior sera o vinculo. Dai,
percebemos a essencialidade do jardim, que se torna vital para o narrador-
personagem.

O girassol como flor central do conto traz um simbolismo existencial, ao
mesmo tempo em que se apresenta com grande alegria, vivacidade e intensas cores
gue remetem a vida, se mostram igualmente passiveis de morte facil. Nesse sentido,
0 autor chama a atencdo para 0 equivoco que parece ser um Senso comum pensar
gue o girassol € uma flor simples, de crescimento rudimentar e breve, no entanto,

parte em sua defesa e aponta:

Os girassois, por exemplo, que vistos assim de fora parecem flores
simples, faceis, até um pouco brutas. Pois ndo séo. Girassol leva
tempo se preparando, cresce devagar enfrentando mil inimigos,
formigas vorazes, caracois do mal, ventos destruidores. Depois de
meses, um dia pa! La esta o botdozinho todo catita, parece que ja vai
abrir (ABREU, 2014, p. 15)

A flor de girassol aparece como sendo o simbolo das ambivaléncias que
permeia entre a sua identificacdo tanto com a o sentimento de se estar morto, porém
fisicamente “vivo”. As escolhas de objeto amado do narrador-personagem sempre

253



TovOS.

pairam sobre elementos representativos que configurem o seu estado melancdlico,
posto que o objeto ndo € algo que realmente morreu, mas que se perdeu como
objeto de amor (FREUD 1915/2011, p. 51).

Porque tem outra coisa: girassol quando abre flor, geralmente
despenca. O talo é fragil demais para a propria flor, compreende?
Entdo, como se ndo suportasse a beleza que ele mesmo engendrou,
cai por terra, exausto da prépria criacdo espléndida. Pois conheco
poucas coisas mais espléndidas, o adjetivo é esse, do que um
girassol aberto (ABREU, 2014, 15)

O que o girassol possui de simbdlico, as suas cores sdo continuamente
remetidas para a representacao, uma vez que o amarelo € abundancia, mas também
nascer do sol, a alvorada e o amanhecer, podendo significar, nesse contexto, vida e
morte, uma vez que a flor se alimenta de sol e morre com ele, numa relagéo ciclica
de dependéncia do outro, uma vez que é o girassol que precisa do sol, como o
narrador personagem vai necessitar do seu jardim para nascer e morrer
cotidianamente.

A finitude das coisas, das pessoas e dos seres é percebida de maneira mais
enfatica no final do conto, quando o narrador-personagem conclui sem grandes
emocdes, mas ja alentado. Consciente da efemeridade da vida e da fragilidade dos

corpos. Escreve:

Foi crescendo assim precério, feinho, fragilissimo. Quando parecia
guase bom, crau! Veio uma chuva medonha e deitou-se por terra.
Pela manha estava todo enlameado, mas firme. Ai me veio a ideia:
cortei-o com cuidado e coloquei-o aos pés do Buda chinés de méos
guebradas que herdei de Vicente Pereira. Estava tdo mal que o talo
pendia cheio dos &ngulos das fraturas, a flor ficava assim meio de
cabeca baixa e de costas para o Buda. Ndo havia como endireita-lo
(ABREU, 2014, p. 15).

Nesse entendimento, morte e vida sdo partes de um contexto. Vai utilizar a
imagem de um Buda com a mao quebrada para assegurar a continuidade, ainda que
breve, desengoncada, mas também persistente do girassol. Ou seja, atingido por
uma chuva intensa reflete o corpo cansado da luta, vilipendiado pelas intempéries e

dificuldades da vida. Assim,relata:

Na manh& seguinte, juro, ele havia feito um giro completo sobre o
préprio eixo e estava com a corola toda aberta, iluminada, voltada
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exatamente para o sorriso do Buda. Os dois pareciam sorrir um para
0 outro. Um com o talo torto, outro com as maos quebradas. Durou
pouco, girassol dura pouco, uns trés dias. Entdo peguei e joguei-o
pétala por pétala, depois o talo e a corola entre as alamandas da
sacada, para que caissem no canteiro la embaixo e voltassem a ser
p6, himus misturado a terra, depois nao sei ao certo, voltasse a tona
fazendo parte de uma rosa, palma-de-santa-rita, lirio ou azaléia, vai
saber que tramas armam as raizes la embaixo no escuro, em
segredo (ABREU, 2014, p. 16).

Por fim, o autor narra ndo s6 a debilidade dessa relagdo ciclica homem-
natureza, terra de da vida e também suprime, sufoca, mas € o berco final. O
narrador, ndo pensa nele, mas recria 0 processo alternadamente. Exprime que o
girassol dura pouco, mas ao jogar pétala por pétala recria um ritual fiunebre no qual a
terra que ressignifica o que recebe e transforma em vida: € hiumus ou é parte de
outro, pode nascer em outras flores, ou manter-se secretamente noutro lugar.

E termina de modo eufémico formulando elucubracées post-mortem: “ah,
pede-se ndo enviar flores. pois como eu ia dizendo, depois que comecei a cuidar do
jardim aprendi tanta coisa, uma delas € que ndo se deve decretar a morte de um

girassol antes do tempo, compreendeu?” (ABREU, 2014, p.16).

Consideracdes Finais

E interessante observar a obra de Caio Fernando Abreu como uma peca
multifacetada. Um lugar de multiplicidade e de multidisciplinaridade. E uma obra
plural, fruto do seu tempo, mas tdo atual que consegue evidenciar as provacoes
existenciais dos homens, acometidos ou ndo de enfermidades fisicas, porque se
remete a um contexto bem maior, que diz respeito a todos: a brevidade da vida e a
efemeridade das coisas.

Analisando o texto, ndo podemos dissociar A morte dos girassois, bem como
o livro Pequenas epifanias do contexto de vida do autor. Em meados da década de
1980, quando a AIDS foi inicialmente associada de maneira vergonhosa a gays, 0
autor ja portador de HIV/AIDS, tem a exata nocdo de a morte cabe a todos, mais
depressa chegaria aos portadores de um mal que pouco se sabia, além do que se
fazia acompanhar de uma carga de preconceito para além das provacoes sofridas.

Nesse entendimento compreendemos que o0 autor trouxe caracteristicas muito

pessoais para explicar o seu momento. Visceral e romantico; irénico e delicado;
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impiedoso e engracado séo estados da sua natureza polarizada pelo drama pessoal
de uma doenca inescrupulosa, preceituosa e pouco conhecida. Que entregou a
morte muitas vidas, de maneira indiscriminada que destarte o seu escrito decretou

muito precocemente a morte de muitos girassois.
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CAPITULO 13
A PERCEPCAO DA FISIOTERAPIA NO CUIDADO DE CRIANCAS INDIGENAS
PORTADORAS DE ANOMALIAS CONGENITAS NA AMAZONIA
Fellicia Ferreira da Mota'
Clébia Candeia de Oliveira Marques?
Fabienne Louise Juvéncio Paes de Andrade®
Isabelle Rayanne Alves Pimentel da Nébrega®

RESUMO

Introducédo: A fisioterapia enquanto proposta de implementacédo da saude publica,
tem a funcdo de promover o0s mecanismos adequados para restauracdo
neuromotora. Na regido Amazonica, tornando-se grande desafio sobretudo nas
comunidades indigenas. Objetivos: Promover o atendimento fisioterapeutico
humanizado e integrativo de criancas indigenas portadoras de anomalias congénitas
e/ou atraso de desenvolvimento neuromotor. Métodos: Trata-se de um relato de
experiéncia retrospectivo sobre a fisioterapia prestada no Amapa e Norte do Para de
2012 a 2018, direcionado para criancas indigenas com anomalias congénitas e/ou
atraso de desenvolvimento. Resultados: Desde a avaliagdo, sua genitora ou
acompanhante participavam, reproduzindo as atividades e exercicios ensinados. A
abordagem buscava trabalhar com metodologias de facil entendimento, ferramentas
e orientacOes que o paciente tivesse condi¢cOes de realizar na aldeia. O aprendizado
pelo profissional de 03 linguas indigenas proporcionou a troca de saberes e
confianca entre paciente e terapeuta. Conclus&do: A atencado fisioterapéutica
humanizada e inclusiva deve ser o pilar para a construcdo da promoc¢ao da saude a
crianga portadora de anomalias congénitas e atraso de desenvolvimento neuromotor
nos cantos e regides mais longinquas do pais.

Palavras-chave: fisioterapia, saude indigena, anomalias congénitas.
Introducéo

No contexto da Resolucdo do COFFITO n° 363, de 20 de maio de 2009,
reconhece a atuacdo da fisioterapia em salde coletiva e atencao basica; além da
Portaria n°® 687/GM, de 30 de marco de 2006, sobre o desenvolvimento das acgdes

de promocéao da saude no Brasil que preconiza a promoc¢éao da saude fisica.

! Mestranda no Programa de Pés-Graduacéo Stricto Senso em Fisioterapia da Universidade Federal
da Paraiba (UFPB). Fisioterapeuta das Unidades de Terapia Intensiva Pediatrica e Neonatal do
Hospital Universitario Lauro Wanderley, da Universidade Federal da Paraiba. Jodo Pessoa-PB.
? Mestranda em Neurociéncias. Fisioterapeuta da Unidade de Terapia Intensiva Adulto do Hospital
Universitario Lauro Wanderley, da Universidade Federal da Paraiba. Jodo Pessoa-PB.
% Mestranda em Neurociéncias. Fisioterapeuta da Unidade de Terapia Intensiva Adulto do Hospital
Universitario Lauro Wanderley, da Universidade Federal da Paraiba. Jodo Pessoa-PB.
* |sabelle Rayanne Alves Pimentel da Nobrega. Mestre em Saude Coletiva. Fisioterapeuta das
Unidades de Terapia Intensiva Adulto, Pediatrica e Neonatal do Hospital Universitario Lauro
Wanderley, da Universidade Federal da Paraiba. Jodo Pessoa-PB.
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Assim, com o passar dos anos a fisioterapia vivenciou um avanco
progressivo, adentrando em novas areas de atuacdo como é o caso da saude
publica, apesar disso 0 acesso a estes servicos ainda esteja restrito a uma pequena
parcela da populacdo, quando ndo, o tempo de espera é na maior parte das vezes
longo (Gadelha et. al, 2015)

Quando se investiga a fisioterapia, no ambito dos povos indigenas, o tema é
ainda bastante novo e carece de reflexdo sobre os novos desafios, pois desde
2005, o Ministério da Saude por meio da Portaria no 1.088 de 04/07/05, criou o
Nucleo Matricial de Atencao Béasica a Saude indigena que contaria, dependendo da
situacdo epidemioldgica, com  profissionais de saude ndo contemplados na
composicdo minima da EMSI, tais como nutricionistas, psicologos, terapeutas

ocupacionais, ortopedistas e fisioterapeutas (BRASIL, 2005).

N&o obstante, em 2013, na 5a Conferéncia Nacional de Saude Indigena
(BRASIL?3, 2016) votaram e aprovaram por unanimidade a Mocédo No 15, no qual
apelava pela: implementacédo das equipes de saude indigena com o profissional
fisioterapeuta junto aos NASI (Nucleo de Apoio a Saude Indigena), amparado

justamente pela realidade que se impde no cendrio das novas demandas de saude.

A estimativa de criangas indigenas portadoras de anomalias congénitas e/ou
atraso de desenvolvimento neuromotor na Amazénia, ainda € incerto visto que o
Sistema de Informacdo em Saude Indigena (SIASI), ndo é de dominio publico

requerendo solicitacdo de autorizacdo para acesso aos dados.

Entretanto relatério de gestdo (BRASILB, 2016) constam mais de 2.497.560
atendimentos de saude para uma populacdo de 738.624 indigenas, localizados em
5.361 aldeias, sendo acompanhadas 61.970 (cerca de 66%) criangcas menores de 5
anos e 11.361 gestantes (cerca de 49%). Das 14.128 gestac6es acompanhadas e
finalizadas, 13.835 (97,9%) gestantes receberam ao menos 01 consulta 9 de pré-
natal e 10.411 (73,7%) gestantes receberam 04 ou mais consultas de pré-natal em
2016. No total, foram realizadas aproximadamente 59.329 consultas a gestantes e
8.050 criancas menores de 1 ano com acesso as consultas de crescimento e

desenvolvimento.
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Entretanto o mesmo relatério aponta para a baixa alimentacdo do Sistema de
informacfes de saude indigena — SIASI, gerando com isso um acompanhamento
gue néo reflete a realidade em area e dificuldades para 0 monitoramento e avaliagao
das acbes de saude (BRASILB, 2016).

s

A localizacdo destes pacientes em regides longinquas, como é o caso da
extensa regiao da Floresta Amazonica, com precariedade de recursos e estrutura,
carece de uma abordagem estratégica de toda assisténcia a saude inserindo a

estruturacdo de complexa logistica para assisténcia destas comunidades.

Dessa forma, a atuacao do fisioterapeuta na saude indigena ainda necessita
de ser melhor discutida para que 0 servigo esteja acessivel a toda e qualquer tipo de
comunidade, sobretudo aquelas em que se localizam em regides de dificil acesso

promovendo a qualidade de vida deste publico bem como sua incluséo social.
Metodologia

Trata-se de um relato de experiéncia retrospectivo de vertente descritiva
enquanto fisioterapeuta atuante em dois estados da Regido Amazonica, nos Estados
do Para e Amapa, durante os anos de 2012 a 2018, no qual foi vivenciado o cuidado
com criancas indigenas portadoras de anomalias congénitas e atraso de
desenvolvimento neuromotor de 11 etnias, falantes de 07 linguas maternas préprias

destes grupos.

O trabalho fisioterapéutico foi desenvolvido tanto na Casa de Sautde do indio
(CASAI) localizada na capital Macapa, com busca ativa dos pacientes em questao

nas terras indigenas do Parque do Tumukumake e na terra indigena Waijapi.

As CASAIs sédo locais de hospedagem e assisténcia a saude indigena que o
acolhem na medida em que ja se encontram em processo de adoecimento, motivo
em que ocorre a remocao destes pacientes de suas aldeias de origem para tal local.
Assim, os pacientes permanecem neste local até a conclusdo de seu tratamento o
gue nem sempre é um processo facil, devido a separacdo dos demais membros da

familia, bem como o impacto com a cultura ndo indigena (Silva et.al, 2016).

As criancas indigenas acompanhadas durante o periodo perfaziam os mais
diferentes tipos de alteracbes neuromotoras, cognitivas e congénitas, dentre as

guais destacam-se a paralisia cerebral (05 pacientes), Sindrome de Down (02),
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espinha bifida (01), mielomeningocele (01), pé torto congénito (03), labio leporino

(02), hidrocefalia (01), atraso de desenvolvimento neuromotor (10).

Numa populacdo de 11.952 indigenas (BRASIL, 2017), cerca de 17 criancas
foram encaminhadas para o atendimento fisioterapéutico no referido periodo e 8
ocorreram por meio de busca ativa em atividades de saude, visitas domiciliares e
itinerantes ocorridas nas terras indigenas, as quais posteriormente eram
encaminhadas para a capital Macapd, sendo o total de 25 pacientes, com idades de

0 a 09 anos.

A metodologia de trabalho fisioterapéutico, envolveu aprendizado de trés
linguas indigenas (Tiriy0, Apalay e Waijapi), atendimento participativo com a
presenca de pais e familiares, além do uso de recursos caracteristicos da cultura
indigena, buscando lancar mao de uma abordagem proxima da realidade vivenciada

por estes povos tradicionais.

Como critérios de inclusdo, o seguinte relato trata de pacientes direcionados
ao servico de fisioterapia da CASAI Macapa e também aqueles pacientes que foram
identificados por meio de busca ativa em visitas e atividades de saude que foram
realizadas na terra indigena do Parque Tumukumake (onde estdo localizadas as
etnias Tiriyo, Tikuyana, Kaxuyana, Apalay, Waiana) e terra indigena Waijapi (onde

estdo localizados o povo Waijapi).

Foram excluidos os casos em que o pacientes encaminhados para tratamento
fisioterapéutico para a CASAI no municipio de Oiapoque (AP) ou acompanhamento

em outros municipios dos referidos estados.
Discussoes
Assisténcia a saude dos povos indigenas.

Sobre a oferta de cuidados a saude para os povos indigenas, em 2010 houve
a criacdo da Secretaria Especial de Saude Indigena (SESAI) no ambito do Ministério
da Saude (Lei no 12.314/2010), que por meio dos DSEls (Distrito Sanitario Especial
Indigena), inseriu atendimentos multiprofissionais, com odontélogos, psic6logos,
entre outros profissionais além do AIS (Agente Indigena de Saude) que representa
cerca de 49% da forca de trabalho (BRASIL, 2018).
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Desta maneira a EMSI desempenha um papel de realizar todo o cuidado no
ambito da atencéo primaria nas aldeias, porém, quando € necessario realizar algum
procedimento de média ou alta complexidade, consultas com especialistas, este
paciente entdo, € direcionado para outro municipio de maior porte, ou no caso em

questdo para as CASAIs.

Os grupos em questdo, se encontram com seus modos de vida, culturas e
crencas tradicionais, bem como as linguas maternas onde apenas os lideres,
caciques e professores indigenas possuem o0 conhecimento e a compreensao da

lingua portuguesa.

A extensa geografia da regido implica da remocao de pacientes do Parque
Tumukumake somente por via aérea, ndo ha acesso por via terrestre nem fluvial,
com excecao da TIW que possui uma estrada de acesso a aldeia principal, e desta
para as demais o translado se d& por via fluvial. Em alguns casos, o percurso da
aldeia principal dos Waijapi até a aldeia Ywyrareta (por exemplo) pode demorar até 5

dias.

N&o se sabe ao certo o numero de Obitos infantis dentre as criancas
indigenas especiais, 0 que se tem registrado no ano de 2016, foram registrados
2.291 obitos de indigenas no Sistema de Informacdo da Saude Indigena — SIASI.
Destes, sete (7) foram 6bitos maternos, 447 6bitos infantis (menores de 1 ano), 168
Obitos fetais e 245 6bitos em mulheres em idade fértil (MIF), que totalizam 868
Obitos. Do total de 868 6Obitos, 531 ébitos foram investigados, o que corresponde ao
executado de 61,18% e o alcance de 76,47% da meta programada para 2016 que
corresponde a 80% de 6bitos investigados (BRASILB, 2016).
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Taxas de Mortalidade Infantil na populag¢do indigena assistida pelo SASISUS e na
populagdo geral (x 1.000 nascidos vivos). Brasil, 2010-2016.

29.8

z 27.7 570

Taxa de Mortalidade

Figura 2. Taxa de mortalidade infantil assistida pelo SASISUS e na populacéo geral. Linha vermelha:
criangas indigenas/ Linha laranja: criangas ndo indigenas. Fonte: Perfil epidemiol6gico dos indigenas
assistidos pelo SasiSUS e panorama dos servi¢os de atencao primaria, Brasilia-DF, 2018.

Assim, € preciso olhar diferenciado para estratégias de inclusdo e insercéo
destes povos, como demonstrado na Figura 1, em que a mortalidade infantil

indigena é notoriamente superior a mortalidade infantil ndo indigena.

Criancas portadoras de anomalias congénitas e/ou atraso de desenvolvimento
neuromotor, demandam por acompanhamento continuado e peridédico sejam
localmente nas aldeias, quanto para os locais de meédia e alta complexidade,
requerendo maior monitoramento, ressaltando ainda mais a necessidade de um

sistema de vigilancia eficaz e acessivel.
O desafio da comunicagao

Os indigenas que apresentam agravos a serem esclarecidos e/ou que néo
solucionados pela EMSI, sdo encaminhados para a CASAI de referéncia em
Macapa, com direito a um acompanhante. Do total das 25 criancas referenciadas, 16
estavam em companhia de sua genitora, os demais com 0 pai, irmaos ou outro

membro da familia.

A presenca da mae retoma o papel relevante como fonte de informacéao e
levantamento de informacdes desde o periodo gestacional (Okuyama et. al, 2017),
até o momento da avaliacdo da crianca na cidade de Macapa. P6de ser observado
nas etnias indigenas mencionadas, poucas mulheres compreendiam o portugués e

as criancgas, falantes apenas da lingua materna.
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Portando ao iniciar a assisténcia fisioterapeutica, fez-se necesséario o
aprendizado de trés linguas indigenas para que todos os pacientes, sobretudo as
mulheres e criancas pudessem ter uma abordagem de modo a compreender de fato
suas gueixas, dores, sintomas, causas, costumes e conhecimento sobre seus modos

de vida.

O trabalho de aprendizagem das linguas maternas ocorreu em apoio dos
caciques, liderancas e professores indigenas que estavam de passagem como
acompanhantes de pacientes na CASAIl. Desta forma, durante a permanéncia dos
mesmos, palavras e posteriormente pequenas frases foram aprendidas para que

houvesse a possibilidade de atendimento nas linguas maternas.

A construcdo desta aprendizagem se deu com uso de atividades, reunides e
rodas de conversas entre 0s indigenas e o servico de fisioterapia visto que algumas
palavras da lingua portuguesa nao existiam nas linguas indigenas como por
exemplo: fisioterapia, flexibilidade, contrair, etc. Implicando na necessidade na busca
de palavras com significado mais proximo para facilitar a compreensdo tanto dos

pacientes (criancas) quanto de seus cuidadores.

Foram realizadas reunides e rodas de conversa os pais e familiares das
criangas atendidas no sentido de explicar, esclarecer e abrir ao didlogo sobre as
limitacBes, mas sobretudo das potencialidades que poderiam ser trabalhadas, visto

gue é a familia que permanece integralmente responsavel nos cuidados da crianca

como ressalta Silva et. al, (2016).

Figura 2 Reunides e rodas de conversas com pais e familiares dos pacientes atendidos pelo servico
de fisioterapia na CASAI Macapa e nas terras indigenas.

No que diz respeito ao primeiro contato com as criancas indigenas

encaminhadas para o servico de fisioterapia, foi fundamental o olhar amplo e
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contextual de todo o processo de vida e organizagcdo familiar para melhor
compreensao deste paciente, a considerar casos e relatos de grupos indigenas que
praticavam infanticidio ao repelir aquele “membro do grupo” em suas limitagées, de

forma a n&o considerar a crianga em sua humanidade (Scotti, 2017).

A diversidade cultural, a localizacédo dos grupos indigenas do Amapa e Norte
do Pard, perfazem os mais diversos tipos de crencas, costumes e modos de vida ao
passo que o acesso dos mesmos aos servigos de saude ocorre com necessidade de
uma complexa logistica, visto que no Parque Tumukumake, por exemplo, o

deslocamento de pacientes e acompanhantes se faz exclusivamente por via aérea.

Estas criangcas ao serem removidas de sua aldeia de origem, sdo acolhidas
na CASAI, no qual todos os casos 0 encaminhamento para o servigo de fisioterapia
se deu pelo profissional de medicina. Nesta ocasido, estes pacientes foram
avaliados por meio da ficha de avaliacéo fisioterapéutica na presenca de seu genitor
ou responsavel, na forma de dialogar em busca da maior quantidade de evidéncias e
informagdes que permitissem a construgdo do conhecimento do cenario em que
aguela crianga se encontrava, conhecimento sobre sua patologia e quais 0s passos

mais adequados a serem tomados dali em diante.

Foi evidente que os aprendizados das linguas indigenas formariam a ponte de
confianca entre o genitor/acompanhante, a crianca e a profissional. Seria esta, a
metodologia inicial considerada mais viavel para imersao e compreensao de toda a

complexidade daqueles pacientes enquanto componentes de um grupo diferenciado.
Assisténcia aos pacientes

A inseguranca do genitor ou acompanhante frente aquela situacdo, era
perceptivel uma vez que mesmo sendo crianca, numa aldeia indigena todos os
individuos contribuem nas atividades de caca, pesca, plantio, tecelagem, artesanato

dentre outras, em que se faz necessario a participacao ativa de cada componente do
grupo.

Logo, o lidar com aquela crianca que se apresentava limitada em sua
capacidade fisica e alguns casos também cognitiva, configurava extenso desafio nao

somente para seus genitores, mas também para os demais membros da aldeia

como relata também Okuyama (2017).
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De modo que Cruz et. al (2009), em seu relato de experiéncia numa ilha de
pescadores de dificil acesso, ressalta acerca de tamanha responsabilidade remetida
nao somente ao fisioterapeuta, mas também a toda equipe que necessita ampliar o
olhar sobre aquela comunidade, extrapolando a superficialidade dos moldes

predominantes do cuidado e assisténcia.

Importante salientar que as gestantes indigenas que se classificavam como
gestacdo de risco, permaneciam antes mesmo da data prevista para o parto na
CASAI, de modo a assegurar 0 nascimento da crianca no ambiente hospitalar na
capital Macapa. Além do fato de que nas comunidades indigenas muitas vezes
instituem familia entre parentes proximos, o que possivelmente pode estar atribuido
ao nascimento de criangas com doengas congénitas e neuromotoras, e porque nao

considerar também, as doencas congénitas.

Além do fato de que a gestante indigena mantém todas as suas atividades na
aldeia mesmo no periodo proximo ao parto, como carregar agua, lenha, tratar a
caca, cozinhar, ajudar no plantio da roca, e cuidar dos filhos que nas etnias em
guestao ha presenca de grande numero de filhos por familia; e ingerir durante todo
este periodo a bebida fermentada responsavel por causar embriaguez quando
consumida em demasia, que é produzida pelos proprios indigenas chamada de

“caxiri”.

Conhecendo este cenario em que se configuram as etnias mencionadas,
nota-se a responsabilidade transferida para a genitora para a resolucdo do
‘problema”, para restabelecer a crianga em sua independéncia e contribuicdo nas
atividades da aldeia. Apesar disso, iniciava-se ali uma nova caminhada com uma
crianca que demandava cuidados além do que a genitora ou acompanhante

esperavam.

Das 25 criangas acompanhadas, 12 realizaram intervencdes cirargicas para
reduzir ou corrigir as deformidades articulares e de tecido nervoso como foi 0 caso
do paciente com espinha bifida, 01 paciente de pé torto congénito e o outro foi
corrigido com uso de malha gessada que era trocada a cada 30 dias, além do uso
de orteses e proteses que foram providenciadas em apoio pelo Hospital Sarah

Unidade Macapa.
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O passo inicial da abordagem fisioterapeutica iniciava-se com a avaliacdo das
criancgas, coleta de informacdes, reflexos, avaliagdo neuromotora, marcha, equilibrio,
identificacdo do contexto social e familiar de cada um, exames complementares,

presenca de doencas associadas, testes de forga muscular, etc...

Desde o primeiro momento, a genitora/acompanhante era convidada a
participar de todo o atendimento, interagindo, segurando e estimulando a crianga na
realizacdo das atividades e exercicios que englobavam ndo somente as

capacidades neuromotoras mas também cognitivas.

Figura 3 Da esq. p/dir. Eletroterapia aplicada em paciente com sequelas de mielomeningocele;
atividade cognitiva com paciente portador de espinha bifida; estimulagdo plantar em posicédo
ortostatica com paciente portador de pé torto congénito.

Durante a avaliacdo e anamnese do paciente e o0s atendimentos, seu
cuidador participava, reproduzindo as atividades e exercicios. A terapéutica buscava
dentro das possibilidades, trabalhar com metodologias de facil entendimento,
exercicios e orientacbes que o paciente tivesse condi¢cdes de realizar na aldeia e
gue seu cuidador visualizando toda a conduta, pudesse auxilid-lo quando liberado.

Em algumas ocasides, usou-se 0 maracd para estimulacdo visual e
proprioceptiva, o arco e flecha para equilibrio, trabalhos com frutas para treinar a

coordenacao motora, entre outros.
Pois como assevera Cuervo, Radke & Riegel (2015):

“‘Nossa sociedade traz demandas praticas que instituem a
necessidade de uma visdo capaz de situar o contexto. As relagbes
gue ali se estabelecem e a forma com a qual esse contexto varia,
transformando e sendo transformado, ampliam nossa compreensao
das tramas e nés que compdem as diferentes experiéncias do mundo
em que vivemos.”
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Portanto ndo h4 como objetivar a humanizagdo da assisténcia a saude, sem
buscar os meios adequados para ir de encontro aquela realidade que se mostrava

de grande particularidade.

Sobre as deformidades articulares presentes, os espasmos musculares e as
incapacidades cognitivas eram trabalhadas em cada atendimento diario, pois a
presenca do fisioterapeuta no local de permanéncia dos pacientes permitia que a
monitorizagdo e a evolugcdo pudessem extrapolar o0 momento da sesséo, que em
média durava em torno de uma hora, para a percep¢ao do paciente em momentos

durante a alimentacéo, banho e cuidados de higiene pessoal.

Momentos de interagcdo e brincadeiras entre as criancas portadoras de
necessidades especiais e criancas saudaveis eram promovidas com intuito de gerar
a troca de experiéncias e também o entendimento por parte de seus responsaveis
que era preciso estimular e incentivar a participacdo da criangca especial com as

demais.

Relevante mencionar que alguns pacientes com anomalias congénitas foram
tratados também cirurgicamente na cidade de Macapa, quando nao, foram
referenciadas para outros estados por meio do Tratamento Fora do Domicilio (TFD).

Apés a alta de cada um dos pacientes, procurou-se estabelecer comunicagao
com o Agente Indigena de Saude (AlIS), para que o acompanhamento na aldeia e a
comunicacao sobre os pacientes pudessem ser mantidas. A familia que localizada
em aldeia que nado dispunha de AIS, foi orientado se possivel, mudanca para uma

aldeia que houvesse a presenca do AIS para melhor supervisao.

No cenério descrito, a comunicacdo entre os profissionais da cidade de
Macapa com a EMSI se dava por meio de um radio via satélite que permitia a troca
de informacdes, avisos e orientagdes. Entretanto, poucas eram as aldeias que
dispunham do radio receptor, pois em alguns casos a Unica forma de transmitir
alguma informacéo era somente durante a troca da escala entre os trabalhadores da
EMSI.
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Consideragdes finais

Atuar junto a criangas indigenas portadoras de anomalias congénitas e/ou
atraso de desenvolvimento neuromotor requer o olhar para além da superficialidade
gue o processo saude-doenca configura, para adentrar em toda a complexidade que

compde este publico tao diferenciado.

A fisioterapia busca se consolidar como ciéncia rompendo paradigmas, e
entendendo que o cuidado com o organismo Unico, ndo satisfaz as necessidades
implicadas, necessitando-se consolidar nestas comunidades especiais afim de

garantir os pilares que séo basilares no ambito da saude publica no pais.
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CAPITULO 14 ) i )
IMPACTO SOCIAL DO SINDROME CONGENITA O ZIKA: UMA ANALISE DAS
CIENCIAS DAS RELIGIOES

Alberlene Baracho Sales*

Maura Rahianny Cardoso Aratijo?
Thayse dos Santos Costa®
Fernanda Lemos*

RESUMO

Introducdo: O impacto social ocasionado pelo surto de microcefalia permite que
acontecam pesquisas multidisciplinares cujo objetivo consiste em oferecer suporte
as criancas e a seus familiares. Metodologia: Trata-se de uma pesquisa de ambito
guantitativo e qualitativo que possui como base a pesquisa-PIBIC sob o titulo de:
“Teodiceias entre maternidades paradoxais.” Discussdo: Diante do quadro
apresentado, essas mulheres-maes, em sua maioria de valor aquisitivo escasso,
assume a responsabilidade da crianca cuidando de suas condi¢des fisicas,
psicolégicas e emocionais. Conclusdo: A pesquisa apresentou o contexto social das
familias de criancas microcefalicas identificando legitimagfes religiosas regionais,
mediante a socioantropologia das ciéncias sociais das religides relacionando a
cultura e saude.

Palavras-chave: Espiritualidade, Maternidade, Microcefalia, Zika Virus.

Introducéo

A microcefalia caracteriza-se em uma anomalia congénita, genética e
cromossOmica ou ambiental que compromete o crescimento cerebral e estrutural,
afetando o funcionamento de areas importantes do o desenvolvimento do Sistema
Nervoso Central. Entre seus sinais e sintomas estdo: a epilepsia, degluticdo
comprometida, deficiéncia intelectual, anomalias visuais e auditivas sendo possivel
desenvolver o autismo e TDAH- deficiéncia distarbio de comportamento. Quando a
microcefalia associada ao Zika virus ou sindrome congénita do Zika, o feto €&

infectado entre o segundo e terceiro trimestre da gestacao. (EICKMANN, 2016)

A Sindrome Congénita o Zika consiste em uma afeccdo neonatal

potencialmente grave que, nos casos resultantes em microcefalia, sucede-se por

! Cientista das Religides, Mestranda pelo PPGCR-UFPB.
% Cientista das Religides, Mestranda pelo PPGCR-UFPB.
% Cientista das Religides, Pés-graduanda em Ciéncias das Religides pelo UNIESP.
* Orientadora, professora associada do Departamento e do Programa de Pds-Graduacao em Ciéncias
das Religides da Universidade Federal da Paraiba. Atualmente é coordenadora adjunta deste
Programa de Pés-Graduacéo.
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meio de contaminacédo intrauterina onde o virus perpassa a placenta infectando o
feto, resultando na transmisséo por via sanguinea. A infeccao fetal ocasionada pelo
Zika virus pode resultar ainda em aborto espontaneo, morte do feto em periodo
gestacional ou em parto natimorto, e a mais comum, a ma formacdo fetal. A
microcefalia é caracterizada em uma patologia congénita neuroldgica cujo perimetro
enceféalico € menor que os padrbes de normalidade em relacdo a idade e sexo,
alterando a estrutura do Sistema Nervoso Central. (MINISTERIO DA SAUDE, 2016)

Segundo Rozetti (2017), os dados apresentados do pelo Ministério da
Saude demonstram um quadro significativo da ocorréncia da patologia a partir do

ano de 2015;

No Brasil, os primeiros casos notificados foram em abril de 2015 na
regido nordeste, segundo o Ministério da Salude. Em 3 meses 0s
casos provaveis de ZIKV ultrapassavam os 170.000 casos e, dentre
eles, foram confirmados pouco menos de 7.000 em gestantes. J4 no
ano de 2016 a incidéncia de casos provaveis ZIKV no pais foi de
105,3 casos/100 mil habitantes. Em gestantes, foram confirmados
11.052 casos até a semana epidemiolégica 52, de acordo com o MS.
Em relagcdo a microcefalia, segundo o Informe Epidemioldgico de
microcefalia do Ministério da Saude (2017), desde a semana
epidemiologica 45 de 2015 até a semana epidemioldgica 52 de 2016
foram notificados 10.867 casos suspeitos de microcefalia
relacionados ao ZIKV e, desses, aproximadamente 70% foram
investigados, sendo que foi confirmada a relagdo em 2.366 casos.
(ROZETTI, 2017).

De acordo com a amostra de dados de 30 de abril de 2016, 91% dos casos
microcefalia concentrando-se no Nordeste 115 casos detectados em todo estado
paraibano. Mediante os dados apresentados a Paraiba se classificou com o 2° lugar
no Brasil em uma andlise demogréfica, relacionando a proporcdo de casos por
habitante, considerando a populacédo e o territério, perdendo apenas para o estado

de Pernambuco.

Como prevengao do contexto epidémico busca-se ainda meios eficazes para
conter a propagacdo desta patologia. Até o presente momento é recomendavel o
uso de repelentes, roupas com mangas compridas e evitar horarios de maior
incidéncia do mosquito vetor, o Aedes aegypti. ( HENRIQUES, DUARTE, GARCIA,
2016)
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O impacto social ocasionado pelo surto de microcefalia permite que acontegcam
pesquisas multidisciplinares cujo objetivo consiste em oferecer suporte as criancas e

a seus familiares. Nas ciéncias sociais da saude, observa-se o fato que:

Estamos, atualmente, construindo uma sociedade plural que mergulha suas
raizes em uma visdo humanista das relagdes interpessoais. Essa sociedade
encontra na diversidade de opinido e na pluralidade ideolégica, cultural e
religiosa o seu eixo vertebral e o fundamento das instituicdes que lhe
servem de suporte. O marco axiologico fundamental, o ponto de referéncia,
€, entdo, a inexisténcia de uma visdo Unica do bem comum e, mesmo, do
bem individual. (NUNES, P.13, 2016)

No campo das ciéncias das religibes, mais precisamente nas ciéncias sociais
da religido, compreende-se as legitimacdes religiosas como ambito explicativo para
realidade em um mundo socialmente construido (BERGER, 1985, p.41). Segundo
Weber (2001, p. 21), “as atitudes devem-se ao carater intrinseco permanente de
suas crencas religiosas, nao detendo-se apenas nos eventos histéricos e politicos”.
Assim, percebemos que 0s comportamentos religiosos ndo se detém apenas na
abrangéncia da coletividade, mas também compreende a individualidade estando
intrinseco ao ser humano em seu cotidiano. Principalmente na atualidade, onde por
meio do processo de dessecularizacdo do mundo o individuo moderno tem buscado

impetuosamente a argumentacao religiosa. (BERGER, 2001).

Para Lemos e Lacerda, “ o ser humano acredita na ciéncia, mas, faz uso da
religido como um recurso a mais para lidar com a situagao patoldgica”, corroborando
como o pensamento de Fornazari e Ferreira (2010, p. 269) na afirmacao que “a
religido atua promovendo conforto nos momentos de fragilizacado provocados por dor
e doenca, onde o ser humano alcanca o sentimento de liberdade diminuindo a

ansiedade e o medo. ”
Metodologia

Esta pesquisa tem como base o PIBIC- Programa Institucional de Bolsas de
Iniciacdo Cientifica, ocorrida nos anos de 2016 e 2017 com financiamento da CNPQ-
CAPES. O periodo de realizacdo da pesquisa foi dado devido a incidéncia da

decorréncia da microcefalia ocasionada por Zika Virus no Estado da Paraiba.

Nos detemos a investigacdo na area de referéncia existente no Hospital
Universitario Lauro Wanderley, onde foram aplicados os instrumentos de pesquisa
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dialogando com as méaes de criangas com microcefalia utilizando o questionério

como guia de um dialogo acolhedor.

A pesquisa intitulada “Teodiceias entre maternidades paradoxais” aplicou o
método qualitativo e quantitativo com perspectiva socioantropoldgica, sendo
subdividida em 3 partes distintas. A primeira etapa compreendia a analise da
religiosidade de méaes de criangas com microcefalia, que por meio de uma entrevista
guiada adquiriu devolutivas de como essa religiosidade agia na atuagdo e

significacdo da maternidade, promovendo a resiliéncia frente a patologia.

A segunda desta pesquisa pretendia debrucar-se mediante a bibliografia
existente relacionada a interacdo méae e filho, elencando as aplicabilidades de
atencdo maternal mediante as necessidades da crianca, geracdo de afeto e
ressignificacdo da maternidade perante o paradoxo entre maternidade imaginada e a

realidade da maternidade especial.

A terceira parte consistia na analise de dados coletados através da aplicacédo
de instrumento de pesquisa mais objetivado. Este ensaio apresenta as
consideracdes e resultados da pesquisa, com os dados quantitativos e qualitativos
referentes aos aspectos sociais, maternos e religiosos, apresentando a relevancia da
iniciacao cientifica.

Discusséo e resultados

A pesquisa apresentou o0 contexto social das familias de criangas
microcefalicas identificando legitima¢cBes religiosas regionais, mediante a
socioantropologia das ciéncias sociais das religides relacionando a cultura e saude.
Segundo Minayo (2014), “a articulagédo da realidade social amplia a visdo de cultura
no conceito da salde. Neste pensamento a cultura ndo € apenas um lugar subjetivo,
abrange a realidade da vida nos ambitos econdémico, politico, religioso, simbdlico e

do imaginario”.

Lemos e Lacerda (2015, p.115) constatam em sua pesquisa a relagéo inerente
entre mae e filho, reforcando a ideia que “recai sobre a mulher a responsabilidade
do cuidado com o outro, pois suas motivacdes estdo centradas na cura do marido
ou filho”. Badinter (1985) apresenta a maternidade como “a capacidade de

adaptacdo as necessidades do filho abrangendo um sentimento de
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hipersensibilidade materna” onde “a responsabilidade materna € passivel a abranger
a completude das relagdes subjetivas”. Portanto, a maternidade consiste em um
compromisso legitimamente feminino que constitui em uma condi¢do social, como

podemos identificar segundo as perspectivas de Beauvoir;

Uma tal obrigagéo nada tem de natural: a natureza podera nuca ditar
uma escolha moral; esta implica um compromisso; dar a luz é
assumir um compromisso; se a mae nao o0 cumpre a seguir comete
um erro contra uma existéncia humana, contra uma liberdade; mas
ninguém pode impor isso a ela. (BEAUVOIR, 2009, p. 694)

O comportamento materno atual no que se refere a mulher-mé&e alcancou
transformagdes e mudancas culturais constantes. No livro “Um amor conquistado: o
mito do amor materno”, Badinter (1985) esclarece questdes sobre a maternidade
relacionando os costumes e comportamentos da mulher-mae de acordo com o
periodo historico analisado. A autora investiga aspectos a partir do final da ldade
Média até da Idade Moderna. Enfocando que a maternidade € um construto social
gue visa, por vezes, a satisfacdo pessoal da mulher seja como mae, esposa ou
cidada. Badinter mostra uma perspectiva de compreensao a mulher-méae salientado

gue é necessério entender a mulher por si s6 e a histéria que a envolve.

O modelo patriarcal vigente nos dias hodiernos realiza uma projecéo para o
passado aumentando consideravelmente a supervalorizacdo do ser masculino e
desprezando gradativamente a figura da mulher, é perceptivel o desconforto e a
desvalorizacdo feminina. Por auséncia de posicdes de autoridade, entre varios
outros motivos apresentados pela histéria, a mulher comeca a lutar pelo seu espaco
de igualdade. Ao se adequar a nova perspectiva materna e surge um modelo de
afetividade entre a mulher-mde e seus progenitores. Neste processo, a méae
“‘normalmente devotada”, promove uma maternagem consideravelmente boa onde a
relacdo entre mae e filho tende a ser bem sucedida devido ao prazer fisico e
espiritual. Desta forma a mée ndo abandona seus filhos encontrando meios de
conciliar sua vida com as necessidades da crianga, superando insatisfagdes e
frustracGes (BADINTER, 1985).

Assim, analise empirica da ascendéncia religiosa e cultural no campo da saude
possibilita a investigacdo desta precéria realidade social. A grave epidemia da

microcefalia que alertou para a necessidade urgente de grandes investimentos
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voltados a melhoria das condigbes de vida das populacdes urbanas no Brasil.

Lemos e Campos (2020) afirmam que:

O sofrimento, entendido aqui em sua dimensao social, é resultado da
falta de politicas publicas adequadas a populacéo de baixa renda e
nao um caso fortuito de falta de sorte individual e/ou castigo divino
em detrimento de um desvio moral. O sofrimento diante deste
episodio especifico de maternidade configura um aspecto paradoxal,
haja vista que a chegada de um novo membro familiar, geralmente,
se daria num contexto de alegre expectativa. (LEMOS, CAMPOS,
2020, pag.382)

Compreendemos por procedimentos urbanisticos, uma sucessdo ordenada de
atos e atividades destinados a sistematizar os espacgos habitaveis, como os planos
urbanisticos gerais, especiais ou setoriais. A atuacao pratica desses procedimentos
verifica-se mediante operacfes materiais de execucdo - tal, por exemplo, as
operacdes urbanas consorciadas, com o qué, em concreto, se efetivam os efeitos
urbanisticos pretendidos. Essa é mesmo a caracteristica marcante das normas
urbanisticas, que denominamos (SILVA, 1981). Os dados apresentam que, das
entrevistadas 100% de suas residéncias se localizam em ruas ndo asfaltadas,
apenas 77,8% possuiam agua encanada e 11,1% residiam proximo a esgoto a céu
aberto. Tais condi¢cdes caracterizam ambiente favoravel a proliferagdo do vetor

Aedes aegypti.

A microcefalia causada pelo Zika Virus, que é transmitido através do mosquito
Aedes aegypti, que indica um problema de ordem social, pois 0 mosquito se prolifera
com a falta de saneamento, se alastra através da falta de cuidados com o meio onde
se esta inserido e atinge familias ao derredor. Por causa da proliferacdo desse
mosquito e a transmissdo do Zika Virus e os contdgios de algumas mulheres
enguanto estavam gestantes houve um surto de criangas nascidas com microcefalia.
Os dados apontaram que a maioria das maes sao de pardas compreendendo 44,4%
das entrevistadas, seguindo 33,3% brancas e 22,2% negras. A idade é variada,
entre 15 e 40 anos de idade. Dividimos o percentual por faixa etaria 22% entre 15 e
20 anos, 44,4% de 21 a 30 anos e 33,3% entre 31 a 40 anos.

Em relacdo a escolaridade 22,2% informaram ser analfabetas, 11,1%
alfabetizadas, 55,6% possuem o 1° grau e 11,1% concluiram o 2° grau. Referente ao
estado civil a maioria das mulheres sdo solteiras sendo 44,4%, 22,2% sé&o

separadas e 0 mesmos numeros sao de mulheres em unido estavel. ,3% trabalham
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em como domésticas, 22,2% sédo diaristas e 44,4% possuem outro tipo de trabalho.
O conjuge, pai dos filhos ou mae geralmente sdo os responsaveis financeiros,
correspondendo a 22,2% cada, os avOs da criangca também apareceram como

responsaveis financeiros sendo maioria com 33,3% dos casos.

As entrevistadas relataram ndo possuir plano de saude, portanto todas séo
usuérias do Sistema Unico de Salide e os respectivos partos foram realizados pela
rede publica de saude. Diante do quadro apresentado, essas mulheres-maes, em
sua maioria de valor aquisitivo escasso, assume a responsabilidade da crianca
cuidando de suas condicdes fisicas, psicoldgicas e emocionais. E na espiritualidade
e religiosidade que essas maes encontram apoio e orientacdo de como lidar com
essa nova situacdo, alimentando sua fé em algo transcendental e visando um

conforto afetivo diante de suas dificuldades.
Consideragdes Finais

Objetivamos neste ensaio evidenciar a anomalia congénita da microcefalia
associada ao Zika Virus que outrora tdo noticiada na midia caiu no esquecimento da
populacdo. E perceptivel que a religido como um importante sistema cultural que
compreende um universo humano significativo, sabendo-se que o ser humano
dotado de intelecto possuindo a capacidade de transformar a objetividade e
subjetividade em sua prOpria consciéncia associando-as aos seus sentimentos,
assim como também empiricamente se desenvolve de acordo com o meio e a
sociedade em que vivem (BERGER, 1985), portanto é possivel que a religiosidade
favoreca conforto a mée de criancas com microcefalia dando-lhe uma
ressignificacdo a sua maternidade. Esta pesquisa se propés a descrever
academicamente as ressignificacbes da maternidade, expressando os sentimentos
destas maes que tiveram seus futuros completamente modificados. Apresentamos
também, dados relevantes quando as necessidades urgentes com relacdo a
politicas publicas de infraestrutura que potencialmente afetam a populacdo

emergente.
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CAPITULO 15 )
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RESUMO

Tendo por objetivo compreender os aspectos da religiosidade e da espiritualidade no
enfrentamento do adoecimento cronico, vamos abordar a problematica
fundamentada na acdo de pacientes portadores de doencas diagnosticadas como
incuraveis, no entendimento de como essas pessoas conseguem encontrar
direcionamento para a ressignificacdo da saude, além de compreender que o
conceito de saude nao significa auséncia de doencas, mas que depende de uma
multifatorialidade e seu contexto. Também, evidenciar o motivo a partir do qual,
mesmo diante da certeza de uma doenca incuravel, por que apostar no espiritual?
Nesse sentido, evidenciar a dimensdo do ser humano a partir da logoterapia de
Viktor Frankl, tedrico que ampliou as fronteiras da religido mostrando que o homem é
um ser espiritual, sobretudo, por mostrar o seu ponto de vista, no qual o individuo
possui autonomia diante da sua existéncia. Para tal, optamos por delinear um estudo
exploratorio, de abordagem qualitativa com o aporte bibliografico, que vai mostrar a
visdo de que o homem é um ser espiritual e como tal, capaz de caminhar no sentido
de preservar a vida.

Palavras-chave: Religiosidade. Espiritualidade. Logoterapia. Adoecimento crénico
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Introducéo

O processo de cura no contexto da religiosidade quase sempre vai nos levar a
conhecer as mais diferenciadas manifestacbes de situacbes diversas de
enfrentamento, quase sempre com abordagens totalmente antagonicas. Desde os
casos nos quais 0s tratamentos meédicos sdo substituidos por tratamentos
espirituais, bem como as ocorréncias nos quais o0s dois tipos de tratamento
coexistem, além daqueles cujas terapéuticas sao opostas e causam prejuizos
mutuos. Nesse estudo, temos como objetivo, trazer a discussdo acerca desses
enfrentamentos, sob o desenho do pensamento de Viktor Frankl (1905-1997) como
referencial tedrico.

Salientando que os estudos franklianos se encontram na terceira escola
vienense de psicoterapia, sendo: Logoterapia e Andlise Existencial. Nesse
entendimento, partimos em busca da compreenséo dos fundamentos da logoterapia
e os destaques que o préprio autor considera como importantes, evidenciando o
sentido da vida como arcabouco tedrico dos estudos desenvolvidos por esse meédico
austriaco que vivenciou nos campos de concentracdo do regime nazista, as
condi¢cdes desumanas as quais os judeus foram submetidos. Nem assim, se deu por
vencido e construiu uma obra que rebateu o automatismo do aparelho psiquico
como reza a psicanalise, mostrando a autonomia da existéncia espiritual.

Para o autor, o0 homem possui capacidade de decidir ainda que esteja em
uma situacgéo limitrofe, sem aparentes saidas. Aqui, a consciéncia vai para adquirir
um lugar essencial, porque faz parte da porcéo transcendental/espiritual do homem.
E quando ha um encontro com o divino que conduz esse homem a realizar o bem; a
caminhar no sentido de si e do seu pro6ximo; a amar o outro e, a servir. Nesse
sentido dirigimos o nosso olhar para o lugar que as doencgas crbnicas ocupam na
vida dos individuos e as variadas formas de enfrentamento e ressignificacdes
compreendidas na religiosidade e na espiritualidade.

Decidimos portanto, dialogar com Ferdinand Rorh (2012), que em sintonia
com o sentido da vida como compreende Frankl (2017), vai elencar as dimensodes
humanas, dentre elas a espiritual, corroborando com um olhar mais sensivel para o
gue é transcendente. Aqui as perguntas concorrem para observar com em caso de

adoecimento os pacientes portadores de doencas ditas incuraveis, conseguem
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encontrar direcionamento no modo de vida que inclui uma inseguranga constante de
comprometimento da saude? Como a logoterapia e o pensamento de Frankl podem
influenciar no enfrentamento da doenca? Ou ainda, mediante a certeza de n&o curar
uma doenca, porque apostar no espiritual, que se projeta como algo que ndo vemos,
mas que sentimos?

Os estilos de vida das pessoas apresentam caracteristicas marcantes para a
continuidade desse fato. Podemos confirmar isso nos resultados das pesquisas na
area da saude que informam o quanto é preocupante a existéncia de morbidades e
consequentes comorbidades advindas de fatores como sedentarismo, sobrepeso,
alimentacdo escassa e ou inadequada, uso desenfreado de bebidas alcodlicas e
drogas, niveis elevados de estresse, qualidade do sono etc., que sdo patologias
multifatoriais de carater fisiol6gico, psicossocial e emocional, dentre outros.

Por isso mesmo, objetivamos tratar da atuacdo da religiosidade e da
espiritualidade na saude e na doenca, compreendendo como esta sistematizada nos
estudos de Frankl, na tentativa de fazer um encontro com perspectivas de melhora
na qualidade de vida por meio da prevencédo e do enfrentamento das doencas a
partir do autoconhecimento emocional e espiritual. Portanto, optamos pelo aporte
bibliografico da pesquisa exploratéria com a abordagem qualitativa, nos estudos
académicos que tratam da promoc¢ao da saude por meio de a¢des preventivas.

Pelo exposto, seguimos com a abordagem qualitativa que “tém como objetivo
proporcionar maior familiaridade com o problema, com vista a torna-lo mais explicito
ou a construir hipétese” (GIL, 2009, p. 40). Assim, o dialogo entre os autores é
essencial e nessa perspectiva, Frankl (1992; 2005; 2017) nos apresentou a
fundamentacdo que estabelece o didlogo entre religiosidade, espiritualidade e
psicologia, tornando possivel o olhar cientifico da area e corroborando com a
ampliacdo dos numeros de estudos académicos acerca da tematica no contexto da
doenca e da cura, para, por fim, dimensionarmos a discussdo no ambito das

Ciéncias das Religides, sobretudo, pela capilaridade presente na sua epistemologia.

Uma abordagem plural para os muitos olhares

Definir termos como religido, religiosidade, espiritualidade e emocao se
apresenta como tarefa ingrata, uma vez que dificimente vamos chegar ao termo
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final. Portanto, a classica afirmacéo de Filoramo e Prandi (1999, p. 8) que chama a
atencdo para o fato de que todo o "problema epistemoldgico basico das Ciéncias
das Religides — constituido pela alternativa “explicar ou compreender a religido” —
surgiu pela primeira vez, em toda sua complexidade no inicio do século XX". Nesse
entendimento, Sampaio (2014) vai sintetizar:

A discusséo do conceito de religido ja ocupou iniumeros teéricos,
pesquisadores, das mais diversas areas, dentre as quais destaco as
Ciéncias Sociais, particularmente a Antropologia e a Sociologia da
Religido, e as Ciéncias das Religides. A lista de autores seria
bastante significativa e o nimero de definicbes apresentadas seria
tranquilamente inumeravel. Apenas numa breve menc¢éo, pensando
estes campos de estudo destacados, poderiamos citar: Max Miiller,
Emille Durkheim, Max Weber, Rudof Otto, Mircea Eliade, Marcel
Mauss, Clifford Geertz, Joachim Wach, Peter Berger, dentre muitos
outros (SAMPAIO, 2014, p. 58).

No viés do que apresenta Sampaio (2014), nossa intencdo esta no destaque
da pluralidade do objeto, que aponta para uma polifonia terminoldgica, tanto quanto
de abordagens metodoldgicas plurais. Acerca desse pluralismo, acrescentamos:

Religibes consistem em nocgbes, atitudes e emogoes,
comportamentos e organizac¢ao social no que diz respeito aos seres
e/ou uma realidade, cuja existéncia e atividade ndo podem ser
verificadas nem falsificadas por meios empiricos, mas que os fiéis
acreditam existir e estar ativa em suas vidas e/ou determinar o seu
destino futuro (HANEGRAAFF, 1999, p. 348).

No que diz respeito ao contexto plural, entre os muitos olhares acerca do
objeto, Asad (1993, p. 116) assinala com um lugar onde ndo ha "uma definicdo
universal de religido”, porque depende de diversificados contextos, bem como
construcbes multiplas e discursos que se fundamentam em época e lugares
diferentes, mas como um produto histérico pertinente a uma determinada época. E
ao referenciar uma terminologia multifacetada para religido, vamos igualmente falar

sobre religiosidade. Tais terminologias para Frankl, € compreendida como:

A analise existencial descobriu, dentro da espiritualidade
inconsciente do homem, algo como uma religiosidade inconsciente
no sentido de um relacionamento inconsciente com Deus, de uma
relagdo com o transcendente que, pelo visto, € imanente ao homem,
embora muitas vezes permaneca latente (FRANKL, 2017, p. 48).
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Bem parecido com o entendimento de Frankl (2017), Boff (2005) vai afirmar
gue religiosidade € como uma religido que suscita praxis, ou seja, aquela que gesta
as manifestacdes do sagrado e que consequentemente vai sedimentar o arcabougo
cultural. Frequentemente confundida com religiosidade, a espiritualidade € hoje um
dos termos que tem despertado interesse, sobretudo das ciéncias da salde

(TONIOL, 2015). Portanto, compreendé-la é fundamental, assim:

Espiritualidade é a dimensdo peculiar de todo ser humano e o
impulsiona na busca do sagrado, da experiéncia transcendente na
tentativa de dar sentido e resposta aos aspectos fundamentais da
vida. A espiritualidade ndo é monopdlio das religides ou de algum
movimento espiritual. Ela é inerente ao ser humano (GOMES et al.,
2014, p. 109).

Por assim entender, a espiritualidade estd diferenciada da religiosidade,
porque ndo esta ligada necessariamente a uma religido, alids faz parte das
manifestacdées humanas. Como tal, vem despertando o interesse progressivo no
contexto da saude, o que fica evidente em um estudo de Toniol (2015), que aponta
em um grafico as pesquisas realizadas junto a base de dados Medline a partir dos
descritores ‘saude’ e ‘espiritualidade’ feitas por Koenig entre os anos 70 até o final
da década de 90, quando os estudos passam de 1 a 293 em 20 anos. Dando
continuidade, Toniol (2015) vai afirmar que a partir do ano 2000 até 2009, esse
namero ascendeu para 2513 trabalhos em uma década, deixando transparecer que
0 interesse no entrelacamento dos termos espiritualidade e salde aumentaram, bem
como o numero de periodicos livros e estudos académicos so reforcou a relevancia
da tematica.

Outro aspecto a ser considerado nos estudos realizados acerca de
religiosidade e espiritualidade na area de saude tem concorrido para o preparo do
profissional de saude na lida, tanto com esse Ser Integral cujas dimensfes Rorh
(2012) descreve: fisica, sensorial, emocional, mental e espiritual, atentando para o
fato de que devem ser apreendidas em conjunto; quanto por apreender esse olhar
holistico.

Nesse sentido, as escolas de ciéncias da saude (medicina e enfermagem),
sobretudo com movimentos iniciados nos EUA a partir da segunda década do século
XX, segundo Jordan e Barbosa (2019) vem apresentando preocupagdo com a

formacdo desse profissional nas praticas éticas. No entanto, ainda muito
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timidamente, quer seja por falta de orientagdo académica e cientifica ou mesmo
orientacdo na raiz dos Projetos Politicos Pedagogicos (PPP) dos cursos de
formacdo, que nado contemplam estudos sobre espiritualidade, entdo, os
profissionais por vezes ndo se sentem a vontade para abordar acerca da

espiritualidade dos pacientes.

Compreendendo o sentido da vida no enfrentamento

E essencial que possamos dialogar com Viktor Frankl, pela sua concepcéo de
homem como um ser tridimensional: psiquico, somatico e espiritual. Em seus
escritos realiza uma abordagem psicoldgica baseada na busca pelo sentido da vida.
Nessa trajetoria vamos observar as interfaces entre religiosidade, espiritualidade,
saude e o enfrentamento, uma vez que a forca vital vem dessa transcendéncia e
corrobora com o encontro do sentido da vida, muito embora, esse ndo seja o Unico
caminho.

Sera na Logoterapia que vamos compreender a fundamentacéo da relevancia
da fenomenologia existencial da psicoterapia. Assim, focando na conscientizacéo da
importancia da dimensao espiritual para a experiéncia humana, a logoterapia vai
realcar o significado da existéncia, vislumbrando a vida como se se tratasse de uma
misséo sublime vivé-la.

Atualmente ndo nos espantamos com pessoas centenarias que apresentam
condi¢des de saude e lucidas suficientes para se considerar boa qualidade de vida.
Este fato se da mediante mudancas no comportamento do ser humano, estilo de
vida, acesso a saude e liberdade de expressdo que também incluem as questdes
emocionais e espirituais. O conceito de saude como preconiza a Organizacao
Mundial de Saude (OMS), é o estado de completo bem-estar fisico, mental, espiritual
e social e ndo apenas a auséncia de doenca ou enfermidade.

Atentando para a relevancia da espiritualidade na integralidade da saude, a
OMS incluiu, no ano de 1988, a dimenséo espiritual no conceito multidimensional de
saude, ou como assinala Gomes (2014), referindo-a as questdes de significado e
sentido da vida e ndo a restringindo a nenhum tipo especifico de crenca ou préatica
religiosa. E necessario reconhecer que tanto quanto os conceitos formatados e

engessados que afastaram, no universo académico, espiritualidade e salde até a
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década de 70 do século XX (TONIOL, 2015; KOENIG, 2004), compreender a doenca
na atualidade, € possivel a partir de uma abordagem holistica, que enxergue a
dimenséao espiritual do homem pluridimensional na sua integralidade.

Nesse seguimento, Neves (2011) vem somar o contexto para definir saude.
Assim: “[...] as conceituagbes em torno da ideia de saude nao sao fixas e variam de
acordo com o momento histérico, aliado as condic¢des politicas, sociais, econémicas,
culturais” (NEVES, 2011, p. 23). As discussdes acerca dos conceitos de saude e
doenca se tornam cada vez mais preponderantes, sobretudo, quando chama
atencéo ao conceito de doenga:

A doenca é um estado do ser humano que indica que, na sua
consciéncia, ela ndo estd mais em ordem, ou seja, sua consciéncia
registra que ndo ha harmonia. Essa perda de equilibrio interior se
manifesta no corpo como um sintoma. Sendo assim, o sintoma é um
sinal e um transmissor de informacédo, pois com seu aparecimento,
ele interrompe o fluxo da nossa vida e nos obriga a prestar-lhe
atencdo (DETHLEFSEN; DAHLKE 2017, p. 17).

Nesse entendimento podemos perceber que ha uma contextualizagdo para o
estado de saude, tanto quanto para o estado de doenca. Fica claro que a harmonia
das func¢des do corpo dentro do envolvimento de todas as dimensdes do ser humano
se traduz em equilibrio e este em saude. Assim, entendemos que 0s sintomas
representam o estado de doenca traduzido pelo desequilibrio do individuo em suas
dimensdes ou apenas em uma delas, como apontam Dethlefsen; Dahlke (2017), que
compreendem os sinais sintométicos como caminhos para a cura.

Muitos interesses e discussfes se fazem presentes no viés que conduz a
espiritualidade no sentido da vida. Assim, conquista-se a busca por um ser saudavel
e feliz dentro dos padrdes do conhecimento cientifico, que nada tem a ver com o
mundo transcendente, mas com a crenca de que o homem em sua esséncia é ser
integral e ndo é prudente compartilhar seus aspectos em partes separados, sendo
fracionado, perdendo a sua integralidade. Compreendemos portanto, que ¢é
pertinente considerar as dimensdes que compdem a formacdo do homem a partir

dessa integralidade. Assim:

Para conceituar a formacdo humana, uma visdo integral do ser
humano e da realidade em que se encontra que especialmente inclui
a sua dimensao espiritual, portadora de uma importancia especial na
nossa temaética, sem negar, em momento algum, a indispenséavel
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atencdo que deve ser prestada a todas as demais dimensdes.
Distinguimos, num primeiro passo, cinco dimensdes que chamamos
de basicas. A dimensao fisica inclui a corporalidade fisico-bioldgica,
da qual, em parte, nem temos percep¢do. A dimensao sensorial é
representada pelas nossas sensacfes fisicas, calor-frio, dor-prazer
fisico, doce-amargo etc., enfim a percep¢do que possuimos através
dos nossos cinco sentidos: tato, visdo, audicdo, olfato e paladar. A
dimensdo emocional abrange a vida da nossa psique, os estados
emocionais (medo, inseguranca, euforia, apatia, tristeza, melancolia,
impaciéncia, dispersdo, soliddo, saudade, indecisdo, pessimismo
etc.) e suas respectivas movimentacbes e compensacdes. A
dimenséo mental do ser humano inclui, em primeiro lugar, o racional
e légico no sentido mais restrito, ou seja, aquilo que compartilhamos
em termos de pensamentos com todos os seres humanos, 0s
pensamentos universais, formais (l6gica, matematica). Abrange
também a capacidade de reflexdo- de questionar todas as coisas,
inclusive a si mesmo, a recordacdo/memaria, a imaginacéo / fantasia,
a compreenséo / criagdo de ideias e, finalmente, a nossa intuicéo,
guando sabemos e ndo podemos justificar, em ultima instancia, por
gue sabemos. O que é mais dificil identificar € a quinta, dimensao
espiritual. N&o se confunde essa dimensdo com a religiosa que, em
parte, pode incluir a espiritual, mas que contém algumas
caracteristicas como as da revelagdo como intervencdo direta de
Deus e de um tipo de organizacdo social que, dessa forma, sao
estranhas ou ndo necessarias a dimensao espiritual. Aprofundamos
as questdes envolvidas nessa breve caracterizacdo da dimenséao
espiritual, logo ap6s a apresentacdo da nossa visdo sobre a
integralidade do ser humano (ROHR, 2012, p. 13. Grifos do autor).

Dessa maneira enxergamos 0 homem integral nas varias dimensdes descritas
por R6hr (2012), o que nos auxilia na compreensao de que ndo é possivel conceber
a espiritualidade distante e por vezes dissociada da matéria e com iSso vemos que a
relacdo profunda dos termos saude e doencas totalmente envolvidas na religido. Por
ISSO NOS convencemos cada vez mais que o0 uso da espiritualidade em contextos de
adoecimento crbnico nos auxilia com informacfes relevantes de modo que seja
possivel contribuir com o conhecimento das vivéncias estabelecidas pela
compreensao do comportamento do individuo das préprias emocdes, que sao inatas
ao ser humano.

Em uma abordagem coerente com as necessidades de melhoria nas
condicbes e modo de viver das pessoas, tendo em vista a busca de uma qualidade
de vida que as permitam viver com a expectativa de dor constante, mas alicercadas
na fé, & importante observar o pensamento de Frankl que vem corroborar com o

sentido da vida para sedimentar esse contexto. Portanto:
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O espiritual, contudo, ndo é apenas uma dimensao prépria, mas
também a dimensado propriamente dita do ser do homem. Por mais,
porém, que a dimenséo espiritual constitua a dimensao propriamente
dita, ela ndo é, de maneira alguma, a Unica dimensao do ser do
homem. Ora, o homem é efetivamente uma unidade e uma totalidade
corpéreo-psiquico-espiritual (FRANKL, 2012, p. 62).

E notdrio que o autor observa a religido sem dissocia-la necessariamente da
espiritualidade, observando-a como algo positivo, no processo de cura e possui uma
dualidade, sendo ou condicional ou incondicional, a primeira diante da catastrofe se
extingue e a segunda se fortalece na adversidade, portanto, nisso se vé claramente
a forca do seu discurso que se remete ao vivenciados nos campos de concentracao,
uma vez que pode constatar no pos guerra, a parcela de religiosidade que mantinha
fortalecia o sentido da vida.

Concordamos com o autor quando contraria a fala dos fildsofos existenciais
ao apontar que estes requerem que as pessoas suportem a falta de sentido, quando
na verdade, segundo o teorico da logoterapia, o contrario € que se apresenta como
certo, ou seja, nos aproximamos do discurso Frankl (2005; 2017), quando preconiza
gue o sentido da vida € entendido a partir da nocdo do homem ser espiritual, ndo
atingido pelas neuroses ou psicoses, ou seja, um Ser Integral, pluridimensional, a
partir do qual flui o livre-arbitrio, o poder pessoal de escolher os rumos da sua vida,
percorrendo um caminho saudavel. Nessa sequéncia € preciso reconhecer a pessoa
como uma unidade mdltipla, composta pelas dimensdes biolégica, psicoldgica e

nooldgica/espiritual. Assim, pode ser dito que:

O ser nooldgico/espiritual, diz respeito ao fato de o ser humano ser
livre e aberto & busca de um sentido para vida, ao posicionar-se
diante de cada aspecto de seu ser bioldgico e seu ser psicolégico. A
mulher e 0 homem sdo determinados por caracteristicas genéticas,
congénitas, nutricionais, reativas biologicamente ao ambiente, sdo
determinados por um passado histérico, uma historia
pessoal/familiar, uma dimensdo psicolégica. Mas estas
determinacfes sdo o solo sobre o qual hd um espaco para decidir o
gue se tornar, e abrir-se para a busca de um sentido. E aqui se esta
no ambiente da dimenséo noolégica/espiritual (SILVEIRA; GRADIM,
2015, p. 156).

Ao compreendermos o espiritual diferenciado do religioso, podemos assinalar
gue essa espiritualidade € vivenciada quando esse Ser exerce a

autotranscendéncia, ou seja, a capacidade e/ou possibilidade de ir além dele
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mesmo, se distanciando dos sentidos biopsicossociais, que é o0 chamado
autodistanciamento, que o impele para o sentido. Nesse sentido, uma pessoal
saudavel caminha para a busca de algo que traga preenchimento, satisfacéo,
lenitivo, esperanca e, nesse viés, o caminho pode seguir pela espiritualidade e/ou
pela religiosidade, uma vez que ela por si ndo se completa sozinha.

A existéncia humana traz em sua esséncia essa autotranscendéncia que
alimenta a entrega. “Ser homem significa dirigir-se e ordenar-se a algo ou alguém:
entregar-se o0 homem a uma obra a que se dedica, a um homem quem ama, ou a
Deus, a quem serve” (SILVEIRA; GRADIM, 2015, p. 156). Nesse contexto, Frankl
(2005) enumera as trés dimensbes que compdem o homem: somatica, psiquica e
nooldgica. A primeira envolve aspectos corporais, biolégicos e fisiologicos; na
segunda estdo contemplados os aspectos psicolégicos que dentre outras coisas,
dizem respeito as sensac0es, instintos, desejos e emocgdes. A terceira, dimensdo
nooldgica/espiritual envolve aquilo que diz respeito ao homem, ao ser humano, ou
seja, senso estético, valores éticos, vivéncias religiosas e de religiosidades.

Por fim, a busca de sentido na vida do homem, pelo que se busca, é para
Frankl (1989) a forca motivadora. Por assim compreender, o autor afirma que 0s
efeitos colaterais dessa bisca de sentido para a vida pode ser a felicidade, o prazer e
algum conforto no mundo social, profissional ou da amizade, por exemplo. Assim, na
logoterapia vai surgir a chamada para a consciéncia, que traz o ser-responsavel.
Esse estagio significa a responsabilidade pelas muitas escolhas na vida. Nas
escolhas e nado escolhas, os individuos acabam por optar pela melhor possibilidade

de realizar aquilo que deseja.
Consideragbes Finais

As indagagfes quanto as questdes sobre religiosidade e espiritualidade
possuirem influenciam na saude ou na doenca diante das perspectivas do individuo,
apresenta-se como um tema de especial relevancia frente a busca da promocéao de
saude. Buscamos responder a esse entrelacamento que a religiosidade,
espiritualidade e emocionalidade se encontram a partir dos saberes tradicionais
suportados numa abordagem socialmente inclusiva, que na atualidade vem fazendo

aparecer um olhar que parte das definicbes dos termos religido, religiosidade,
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espiritualidade, satde e doenga, com intuito de ampliar o sentido da vida como uma
pertinéncia humana.

Tem chamado muito atencdo o desenfreado processo de adoecimentos
cronicos na populagdo em geral, com uma énfase nas doengas causadas por
caracteristicas de fatores emocionais, mentais e que muitas vezes nao Ssao
compreendidos e sdo responsabilizados pelas caracteristicas do mal que é oriundo
da vida intensa exigida no capitalismo do qual vivemos. A desregulacdo emocional
esta presente num grande numero de pessoas no mundo todo e tem deixado fortes
indicios de desequilibrio na harmonia que deve fazer parte da constituicdo do ser
humano. Por fim, tecemos consideracdes que mostram a exceléncia da
compreensao do teorico sobre o sentido da vida e o respeito que se tem pelas
escolhas. Captando por meio do livre arbitrio, condicbes de superacdo na
adversidade.
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CAPITULO 16 )
PERSPECTIVAS ANTROPOLOGICAS: HERANCA E HEREDITARIEDADE DAS
MUCOPOLISSACARIDOSES NO CARIRI PARAIBANO

Heytor de Queiroz Marques®
RESUMO

As Mucopolissacaridoses sdo doencas genéticas raras que de acordo com o0s
geneticistas acometem principalmente grupos que possuem uma maior
homogeneidade genética. Frequentemente é alvo dos estudos das Ciéncias
Médicas, Genéticas e Bioldgicas, mas neste trabalho sera analisado por outra oOtica.
O objetivo deste trabalho é apresentar uma reflexdo antropologica sobre o que as
familias de Mucopolissacaridose entendem por Heranca das Mucopolissacaridoses.
Realizada uma etnografia a partir de expedicdes ao Cariri Paraibano, nessas, foram
entrevistadas o total de 16 familias e percorrido 11 cidades no Cariri Oriental e
Ocidental, foram realizadas duas excursdes na primeira foi realizada entrevistas com
as familias, na segunda foi para ampliar o contexto dos grupos familiares realizarem
a partir das genealogias. As entrevistas feitas em modelos etnogréficos, no qual é
levado em consideracdo ndo apenas o que se diz, mas todo o aspecto geral que
estd inserido. As andlises realizadas a partir dos discursos coletados e divididas em
categorias émicas. Foi percebido que as familias entendem diversas perspectivas da
heranca da doenga, passando pelo fato de serem parentes, ter a mesma origem
(sitios) e possuir sobrenomes de troncos familiares préximos. Entende-se que a
heranca da doenca tem multifatores, e com isso ela est4 entrelacada na vida das
familias e se perpetua ao longo do tempo.

Palavras-Chave: Antropologia da Saude, Etnografia no Cariri, Mucopolissacaridoses,
Familia, Heranca e Hereditariedade.

Introducéo

Neste trabalho realizamos uma exposicdo/dialogo a partir da pesquisa
desenvolvida do mestrado em Antropologia intitulado “Esta No Sangue”: Etnografia
sobre a Perspectiva Hereditaria da Mucopolissacaridoses no Cariri Paraibano.
Marques (2020) e Neves (2020). sobre doencas raras no Cariri Paraibano, mais em
especifico as Mucopolissacaridoses (MPS) que sdo doencas genéticas causadas,
segundo os geneticistas, por causa dos casamentos entre primos, acionando assim
um dispositivo do parentesco. Situando assim esse trabalho no campo da
Antropologia. porém possuindo um objeto de estudo frequentemente fixado na

genética, a heranca das mucopolissacaridoses em familias do Cariri Paraibano.

!icenciado em Ciéncias Sociais na Universidade Federal da Paraiba, Mestre em Antropologia no
Programa de Pds-Graduacao em Antropologia da Universidade Federal da Paraiba e Doutorando em
Antropologia Social no Programa de P6s-Graduag@o em Antropologia Social da Universidade do Rio
Grande do Norte.
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Esta producéo é fruto do pensamento antropoldgico contemporaneo a partir
da relacdo existente entre a hereditariedade biolégica e heranca social de uma
doenca genética rara?, chamada Mucopolissacaridoses, e a relagdes de parentesco
encontradas no Cariri Paraibano. Pensando entdo nessa relagédo, envolvendo
guestdes sociais e biolégicas, estd pautada uma relacdo que é classica na
antropologia, a relacéo entre natureza x cultura.

A mucopolissacaridose € considerada uma doenca genética metabdlica que
depende da intensidade da mutacao, levando a variacdo das manifestacdes clinicas.
Na genética clinica, a MPS é apresentada em tipos, que variam do | ao VI, cada uma
dessas variacbes ocasionando diferentes acometimentos fisicos/organicos. Por
causa das mutacdes variadas no DNA, consequentemente 0s sintomas
apresentados por tipo também muda. As préprias pessoas com
mucopolissacaridose descreviam os sintomas da seguinte forma:

Possuem baixa estatura, ndo crescem muito. tem as juntas (articulacdes) de
pincas ou de patas de caranguejo, pois segundo elas tem as articulacdes frouxas,
possuem problemas na audicéo e visao, alguns deles tém problemas de locomocéo,
pois as pernas fecham ( as pernas ficam arqueadas) dificultando no andar, com isso
alguns usam cadeiras de rodas. Clinicamente possuem outros sintomas, que séo
resultantes ndo producdo da enzima, fazendo com que possuam problemas na
coluna vertebral, dores nas articulacdes, dificuldades de respirar, apresentando
ronco quando dorme e falta de ar.

Os interlocutores da pesquisa que desenvolvemos geralmente realizavam a
infusBes da enzima em Campina Grande, no Hospital Universitario Alcides Carneiro
(HUAC), no Congo, No Hospital Municipal da cidade, Em Monteiro na UPA e em
Jodo Pessoa no Hospital Napoledo Laureano. A maior parte dos acometidos fazem
a infusdo em Campina Grande por ser o centro de referéncia e por ter o
acompanhamento da equipe de genética médica. O tratamento com a reposi¢ao
enzimatica ndo possibilita a cura, mas impede que diversos sintomas surjam ou se
agravam.

Na Paraiba segundo geneticistas como Oliveira (2015), Giugliani et al. (2017)

e Montenegro (2018) é um dos estados com maior numero de casos das

2 Segundo o Ministério da Saude sao consideradas doencas raras aquelas que afetam 65 pessoas a
cada 100 mil habitantes. Parametro que embasa também a Portaria N° 199, de 30 de Janeiro de
2014.

292



TovOS.

Mucopolissacaridoses, com destaque para os tipos |, Ill, IV e VI. Na pesquisa que
desenvolvemos o Unico tipo que néo tive acesso foi a do tipo I, pois € uma das mais
graves, por ndo possuir medicagéo para o tratamento e ndo obtivemos contato com
os familiares responsaveis.

Fioravantti (2014), em seus estudos, demonstra que a Paraiba é o estado
com o maior nimero de municipios com registro de doencas genéticas no Nordeste,
registrando 102 casos divididos entre 15 sindromes, na qual a mais recorrente seria
a Mucopolissacaridose tipo IV-A. Estudos como o de Fioravantti colocam a Paraiba
como o primeiro lugar em nimeros de casos das Mucopolissacaridoses, em outros
autores essa posicao se modifica para menos. De toda forma o estado da Paraiba
vigora entre os com maior numero de casos das diferentes variacfes da doenca.

Na pesquisa que desenvolvemos houve uma atualizacdo dos dados de
pesquisa encontrados por Fioravante (2014) e as demais pesquisas, pois sé em uma
regido da Paraiba encontramos 21 pessoas com a doenca. Nem todas
diagnosticadas, e nem todas vivas.

Desta forma, o trabalho esta dividido na introducdo, uma parte metodologica,
uma outra parte que se da a constru¢do do argumento a partir de da apresentacao

dos dados de campo e por fim as consideracgdes finais.
ExpedicOes e percursos metodoldgicos

A construgdo metodolégica desta pesquisa partiu de um levantamento
bibliogréafico, base fundamental para toda pesquisa cientifica, com o levantamento
de literatura, juntamente com alguns dados epidemiologicos foi a partir destes dados
gue foi possivel tracar uma ida a campo. Foi construido um roteiro prévio de campo
no qual o ponto de partida seria a cidade de Jo&do Pessoa-PB em direcdo ao Cariri
Paraibano segundo o Barros (2015).

A ida ao Cariri Paraibano ocorreu em duas expedicfes, a primeira em
Dezembro de 2018 e a segunda em Abril de 2019. As expedi¢cdes consistiam em
visitas no domicilio ou local previamente combinado para a realizacéo de entrevistas,
com auxilio do gravados e também do roteiro provisorio que acabou se tornando o

roteiro permanente de entrevista.

293



TovOS

7

Pela especificidade de cada lugar, desenhar o campo é fundamental,
principalmente um lugar como o Cariri Paraibano distante mais ou menos 400 km da
capital do estado Jodo Pessoa. E considerado uma regido administrativa que
comporta 29 municipios, possui a menor taxa demografica da regido (IBGE, 2018).

Historicamente a regido do Cariri, pertencia a regido da Borborema, porém,
em 2003 foi homologado a partir do PTDRS como territorio rural e em 2007 foi
dividido em mais dois territérios o Cariri Oriental e o Ocidental, hoje esta
configurado a partir do mapa abaixo que foi retirado do Plano Territorial de
Desenvolvimento Rural Sustentdvel — PTDRS :

TERRITORIOS RURAIS DO ESTADO DA PARAIBA

—_ _::T".Tn-;‘;*

Fonte: Governo da Paraiba, PLANO TERRITORIAL DE DESENVOLVIMENTO RURAL
SUSTENTAVEL - PTDRS. 2010

A parte que estdo marcadas com uma estrela verde representada na cor Lilas
€ o Cariri Ocidental, a que esta ao lado de cor azul-claro é o Cariri Oriental. A
pesquisa foi feita nas duas regides e, aqui, usamos a regiao do Cariri Paraibano de
forma unificada, sem a distingéo entre orientagdes. Por sua vez, quando for retratar
alguma cidade em especifico sera usado o nome da mesma. Cabe esclarecer que
essas distingdes ndo tiveram grande impacto sobre a pesquisa, de modo que Foi
definido assim pela constante transicdo entre cidades e também entre as duas
regides, de forma que ao tratar de forma unificada ficara mais claro.

As idas ao Cariri foram constituidas em expedicdes etnograficas compde um
guadro tedrico/metodologico de uma etnografia artesanal Mills (2009), Ingold (2011)
e Minayo (2013), pois se da a partir de experimentalidades do pesquisador em

campo. Essas experiéncias proporcionam um maior conhecimento dos interlocutores
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da pesquisa proporcionando uma descricdo densa Geertz (2008) do que
pesquisado.

Na primeira ida a campo, a primeira parada foi em Capina Grande, na cidade
encontramos um dos sujeitos da pesquisa, e partir das informacdes passadas por
ele, percebeu-se que foi necessario realizar uma adaptacdo no roteiro tracado
anteriormente e seguir o método “bola de neve” Fontanella (2008), com a sua
indicacdo seguimos para as demais cidades que foram surgindo e possuiam casos
da doenca, nessas os préprios interlocutores apontavam para onde deviamos ir.

Essa primeira ida a campo durou 5 dias, e foi percorrida as cidades de
Campina Grande, Sdo Jodo do Cariri, Serra Branca, Congo, Coxixola, Sumé,
Monteiro, Assuncdo, Tenodrio, Taperoa e Jodo Pessoa. Todas as entrevistas
concedidas seguiram os padrdes éticos de pesquisa, entregando o TCLE e
apontando os riscos e beneficios da pesquisa.

Na segunda Ida a campo, que durou também 5 duas, foi selecionadas as
cidade de Serra Branca e Taperoda, pois foram os municipios que tinham o maior
namero de casos, desta segunda ida foram realizadas novas visitas aos sujeitos ja
encontrados na primeira ida e também novos casos encontrados depois do periodo
de visita anterior. Nessas novas visitas foram realizadas novas entrevistas,
construcdo de heredogramas (arvores genealdgicas) com auxilio de parentes mais
velhos da familia, para que assim fosse possivel obter maiores informagdes sobre a
hereditariedade e a heranca genética da doenca na familia.

No total foram entrevistadas 16 familias em todas as cidades percorridas e
dividida entre as duas expedicfes. sendo 11 na primeira e 5 na segunda. Apos a
coleta de dados, todos os audios das entrevistas foram transcritos e identificadas as
categorias émicas (as que mais se destacam a partir do discurso do sujeito de
pesquisa), essas, fundamentais para o desenvolvimento da pesquisa. Entdo,
separadas as categorias Heranga Genéticas (que envolveram a heranga sanguinea,
a heranca familiar e a heranca por localidade) e a outra categoria Reproducéo da
Familia (que envolveram reproducéo da familia e a mucopolissacaridose e a heranca
de risco) foi possivel o desenvolvimento do trabalho.

Com as categorias definidas e com auxilio do aporte tedrico antropoldgico, a

construcdo do trabalho de dissertacdo se deu inicio, utilizando as falas coletadas e
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confrontando com a parte da teoria existente. Apds construcdo da dissertacdo houve

a apresentacao e s respectiva arguicao e avaliacdo com conceito de aprovacao.
A heranca a partir da Antropologia

A heranca foi trabalhada por diversos autores da antropologia, pois associado
a este conceito estdo imbricados diversas discussbes sociais como a heranca
financeira, bioldgica e também o parentesco. Um dos antropologos que discute essa
tematica foi o Radcliffe Brown (1989) apontando que a heranca se tratava de uma
transmissao de status baseado em relagbes que existem entre integrantes de um
mesmo grupo social. Essa relacdo geralmente ocorre entre parentes, como ocorre
nas relacdes de pais e filhos “duas pessoas sao parentes quando uma descende da
outra, como, por exemplo, um neto é descendente de um avd, ou quando ambas sao
descendentes de um antepassado comum” (RADCLIFFE BROWN,1989, p. 62).

Dialogando com o Radcliffe Brown (1989) a questdo dos parentes também é
fundamental para o entendimento da heranca da mucopolissacaridose, pois a
heranca vem sempre das geracdes anteriores e dao sequéncia para as geracoes
posteriores. Por existir um fator bioldégico essa heranca ndo é soO patrilinear ou
matrilinear e sim de ambos.

Bourdieu (2008) dialoga com Radcliffe Brown (1989), ao inferir a heranca a
partir de uma “ordem das sucessdes, isto €, da administracdo da relacdo entre os
pais e os filhos e, mais precisamente, da perpetuacdo da linhagem e de sua
heranca, no sentido mais amplo do termo, coloca-se de maneira muito particular.”
(BOURDIEU, 2008. p. 587). Ao tratar da heranca o autor utiliza o sistema de
transmissao de “categorias sociais” que sao ensinadas de diversas formas assim

como o autor afirma:

Até a partilha pela simples palavra do pai ou da mée, depositarios da
vontade e da autoridade de todo o grupo familiar, a instituicdo do
herdeiro e o efeito de destino que ela exerce hoje cabe também a
Escola cujos juizos e sang¢des podem confirmar os da familia, mas
também contraria-los ou se opor a eles, e contribuem de maneira
totalmente decisiva para a constru¢do da identidade. (BOURDIEU,
2008. p. 587)

Para o autor as caracteristicas sociais além de ser uma heranca familiar,

também €& uma perpetuacdo da escola daquilo que é ensinado e com isso
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repassado, do modo de se viver em sociedade, desta forma a heranca pode ser
traduzida em processos de aprendizagem.

A heranca que Bourdieu (2008) fala é a social, tradicdes, modos de vida e
costumes, mas dentro da heranca biologica, a social também se manifesta, como foi
apresentado na nossa pesquisa, onde pessoas mais velhas que tiveram
experiéncias com acometidos, identificavam alguma diferenca em criancas que
ainda nao tinham sido diagnosticados. Esse “diagnostico” precoce sé é possivel a
transmissao do conhecimento entre geracdes.

Lévi-Strauss (1976) por sua vez a partir das suas analises de parentescos
também apresenta a heranca a partir das uniées e da relacdo da alianca como uma
forma de perpetuar um grupo social e sua heranca. Em suas investigacdes a

heranca esta pautada a partir da relacdo entre natureza e cultura de forma que:

A constancia e a regularidade existem, a bem dizer, tanto na
natureza quanto na cultura. Mas na primeira aparecem precisamente
no dominio em que na segunda se manifestam mais fracamente, e
vice versa. Em um caso, € o dominio da heranca biolégica, em outro,
0 da tradicdo externa. Nao se poderia pedir a uma iluséria
continuidade entre as duas ordens que explicasse 0s pontos em que
se opbem. (LEVI-STRAUSS, 1976. p.47)

Considerando a unido entre marido e mulher, como uma relagdo que é
considerada natural, porém Lévi-Strauss (1976) acrescenta um aspecto social/
cultual a esse tipo de unido, a partir da teoria da alianca, no qual consiste na idéia de
troca de mulheres entre tribos. Sobre a relacdo entre a lei da alianca e da
hereditariedade Lévi-Strauss afirma:

Consideremos agora a alianca. E tdo imperiosamente exigida pela
natureza quanto a filiagdo, mas ndo da mesma maneira nem na
mesma medida. Porque, no primeiro caso, s6 é exigido o fato da
alianca, mas - nos limites especificos - ndo sua determinacdo. A
natureza atribui a cada individuo determinantes veiculados por seus
pais efetivos, mas ndo decide em nada quais serdo esses pais. A
hereditariedade, portanto, considerada do ponto de vista da natureza,
€ duplamente necessaria, primeiramente como lei - ndo ha geracao
espontdnea - em seguida como especificagdo da lei, porque a
natureza ndo diz somente que é preciso ter pais, mas também que tu
seras semelhante a eles. Ao contrario, naquilo que se refere a
alianca, a natureza, contenta-se em afirmar a lei ,sendo indiferente
ao contetido dela. Se a relacdo entre pais e filhos é rigorosamente
determinada pela natureza dos primeiros, a relacdo entre macho e
fémea sé é determinada pelo acaso e pela probabilidade. Ha
portanto na natureza - deixando de lado as mutac¢des - um principio
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de indeterminacao, e um s6, sendo no carater arbitrario da alianca
gue se manifesta. (LEVI-STRAUSS, 1976. p.70 e 71)

Pensamentos como o de Lévi-Strauss (1976), classicos, sao fundamentais
para o entendimento de algumas questdes, como 0 processo de unido através da
alianca, importante para descaracterizar a herangca como algo apenas natural, e
também no campo da cultura.

Essas questdes com o passar dos anos evoluiram e com o advento da
genética passaram a ganhar forca nesse campo, Aurelino (2013), (2014) e (2018)
apresenta como as familias com doencas raras e genéticas entendem a questédo da
heranca e hereditariedade. De forma que em alguns casos essa heranca ndo é
homogénea, Aureliano (2018) aponta que essas percep¢des vao variar de acordo
com diversos fatores, um deles é o entendimento sobre o risco reprodutivo.

A descoberta dessa heranca genética se da, justamente pelo
desenvolvimento da tecnologia genética como afirma Mendes (2006), como € o caso
dos testes do mapeamento do DNA. Esse teste quando identifica alguma mutacgéo

genética desperta uma heranca indesejada segundo Mendes (2006).

Mas, no seu quotidiano, ndo sao apenas confrontados com o anuncio
de que eles serdo futuros doentes. No momento da revelagdo do
teste eles s&o, simultaneamente, confrontados com essa sua
heranca familiar indesejada. A doenga perde o seu carater individual
para se transformar em uma doenca familiar, em uma doenca
transmitida e transmissivel ao longo das geragBes. N&o se trata
apenas do choque de se saber que transporta em si 0 agente causal
da doenca, trata-se de saber que este |he foi transmitido pelos seus
progenitores e que, também ele, o transmitira aos seus descendentes
e gue a medicina nao dispde de meios terapéuticos capazes de
elimina-lo. A Gnica forma para deter a mutacdo genética € nao ter
descendéncia. (MENDES, 2006. p. 02)

O despertar dessa relacéo entre o teste genético e a heranca familiar, se deu
na construgcdo do heredograma por parte da geneticista, pois essa construcao se
tornava um marco na configuragdo da unidao entre parentes. Alguns dos nossos
interlocutores relataram que s6 descobriram a parentela, quando construiram o
heredograma.

O ponto que une todos os autores citados é justamente como a heranga esta
diretamente ligado as questbes familiares, tanto a heranca social, quanto a heranca
biolégica aciona a familia, como meio condutor desse conceito, pois um esta

imbricado ao outro.
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O conceito heranga vem se desenvolvendo e se desmembrando em diversas
vertentes, deixando de ser apenas uma questdo de transmissdo de status,
transmissdo de caracteristicas sociais ou até de ser algo exclusivo biolégico. A
heranca englobou todas essas perspectivas e para esse trabalho € um pouco de
cada uma delas, mas se sobressai quando entramos nas questdes familiares, e

como a ideia de familia e heranca esta sempre associado.
As Mucopolissacaridoses como Herancgas

Com o levantado a partir das teorias antropoldgicas e também das
expedicbes de campo alguns resultados podem ser levantados, a partir de uma
mescla do dois pontos para um maior entendimento sobre como € entendido a
heranca da mucopolissacaridose no Cariri Paraibano,

Um dos resultados obtidos esta relacionado com o método utilizado, pois a
etnografia da margem a realizar experimentacfes, pois 0 carater desta ciéncia é da
adaptacdo ao que encontramos no campo de pesquisa para o real entendimento
cultural e social do grupo pesquisado, com isso é possivel indicar que as expedicdes
foram de extremo valor para o entendimento dos objetivos propostos no inicio do
trabalho.

Um dos principais resultados da pesquisa é como 0S nossos interlocutores
entendem a relacédo Heranca e Hereditariedade das mucopolissacaridoses. Partindo
disso esse entendimento sobre o tema foi percebido de trés maneiras a Heranca do
Sangue, a Heranca da familia e Heranca da localidade. Partindo das historia de vida
das familias nosso interlocutores narraram as questbes envolvendo a doenca
genética.

Uma primeira categoria abordada pelos sujeitos da pesquisa foi a Heranga do
Sangue, que compreende a formacdo de um lago sanguineo e a formagdo deste
laco é o que liga as pessoas desta familia, sendo assim, sé seriam da mesma familia
agueles que tivessem 0 mesmo sangue. Essa unido formada pelo sangue é um
entendimento de como a doenca percorre a familia, sendo que aqueles que
possuem algum dos tipos das mucopolissacaridoses, também sdo da mesma

familia.
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A gquestdo de ter o mesmo sangue reflete também na heranca familiar, pois é
a partir da nocédo do que é, e o que nao € familia que as no¢cbes de sangue sdo
aceitas ou ndo. Segundo o que os especialistas em biologia, medicina ou genética
apresentam a mucopolissacaridose é uma doenca que causada por uma unido
consanguinea (entre primos), mas para 0s sujeitos da pesquisa essa questdo de ser
ou ndo primo é um contrato social.

Ser primo distante € usado pelos nossos interlocutores para mostrar que
mesmo que sejam primos, eles ndo se conhecem, sdo da mesma familia, mas muito
“distante” que nao se conhecem. A distancia encontrada nos heredogramas esta
diretamente relacionada ao sangue, pois € um material biogenético que € oriundo de
um mesmo grupo familiar. Saber onde as familias se encontram nesse tipo de teste,
€ saber o quéo distante essas pessoas sao primas, de modo a justificar, quando os
interlocutores dizem que “se for primo, somos primos distantes”.

Segundo Schneider (2016), existem modificadores nas relagdes de
parentesco, que podem ser basicos ou derivados, os basicos indicam aqueles que
sdo parentes sanguineos como, pai, mae, filho, primo, avd, avo ou parentesco por
alianca, como marido, mulher. J& os derivados sédo para aqueles parentes que nao
sao “verdadeiros” como enteado, trisavd, padrasto, primos de segundo grau. Quanto
maior a derivacdo, a negacao do parentesco sera maior proporcionalmente.

Primos sdo aqueles que realmente estdo proximos, tanto localmente, quanto
na arvore genealdgica, os primos distantes para os interlocutores ndo sao primos,
com isso eles desconsideram o discurso biomédico, e constréi todo um contrato
social para a definicdo de quem € ou ndo primo.

A heranca também é vista através da localidade, pois a histéria das familias
estédo ligadas aos lugares de onde elas séo, vieram e/ou cresceram. Foi constante
nas entrevistas o entendimento que os sitios que constituiram ou hoje as cidades
gue percorremos sdo importantes, pois tinham uma caracteristica muito familiar,
fazendo com que as pessoas que constituissem o local fossem da mesma familia,
sendo assim, ocorriam os relacionamentos endogamicos. Essas relagcbes é o que
embasa a construgdo de diversas familias nesses locais, perpetuando
caracteristicas como 0s sobrenomes comuns e também a doenca dentro da mesma

familia.
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Por vezes, quando o parentesco ndo era acionado com o heredograma, outra
forma que ele emergia era através da localidade, dos sitios de onde as familias eram
originarias, e essa heranca acionada pela localidade ficou presente desde a primeira
entrevista, no qual a sogra de de um dos entrevistados estava esperando carro para
volta para o sitio de onde ela mora.

O lugar para Antropologia € um tema que se modifica ao passar dos anos,
hora mais abordado, hora mais esquecido, porém presente no desenvolver da
disciplina. Escobar (2005) “lugar’ foi novamente abordado de varios pontos de vista,
de sua relacdo com o entendimento basico de ser e conhecer, até seu destino sob a
globalizacdo econbmica e a medida em que continua sendo uma ajuda ou um
impedimento para pensar a cultura.”(ESCOBAR, 2005. p.63).

Dessa forma o “lugar” para Escobar (2005) toma novos aspectos a partir da
globalizac&o, passando a integrar questdes econdémicas e até mesmo culturais. Mas
o lugar ndo deixa de ter uma conexdo com a vida diéria, a partir de uma construcao

e um enraizamento com a historia da vida da pessoas/familia.

Entretanto, o fato € que o lugar .como experiéncia de uma localidade
especifica com algum grau de enraizamento, com conexdo com a
vida diaria, mesmo que sua identidade seja construida e nunca fixa.
Continua sendo importante na vida da maioria das pessoas, talvez
para todas. (ESCOBAR, 2005. p.63).

Para o autor lugar € importante para a vida das pessoas, pois € a partir dele
gue as identidades sdo construidas, relacionar identidade da familia também pode
ser identificar as origens, os moldes por qual a familia passou para resultar no que
se tornou futuramente. Levando isso em consideragdo podemos entender como a
heranca a partir da localidade.

Outro tépico também interligado as questdes de heranca € a questao do risco
reprodutivo, pois quando falamos na construcao familiar, em especial, uma que
carrega o gene da mutacdo da mucopolissacaridose, o0 risco estara sempre presente
nas escolhas, atitudes que definem a gestéo de reproducéo e construcao familiar.

Entender o risco como uma categoria analitica € importante, pois os diadlogos
realizados muitas vezes recaira sobre esse conceito, para auxiliar no entendimento
Neves e Jellas (2012) como um conceito de termos que sao usados em calculos
probabilisticos é a possibilidade de algo negativo que pode ocorrer que se fortalece

com as possibilidades negativas de ocorrer.
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Os discursos dos interlocutores estavam pautados ou na relagcéo 25% de ter a
doenca e 75% de nao ter a doenca, ou entdo em deixar ao acaso ou na fé, para
poder pensar na gestdo familiar e o risco de ter um filho ou filha portador da
mucopolissacaridose.

Com excecédo de uma interlocutora todos os demais que participaram da
pesquisa nao fizeram ou nado tinham interesse de fazer o teste genético com o
aconselhamento para poder entender sobre a mucopolissacaridose. Essa
interlocutora fez todos os seus exames depois de ter seu primeiro filho que nasceu
sem a doenga.

Durante a entrevista ela narrou o quando a primeira gravidez dela foi
angustiante, pois nao tinha ideia sobre a situacdo genética do seu filho, e que s6
teria um segundo depois dos exames realizados. A relacdo de portar ou ndo a
doenca esté vinculada a nocdo do risco, quais as medidas necessarias para um
planejamento e gestado familiar? Com as informacdes em méao foi que a interlocutora

conseguiu planejar sua familia e por néo carregar o gene teve mais uma filha.

Consideracdes Finais

Por fim, acredito que essa pesquisa pode demonstrar qual a percepcao de
heranca dentre as familias de pessoas portadoras das mucopolissacaridoses do
Cariri Paraibano, levando em consideracao as histérias das familias e como elas
foram construidas com o passar dos anos.

Foi percebido que existe um distanciamento do discurso biomédico junto aos
familiares das pessoas com mucopolissacaridose e como esse distanciamento leva
a uma percepcao de quem é parente e de quem nado é, assim desconsiderando o
discurso biomédico de que todos sdo parentes.

As herancas por sua vez fazem parte desse conjunto de fatores que engloba
0 que sao as familias de mucopolissacaridose, entendendo por suas vez o sangue
da sua familia, a construcdo de parentesco e também de localidade.

Com isso entendo que a pesquisa antropoldgica permitiu o entendimento
sobre como as familias de pessoas com mucopolissacaridose entende a doenca a
partir do prisma da heranca genética. Fazer essa analise € importante para pensar
as realidades socioculturais desse grupo e proporcionar o debate sobre o que é

possivel fazer sobre essa realidade.
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CAPITULO 17 ) ]
REALIDADE DAS FAMILIAS E PACIENTES DIANTE DE UM DIAGNOSTICO DE
DOENCAS RARAS: UM ESTUDO DE CASO DE TAY SACHS, SANDHOFF E GM1

Snides Lima Caldas®*
Alberlene Baracho?
Saionara Ferreira Aradjo dos Santos®

RESUMO

As patologias Tay Sachs, Sandhoff e GM1, séo consideradas doencas raras, que
além potencialmente afetam a saude dos pacientes acometidos com seus 0s
sintomas, e produzem um quadro dramético entre suas familias. Especulo que os
dados estatisticos dos livros médicos seguem uma visdo universal que ignoram
algumas especificidades entre os paises. Nesta pesquisa sisteméatica, elegemos um
estudo de caso associado aos dados disponiveis em plataformas, uma nacional e
outra internacional. Concluimos que casais consanguineos, e dados preliminares
sugerem que pessoas de descendéncia britanica e italiana tém uma taxa de
portadores aumentada sobre a populacao geral.

Palavras-Chave: Doencas raras, Tay Sachs, Sandhoff, GM1.

Introducéo

As patologias Tay Sachs, Sandhoff e GM1, assim como as demais doencas
consideradas raras, além de afetarem diretamente os pacientes com 0s sintomas,

produzem um quadro dramatico entre suas familias.

Se falta informacédo entre os proprios médicos do sistema de saude, entre as
familias desses doentes a realidade € ainda mais complicada, porque eles sofrem

também com o longo tempo que percorrem até terem uma certeza do diagnaéstico.

Foi nessa auséncia de informacdo que vimos a necessidade de fazer um
levantamento sobre a dimensdo desse quadro no pais, ouvindo familias desses
doentes e investigando quais as dificuldades que estariam enfrentando nas regiées

onde moram.

A intencdo aqui € contribuir com um banco de informacgcdes — mesmo que inicial
— sobre esse grupo de pessoas que se espalham pelo pais, que ndo tém a
assisténcia médica devida e precisam de ajuda urgente. O tema necessita de ampla

! Bacharel em Administracéo, p6s-graduado em Gestédo de Politicas Publicas.
Z Cientista das Religides, Mestranda pelo PPGCR-UFPB.
% Assistente Social, Servico de Fissuras Labiopalatinas.
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divulgacéo e debate para ganhar o maximo de publicizacdo e se torne — por forca,
talvez, de uma demanda melhor instrumentalizada — uma prioridade de gestores em

todas as esferas do setor de saude.

O problema em si parece estar na pouca ou quase nenhuma formacédo médica
dos profissionais das redes de saude publica e privada. Nosso trabalho ndo se
aprofunda nesse aspecto, embora tenha ficado bem claro para nés a partir da nossa

experiéncia com a pequena Jade.

Sabendo, como experiéncia prépria, que a demora estd associada ao
desconhecimento dos médicos sobre o0s sintomas que podem realmente distinguir as
doencas raras, podemos afirmar que a formacdo médica € a maior causa dessa

demora.
As Patologias

As doenca de Tay-Sachs, Sandhoff e GM1 s&o esfingolipidoses, disturbios
hereditarios do metabolismo, causadas por deficiéncia de hexosaminidase que
levam a sintomas neurolégicos graves e morte prematura. Os gangliosideos séo
esfingolipidios complexos presentes no cérebro. Existem duas formas principais,
GM1 e GM2, ambas a s quais podem estar envolvidas nas doencas de
armazenamento lisossémico; ha dois tipos principais de gangliosidose Gm2, cada
um dos quais pode ser causado por varias mutacdes diferentes. (CLIMACO, 2020)

O tipo | ou a forma infantil torna-se evidente aos 6 meses de idade e é o mais
grave. Os bebés afetados geralmente parecem ser normais até que seu
desenvolvimento diminua e os muasculos usados para o movimento enfraquecam.
Eles acabam perdendo habilidades previamente adquiridas e desenvolvem uma
anormalidade do olho chamada “olho vermelho-cereja”, além de caracteristicas
faciais “grosseiras” distintas, gengivas aumentadas e um musculo cardiaco
aumentado e enfraquecido. As criancas afetadas geralmente ndo passam da
primeira infancia. (DOCE, 2019).

A forma infantil / juvenil do tipo Il ou tardia comeca a afetar criancas com idade
de 18 meses (infantil tardia) ou 5 anos (forma juvenil), mas que apresentam um
desenvolvimento inicial normal. Eles experimentam a regressao do desenvolvimento,

mas ndo apresentam caracteristicas semelhantes ao tipo I. O tipo Il progride mais
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lentamente, mas ainda traz uma expectativa de vida curta. O terceiro tipo é
conhecido como adulto / forma crénica e representa o fim mais suave do espectro. A
idade em que os sintomas aparecem varia, embora os individuos afetados comecem
a desenvolver sinais e sintomas na adolescéncia. Caracteristicas do tipo Il incluem
deficiéncia intelectual, baixa estatura, cifose e escoliose. As vezes, pode ser
diagnosticada erroneamente como a doenca de Parkinson. A expectativa de vida de

pessoas com esse tipo varia (DOCE, 2019).
Metodologia

A escolha dessas trés patologias tem um motivo pessoal: um ente da familia,
Jade, que é portadora da Tay Sachs, e as doencas de Sandhoff e GM1 s&o também
de origem genética e apresentam quadros similares de deficiéncia de enzimas. E a

auséncia dessas enzinas que acarreta sintomas parecidos nessas trés patologias.

A pesquisa possui carater bibliografica, contando com uma analise de dados
associados ao estudo de caso. Os dados foram colhidos nas plataformas da
“‘National Tay-Sachs & Allied Diseases Association, Inc. (NTSAD)” e “Curetay-

sachsbrasil.org".
Exame Que Diagnhosticou A Doenca

O Exoma (mapeamento genético) e a dosagem enzimatica foram os exames
pelos quais houve maior sucesso na definicdo do diagnostico. Eventualmente, os
mesmos pacientes se submeteram a outros tripos de investigacdo, como mostra a
Tabela 1.

EXAME QUE DIAGNOSTICOU A DOENCA

EXAME QUANT %
Exoma 16 48,5
Biopsia da conjuntiva 1 3
Biopsia de pele 2 6,1
Oftalmologico / fundoscopia 3 91
Dozagem enzimética 15 45,5
Andlise bioquimica 2 6,1
Erro inato do metabolismo 2 6,1
DIAGNOSTICOS 33

Tabela 1: Autor 2020
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Terapias Mais Utilizadas

As mais recomendadas pelos médicos sdo a fisioterapia motora,
fonoaudiologia, fisioterapia respiratéria e terapia ocupacional. Entre os pacientes da
mostra, trés ndo se submetiam a qualquer dessas rotinas, ou por op¢ao ou por terem
sido ouvidos ainda com diagnostico recente — mas que iniciariam em algum

momento a terapia (Tabela 2).

TERAPIAS MAIS UTILIZADAS

QUANT %

Equoterapia 6 18,2
Fisioterapia motora 21 63,6
Fisioterapia neuroldgica 2 6,1
Fisioterapia respiratoria 12 36,7
Fonoterapia 17 51,5
Hidroterapia 2 6,1
Pilates 2 6,1
Psicélogo 6 18,2
Psicopedagogo 2 6,1
Terapia ocupacional 11 33,3
Néo faz 3 9,1
DIAGNOSTICOS 33

Tabela 2: Autor 2020

Tratamento

Até o momento, ndo ha cura ou tratamento efetivo para as doencas de Tay-
Sachs, Sandhoff e GM1. No entanto, ha pesquisas ativas sendo feitas em muitos
laboratérios de investigacdo nos EUA e Espanha, entre outros, explorando uma
série de abordagens terapéuticas. Atualmente, hd ensaios clinicos prontos para
serem iniciados no Canad4, Reino Unido e Estados Unidos da América, ainda
dependendo de suporte financeiro. (NTSAD)

Embora a cura para essas doencas nao exista atualmente, um progresso
significativo esta sendo feito nas areas de terapia génica, terapia de acompanhantes
e transplantes de sangue de corddo. A National Tay-Sachs & Allied Diseases
Association, Inc. (NTSAD) oferece informacdes sobre apoio, programas e servi¢os
para individuos afetados e suas familias nos Estados Unidos.
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N&do ha tratamento que visa a cura, apenas medicamentos paliativos que

amenizam determinados sintomas, para dar melhor qualidade de vida ao paciente.

Nesse campo entram as terapias (tabela 3), a administracdo de

anticonvulsivantes e, mais recentemente, drogas que ainda estdo sob estudos.

O Tanganil, por exemplo, € um medicamento francés que esta sendo estudado
na Alemanha e Estados Unidos. O Miglustat fez parte de estudos direcionados as
doencas de Tay Sachs, Gaucher e Neuman Pic, mas se atestou que esse principio
ndo estava sendo eficaz para Tay-Sachs. Ha nesse tratamento anticonvulsivantes,
homeopatia, protetores de estbmago, reguladores intestinais e o canabidiol.
(NTSAD)

TRATAMENTOS

QUANT %
Acido folinico 1 3
Akineton 3 0,1
Anticonvulsivo 21 63,6
Aplicacdo de botox 3 9,1
Artane 1 3
Canabidiol 10 30,3
Citalopram 1 3
Daclofeno 1 3
Daraprim 1 3
Fernegan 1 3
Frisium 2 6,1
Homeopatia 6 18,2
Losec mups 1 3
Melatonina 2 6,1
Miglustat 9 27,3
Mirtazapina 2 6,1
Muvinlax 1 3
Niuleptil 1 3
Omeprazol 1 3
Pamperidona 1 3
Paroxetina 2 6,1
Pirimetamina 1 3
Reposicdo enzimatica 6 18,2
Risperidona 3 9,1
Sirdalud 1 3
Tanganil 12 36,7
N&o faz 2 6,1
DIAGNOSTICOS 33

Tabela 3: Autor 2020
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Consideragdes Finais

Estima-se que no Brasil sdo aproximadamente 15 milhdes de pessoas com
doencas raras e portadores (heterozigoto). Soma-se a esse grupo de risco, 0s casais
consanguineos, descendentes de Judeus, historico familiar, idade materna

avancada.

O teste de portadores de Tay-Sachs, Sandhoff e GM1 é vital para individuos
em populagbes de alto risco: Judeus Ashkenazi, canadenses franceses, casais
consanguineos, e dados preliminares sugerem que pessoas de descendéncia

britanica e italiana tém uma taxa de portadores aumentada sobre a populacao geral.

O teste que determina se os individuos sédo portadores do gene deveria ser
realizado antes da concepcédo. Mesmo que seus anos férteis tenham acabado, o fato
de ser um portador do gene pode ser uma informacéo extremamente importante. Se
vocé € portador, seus parentes proximos (filhos, irméos, irmdas, primos, tias e tios)
devem ser alertados para que possam ser testados também. O teste de portadores
dessas doencas também € vital para os parentes proximos de familias com uma
crianca afetada, independentemente da etnia, uma vez que todos os pais de
criangas com a doenca sao, por definicdo, portadores.
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CAPITULO 18
QUALIDADE DE VIDA DE CRIANCAS E ADOLESCENTES COM FIBROSE
CISTICA: UMA REVISAO DE LITERATURA
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Ana Carla Lima de Franca®
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RESUMO

A fibrose cistica (FC) € uma doenca hereditaria, multissistémica e potencialmente
letal, sendo a deterioracdo pulmonar progressiva a principal causa de
morbimortalidade. Hoje estima-se que os pacientes tenham uma expectativa de vida
maior devido as possibilidades de tratamentos, contudo varios aspectos existentes
na FC podem estar associados a ma qualidade de vida, relacionando-se a baixa
adesdo a terapéutica. Objetiva-se conhecer a qualidade de vida destes pacientes, a
fim de que se possa tracar novas estratégias de conducao do tratamento. Trata-se
de um estudo de revisao bibliogréfica realizada entre julho de 2019 e fevereiro de
2020, utilizando-se para tal as bases de dados Biblioteca Virtual em Saude —
BIREME, Medline, Cochrane, Lilacs e Scielo. Foram incluidos oito artigos sobre a
gualidade de vida de pacientes com FC, qualidade de vida, imagem corporal, peso e
tratamento. Constatou-se que a busca pelo diagnéstico, a rotina rigida, a
complexidade do tratamento, as relagdes sociais dos adolescentes, bem como peso
e imagem corporal, questdes relacionadas ao preconceito sao preditores de ma
gualidade de vida entre pacientes com FC. Considera-se que a avaliacdo da QV
desses individuos € importante, pois representa sua percep¢cdo sobre como € viver
com uma doenca cronica e sem cura, contribuindo para um melhor planejamento
dos cuidados de pacientes com FC, além de impactar a adesdo ao tratamento
destes.

Palavras Chave: Qualidade de Vida; Fibrose Cistica; Tratamento.

Introducéo
A Fibrose Cistica (FC) ou Mucoviscidose é uma doenca genética,

multissistémica, de carater autossdémico recessivo, originada a partir de mutacdes
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em um gene localizado no brago longo do cromossomo 7 o qual é responséavel pela
codificacdo da proteina CFTR (Cystic Fibrosis Conductance Regulator), que, dentre
suas funcgdes, atua como canal de cloro (PASCHOAL; DALCIN, 2016).

Dependendo do nivel de mutacdo, o CFTR pode estar ausente, deficiente ou
ter sua funcéo alterada, reduzindo, em maior ou menor propor¢céo a permeabilidade
das células epiteliais exécrinas ao cloreto (Cl-), comprometendo a funcdo dos
sistemas: a) respiratério, devido a reducdo de agua no fluido periciliar, que
compromete o transporte mucociliar facilitando a obstrucdo das vias respiratérias; b)
gastrintestinal, uma vez que o espessamento de secre¢bes nos canaliculos
pancreaticos e biliares promovem obstrucéo e lesdo estrutural do pancreas e figado,
contribuindo para o desenvolvimento de insuficiéncia pancreética, cirrose biliar
multifocal, problemas de mobilidade intestinal e desnutricdo; c) reprodutor,
provocando anormalidade urogenital com azoospermia obstrutiva, o que resulta em
infertilidade masculina, além de afetar as glandulas sudoriparas, fazendo com que a
concentracdo de cloreto no suor figue elevada, potencializando a perda de eletrélitos
por essa via (COUTINHO ET AL. 2014).

Estima-se que pelo menos 70.000 pessoas tenham fibrose cistica ho mundo,
sendo sua incidéncia maior e mais bem documentada em individuos caucasianos e
originarios da Europa, onde 1 em cada 2.000 a 3.000 recém-nascidos € afetado
(VANDEVANTER, et al., 2016). Na populacdo brasileira, que apresenta alta
miscigenacao, percebe-se uma maior heterogeneidade alélica do gene CFTR, com
incidéncia variando, de regido para regido, entre 1 para 7.359 e 1 para 9.520
nascidos vivos (PASCHOAL; DALCIN, 2016).

Apesar de apresentar altas taxas de mortalidade, o progndstico da fibrose
cistica tem melhorado ao longo dos Ultimos anos, mostrando indices de 75% de
sobrevida até o final da adolescéncia e de 50% até a terceira década de vida,
contrariando pesquisas anteriores que demonstraram que apenas 10% dos
pacientes ultrapassavam os 30 anos de idade (BRASIL, 2016).

O diagnéstico é feito a partir da identificacdo de pelo menos uma alteragcao
fenotipica, histéria familiar de fibrose cistica ou triagem neonatal positiva, associados
ao achado laboratorial de disfuncdo de CFTR, a qual é determinada pelo teste do

suor ou pela Diferenca de Potencial Nasal (DPN), ou ainda, associados a
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identificacdo de duas mutacfes génicas conhecidas como causa de fibrose cistica
(PASCHOAL; DALCIN, 2016).

A sintomatologia da doenca expressa-se mais comumente ao longo dos dois
primeiros anos de vida, e, devido seu caréater evolutivo, pode levar a morte ainda na
infancia ou ao longo da juventude. Isto sinaliza a importancia de uma maior
divulgacdo e conhecimento dessa patologia, sobretudo nos paises em
desenvolvimento, onde ela ainda € subdiagnosticada (AFONSO; GOMES; MITRE,
2015).

Embora tenha carater multissistémico, a deterioracdo pulmonar progressiva é
a principal causa de morbimortalidade na fibrose cistica. Por este motivo, torna-se
essencial o acompanhamento de infec¢cdes bacterianas cronicas e oportunistas das
vias aéreas a partir de intervencdes terapéuticas que envolvem antibioticoterapia,
agentes mucoliticos, broncodilatadores, anti-inflamatorios, farmacos que restauram a
funcdo de CFTR, suplementacdo de oxigénio, fisioterapia respiratoria, e, em ultimo
caso, transplante pulmonar (ATHANAZIO, et al., 2017).

O uso da dornase alfa inalatéria tem eficacia comprovada na fibrose cistica
através de melhora da funcdo pulmonar e da qualidade de vida, assim como na
reducdo de exacerbacdes respiratorias, sendo recomendada a partir de 6 anos de
idade em pacientes com doenca pulmonar desde seus estagios iniciais. A
administracdo em dias alternados pode ser considerada nos pacientes estaveis e
duas vezes ao dia em pacientes graves e sugere-se que seja administrada pelo
menos 30 minutos antes da fisioterapia respiratéria (ROZOV et al., 2010).

Quanto as provas de funcdo pulmonar, a Espirometria deve ser realizada a
partir dos cinco anos de idade em toda visita clinica ou no minimo duas vezes ao
ano. Testes com e sem uso de broncodilatadores sdo recomendados. Estudos
evidenciam que a mensuracdo do volume expiratorio forcado no primeiro segundo
(VEF1) é fundamental para avaliar a evolugdo e o progndstico na fibrose cistica,
assim como para a deteccdo precoce de exacerbacbes pulmonares agudas,
correlacionando-se com a qualidade de vida (ROZOV et al., 2010).

Um dos piores marcadores do progndéstico da fibrose cistica € a perda de
peso, ja que as deficiéncias nutricionais podem ocorrer em idade precoce, sendo
imprescindivel uma avaliagdo do estado nutricional do paciente e a orientacédo

alimentar. O crescimento normal pode ser alcancado na maioria dos pacientes com
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dieta hipercalérica, sem restricdo lipidica e reposicdo adequada de enzimas
pancreaticas. No caso das necessidades nutricionais do paciente ndo conseguirem
ser atendidas com o plano alimentar, deve-se indicar a suplementagéo por via oral
e/ou a terapia nutricional (sondas ou ostomias). Desta forma, o monitoramento
nutricional e o aconselhamento dietético sdo elementos chave no manejo de
criancas e adolescentes com fibrose cistica com o intuito de controlar a
sintomatologia e retardar a progressao da doenca, proporcionando melhor qualidade
de vida (CHAVES; CUNHA, 2012).

Véarios aspectos existentes na fibrose cistica podem estar associados a
gualidade de vida dos pacientes e familiares, durante a infancia e a adolescéncia.
Como este é o periodo no qual o individuo vivencia periodos de transformacdes
fisicas, psicossociais e emocionais, constituindo momentos de construcdo do
autoconceito, imagem corporal, autoestima e vinculos afetivos, ele pode ser
prejudicado ou perturbado por repercussdes da doenca e por questdes da
terapéutica, que interferem no processo de socializacao, nas relagdes interpessoais
e na formacéao da identidade do individuo (DE DEUS et al., 2019).

Sabe-se que as criangcas e adolescentes carreadores desta enfermidade
apresentam dificuldades em relacdo as suas atividades de vida diéria, a
sexualidade, a independéncia e a adesao ao tratamento, pois se sentem diferentes
da populacdo geral. Avalia-se, ainda, que com um maior tempo na sobrevida
proporcionado pelo avanco terapéutico e/ou tecnoldgico, as equipes de saude
precisam estar atentas as estratégias resolutivas e eficazes no manejo da melhor
gualidade de vida, tanto dos pacientes, quanto dos pais/cuidadores, devido a
seriedade do regime terapéutico merecido em algumas fases da doenca, que podem
impactar positivamente no tratamento integral oferecido ao paciente com fibrose
cistica (SANTANA et al., 2018).

Diante do exposto, justifica-se a necessidade de se conhecer as condi¢des de
saude que possam estar relacionadas a sua percepcdo sobre qualidade de vida, a
fim de que se possa tracar novas estratégias de conducdo do tratamento desses
pacientes.

Considerando a importancia da enfermidade, da adesao ao tratamento e ao
acompanhamento, este artigo tem como objetivo realizar uma revisao de literatura

sobre a Fibrose Cistica, com enfoque na Qualidade de Vida (QV) de pacientes
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pediatricos, publicados na literatura cientifica e discutir os resultados principais
destes trabalhos, de forma a contribuir para a comunidade cientifica com dados que
possam direcionar novas praticas de atencdo a saude holistica destes pacientes

com fibrose cistica.
Metodologia

Foi realizada uma revisdo da literatura sobre a qualidade de vida de criangas
e adolescentes com FC. A busca foi feita por meio de bases de dados eletrénicas -
PubMed, Medline, Cochrane, Lilacs e Scielo - com os seguintes descritores: fibrose
cistica, qualidade de vida, imagem corporal, peso e tratamento.

Inicialmente a busca realizada resultou em 54 artigos. A partir de entdo foi
feita uma selecao por meio da andlise dos titulos e resumos. Foram recuperados 25
artigos completos para leitura por atenderem aos critérios de elegibilidade, sendo
incluidos nesta reviséo oito artigos.

Para tanto, foram utilizados como critérios de incluséo: estudos originais,
observacionais e do tipo ensaio clinico publicados nos ultimos dez anos, estar dentro
da faixa etaria pediatrica, que no ambito da norma juridica oriunda da Lei n.°
8.069/90 - Estatuto da Crianca e do Adolescente, em seu Art. 2° “Considera-se
crianca para os efeitos desta lei a pessoa até 12 (doze) anos de idade incompletos,
e adolescente aquela entre 12 (doze) e 18 (dezoito) anos de idade.” Os critérios de
exclusao foram: os artigos disponiveis apenas em resumo; editoriais; cartas ao leitor

e sem conexao ao tema do trabalho.
Resultados e Discussao

A idade dos pacientes apresentados nos estudos variou de 6 a 18 anos, tendo
predominancia o sexo masculino (69,8%), caucasianos (72,4%), eutroficos (59,4%),
dois estudos (DE DEUS et al., 2019; ROZOV et al, 2010) avaliaram a gravidade do
guadro clinico como “bom”, através da aplicagcdo do escore de Shwachman-
Kulczycki. Tal escore é dividido em quatro categorias, cada uma com cinco
pontuacdes possiveis, conforme o grau de comprometimento: atividade geral, exame

fisico, nutricAo e achados radiologicos. As quatro pontuacbes sdo somadas e o
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escore total é classificado como: excelente (86-100); bom (71-85); médio (56-70);
ruim (41-55); e, grave (menor ou igual a 40) (FREIRE; ABREU E SILVA; ARAUJO,
2008).

Identificou-se, que a frequéncia escolar e o melhor estado nutricional
apresentam um impacto positivo para as criangcas com FC (SHOFF et al., 2013;
BORAWSKA-KOWALCZYK et al.,, 2015). Em contrapartida, a duracdo longa da
doenca, os niveis elevados de dependéncia, a hospitalizacdo, a infeccdo por
Pseudomonas aeruginosa e a desnutricdo estdo relacionados a um impacto
significativo e negativo na qualidade de vida (BODNAR et al., 2014). Defende-se que
a avaliacdo da qualidade de vida deve ser estimada no decorrer da assisténcia ao
paciente fibrocistico, por permitir uma melhor compreensdo dos aspectos
multidimensionais relacionados ao individuo e contribuir para a elaboracdo de
protocolos clinicos e diretrizes terapéuticas (SANTOS et al., 2014)

Varios instrumentos e questionarios séo utilizados para avaliar a qualidade de
vida de crianca e adolescentes com FC. Os mais utilizados nesta revisdo de
literatura foram: o Questionario de Fibrose Cistica Revisado (CFQ) e o Questionario
de Fibrose Cistica Revisado (CFQ-R) (SILVA et al., 2018; ROZOV et al., 2010). Por
meio desses instrumentos sao avaliados os seguintes dominios: fisico, imagem
corporal, digestivo, respiratério, emocional, social, nutricdo, tratamento, vitalidade,
saude, papel social e peso. Os escores de cada dominio variam de 0 a 100, sendo
esse Ultimo a expressao de muito boa QV. De uma maneira geral, considera-se que
0s escores superiores a 50 refletem boa qualidade de vida.

Rozov et al. (2010) utilizou o Questionario de Fibrose Cistica Revisado (CFQ-
R) ao longo de 1 ano, durante tratamento com medicamentoso com Dornase alfa por
1 anos. Sendo utilizado no inicio do tratamento, apos 3, 6, 9 e 12 meses. Quanto a
idade, os pacientes foram divididos em trés grupos: grupo |, com pacientes com
idade entre 6 e 11 anos; grupo Il, com pacientes entre 12 e 13 anos; e grupo I,
acima de 14 anos. O tratamento resultou em melhora da qualidade de vida durante o
primeiro ano de tratamento, sendo observado melhora dos sintomas respiratorios (P
<0,001), melhora da Imagem corporal e peso (P <0,05).

Silva et al., 2018 avaliou a qualidade de vida por meio do Questionario de
Fibrose Cistica Revisado (CFQ), sendo identificado que individuos brancos

apresentaram melhores escores do que negros/pardos no dominio imagem corporal
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(p=0,049). Imagem corporal (64,3+29,6) e peso (47,6+x42,4) tiveram as piores
médias na percepc¢ao dos pacientes, o impacto dos tratamentos foi maior a partir dos
14 anos (p=0,012). Sabe-se que a fibrose cistica afeta a aparéncia fisica, ja que ha
retardo no crescimento e dificuldade no ganho de peso, o que contribui para o
impacto negativo nestes aspectos.

Corroborando com esses dados, na pesquisa de Ferreira, Chaves e Costa
(2019), nado consta nas referéncias os adolescentes com 15 anos sdo 0s que menos
aderem ao tratamento. Ja 0s pacientes que aderem ao tratamento sdo os que
conseguiram o diagnostico da doenga mais precocemente. A maioria dos
entrevistados afirmaram que a terapia de reposicdo enzimatica ndo atrapalhava sua
rotina, entretanto, verificou-se que 55% tomaram enzimas escondidos e 32%
deixaram de ingerir as capsulas por vergonha. Estes autores apontaram que a nao
adeséao ao tratamento medicamentoso ndo se relacionava a apenas tomar ou nao o
medicamento, mas como o0 paciente administra seu tratamento em relacdo a dose,
horario, forma de administracdo e duracdo. Portanto, a ndo adesdo deve ser
assumida como um constructo de multiplas dimensdes.

Na adolescéncia dos pacientes com fibrose cistica, pode ocorrer o declinio
das condicbes de saude, como a necessidade de outras demandas nos tratamentos,
estas transformacdes acabam trazendo varias representacfes a estes pacientes. A
gualidade de vida destes sujeitos parece ser afetada negativamente pelo tempo
necessario para a realizacéo do tratamento diario, como apontam estudos do Reino
Unido e da Hungria (CORDEIRO, 2017).

Além disso, na adolescéncia, o individuo tem consciéncia da doenca e da
necessidade do tratamento e comeca a assumir, pelo menos parcialmente, a
responsabilidade por seu tratamento, antes atribuida, na maioria das vezes a mée, o
gue aumenta sua percepc¢ao sobre o impacto do mesmo. Esses jovens precisam ter
disciplina e disponibilidade de tempo para a efetiva manutencao do tratamento. Além
disso, muitas vezes, ha necessidade de transporte do aparelho para uso dos
medicamentos, ao sairem de casa, 0 que evidencia uma diferenciacdo entre uma
rotina de adolescentes saudaveis e 0s portadores de fibrose cistica (AZEVEDO,
GUIMARAES, PESSOA, 2017).

Outro fator bastante influente na maneira como o0s pacientes lidam com seu

adoecimento, afetando, portanto, sua qualidade de vida, € o preconceito, apontado
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por algumas pesquisas (BREDEMEIER, CARVALHO, GOMES, 2011). Sabe-se que
no periodo da adolescéncia, que o paciente toma consciéncia que é portador de
uma doenga cronica, e, a partir deste momento, ele acaba, muitas vezes, tendo
vergonha de ser diferente. Estas pesquisas apontam que estes pacientes tém
vergonha de revelar sua doenca e acabam por isolar-se socialmente, situacdo que
contribui para o surgimento de um enorme sofrimento psiquico (BRASIL, 2008).

Com o aumento da sobrevida e pela complexidade em torno das
manifestacdes clinicas acometidas a estes pacientes, percebe-se que a FC aparece
como um estressor que interfere no desenvolvimento da crianga e no adolescentes
vivendo com essa condi¢cdo, pois envolve diversas hospitalizacdes, tratamentos
intensivos e continuos, causando restricbes que afetam os aspectos emocionais e
sociais do paciente e sua familia (SILVESTRE, 2018).

Consideragdes Finais

Constatou-se que a avaliacdo da qualidade de vida constitui ferramenta
importante para os estudos clinicos da fibrose cistica, na monitorizacdo individual e
no prognoéstico. Os escores da qualidade de vida podem ser usados para a
realizacdo de uma andlise da eficacia de novas medidas terapéuticas que possam
ajudar no planejamento do cuidado multidisciplinar, contribuindo para a melhoria na
aderéncia ao tratamento. Além disso, esta avaliacdo permite estimar como a doenca
afeta as funcgbes diérias e a baixa adesdo ao tratamento, como também pode servir
como base para o desenvolvimento de estratégias que possam impactar,

positivamente, no manejo desta doenca rara e sem cura.
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RESUMO

Pacientes com doencas cronicas raras tém algumas limitacdes motoras,
respiratorias, além de restricdo ao convivio social. Neste sentido, o objetivo deste
trabalho foi relatar as vivéncias de uma equipe interdisciplinar com pacientes
pediatricos, que acontecem fora dos leitos onde estes estdo internados. Trata-se de
um estudo exploratério e qualitativo, do tipo relato de experiéncia. A Clinica
Pediatrica do HULW é referéncia em diversas especialidades em saude, sendo
assim, recebe varios pacientes com essa condicao clinica. As atribuicbes da equipe
multiprofissional incluem tanto acfes especificas e técnicas, quanto o exercicio do
cuidado interdisciplinar humanizado que engloba a promoc¢ao de saude e melhoria
da qualidade de vida. Algumas experiéncias que ocorrem “extra muro” hospitalar tém
Impacto positivo para pacientes e familiares, como desfocalizar da doenca, retomada
da esséncia de ser crianca, fator protetivo a um adoecimento psiquico e
potencializador da resiliéncia, repercutindo na recuperagdo e melhora do seu bem-
estar geral. A atencdo dada a ludicidade, a realizacdo de passeios, ao festejo de
datas comemorativas, ao préprio ato de brincar traz uma reflexdo paradigmatica das
acOes em saude, resgata as necessidades integrais do sujeito, configurando-se
como um cuidado humanizado, necessario a esse publico alvo, carente de
possiblidades devido aos limites impostos pela doenca.

Palavras-chave: Humanizacao. Interdisciplinaridade. Crianca e Adolescente.
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Introducéo

Para a Organizacdo Mundial de Saude (OMS) as doencas raras tém definicéo
variada, de acordo com cada pais. Na Unido Europeia, elas afetam 1 em cada
10.000 individuos, e existem entre 6.000 e 8.000 doencas diferentes que podem
afetar cerca de 30 milhdes de pessoas. Aqui no Brasil, o Ministério da Saude
mantém o mesmo critério da OMS e considera que a doenca rara afeta até 65
pessoas em cada 100.000 individuos (BRASIL, 2014). Ou seja, “as doengas raras
sdo definidas pelo niumero da sua ocorréncia, pelo significado estatistico da sua
incidéncia na populagdo. Fogem, portanto, a norma” (PORTUGAL e ALVES, 2015,
p.34).

A caracterizacdo destas doencas geralmente envolve a ampla diversidade de
sinais e sintomas, que comumente sdo crbnicas, progressivas, degenerativas e
incapacitantes. Porém, a mesma doenca se diferencia quanto as limitacdes de
acordo com cada pessoa. As causas dessas doencas majoritariamente sao
genéticas, mas também podem ser de origem nao genética: ambientais, infecciosas,
imunoldgicas, entre outras (BRASIL, 2014).

Geralmente, as doencas raras tém alto grau de morbimortalidade e causam
alteracdes fisicas, mentais, comportamentais e sensoriais, com comprometimento de
varios sistemas organicos. Algumas destas doencas podem colocar em risco a vida
dos doentes, como também a grande maioria sé tem controle sintoméatico, o que
implica em grande sofrimento e impacta consideravelmente na qualidade de vida
destes pacientes e seus familiares, colocando-os em uma situacdo de dependéncia
de servicos especializados, para acompanhamento multiprofissional (LUZ, SILVA e
DEMONTIGNY, 2016; SANTOS, 2018).

Quanto as anomalias congénitas, no Brasil, elas acometem cerca de 2 a 3%
de nascidos vivos e sao consideradas a segunda causa de mortalidade infantil.
Estas doencas sdo responsaveis por mais de 1/3 das internacdes pediatricas.
Considerando as de manifestacéo tardia, as quais tém alteracdo genética, mas que
se manifestam mais tardiamente, o percentual sobe para 5% (BRASIL, 2014).

A alta taxa de mortalidade destas doencas pode ser justificada, entre outros
motivos, pelo sub-diagndstico. Atualmente, ha uma tendéncia para a elevacdo da

taxa de diagnostico, seja pela busca espontanea, pela influéncia da industria
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farmacéutica ou pela maior acuracia dos testes diagnosticos. Porém o tratamento
com eficacia e seguranca, especialmente a longo prazo, ainda € dificil e escasso,
principalmente por seu alto custo e porque a maioria ainda ndo tem uma avaliagdo
custo-efetividade (DORNELLES, 2017).

O itinerario diagnostico e terapéutico das pessoas com doengas raras pode
ser o principal desafio na relacdo com os servicos de saude. Este itinerario
representa o caminho percorrido, desde a busca pelo diagnéstico até as terapéuticas
para a solucdo dos problemas de saude, de acordo com as préticas individuais e
socioculturais (LUZ, SILVA e DEMONTIGNY, 2015).

Apoés o diagndstico, que quase sempre € demorado e tem uma repercussao
negativa na familia, os principais impactos sdo econémicos, sociais e psicoldgicos. A
familia passa a conviver com o medo, a mudanca do quotidiano e de suas
perspectivas futuras (SANTOS, 2018). Outras questdes que influenciam nesta
vivéncia sdo: dificuldade no acesso aos servicos sociais e de saude, falta de
informacéo, pouco apoio econdmico e social, necessidade de aceitacdo e integracao
na comunidade (LUZ, SILVA e DEMONTIGNY, 2016).

O diagnostico de uma doenca rara pode acarretar, muitas vezes, em
alteragOes biopsicossociais e ininterruptas no viver das pessoas. Como nos trazem
Portugal e Alves (2015, p.34)

E o impacto do significado médico e social de estar fora da norma que marca
a vida das pessoas com doencas raras e das suas familias. Estar fora da norma
implica que os diagndésticos tardam, os exames, as consultas e as opinides se
multiplicam, as respostas nédo sdo adequadas, as necessidades ndo sao atendidas,
a urgéncia do cuidado contrasta com o tempo longo da espera. Estar fora da norma
revela-se no corpo, implica olhares furtivos, contactos evitados, oportunidades
perdidas, gera estigma, cria vidas escondidas, quotidianos que giram a volta da
doenca. O desafio é fazer com que o desvio da norma estatistica ndo se traduza em
exclusado social, assumindo, para tal, o principio da integralidade do cuidado e das
necessidades da pessoa com doenca e da sua familia.

Isso implica em consequéncias no plano assistencial, médico e sanitario que
suscitam desafios na pratica profissional e do sistema de saude. As necessidades
em salde destas pessoas extrapolam a dimensdo biologica, fazendo emergir

cuidados especiais, especificos e prologados no tempo (SOUZA, PIGNATTI e
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BARSAGLINI, 2018). Quando trata-se do publico infanto-juvenil, os cuidado devem
ser mais sensiveis, visto que este publico ainda encontra-se em sua fase de
desenvolvimento e requer maior atencéo.

O cuidado integral a crianca e ao adolescente é elevado ao status de
prioridade absoluta a partir da Constituicdo Federal de 1988 e, no arcabouco juridico
infraconstitucional estabelecido a partir desse periodo, como destacado na Lei
8.069/1990, Estatuto da Crianca e do Adolescente (ECA), que em seu artigo 11
estabelece: “E assegurado acesso integral as linhas de cuidado voltadas a satde da
crianca e do adolescente, por intermédio do Sistema Unico de Saude, observado o
principio da equidade no acesso a acdes e servicos para promocao, protecdo e
recuperacao da saude”.

A legislacdo que assegura direitos especificos a criangas e adolescentes,
dada sua condicdo de pessoa em desenvolvimento, garante, ainda, que se além da
condicdo etaria houver acometimentos impostos pelo adoecimento que venham a
enquadrar o individuo como pessoa com deficiéncia, a assisténcia a ele prestada
considere para além de suas necessidades gerais de saude, aquelas especificas de
habilitacdo e reabilitacdo, como explicita o pardgrafo 1° da lei ante referida.
Realidade muito comum aos pacientes com doencgas raras, 0s quais podem ter suas
capacidades ou habilidades comprometidas/ reduzidas por longos periodos ou por
toda vida devido ao adoecimento.

O ECA classifica como crianca a pessoa com idade entre 0 e 12 anos
incompletos e como adolescente aqueles com idades entre 12 e 18 anos. Esse
segmento etario é tutelado e tém direitos especificos e especiais para assegurar-
lhes condi¢des favoraveis ao crescimento e desenvolvimento sadios, protegendo-o0s
de condutas que atentem contra seus direitos fundamentais e, num pais socialmente
desigual como o nosso, onde a condicdo de pobreza e os obstaculos dela
decorrentes impdem barreiras mais dificeis de serem transpostas as populacdes
mais vulneraveis, a politica de assisténcia social, como integrante do tripé da
Seguridade Social brasileira emerge com papel fundamental na perspectiva da
equidade, reduzindo ou minimizando os efeitos deletérios impostos pela situacdo de
pobreza.

A incidéncia de doenca rara ndo é especifico das familias pobres. O

adoecimento com essa singularidade pode acometer individuos inseridos em
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gualquer classe social, ndo havendo estudos que apontem o fator econémico como
seu determinante, todavia, quando a familia pobre €& surpreendida com noticia
diagnoéstica de uma crianga com doenca rara, as limitagfes impostas pela condi¢cao
sécio econbmica se colocam como desafios mais dificeis de serem superados;
guando em comparacdo com familias com maior potencial econémico financeiro.
Nesse sentido, destacamos como imprescindivel, no ambito das politicas sociais, a
oferta de servicos e de politicas de transferéncia direta de renda, como é o caso do
Beneficio de Prestagdo Continuada (BPC) e do Programa Bolsa Familia (PBF) .

O hospital que forneceu os insumos para a experiéncia aqui compartilhada
atende familias das mais variadas faixas de renda, por ser classificado como de
média e alta complexidades em saude e por reunir num mesmo equipamento social
um amplo leque de servigos, além do seu caréater publico, mas, é consenso e notorio
gue a maioria do seu publico usuario é composto por individuos e familias das
classes populares, geralmente aqueles usuarios ndo consumidores dos servicos de
saude ofertados pelo setor privado.

Dado o perfil de usuarios ante descrito, € comum identificarmos dificuldades
ou fragilidades que rebatem de forma negativa no cuidado em saude, como aquelas
decorrentes da falta de recursos materiais das familias para garantir assiduidade no
acompanhamento das criancas/adolescentes que precisam se deslocar com
frequéncia ao hospital para realizar consultas, exames e outros procedimentos
inerentes ao tratamento. A baixa escolaridade dos pais ou responsaveis diretos
também se configura como desafios potenciais, colocando-se para a equipe
interdisciplinar como desafios a elaboracdo de estratégias no ambito da
integralidade em saude, na busca do compartilhamento de responsabilidades com
atores da rede de cuidado e de protecdo social dos usuarios no territério, a exemplo
de profissionais da Estratégia de Saude da Familia (ESF), Conselhos Tutelares,
Promotorias, Varas Especializadas da Infancia e Juventude, Secretarias Municipais
de Saude, Centros de Referéncia da Assisténcia Social (Protecdo Bésica e
Especializada).

A crianga também é considerada um ser com natureza ludica e deve ser
compreendida, mesmo nos espacos de hospitalares, com toda sua inteireza,
abrangendo sua subjetividade, inconstancia, temores e quereres. Por meio do

brincar, ela pode encontrar respostas aos seus conflitos internos e elaborar seu
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processo de adoecimento e hospitalizacao, facilitando uma melhor aceitagédo do
tratamento. No hospital, o brincar se configura também como uma acédo para
humanizar o atendimento (LIMA e CHAHINI, 2020).

Insere-se neste contexto a questdo da humanizacdo em saude, vinculada a
integralidade da assisténcia, que volta-se para a valorizagdo do encontro do
profissional com o usuario para além das questdes técnicas (preventivas e
curativas), mas pautado na jun¢éo das singularidades, reconhecendo as afetividades
e as necessidades individuais, sendo, portanto, uma nova forga estruturante em
defesa do a saude, que ndo é visto mais como a conjuga¢do de aspectos técnicos
das acdes de saude (PUCCINI e CECILIO, 2004).

Diante destas especificidades das pessoas com doencas raras, a equipe de
saude deve procurar promover acdes pautadas nas necessidades individuais, que
visem o bem-estar de seus usuérios. Como sdo pacientes que podem ter repetidas e
prolongadas internac6es, mesmo dentro do contexto hospitalar, onde o foco principal
ainda volta-se ao modelo biomédico, de cunho curativista, visando agir diante da
doenca, deve-se, porém, ampliar este foco e olhar para as necessidades subjetivas
de cada paciente/familia.

Apesar das possibilidades de novas intervencdes serem mais restritas dentro
do ambiente de internacdo hospitalar, pequenas acdes com foco na qualidade de
vida e bem-estar dos pacientes podem ser construidas pela equipe, principalmente
com o0s pacientes com doencas raras, que ja sofrem inmeras limitacbes. Soma-se a
ISSO a questdo do contexto de hospitalizagdo, que traz uma carga de sofrimento
tanto para a crianca/adolescente, quanto para seus familiares, ja que trata-se de
uma situacdo desconhecida e ameacadora, com imposi¢cdo de rotinas rigidas e
permeada por procedimentos invasivos e dolorosos, que podem desencadear
estados de ansiedade e depressdo. Pelo carater potencialmente estressor, a
hospitalizagédo pode afetar e comprometer o desenvolvimento biopsicossocial da
crianca, haja vista a insuficiéncia de recursos simbolicos e adaptativos para lidar
com esta situacao (BISCH; SANCHEZ, 2014; DIAS; BAPTISTA; BAPTISTA, 2014).

Neste contexto de hospitalizacdo de pacientes pediatricos com doencas raras,
este trabalho teve como objetivo relatar a vivéncia da equipe da pediatria na
promocao de saidas dos pacientes com doencas raras e/ou crbnicas de seus leitos.

Ele traz uma descricdo da organizacdao/mobilizacdo da equipe para promover a

326



TovOS.

retirada segura dos pacientes de seus leitos e aponta os beneficios destes

momentos para o0s pacientes e seus familiares.
Metodologia

Trata-se de um estudo exploratorio, de natureza qualitativa, visando
familiarizar-se e compreender os aspectos da realidade estudada. A pesquisa visa
relatar a vivéncia da equipe, que é produto da reflexdo coletiva sobre a experiéncia.
A importancia dos problemas expostos podem ser generalizados e aplicados em
outros contextos similares, colaborando assim, com a pratica humanizada em saude.

O contexto institucional onde se realizou a experiéncia foi o setor de Pediatria
de um hospital de referéncia para o atendimento de pacientes com doencgas raras,
tais como: fibrose cistica, mucopolissacaridose, sindrome nefrética, hepidermolise
bolhosa, doencas neuromusculares, osteogénese imperfeita. O local onde foram
realizadas as intervencdes € a Clinica Pediatrica, que conta atualmente com 24
leitos para internagéo, divididos em enfermarias com quatro, dois ou com um leito,
sendo duas de isolamento. E uma enfermaria tipo hospital-dia, para administracéo
de medicacbes. A estrutura da pediatria também conta com o espago da
brinquedoteca hospitalar - uma importante ferramenta no manejo com as criancas
através do brincar.

A equipe da pediatria € composta por diversas categorias: médica,
enfermagem, técnica de enfermagem, fisioterapia, psicologia, servico social,
nutricdo, fonoaudiologia, farmacia. E a experiéncia relatada neste estudo envolve o
trabalho da equipe neste setor desde 2018 até fevereiro de 2020.

Para respeitar as questdes éticas e manter o sigilo das pessoas envolvidas,
as intervencOes realizadas foram relatadas genericamente, ocultando dados que
possibilitem a identificacdo de pacientes ou profissionais. Assim, 0 texto segue
apontando as impressoes e resultados percebidos pelos autores durante a vivéncia

da assisténcia.
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Resultados E Discussao

As circunstancias que se relacionam com o processo da doenga geram
vulnerabilidades e fragilidades para o individuo e seus familiares e este contexto
exige dos profissionais de salde uma compreensdo ampla no sentido de buscar
entender as peculiaridades técnicas da situacao, assim como os fatores familiares e
sociais envolvidos, a fim de se definir um plano de acdo que contemple o individuo
na sua integralidade. Além da compreensdo da patologia que determinada pessoa
tem, € necessario entender a pessoa que tem a doenga em suas singularidades
sociais, econdmicas, culturais e familiares.

Desta forma, a equipe multiprofissional da pediatria do HULW, visando
oferecer um cuidado humanizado e integral ao paciente em regime de internacéo
hospitalar com limitacbes decorrentes de seu adoecimento, mobilizava-se para,
dentre outras acoes, levar este paciente para fora de seu leito, com o objetivo de sair
da rotina e minimizar o estresse da hospitalizacdo, buscando novas formas de
vivenciar este periodo.

Sabe-se que o transporte de um paciente pode trazer desfechos inesperados,
por este motivo, para a retirada segura do paciente de seu leito, a depender de sua
limitacdo, a equipe assegurava-se do estado atual de sua condicdo clinica e
organizava 0s insumos e materiais necessarios para a utilizacdo durante cada
passeio. Como apontado por Bomfati, Makuch, Santos e Kantoviscki (2019), é de
extrema importancia haver um planejamento dos profissionais para a execucgédo da
remocao, a fim de minimizar complicacdes, intercorréncias e riscos ao paciente.
Desta forma, cada categoria profissional envolvida nessas atividades,
responsabilizava-se da organizacdo, conforme sua area de saber ou especialidade.

O profissional médico tem, no seu dia a dia, o desafio de lidar com a doenga
em todas as suas etapas, desde o diagnéstico, que muitas vezes demanda um
arduo caminho, até a conclusdo do tratamento e o desfecho do quadro patoldgico,
gue nem sempre € positivo. E toda esta trajetoria exige a interagcdo com a equipe
multiprofissional no intuito de otimizar a assisténcia ao paciente e a sua familia de
forma que a esséncia da integralidade se faca presente. Quando lidamos com as

doencas raras estas questbes se tornam mais dificeis, haja vista as limitagOes
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existentes desde o diagnostico até a concretizagdo do tratamento, que em alguns
momentos sdo apenas de suporte.

No nosso servico na enfermaria pediatrica do Hospital Universitario Lauro
Wanderley (HULW), a atuacdo médica frente as doencas raras exige: conhecimento
técnico sempre pautado na Educacdo Permanente nos Servicos de Saude,
buscando desenvolver um aprendizado continuado e consistente que proporcione
resolubilidade na capacidade diagndstica e terapéutica; acbes embasadas na
Politica Nacional de Humanizacdo (PNH) do Sistema Unico de Satde (SUS)
objetivando prover conforto aos pacientes e seus familiares/cuidadores e a interagao
constante com toda a equipe multidisciplinar do servigo (enfermeiros, técnicos de
enfermagem, fisioterapeutas, assistentes socais, psicologos, fonoaudi6logos e
farmacéuticos) com o intuito de prestar assisténcia integral ao paciente.

Sendo assim, para a realizacdo desses passeios terapéuticos, a equipe
médica se organizava, junto com os profissionais das demais categorias de saude,
para realizar uma avaliacao clinica desses pacientes, afim de tentar assegurar que o
mesmo tivesse condicdes para participar da atividade. Além disto, o médico
acompanhava essas saidas, quando eram mais prolongadas, para oferecer o
suporte assistencial caso necessitasse.

Quanto a fisioterapia, a abordagem humanizada se encontra pouco difundida
em unidades hospitalares, tendo em vista que a propria formacdo académica esta
direcionada ao cuidado curativo, no contexto da doenca e das suas repercussdes
funcionais. Porém, na pediatria supracitada, busca-se ofertar um cuidado
fisioterapéutico humanizado, exercido através de um atendimento baseado na
condicao psiquica, emocional e social, sendo considerado uma pratica que exige um
exercicio diario, interativo com grande investimento, mas necessario, ou seja,
consiste em auxiliar e estar ao lado daquele que busca no profissional ajuda,
compreensao e carinho.

Partindo da realidade vivida na Enfermaria Pediatrica, a Fisioterapia tem um
papel importante no manejo da capacidade funcional dos pacientes pediatricos com
doencas raras, da assisténcia ventilatéria ofertada, na reintegracdo das funcbes
motoras e da melhoria e/ou manuten¢cdo do condicionamento cardiorrespiratorio,

mas sempre que possivel articulam-se acbes que buscam promover a saude e a
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qualidade de vida dos pacientes, ao se ampliar o olhar para outras necessidades
biopsicossociais, partindo de uma viséo interdisciplinar.

Durante a realizacdo das vivéncias, a equipe da fisioterapia atuou viabilizando
0 transporte dos pacientes, a manutencdo da sua capacidade respiratoria no
ambientes fora do leito hospitalar, seja através do uso de oxigenoterapia, ou de
ventilacdo mecanica, bem como com técnicas de higiene brénquica e de reexpansao
pulmonar, a fim de manter uma ventilacdo adequada em caso, por exemplo, de
pacientes com doengas neuromusculares. Algumas adaptagdes funcionais para
manter as criangcas em posi¢cdo confortavel ao sairem de seus leitos e irem a
Brinquedoteca, adaptacbes em cadeiras de rodas para passeios mais distantes,
atividades de relaxamento e musicoterapia, brincadeiras ludicas, atividades de
alongamento de aerdbicas também foram realizadas com ganhos exponenciais de
gualidade de vida destes pacientes e de seus familiares. Cabe ressaltar que toda
experiéncia vivida foi planejada pela equipe, que sempre pontuou riscos e beneficios
e tracaram estratégias para minimizar qualquer possivel dano ao paciente,
favorecendo o processo de Reabilitacdo, do ponto de vista holistico.

A enfermagem também participava da organizacdo dos passeios, e de acordo
com o COFEN (2018) no processo de transporte de pacientes em ambiente interno
aos servicos de saude a assisténcia de enfermagem faz-se necessaria para garantir
a seguranca do paciente, atuando assim na provisao dos materiais e equipamentos
necessarios a assisténcia, fazendo acompanhamento e avaliacdo do estado geral
dos pacientes durante as saidas, garantindo assim a continuidade do processo de
cuidado, mesmo fora do leito, incluindo nesse processo a realizacdo dos
procedimentos de enfermagem de acordo com a necessidade dos pacientes.
Ressaltamos que o transporte dos pacientes, como determinado pelo COFEN na
Resolucdo 588/2018, € uma das competéncias da equipe de enfermagem, porém
esta equipe deve estar treinada para qualquer intercorréncia durante o transporte,
auxiliando na prevencdo dos agravos a saude desses usuarios (BOMFATI,
MAKUCH, SANTOS e KANTOVISCKI, 2019).

O servico social tratava de fazer as mediagdes com as familias, promovendo
o amplo direito a informacé&o, de modo a apresentar aos pais ou responsaveis diretos
os beneficios e potenciais riscos para os pacientes, ao se distanciarem dos “muros”

do hospital. Também coube a esse nucleo profissional a elaboracédo de um termo de
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consentimento, a ser assinado pelo familiar responsavel antes da execucdo de cada
atividade proposta, por considerar a importancia e o protagonismo das familia no
processo do cuidar. Pautado no reconhecimento do direito a convivéncia familiar e
comunitaria, preconizado na Constituicdo Federal de 1988, o profissional de servico
social sempre buscou acolher e se integrar no planejamento e execucao dessas

acles. Diz a Carta Magna no artigo 227:

E dever da familia, da sociedade e do Estado assegurar a criangca, ao
adolescente e ao jovem, com absoluta prioridade, o direito a vida, a saude, a
alimentacdo, a educacao, ao lazer, a profissionalizacdo, a cultura, a dignidade, ao
respeito, a liberdade, ao lazer, a profissionalizacdo, a cultura, a dignidade, ao

respeito, a liberdade e a convivéncia familiar e comunitéria [...]

A psicologia, ao considerar que sua principal preocupacdo é de aliviar o
sofrimento humano e, no contexto hospitalar, volta-se para auxiliar o paciente e seus
familiares a atravessarem a experiéncia do adoecimento e garantir a manutencao do
bem estar psicolégico, trabalhava com os pacientes e com 0s outros profissionais
sobre as implicagdes emocionais que as atividades extra leito poderiam ofertar.
Mesmo diante de provaveis ganhos com a realizacdo de tais acdes, tanto os
pacientes e seus familiares, quanto a prépria equipe ficavam receosos e ansiosos.
Por se tratar de pacientes com doencas raras e que requerem maiores cuidados,
essas praticas que fogem da rotina diaria, geram inseguranca. Neste sentido, 0
papel do psicélogo era manejar esses sentimentos, minimizando os efeitos que o
novo empreende nos aspectos psicoldgicos e oferecer suporte emocional.

Apés a realizacdo destas atividades, era papel do psicélogo trabalhar com
estes atores as significagbes que aquele evento suscitou e como isso poderia
contribuir para novos olhares sobre o processo de hospitalizacdo e ser ferramenta
para o desenvolvimento de estratégias de enfrentamento mais adaptativas deste
processo. Estas atividades, que resgatam o ludico e o convivio social destes
pacientes, contribui para que estas criancas e seus familiares mantenham-se
psicologicamente fortalecidos para enfrentar os desafios impostos pelo ambiente
hospitalar (LIMA e CHAHINI, 2020).
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Inicialmente, tratava-se de levar estes pacientes para outras dependéncias do
hospital, como a brinquedoteca, o jardim e a cobertura. Estes momentos
conseguiam oferecer novas estimulacdes a essas criancas e adolescentes, além de
tirar o foco do adoecimento e resgatar o lado saudavel. Como exemplo, os pacientes
com fibrose cistica, que, mesmo apresentando grande dificuldade respiratéria, eram
estimulados a sairem dos leitos, com todo cuidado clinico e estrutural, para que
pudessem usufruir de outras possibilidades, estimulacdes e cuidados. Pacientes
com outras doencas, mas que também tinham limitacbes, sejam de locomocao,
respiratorias ou outras questdes, também eram acompanhados pela equipe
multiprofissional e conseguiam participar das atividades extra-leito.

Com o sucesso das primeiras intervencfes dos passeios terapéuticos, 0s
profissionais conseguiram ampliar as possibilidades de locomocéo destes pacientes,
levando-os também para outras espacos do campus universitario onde o hospital
estd inserido, chegando a estender e diversificar essas programacdes, promovendo,
por exemplo, passeios em um dos shoppings da cidade e a participacdo de um
desses pacientes na cerimbnia de casamento de um familiar. Atividades que
mobilizaram muitos esforgcos e um planejamento cuidadoso, mas que trouxeram
muita satisfacdo e motivacédo para a equipe de saude, além de terem sido marcadas
pela emocao e alegria dos pacientes e de suas familias.

A atuacgdo interdisciplinar mostrou-se fundamental no éxito dessas acdes,
evidenciando que a interdisciplinaridade em saude amplia as possibilidades de
cuidado e enriguece o dialogo entre profissionais e usuarios (SALVIANO, et al,
2017). Acredita-se que a pratica interdisciplinar é potencializadora da integralidade
da assisténcia, pois permite uma compreensao ampliada do objeto de trabalho em
salde, através da interacao entre os profissionais e a articulacdo entre os diversos
saberes e fazeres presentes no trabalho em saudde, contribuindo para se pensar as
caracteristicas de um novo modo/paradigma de organizacdo do trabalho em saude,
com potencial transformador das acfes de saude publica (MATOS, et al, 2009).

Diante desse cenario, € consenso que as acdes interdisciplinares em saude,
especialmente em pacientes pediatricos com doencas raras e com prolongadas ou
repetidas internacdes, que sdo 0s que mais sofrem consequéncias no seu
desenvolvimento, configuravam-se como facilitadoras do processo de adaptacédo a

hospitalizacéo, contribuindo para que esses individuos consigam conviver melhor
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com a doenca e tenham melhor qualidade de vida, tendo um impacto positivo na
recuperacao ao promover bem-estar, além de potencializar o vinculo com a equipe e
uma melhor adesdo ao tratamento. Quando o0s pacientes se sentem bem
fisicamente, seu estado emocional também melhora e vice versa. E uma iniciativa
gue permite ganhos em varios aspectos: funcionais fisicos, sensoriais, intelectuais,
psicolégicos e sociais. Corroborando com esta perspectiva, Moreira et al (2017)
apontam que em internacdes prolongadas, ha a necessidade de acdes voltadas para
a promocado de salde que possibilitem o acesso a qualidade de vinculos
caracteristicos da infancia, englobando estratégias de elaboracdo dos agravos e
limitacGes nas rotinas, emoc¢des e mobilidade.

Sabe-se que estes tipos de cuidados ofertados, ainda estdo sendo, aos
poucos, constituidos na rotina da pediatria de nosso hospital, no entanto, ainda
percebe-se que uma parte da equipe, atendendo a légica funcional e normativa da
instituicdo, apresentam resisténcias. A flexibilizacdo das regras acontece a critério
de cada profissional, corroborando com o que apontam Silva, Kirschbaum e Oliveira
(2007), quando revelam a rigidez das normas e o0 excesso de preocupacao dos
profissionais com o cumprimento de tarefas, desconsiderando os habitos e
necessidades das criangas.

Portanto, o desafio que se impde é ampliar a compreenséo dos trabalhadores
de saude quanto ao cuidado humanizado, o qual ndo deve se restringir ou estar
pautado como opc¢ao individual, mas, se apresentar como uma questdo de direito
dos usuério da saude, sendo, portanto, efetivado, sempre gque possivel, no dia-a-dia
das instituicdbes hospitalares que acolhem individuos acometidos de doencas que
demandam hospitalizacbes recorrentes e prolongadas. Além disso, a propria
organizagdo do servigo, questdes de estrutura fisica e de recursos humanos acabam
limitando o potencial da equipe, que encontra-se imersa numa estrutura desfavoravel
a uma atuacgdo interdisciplinar, tdo essencial para a realizacdo de um cuidado
integral e personalizado a cada paciente, situacdo que também esta presente em
outros servicos (MARTINS e HORA, 2017).

Nesta perspectiva, o enfoque da humanizagdo busca compreender a atencao
integral voltada para o individuo e a familia, por meio de acBes de equipes
interdisciplinares, desenvolvidas no ambito hospitalar, se valorizando a necessidade

de avaliar e tratar o individuo de uma forma global, ndo pontual. Tal atitude s6 &
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alcancada através da mudancga da visdo dos profissionais que precisam enfatizar
valores ligados a defesa da vida, na possibilidade de ampliacdo do grau de
desalienacdo e de transformar o trabalho em processo criativo e prazeroso,
estimulando tais profissionais a perceberem interesses e desejos dos pacientes com
0s quais se devem compor € um caminho forte para se construir um novo modo de
convivéncia (GOULART; CHIARI, 2010).

Consideracgdes Finais

A experiéncia das acdes organizadas pela equipe da Clinica Pediatrica do
HULW é voltada a uma perspectiva humanizadora da assisténcia, buscando oferecer
acolhimento, atencdo e responsabilizacdo com os usudrios do servi¢o, visando a
integralidade do cuidado ao colocar, no mesmo patamar de prioridade o atendimento
das necessidades biolégicas, psicologicas, sociais e espirituais implicadas no
processo de adoecer e da hospitalizacéo.

Acdes como estas valorizam o fortalecimento da autonomia e protagonismo
dos usuérios (pacientes e seus familiares), uma vez que se alinham ao respeito
pelas suas singularidades. Elas configuram-se como uma revisao paradigmatica das
acOes em salde, ao resgatar necessidades integrais dos usuarios e abandonar a
assisténcia centrada na doencga, estando, portanto, em consonancia com o0 que

propde a Politica Nacional de Humanizagéo.
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CAPITULO 20
AVALIACAO DA LINGUAGEM E APRENDIZAGEM DE CRIANCA COM
HAMARTOMA HIPOTALAMICO: ESTUDO DE CASO

Josivania Farias da Silva®
lvonaldo Leidson Barbosa Lima?

RESUMO

Hamartomas Hipotalamicos (HH) sdo malformacdes congénitas raras, nao
neoplasicas de massa heterotépica de tecido hipotalamico, localizadas no assoalho
do Il ventriculo. Manifestam-se principalmente por meio das crises gelasticas e
puberdade precoce, acarretando problemas cognitivos e de comportamento. Este
estudo objetivou descrever achados da avaliacdo de linguagem e aprendizagem de
um menino com diagnéstico de HH, com 9 anos de idade. A avaliacdo constou de
anamnese com a responsavel pelo menor e aplicacdo dos protocolos ABFW (nas
areas de Fonologia, Fluéncia e Vocabulario) e de Habilidades Cognitivo-Linguisticas.
A crianca apresentou mais alteracfes nas habilidades de aprendizagem do que em
linguagem. Apresentou desempenho inferior nas habilidades de leitura, de escrita e
no processamento auditivo. Ele obteve o melhor desempenho nas habilidades de
velocidade do processamento. Diante dos dados obtidos, verificou-se que as crises
gelasticas recorrentes e 0 aparecimento de outras crises epilépticas prejudicaram a
aprendizagem dessa crianca. Alteracdes que influenciem no bom funcionamento da
memoria na infancia causam um baixo rendimento escolar, refletindo em déficits nas
habilidades de leitura, escrita e processamento auditivo.

Palavras-chave: Hamartoma; Linguagem infantil; Aprendizagem.

Introducéo

Hamartomas Hipotalamicos (HH) sdo malformacfes congénitas raras, nao
neoplasicas de massa heterotopica de tecido hipotalamico, localizadas no assoalho
do Il ventriculo (MACEDO et al., 2014). Atingem cerca de 1 a cada 200.000
individuos e se manifestam através de duas caracteristicas principais: as crises
gelasticas, um tipo de epilepsiarara de inicio precoce e clinicamente refrataria a
medicamentos; e puberdade precoce (MITTAL et al., 2017; KERRIGAN et al., 2017).
Caracteristicas como atraso neuropsicomotor, outros tipos de crises epilépticas,
alteracbes no comportamento e deficiéncia intelectual também podem estar

presentes nessa condicdo (MEHL et al., 2012).

! Graduada em Fonoaudiologia pelo Centro Universitario de Jodo Pessoa — UNIPE.
Doutor em Linguistica pela Universidade Federal da Paraiba - UFPB. Professor do Centro
Universitario de Jodo Pessoa — UNIPE.
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O HH é intrinsecamente epileptogénico para crises gelasticas e estas tendem a
aumentar com o decorrer dos anos, entretanto, outros tipos de crises (focais ou
generalizadas) podem surgir e estdo ligadas ao processo pelo qual o cérebro
desenvolve epilepsia de forma secundaria a essa condicdo (STRIANO et al., 2012).

Crises gelasticas ou sindromes gelasticas, sdo caracterizadas por breves
episodios de riso imotivado e é o primeiro sintoma na maioria dos pacientes com
HH. Geralmente com inicio na primeira infancia, apresenta alta frequéncia e possivel
ocorréncia de crises sucessivas (STRIANO; STRIANO, 2017).

O riso é mecanico, sem sensacdo de alegria ou prazer, geralmente vem
associado a dilatacdo de pupila ou vermelhiddo na face, ndo apresenta prejuizo a
nivel de consciéncia e seu inicio precoce pode evoluir para uma encefalopatia
epiléptica generalizada, gerando distirbios comportamentais, a exemplo da
agressividade e regresséao cognitiva (STRIANO; STRIANO, 2017). Trousseau (1868)
foi 0 primeiro a suspeitar que crises do riso imotivado poderiam ser de origem
epiléptica (MARCHAND, 1948), mas apenas em 1957, o termo epilepsia gelastica foi

utilizado pela primeira vez.

Essas crises sdo mais frequentes em criancas e adolescentes, e
aproximadamente 75% delas desenvolvem outros tipos de crises focais com inicio
no lobo frontal ou temporal, podendo ainda evoluir para crises generalizadas (TRAN
et al, 2014).

Convulsbes que provocam choro também podem estar presentes em
individuos com HH e se associado a crise gelastica € um indicio para a presenca
dessa malformacédo (JAYALAKSHMI, 2014). As sequelas das crises epilépticas sao
variaveis, pois dependem da frequéncia com que ocorrem e das areas cerebrais

afetadas.

Estudos relatam graves déficits cognitivos e de comportamento na evolu¢do do HH
(MOTA et al.,, 2012), visto que o tratamento farmacolégico para esse tipo de

epilepsia ndo tem bons resultados, na maioria dos casos.

Em um estudo sobre déficits cognitivos em crises gelasticas associadas ao HH,
também foram encontrados dados relativos a alteragbes de linguagem na maioria

das criancas avaliadas, que se correlacionou com aquelas que apresentaram piores
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escores na capacidade cognitiva e gravidade de convulsbes (FRATTALI et al.,
2001).

Nesse sentido, é importante a realizacdo de mais estudos sobre o
desenvolvimento da linguagem e da aprendizagem das criangas com HH, a fim de
identificar os impactos das crises nessas habilidades para fomentar a estimulagéo
fonoaudiolégica nessa populacdo. Além disso, é necessario o diagndstico precoce e
o tratamento cirargico adequado para interromper ou reverter a evolugao desastrosa
dessa doenca, sem isso a crianca poderad apresentar distarbios irreversiveis,
incluindo deficiéncia intelectual grave, distlrbios psiquiatricos, dificuldades de

aprendizagem significativas e problemas na vida em sociedade.

O objetivo deste estudo foi descrever achados de avaliagdo de linguagem e

aprendizagem de um menino com diagndéstico de Hamartoma Hipotalamico.
Apresentacdo do Caso Clinico

Trata-se de um estudo de caso, desenvolvido na clinica de Fonoaudiologia da
instituicio de origem. A pesquisa foi avaliada e aprovada por Comité de Etica em
Pesquisa em seres humanos, sob o parecer CAAE: 04394418.7.0000.5176.

O estudo contemplou duas etapas: realizacdo de anamnese com os familiares
e de avaliacdo da linguagem e da aprendizagem da crianca com HH. E foi iniciado
apos as assinaturas do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) pela
responsavel do menor e do Termo de Assentimento Livre e Esclarecido (TALE) pela

crianga.

Participou do estudo um individuo do sexo masculino com nove anos de idade,
de pais ndo consanguineos, com diagndéstico de Hamartoma Hipotalamico. Durante
a execucao da anamnese, a mae referiu auséncia de intercorréncias em gestacao e

parto; desenvolvimento neuropsicomotor em tempo esperado e fala sem significado.

Com um ano e meio de idade a crianga comegou a apresentar um
comportamento diferente com ataques de riso e choro simultaneos de dificil
diferenciagcdo e sem causa aparente. Esses episodios eram breves e, no inicio, a
crianga ndo os apresentava todos os dias. Aos trés anos, a mae relatou perceber

que todas as vezes em que a crianga apresentava o “ataque de riso e choro”,
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colocava a mao na barriga. Apds visto alguns desses momentos, 0S pais

comecaram a investigar e buscar informacdes através de exames.

Realizaram exames de sangue, fezes, urina e ultrassonografia abdémen total,
mas ndo descobriram nada. Um ano apo0s o inicio das buscas, procuraram uma
pediatra que os encaminhou para um neurologista. Ao relatar para o médico os
sinails e sintomas que 0 menino apresentava, esse especialista solicitou uma
ressonancia magnética com urgéncia, porém no exame ndo foram encontradas

alteracoes.

Ao pesquisar sobre os sinais apresentados, o médico desconfiou de crises
gelasticas e receitou um medicamento anticonvulsivo chamado Depakene, porém a
crianga permaneceu apresentando as crises da mesma forma que antes da
medicacdo e até mais frequentes. ApOs meses, foi realizado associacdo de

medicamentos, mas ndo houve o controle das crises.

Ao mudar de cidade, anos depois, 0s pais resolveram procurar outro
neurologista que solicitou uma nova ressonancia magnética com cortes para o
hipotdlamo, mesmo assim o resultado, segundo o médico, foi de normalidade.
Quatro anos depois, a crianga com oito anos de idade comecgou a apresentar outras
crises epilépticas de diferentes tipos, sendo relatado os espasmos e crises de
auséncia como principais, foi quando os pais decidiram viajar para Sao Paulo,

durante um evento de neurologistas que aconteceu em um hospital na cidade.

Neste evento, a médica mais experiente da equipe desconfiou do que poderia
estar causando as crises e solicitou outra ressondncia magnética e um
eletroencefalograma de 24 horas. No encefalograma ndo houve alteragdo, porém,
através dessa nova ressonancia, a crianca recebeu o diagnéstico de Hamartoma
Hipotalamico (Figura 1). Apdés o tratamento ser iniciado, ela ainda apresentava
crises gelasticas sucessivas durante o dia, mas nao desenvolveu a puberdade

precoce.
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Figura 1 — Imagens da ressonancia magnética do caso

Hamartoma intra-hipotaldmico Hamartoma intra-hipotalamico:
Ressondncia magnética, plan Ressonincia magnética, plano
coronal sagital

Fonte: Dados da pesquisa

Quanto as habilidades educacionais, nho momento da pesquisa, a crianca
frequentava a escola regularmente e se encontrava no 4° ano do ensino
fundamental, com queixas na escola de desatencdo e lentiddo nas atividades
propostas e dificuldades de aprendizagem quanto a leitura e escrita.

Apoés a coleta dessas informacfes para compreender o histérico do caso, foi
iniciado o processo de avaliacao fonoaudiolégica, que contou com a realizacdo da
avaliacdo da linguagem e aprendizagem da crianca, além da realizagcdo da
anamnese com a responsavel pelo menor. Os protocolos utilizados foram: o ABFW
para avaliacdo das areas de Fonologia, Fluéncia e Vocabulario (ANDRADE et al.,
2000); e o Protocolo de Habilidades Cognitivo-Linguisticas, para avaliar a
aprendizagem (CAPELLINI; SMYTHE; SILVA, 2012).

Na avaliagdo da Fonologia foi utilizado os registros de Nomeagéao, por meio de
Imagens apresentadas para designacao, e Imitagdo, com uma lista de palavras
repetidas pela crianca. No Vocabulario, foi realizado a nomeacdo imagens
representativas de nove categorias semanticas. Apdés a apresentacao das imagens,
era identificado se a crianca apresentou uma designacdo por vocabulos usuais
(DVU), um processo de substituicdo (OS) ou ndo designou a imagem (ND). E em
relacdo a Fluéncia, foi utilizado gravacdo de fala espontanea para verificacdo de
tipologia de rupturas, medidas de frequéncia de rupturas e velocidade de fala
(ANDRADE et al., 2000).

Quanto ao protocolo de habilidades cognitivo-linguisticas, este foi utilizado a
fim de verificar o desempenho da crianca nas habilidades de leitura (conhecimento
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do alfabeto, leitura de palavras e nao palavras), escrita (escrita sob ditado de
palavras e pseudopalavras), metalinguistica (rima, aliteracdo, segmentacao
silabica), processamento auditivo (discriminacdo de sons, ritmo, repeticdo de
palavras e de ndo palavras, memoria direta e indireta de digitos), processamento
visual (copia de formas, memodria visual com figuras), velocidade de processamento
(nomeacédo automatica rapida de figuras, nomeacao automatica rapida de digitos) e
raciocinio légico (calculo matematico), e foram analisados de acordo com suas
respectivas pontuagdes (CAPELLINI; SMYTHE; SILVA, 2012).

Este protocolo oferece um escore de normalidade para o ano escolar da
crianca e, de acordo com o escore obtido em cada prova, delimita seu desempenho
em superior, médio e inferior. Ressalta-se que a habilidade de raciocinio l6gico nao

apresenta escore de normalidade indicado no manual do teste.

Os dados obtidos por meio das avaliacbes foram analisados de forma
gualitativa, comparando o desempenho obtido pela crianca ao esperado em sua
faixa etaria. Em seguida, foram organizados em tabelas para favorecer a

apresentacao dos resultados.
Resultados

Verificou-se que a crianca apresenta um bom desempenho linguistico, visto
gue a maioria dos resultados das avaliagdes se encontrava dentro do esperado para
a idade. Na avaliacdo da Fonologia, o participante ndo apresentou nenhum

processo fonoldgico nas provas de nomeacao e imitacao.

Na avaliacdo da Fluéncia, a crianca apresentou 0,4% de disfluéncias atipicas e
7,3% de descontinuidade da fala, valores dentro do padrdo de normalidade. Nas
provas de velocidade de fala, observou-se um fluxo de palavra por minuto de 91,4
PPM e um fluxo de silabas por minuto de 145,7 SPM.

A prova de Vocabulério, no entanto, indicou designacdes abaixo do esperado
para a faixa etaria nas categorias “Vestuario” e “Locais”. As nao designagdes no
campo “Vestuario” encontraram-se acima do esperado, assim como “Alimentos e
“Locais” nos processos de substituicdo de acordo com a maxima idade do valor de
referéncia, demonstrando dificuldade no acesso lexical, conforme mostrado no
Quadro 1.
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Quadro 1 — Desempenho do vocabulario infantil

DVU ND PS
CATEGORIAS TOTAL
N % VR N % VR N % VR
Animais 15 14 | 93,3 | 70 0 0 20 1 6,6 10
Alimentos 15 14 | 93,3 | 90 0 0 5 1 6,6 5
Meios de
11 11 100 70 0 0 5 0 0 25
Transporte
Moveis e
) 24 19 | 79,1 | 65 0 0 5 5 20,8 | 30
Utensilios
Vestuario 10 7 70 80 2 20 0 1 10 20
Profissdes 10 9 90 45 0 0 25 1 10 30
Locais 12 7 58,3 | 70 0 0 5 5 416 | 25
Formas e Cores 10 10 100 85 0 0 5 0 0 10
Brinquedos e
Instrumentos 11 11 100 70 0 0 10 0 0 20
Musicais

Legenda: (DVU) Designacdes por Vocabulos Usuais; (ND) Nao Designacdes; (PS) Processos de
Substituicdo; (N) Valor do estimulo obtido; (VR) Valores de referéncia.

Fonte: Dados da pesquisa

Na avaliacdo de aprendizagem, foram observados prejuizos significativos nas
habilidades de leitura, escrita e processamento auditivo, exceto na prova de

discriminacéo de sons (Tabela 2).

Quadro 2 — Resultados do Protocolo de Habilidades Cognitivo-Linguisticas

ESCORE
ESCORE
HABILIDADES PROVAS ESPERADO DESEMPENHO
. OBTIDO
PARA A SERIE
Escrita do alfabeto 26 18 Desempenho médio
Leitura em sequéncia

Leitura de palavras 70 3 Desempenho inferior
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Leitura de nédo 10 4 Desempenho inferior
palavras
Escrita Escrita sob ditado 40 3 Desempenho inferior
Rima 20 18 Desempenho
superior
Habilidade i _ —
o Aliteragéo 10 5 Desempenho médio
Metalinguistica
Segmentacao 20 14 Desempenho médio
silabica
Discriminacéo de 20 20 Desempenho
sons superior
Ritmo 6 3 Desempenho inferior
Repeticdo de 6 4 Desempenho médio
palavras
Processamento Repeticdo de ndo 7 3 Desempenho médio
auditivo palavras
Repeticdo de 10 3 Desempenho inferior
ndmeros em
ordem aleatoria
Repeticdo de 6 4 Desempenho médio
ndmeros em
ordem inversa
Cépia de formas 4 4 Desempenho
Processamento superior
visual Memoria visual 30 14 Desempenho médio
para formas
Nomeagcéo rapida 40” 30” Desempenho
Velocidade de de figuras superior
Processamento Nomeac&o rapida 60 39” Desempenho
de digitos superior
Célculo -- 11 Desempenho médio

Raciocinio logico

matematico

Fonte: Dados da pesquisa
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De acordo com o Quadro 2, na maioria das provas obteve-se o desempenho
médio, embora todas elas com o valor muito abaixo do esperado para sua série ou
ano escolar. Na habilidade de leitura, o participante demonstrou dificuldade no
conhecimento e memorizacao do alfabeto, tendo que retornar ao inicio do alfabeto

todas as vezes que esquecia a letra seguinte.

Na leitura de palavras e nao palavras, a criangca apresentou dificuldade no
reconhecimento das letras, com valor obtido de quatro e trés pontos
respectivamente, apresentando desempenho inferior comparado ao esperado para a
série em que se encontra. Na habilidade de escrita, a pontuacédo obtida foi de trés

pontos, com 0 mesmo desempenho que a anterior.

Na avaliacdo da Habilidade Metalinguistica, a crianca apresentou desempenho
superior na rima e desempenho médio na aliteracdo e segmentacao silabica, com
valores de 18, cinco e 14 pontos respectivamente. Quanto ao Processamento
Auditivo, na prova de discriminacdo de sons, a crian¢a alcancou o nimero maximo
de acertos, tendo o desempenho superior com valor de 20 pontos. No ritmo,
verificou-se desempenho inferior, dando mais estimulos do que o apresentado e em
tempos diferentes, caracterizando dificuldade na coordenagcdo motora e
processamento auditivo. Também, obteve um desempenho inferior na repeticdo de
nameros aleatorios, além de um desempenho abaixo do esperado na repeticdo de

palavras e de nao palavras.

Quanto ao processamento visual, o participante apresentou desempenho
superior na prova de Cépia de formas e desempenho médio na Memdria visual com
figuras, porém com valores abaixo do esperado. Na habilidade de Velocidade de
Processamento, apresentou desempenho superior nas provas de Nomeacao
automatica rapida de figuras e de digitos, resultados que refletem no tempo gasto

em segundos para homear cada estimulo.

Em relacdo ao Raciocinio logico, o participante obteve desempenho médio no
célculo matematico, tendo maior dificuldade com numeros acima de dois digitos e

em calculos de multiplicacéo e diviséo.
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Discussao

Os achados dessa pesquisa concordam com a literatura que relata algumas
alteracBes cognitivas em pessoas com hamartoma hipotalamico e consequente
dificuldades linguisticas, de aprendizagem e comportamento, apdés manifestacdes
das crises epilépticas (MOTA et al.,, 2012; WAGNER et al., 2017; STRIANO;
STRIANO, 2017). Os desempenhos obtidos sugerem prejuizos significativos nas
habilidades de leitura e escrita e processamento auditivo devido a evolugdo do

guadro clinico e as muitas crises diarias relatadas.

O desempenho do caso analisado na prova de vocabulario apresentou-se
aguem do esperado para sua faixa etaria nas categorias vestuario, locais e
alimentos. Os valores percentuais dessa prova foram comparados com o esperado
em criancas de seis anos, que é o maximo valor de referéncia oferecido pelo teste.
Pela idade atual do sujeito avaliado, esperava-se que este tivesse melhor
desempenho nos percentuais, visto ser trés anos mais velho do que a idade maxima

do valor de referéncia.

Os resultados indicaram nomeacéo incorreta das figuras nas categorias citadas
e 0s processos de substituicao utilizados foi 0 co-hipénimo préximo, especialmente
na categoria locais. Um estudo que analisou o vocabulério expressivo de criancas
com desvio fonoldgico (MOTA et al.,, 2009) mostrou que a categoria de maior
dificuldade e que se mostrou mais complexa, foi a categoria locais, pois esta

requeria maior dominio de conhecimento.

As habilidades de leitura e escrita ndo nascem com o ser humano, mas sao
construidas gradualmente através de um processo de alfabetizacdo e letramento.
Essas habilidades sédo estabelecidas através da relacdo de um simbolo e seu
significado, da relacdo grafema e fonema, e tem intima ligacdo com a capacidade
simbodlica que cada ser humano tem (BARREIRA; MALUF, 2003). Um leitor
principiante, por exemplo, ter& que dedicar maior tempo de atencdo na
decodificacdo do grafema em fonema, comparado a um leitor proficiente, tendo a

evocacao um papel de suma importancia em ambos 0s processos.

Para o processo de aprendizagem da leitura e escrita, € importante reconhecer

gue a crianca precisa adquirir uma série de habilidades, como: consciéncia
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fonoldgica, processamento auditivo e visual, memoria, raciocinio légico, atencao,
conhecimento sobre simbolos graficos, também organizar e discriminar visualmente
as formas das letras (CORREA; MACHADO; HAGE, 2018). Por isso, € crucial
observar o desenvolvimento dessas habilidades em criangas com HH, a fim de
detectar os elementos preservados e com déficits, e de promover estratégias de

estimulacdo que favorecam a aprendizagem infantil.

A habilidade de leitura consiste em diversos elementos, dentre eles a
decodificacdo e a compreensdo, a decodificacdo consiste na habilidade de
reconhecer a palavra escrita € a compreensao é o processo pelo qual as palavras,
frases e textos sado interpretados (DELLISA; NAVAS, 2013). A leitura é uma
atividade complexa e € alcancada quando se tem o bom desempenho das
representacdes visuais e auditivas, com uma capacidade de processamento de
forma rapida e automatica, com o minimo de recursos cognitivos na decodificacao
(PINTO; SHIEFER; AVILA, 2013; PULIEZI; MALUF, 2014).

Para que a habilidade de escrita se amplie é necessario que a crianga
desenvolva uma série de elementos cognitivo-linguisticos, que incluem a reflexado, o
armazenamento da informacao, a atencao, a capacidade de pensar a respeito dos
aspectos constituintes da propria lingua, capacidade essa conhecida como
consciéncia fonologica (SILVA; CAPELLINI, 2012).

Outra funcéo cognitiva crucial para o processo de aprendizagem é a memoria,
gue reflete a capacidade que o ser humano tem de captar, guardar e evocar
informagbes e estd relacionada a funcdes executivas e de aprendizagem
(IZQUIERDO, 1989). Com isso, tem papel fundamental no processo de
alfabetizacdo de uma crianca. O hipotalamo, estrutura atingida pelo HH, age sobre o
sistema nervoso autbnomo e coordena grandes partes das funcdes enddcrinas,
porém tem conexdes importantes com o cortex pré-frontal, tAlamo e o sistema
limbico, este Ultimo responsavel pela regulacdo das emocgdes, funcbes de
aprendizado e memoéria (LOMBROSO, 2004).

O hipocampo, estrutura importante do sistema limbico, est4 associado a
memoaria, este recebe ligacdo do hipotdlamo através do fornix (feixe de fibras),

ligagdo importante para o circuito de memoria bem como na consolidagéo e criagdo
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de novas memorias (ESPIRIDIAO-ANTONIO et al., 2008). Com isso, ndo é estranho

gue interrupcdes durante esse circuito seja a causa de prejuizos na aprendizagem.

O conhecimento e reflexdo sobre os aspectos da lingua também fazem papel
fundamental para aquisicdo da leitura e escrita, chamado de habilidades
metalinguisticas, essa reflexdo envolve habilidades sintaticas, semanticas e
fonolégicas (BARREIRA; MALUF, 2003). Os resultados do processamento
fonoldgico no caso estudado, especificamente a consciéncia fonolégica, mostraram
gue, embora o desempenho tenha se mostrado meédio e superior, nenhum dos
guesitos avaliados estiveram dentro do esperado para 0 ano em que a crianga se
encontrava na escola, inclusive na aliteragéo esteve sob atencéo, concordando com
um estudo (CUNHA; CAPELLINI, 2011) que relatou que a maioria dos individuos
com atraso em leitura apresentaram um déficit nessa habilidade quanto a rima,

aliteracdo e segmentacdao silabica.

Quanto as habilidades do processamento auditivo, a crianca apresentou o
desempenho muito abaixo do esperado em todas as provas, exceto nha
discriminagdo de sons. O processamento auditivo € a efetividade com que o sistema
nervoso central (SNC) utiliza a informacao auditiva, ou seja, interpreta e/ou codifica
os estimulos sonoros (SILVA; OLIVEIRA; CARDOSO, 2011). Sabe-se que essa
habilidade esta relacionada a deteccdo, discriminacdo e interpretacdo de eventos
sonoros e é importante para interagdo social e uma boa comunicacdo no geral,
guando ocorre alguma alteracdo nesse processo poderd refletir em manifestacdes
comportamentais, atingindo inclusive o desempenho escolar, na leitura, ortografia,
gramatica e matematica (FROTA, 2003).

Nos estudos de Brasil e Schochat (2018) e Souza et al (2018), criancas com
baixo desempenho escolar também apresentaram maiores dificuldades em
processar estimulos sonoros comparados a seus grupos controles. Desse modo,
observa-se que o processamento auditivo € uma habilidade crucial para o processo
de aprendizagem e deve ser estimulada em casos de criangcas com HH para

favorecer seu desempenho escolar.

Outra habilidade importante para a aprendizagem € o processamento visual,
esta € a habilidade que o cérebro tem de analisar e interpretar visualmente uma
informacgdo, sendo necesséria principalmente nas fases iniciais de leitura e escrita,
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no processo de reconhecimento das letras e numeros. Habilidades visuais sdo
importantes para desempenhar tarefas diversas, inclusive nas funcdes de
motricidade grossa ou fina (STENICO; CAPELLINI, 2013).

Dentre essas habilidades visuais estdo as visuoperceptivas, que englobam
memoria visual, discriminacao visual, memdria sequencial visual, relacdo espacial,
constancia das formas, figura-fundo e closura visual (FUSCO; GERMANO;
CAPELLINI, 2015). Quanto a avaliacdo do desenho de formas, a crianga apresentou

desempenho esperado, mas a memoria visual de figuras esteve sob atencao.

Nenhum estudo relacionado ao HH, traz dados profundos sobre a
aprendizagem de individuos e habilidades importantes para tal, porém nota-se que
as conexdes que o hipotalamo faz, e a relacdo dele com a memdria, mostram-se

prejudicadas, comprovadas nos resultados da maioria das provas avaliadas.

Em todas as provas em que o estimulo foi colocado frente ao paciente e
avaliado enquanto ele observava o estimulo, notou-se que ele apresentou um
desempenho adequado para o seu ano escolar. Assim, também, foi observado na
habilidade de velocidade de processamento. Foram mostrados sucessivos estimulos
de figuras e digitos, cada um em dois momentos para que a crian¢ga nomeasse de
forma rapida, assim, objetivou-se verificar o acesso ao léxico para estimulos
sucessivos. Apds o primeiro momento da nomeacao rapida de digitos, a crianca
apresentou uma crise gelastica com duracdo aproximada de 15 segundos e
apresentou movimentos faciais involuntarios do lado direito. Esse dado corrobora
para afirmar uma sobrecarga de memoria, fazendo-o apresentar a crise ap0s 0s

estimulos.

Em relacdo ao Raciocinio légico, o menino demonstrou saber valores
numeéricos, identificou os sinais matematicos, estabeleceu nocao espacial ao montar
as operacdes corretamente, embora a principio quisesse realiza-las mentalmente
sem as escrever no papel. A crian¢ca apresentou resolucao rapida de operacdes de
adicdo e subtracdo, mas dificuldade em multiplicagcdo e divisdo, 0 que seria
esperado pois foi iniciado a aprendizagem desses sinais na série em que se
encontra. Embora o estudo de Aguiar et al. (2007) relate que crises epilépticas
tenham causado prejuizos nas habilidades matematicas no que se refere ao
raciocinio logico de criangas em idade escolar, ndo ha como afirmar que o resultado
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do desempenho desse caso seja influenciado pelas suas crises, pois 0 mesmo

ainda esta em processo de aprendizagem destas habilidades.

Em relacdo as crises epilépticas, varios estudos se preocuparam em investigar
sobre as condi¢cbes de saude de pessoas com epilepsia e descobriram que este
problema afetar a qualidade de vida nos aspectos fisicos, como cansaco, sonoléncia
e falta de energia; emocional, como o medo de novas crises e sentimento de
infelicidade; social, como a dificuldade em relacionamentos, provocando o
isolamento social; e cognitivo, podendo apresentar dificuldades de atencéo,
memoria e aprendizagem (SOUZA, 1999; ZANINI et al., 2007; BORGES et al., 2010;
HOPKER et al.,2017).

Nesse sentido, € importante ressaltar a relevancia da intervencao
multidisciplinar voltada as comorbidades do HH, inclusive nas dificuldades de
aprendizagem. Nesse contexto, torna-se crucial a atuacdo do fonoaudidlogo,
pedagogo, psicologo e psicopedagogo junto a criangas com Hamartoma
Hipotalamico, no intuito de avaliar o desenvolvimento destas e promover uma
intervencdo sensivel as habilidades de leitura, escrita, metalinguisticas,

processamento auditivo e visual, raciocinio l6gico e memoria.

Estudos (BRASIL; SCHOCHAT, 2018; SILVA; CAPELLINI, 2015) de
intervencdo fonoaudiolégica com escolares com dificuldades de aprendizagem
mostraram a eficacia da reabilitacdo desse profissional no desenvolvimento das
habilidades de leitura, escrita, consciéncia fonoldgica, processamento auditivo e
velocidade do processamento. O que comprova a importancia da atuacao do
fonoaudi6logo no HH, favorecendo o desenvolvimento linguistico e de aprendizagem

dessas criangas e, consequentemente, melhorando sua qualidade de vida.
Consideragdes Finais

A evolucdo do Hamartoma Hipotalamico traz consequéncias terriveis, se nao
tratado precocemente. E uma condicio que se manifesta nos primeiros anos de
vida, mas de dificil diagnéstico. As crises gelasticas e a puberdade precoce,
geralmente, ndo serdo interrompidas ou controladas com o uso de medicacdao,

portanto a evolugdo e os prejuizos que a HH trard sdo quase inevitaveis.
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Diante dos dados obtidos, verificou-se que as crises gelasticas recorrentes e o
aparecimento de outras crises epilépticas prejudicaram a aprendizagem dessa
crianga. As habilidades de leitura, escrita e processamento auditivo foram as mais
alteradas, também foi percebido que alteragcdes que influenciem o bom

funcionamento da memoria podem causar um baixo rendimento escolar.

Portanto, destaca-se a importancia de uma atuacéo interdisciplinar nesses
casos, objetivando uma atencédo integral a satude de criangas com HH. Ressaltamos
as contribuicbes da Fonoaudiologia na identificacdo e tratamento das alteracfes
linguisticas e de aprendizagem no HH, visto que o fonoaudiélogo é capacitado a
atuar com a comunica¢do humana, inclusive na linguagem escrita e podera auxiliar
na superacdo das dificuldades encontradas em relacdo a aprendizagem dessas

criancas.
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COMUNICACOES/PAINEIS

ATIVIDADES DE EDUCACAO EM SAUDE DESENVOLVIDAS PELO
ENFERMEIRO COMO MEIO DE PREVENCAO DA MICROCEFALIA
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RESUMO

A febre pelo virus Zika € pouco conhecida, sendo que apenas 18% das infec¢cdes
humanas tém manifestacdes clinicas. O presente estudo busca apresentar uma
nova perspectiva no territério nacional e internacional sobre patologias que mais
acometer as criancas com um novo olhar enfermeiro na busca de esclarecimento,
promocdo e prevencdo como também qualificacdo dos profissionais envolvida no
processo de desenvolvimento e apoio a familiares portadores de microcefalia, vale
salientar a relevancia das patologias como resultado do desenvolvimento de acgdes,
educativas, preventiva, favorecendo os genitores e criangas, como por exemplo, a
insercdo em programas de atencdo, composto por profissionais multiprofissional
para atendimento as familias e a crianca acometidas com microcefalia e na
gualificacdo de cada profissional envolvido necessariamente nesta descoberta da
familia acometida. O objetivo deste estudo foi buscar evidéncias na literatura, para
reunir e sintetizar o conhecimento produzido sobre a educacdo em saude e a
assisténcia aos pacientes com microcefalia, por meio de revisao integrativa da
literatura. Trata-se de uma reviséo bibliografica, com base em artigos pesquisados
em portugués no Biblioteca Virtual em Saude (BVS), revistas on-line e realizada a
partir da integracéo dos seguintes descritores encontrados no DECS.

Palavras - chaves: Educagéo, Enfermagem, Microcefalia.

Introducéo

O virus Zika é um microrganismo envelopado de cadeia de RNA simples (ndo
segmentado), da familia flaviviridae e género flavivirus, transmitido pelo mosquito
Aedes Aegypti. Inicialmente, esse virus foi identificado na Uganda, em macacos
Rhesus, na Floresta Zika, por isso denominado com esse nome, posteriormente, foi
identificado em seres humanos, em 1952 (VASCONCELQOS, 2015).

De acordo com Salge et al (2016) esta descrito na literatura cientifica a
ocorréncia de transmissao ocupacional em  laboratdrio de pesquisa, perinatal e

sexual. De acordo com a Organizacdo Mundial da Salude (OMS) um nascido vivo

! Autora. Graduanda em Enfermagem pelo Centro Universitario de Educacdo Superior da Paraiba —
UNIESP.
? Orientadora. Enfermeira. Mestre em Educacéo. Especialista em Enfermagem Psiquiatrica e Saude
Mental, Enfermagem do Trabalho e Metodologia do Ensino Superior. Docente do Centro Universitario
de Educacgédo Superior da Paraiba — UNIESP.
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possui microcefalia, quando o perimetro cefélico € menor que dois ou mais desvios-
padréo do que a referéncia para o sexo, a idade ou tempo de gestacao, atualmente
0 Ministério da Saude — MS considera microcefalia em criangas com perimetro
cefalico igual ou inferior a 32cm.

O virus Zika ocasiona diversos sintomas, principalmente a febre, que
geralmente € acompanhada por cefaleia, mal-estar, edema, erupcdo cutanea,
maculopapular e dores articulares. Nos quadros mais severos o Sistema Nervoso
Central (SNC) pode ser acometido, provocando a Sindrome de Guillain-Barré,
meningite e mielite transversa, que é frequentemente registrado na Polinésia
Francesa e no Brasil, no entanto apesar das diversas consequéncias gue a patologia
apresenta, esta ainda é pouco conhecida (VASCONCELOS, 2015).

De acordo com Novais et al (2020) até o momento, a microcefalia € a Unica
complicac@o perinatal associada ao Virus Zika, além de possiveis alteractes
oculares, como hipoplasia do nervo 6tico, miopia e hipermetropia e alteracbes
fundoscopicas.

Diante de tal problematica, surgiu a seguinte questdo norteadora: Como as
atividades de educacdo em saude realizadas pelo enfermeiro podem prevenir a
microcefalia? Para tanto, elegeu-se o seguinte objetivo: O objetivo deste estudo foi
buscar evidéncias na literatura, para reunir e sintetizar o conhecimento produzido
sobre a educacdo em saude e a assisténcia aos pacientes com microcefalia, por
meio de revisdo integrativa da literatura.

O que impulsionou a realizacéo deste trabalho foi o aumento alarmante dos
casos de microcefalia relacionados ao Zika Virus em bebés recém-nascidos, no qual
o enfermeiro tem como papel principal acompanhar e orientar o pré-natal de
gestantes, assim contribuindo para um diagnostico precoce de doencas, como

também para a classificacdo de doencas exanteméticas em gestante.
Metodologia

Trata-se de uma pesquisa bibliografica desenvolvida a partir do més de
janeiro de 2020. As buscas foram realizadas através de referéncias teéricas ja
analisadas e publicadas, os dados foram coletados online na Biblioteca Virtual em

Saude (BVS), revistas on-line e realizada a partir da integracdo dos seguintes
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descritores encontrados no DECS, no idioma portugués: Microcefalia, Educacédo em
Saude, e Enfermeiro.

Os critérios para a selecdo da amostra foram: que o estudo abordasse, no
titulo ou no resumo, a temética investigada; e que o artigo apresentasse o texto na
integra e no idioma portugués. O resultado da busca na base de dados foi de seis
estudos, compondo a amostra. Para analise dos dados coletados, este estudo

utilizou a revisao de literatura.
Discussodes

As principais causas identificadas de mortalidade em consequéncia da
Microcefalia estao relacionadas a criancas imbuida nos aspectos socioeconémicos e
culturais, pode se dizer também dificuldade para acessar o Sistema Unico de Salde
(SUS) componente do primeiro acolhimento da crianca na Atencdo Primaria. A
promocao da prevencdo de graves diagnosticos que envolvem acdes referentes as
criancas e adolescentes estd baseado em diagndstico precoce e apresenta uma
relacdo de integracdo materna. Existe varias definicbes como sendo um resultado de
uma malformagédo congénita, onde o cérebro ndo desenvolve de forma necesséria,
perimetro cefalico menor que o considerado normal para a idade. No entanto,
apesar da microcefalia ser uma patologia antiga com diversos fatores de
desenvolvimento, ganhou destaque de 2015 até os nossos dias por conta da
transmissao perinatal pelo Virus da Zika (SANTOS, 2018).

Apesar de ainda serem escassos 0s conhecimentos sobre a evolucéo natural
da doenca e sua patogenia, as evidéncias atuais sdo fortes o suficiente para
estabelecermos a relacédo causal entre a infeccéo pelo Zika Virus (ZIKAV) durante a
gravidez, em especial no primeiro trimestre da gestacdo, que pode ser
assintomatico, causando o aumento da frequéncia de abortos, natimortos e
mortalidade precoce, além da microcefalia. Conforme o estudo sobre a relacéao entre
a epidemia do Zika Virus (ZIKAV) e da microcefalia, no qual a infeccdo tem inicio
através da picada do mosquito Aedes Aegypthi, concretizou-se a transmissao
vertical. Também existe a possibilidade de transmissdo pela via sexual, por
transfusdo sanguinea e neonatal, embora ndo se saiba o real protagonismo dessas

vias de transmisséo na propagacao da infeccdo (SOUZA, 2016).
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Ainda segundo o autor supracitado, as causas mais comuns de microcefalia
Sa80 as genéticas e exposicdes a fatores de risco, como por exemplo: infec¢cdes por
sifilis, toxoplasmose, rubéola, citomegalovirus, herpes simples, desnutricdo grave
(falta de nutrientes ou alimentacao insuficiente) e exposicéo a substancias nocivas
como o élcool, determinados medicamentos e substancias toxicas. Mais
recentemente, foi comprovada a implicacdo da infeccdo pelo Virus Zika na
causalidade da microcefalia.

Vale lembrar que a comunicacdo ndo pode ser 0 Unico componente para
trabalhar mudancas de comportamento. A educacdo em saude também exerce
importante papel nesse processo. O objetivo é incentivar a divulgacdo de medidas
de prevencao de Zika, como forma de incentivar a populacdo a adotar habitos e
condutas capazes de evitar a proliferacdo do mosquito transmissor. Dessa forma,
recomenda-se que as mensagens de comunicacdo para esse cenario envolvam
conteudos educacionais e informativos sobre: a eliminacdo dos criadouros dos
mosquitos; a biologia e os habitos do Aedes aegypti; os locais de concentracdo do
agente transmissor; 0s principais sintomas da doenca; e recomendacdes para que a
populacdo, em caso da doenca, recorra aos servicos de atencdo priméaria a saude
(BRASIL, 2009).

Diante da complexidade do quadro apresentado pelas criangcas com
microcefalia, estas precisam do auxilio profissional que se faz através de
acompanhamento multiprofissional, de forma que os profissionais trabalham em
grupo e cada um com sua disciplina, a fim de que a crianca e a familia sejam
globalmente contempladas. Segundo Campos et al (2018) a assisténcia prestada
pelo enfermeiro e fisioterapeuta é de extrema relevancia no suporte adequado a
familia diante de suas necessidades, ajudam familiares, colaboram com o maximo
de esclarecimento acerca da doencga, orientam, acompanham e estimulam as
aquisicdes do desenvolvimento, de forma a minimizar as repercussdes causadas
pelas alteracfes da doenca.

De acordo com Novais et al (2020) o profissional enfermeiro desempenha um
papel de extrema importancia para o cuidado dessas criangas com microcefalia. No
acompanhamento gestacional, prioritariamente com inicio no primeiro trimestre da
gravidez, € fundamental para a identificacdo de fatores de risco. Ao enfermeiro que

ird lidar com a crianca desde 0 momento do nascimento, cabe o papel de avaliacédo
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continua, orientagfes referentes aos cuidados que deveréo ser prestados a crianga,
apoio emocional aos familiares, identificacdo precoce de alteracdes nos sistemas,
para seu devido tratamento o mais rapidamente possivel, além de prestacédo de
assisténcia diante dos agravos, 0 que necessita do profissional, adequado
conhecimento para lidar com essas situagoes especificas. A microcefalia ndo possui
tratamento especifico. No entanto, existem medidas de suporte que auxiliam o
desenvolvimento do bebé e da crianca, que é preconizado pelo Sistema Unico de
Saude (SUS).

Consideragdes Finais

Mediante o estudo, conclui que o enfermeiro tem o papel primordial para a
assisténcia a criangca com microcefalia e sua familia, pois é o responsavel por levar
todas as orientacdes e suporte aos cuidados promovendo a qualidade de vida. Além
de orientar acGes preventivas para evitar o virus durante a gravidez, como realizacao
de pré-natal corretamente, exames prescritos nessa fase, também é importante as
medidas de prevencdo ao mosquito Aedes Aegypthi, orientando o uso de repelentes
durante a gestacdo e o uso de roupas de manga comprida e todas as outras
medidas para evitar o contato com o0 mosquito. Por isso que o seu papel é
primordial, pois se néo for oferecido um atendimento de forma qualificada promove
graves situacdes de sofrimento, tanto a crianca como a familia.

A partir deste estudo, observou-se que foi reconhecido que existem muitas
dificuldades durante a descoberta da Microcefalia, no entanto, os meios de
prevencdo contribuem para uma gestacdo saudavel e consequentemente 0 nao

desenvolvimento da Microcefalia por transmisséo vertical.
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RESUMO

Mucopolissacaridose tipo Il (MPSII) € uma sindrome genética ligada ao X, sendo a
Unica apresentando esse padrdo, com as outras sendo autossémicas recessivas,
rara, multissistémica e progressiva. Por se tratar de uma doenca que pode surgir de
uma heranca familiar, geralmente a materna, a construcdo de um heredograma
completo e fiel a historia do paciente, € um dos pilares do manejo terapéutico do
individuo. Nesse enfoque, o presente relato de caso de um paciente acompanhado
pela Genética Médica do Hospital Universitario Alcides Carneiro objetiva discutir
como usar o raciocinio clinico pautado na histéria familiar para o diagnéstico de MPS
II, bem como sua importancia no aconselhamento genético adequado a familia e ao
paciente, como previsto pelas Diretrizes Para Atencdo Integral As Pessoas Com
Doencas Raras. Desse modo, qualquer profissional apto para o aconselhamento
genético, podera usar o heredograma e discutir planejamento familiar e,
possivelmente, a busca de novas mutagdes nos parentes.

Palavras-chaves: mucopolissacaridose; mutagao; heredograma.

Introducéo

Mucopolissacaridose tipo Il (MPS 1) ou sindrome de Hunter, € uma
enfermidade rara, multissistémica e progressiva ligada ao X. A condicdo acomete o
sexo masculino e é causada por uma mutagdo no gene IDS, que afeta a atividade da
enzima lisossomal iduronato-sulfatase. Esta alteracdo resulta no acumulo dos
glicosaminoglicanos (GAGs) dermatan e heparan sulfato (GLEITZ; LIAOS, 2018) no
organismo. Além do acometimento cognitivo, com graus variaveis de deficiéncia
intelectual, outras manifestacdes incluem: infeccdes respiratérias de repeticéo,

caracteristicas faciais.

! Académica de Medicina da Universidade Federal de Campina Grande.

> Académica de Medicina da Universidade Federal de Campina Grande.

% Académica de Medicina da Universidade Federal de Campina Grande.

* Académica de Medicina da Universidade Federal de Campina Grande.

® Médica geneticista do Hospital Universitario Alcides Carneiro - HUAC. Mestre em genética pela
Faculdade de Medicina de Ribeirdo Preto - USP Ribeir&o Preto.
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grosseiras, rigidez articular, otite média, hérnias umbilicais e inguinais, cardiopatias
e hepatoesplenomegalia. A clinica é ampla e os afetados séo classificados de
acordo com o grau de comprometimento neurologico, que pode ser leve a severo.
(WHITEMAN; KIMURA, 2017).

O manejo da MPS 1l requer terapias de suporte, como cirurgias, terapias de
estimulacdo e reabilitagdo motora e respiratério. Em 2006, a Food and Drug
Administration dos Estados Unidos (FDA) aprovou o tratamento de reposicao
enzimatica por infusdo intravenosa de idursulfase para pacientes com MPS Il
confirmada. Entretanto, essa enzima exdégena nao consegue atravessar a barreira
hemato-encefalico e, com isso, ndo afeta o declinio cognitivo (BRADLEY;
HADDOW, 2017).

Este trabalho apresenta um relato de um caso clinico de mucopolissacaridose
tipo Il e realiza a discussdo sobre o historico familiar e sua importancia no

aconselhamento genético e manejo terapéutico da doenca.
Metodologia

Relato de caso acompanhado pelo servico de Genética do Hospital Universitario

Alcides Carneiro.
Relato de caso

Paciente do sexo masculino, cinco anos de idade, procedente de Monteiro,
Paraiba, encaminhado por suspeita de com mucopolissacaridose. Primeiro filho do
casal ndo consanguineo com gestacao planejada e bem acompanhada, sem
intercorréncias durante pré-natal e com boa movimentacdo fetal. Nasceu de parto
eutdcico a termo, também sem intercorréncias. Filho de pais higidos, genitora com

32 anos e genitor 48 anos.

Aos 4 anos, o menor foi encaminhado a genética por suspeita de
mucopolissacaridose, com quadro de atraso do desenvolvimento neuropsicomotor,
iniciando a marcha com apoio com 1 ano e 6meses e sem apoio aos 4 anos; além
de nao falar. Ademais, apresentou infeccoes de repeticdo, como amigdalites, otites,

rinossinusites e trés episodios de pneumonia com necessidade de internacao.
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Na construcdo do heredograma (fig.1), evidenciou-se quatro tios-avés
maternos da crianca com quadro clinico semelhante, segundo informado pela
genitora do paciente, e faleceram por volta da primeira década de vida, porém sem
a possibilidade de conduzir um exame genético em vida, devido a falta de acesso

aos servicos de saude.

Ao exame, paciente apresenta macrocefalia, com perimetro cefalico 54 cm,
facies grosseiras com ponte nasal baixa, fronte proeminente, mal oclusédo dentaria;

contraturas articulares, principalmente em maos.

O diagnéstico foi confirmado por dosagem enzimatica, com diminuicédo
significativa da atividade. O tratamento com terapia de reposicdo enzimatica foi
iniciado foi iniciado com Elaprase, administrado via intravenosa. Paciente evoluiu
com aparente melhora do sono e do comportamento, porém, ainda ndo fala e

persiste com quadro de rinite.

;
255200

Figura 1: Heredograma do paciente

Discussao

As mucopolissacaridoses sdo erros inatos do metabolismo e séo, em sua
maioria, de heranca autossdmica recessiva. No entanto, a MPS Il € uma excecéo e
sua heranca estda ligada ao cromossomo X (CHIONG; CANSON, 2017),
acometendo, por conseguinte, pessoas do sexo masculino, sendo incomum o
acometimento de mulheres, que quando afetadas, possuem doencga mais branda. A
MPS Il é uma das Mucopolissacaridoses mais comum no Brasil (CAMARGO PINTO,
2005), porém segue como doenca subdiagnosticada, em especial das formas mais

leves.

O diagnostico precoce desta condicdo progressiva e multissistémica permite

tratamento especializado e manejo adequado e minimizar complicacdes.
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Reconhecer sinais de alerta como atraso no desenvolvimento, dismorfias e
alteracbes osteomotoras progressivas podem facilitar a suspeita e antecipar o
diagnostico. O conhecimento sobre sinais e sintomas pode ser difundido entre as

especialidades médicas mas também para os profissionais de saude em geral.

A analise do historico familiar € uma ferramenta que permite otimizar o
diagnostico de condigbes genéticas, além para que seja feito o aconselhamento
genético (AG) de forma correta e eficiente. De acordo com as Diretrizes Para
Atencdo Integral As Pessoas Com Doencas Raras, publicada em 2014 pelo
Ministério da Saude, o AG deve avaliar como a hereditariedade contribui para a
doenca e o risco de recorréncia nos familiares, dando opg¢des para lidar com o risco
de recorréncia. Ademais, deve-se conscientizar a familia sobre todas as
informacfes da enfermidade sem que sejam privados do seu direito de deciséo

reprodutiva.

Dessa forma, nota-se a importdncia de conhecer o histérico dos
antepassados dos pacientes; assim, consegue-se direcionar a busca por um
diagnostico de forma mais rapida e &gil, facilitando todas as a¢gfes subsequentes e
acelerando o inicio de um possivel tratamento, a fim de melhorar a qualidade de
vida do enfermo. O heredograma é essencial para analisar o padrdo de heranca das
doencas e identificar individuos acometidos, como foi o caso do paciente em

guestéao.

A auséncia de casos na familia ndo pode, contudo, excluir condicbes
genéticas com heranca ligada ao X, uma vez que aproximadamente 10% dos casos
ocorrem por mutacdo de novo nas familias (AMARTINO; CECI, 2017). A
identificacdo de mulheres portadoras em doencas ligadas aos X permite
aconselhamento sobre risco de recorréncia da condicdo e planejamento familiar

adequado.

Consideracdes Finais

7

Dessa forma, é necessario ressaltar a importancia do conhecimento de
doencas raras na area de saude, facilitando o diagnéstico precoce e o manejo
terapéutico e/ou paliativo, minimizando possiveis complicagbes e aumentando a

gualidade e sobrevida do paciente.
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Ademais, a histéria familiar e a construcdo de um heredograma fiel a arvore
genealdgica do paciente se apresentam como pilar do aconselhamento genético, o
gual pode ser feito por qualquer profissional da saude que cumpra 0s requisitos
listados nas Diretrizes Para Atencdo Integral As Pessoas Com Doencas Raras.
Portanto, é evidente que o aconselhamento genético deve ser amplamente difundido
e incentivado, para oferecer as familias afetadas a possibilidade de um
planejamento familiar bem feito e, caso necessario, a pesquisa de mutacdes em

parentes.
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SiNDROME DE RUBINSTEIN-TAYBI: A IMPORTANCIA DA ATUAC}AO
ODONTOLOGICA COMO PARTE INTEGRANTE DA EQUIPE MULTIDISCIPLINAR
Alana Candido Paulo?!
André Parente de S& Barreto Vieira®
Gléria Maria Pimenta Cabral®

RESUMO

A sindrome de Rubinstein-Taybi é considerada uma anomalia congénita rara, sua
etiologia continua incerta na literatura, podendo ser causada por uma microdelecéo
do cromossomo 16p13.3 ou por uma mutacdo em qualquer proteina de ligacdo a
CREB (CBP) ou E1A (p300). O objetivo deste trabalho foi descrever a importancia
da atuacdo odontologica como parte integrande da equipe multidisciplinar para o
tratamento de pacientes com diagnostico de Rubinstein-Taybi. A importancia da
atuacao odontoldgica para estes grupos de pacientes, destacam-se principalmente
para os cuidados em relacdo as caracteristicas bucais e orofaciais que estes
pacientes apresentam, como exemplo: Abertura limitada da boca, queilite angular,
palato estreito e profundo, apinhamento dentério, mordida cruzada posterior
bilateral, hipomineralizagdo molar decidua (DMH ), hipomineralizacdo dos incisivos
molares (MIH), falta de higiene bucal, presenca de célculos supra-gengivais,
gengivite e um grande numero de lesdes de carie ativas. Estas caracteristicas
podem influenciar negativamente na qualidade de vida e impossibilitar uma
reabilitacdo integral dos pacientes portadores desta sindrome.

Palavras-Chave: Sindrome de Rubinstein-Taybi, manifestagfes orais, atendimento
odontologico.

Introducéo

A sindrome de Rubinstein-Taybi € uma anomalia congénita, rara, de etiologia
incerta. Foi notificada pela primeira vez em 1957, com 1 caso clinico. Em 1963,
outras 7 criancas foram notificadas com tracos fisicos semelhantes. Posteriormente,
outros casos foram relatados em todo o mundo, com uma incidéncia de 1: 100.000 a
1: 300.000 no nascimento. No Brasil, a Associacdo Brasileira de Familias e Amigos
dos Portadores da Sindrome de Rubinstein-Taybi (ARTS) notificou 143 casos até
fevereiro de 2019 ( OLIVEIRA et al, 2020).

! Aluna de Graduacdo do Curso de Odontologia do Centro Universitario de Educacgdo Superior da
Paraiba (UNIESP).
2 Aluno de Graduacéo do Curso de Odontologia do Centro Universitario de Educacdo Superior da
Paraiba (UNIESP).
Professora do curso de Odontologia do Centro Universitario de Educacdo Superior da Paraiba
(UNIESP).
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Diante da incidéncia desta sindrome, o presente trabalho se propds a
descrever a importancia da atuacdo odontolégica como parte integrante da equipe

multidisciplinar no tratamento de pacientes com diagnostico de Rubinstein-Taybi.
Métodologia

Para o estudo, realizou-se uma revisado de literatura dos artigos publicados
entre 2015 e 2020, nas bases de dados, a saber: BIREME, LILACS, SCIELO e
PUMED. A pesquisa utilizou como descritores: Sindrome de Rubinstein-Taybi,
manifestacbes orais, atendimento odontolégico. Foram incluidos na pesquisa, 0s

artigos publicados e disponiveis, na integra.
Discusséo

As diversas alteracbes cranio-faciais presentes nos pacientes portadores da
sindrome de Rubinstein-Taybi fazem com que muitos deles manifestem sintomas
em todo o sistema estomatognatico, por isso, torna-se relevante destacar a
importancia do conhecimento e integracdo multidisciplinar para o atendimento
desses pacientes (MARTINS et al, 2003).

A atuacdo Odontoldgica, estd diretamente ligada aos aspectos relacionados
com a evolucdo no desenvolvimento da linguagem verbal, interacdo social,
autocuidado, controle do  desequilibrio emocional, irritabilidade e agitacao,
distarbios da fala e auxilio no desenvolvimento motor, muito caracteristico desta
sindrome, uma vez prejudicado. Tais fatores, podem gerar estresse, desespero e
desanimacdo, muitas vezes, sentimentos estendidos a familia, durante o
atendimento odontologico, tornando o atendimento dificil. Para que possa ter
sucesso, 0 atendimento é realidade de forma combinada, com o uso de farmacos e
métodos de contencdo, para realizacdo do tratamento sintomatico associados ou
ndo com comorbidades. Outro fator muito importante, € a interagcdo do Cirurgiao
Dentista sdo as multiplas especialidades médicas que podem auxiliar na melhoria da
gualidade de vida, (psiquiatria, neurologia dentre outras. Além das outras areas

como a fisioterapia, nutricdo, fonoaudiologia e terapia ocupacional.
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Consideragdes Finais

Conclui-se que, de acordo com o elucidado acima é imprescindivel um
acompanhamento multidisciplinar com plano terapéutico adequado para cada

individuo, abordando a sintomatologia e comorbidades da sindrome.

Com o intuito de promover mais funcionalidade e melhoria da qualidade de
vida desses pacientes e de seus familiares, a atuacdo odontolégica se faz
indispensavel como parte de uma equipe focada em prestar uma assisténcia

integral.
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APRESENTACAO

TECNOLOGIAS: ACESSIBILIDADES E BIOTECNOLOGIAS NAS DOENCAS
RARAS

Objetivamos nesta parte do trabalho proporcionar espaco para reflexdes e
apresentacao de projetos relacionados a aplicabilidade de novas tecnologias nos
sistemas de inclusdo. Expondo os usos de ambito tecnoldgico de acordo com as
mais diversas areas de competéncia, direcionadas a mobilidade urbana,

acessibilidades, mapeamento de dados, realidade virtual, robdtica e biotecnologias.

As diretrizes apresentadas buscam possiveis caminhos a solucbes as
adversidades encontradas pelas pessoas acometidas por doencas raras. Essas
dificuldades sao impostas pela formulagdo da sociedade e seus espacgos que
ampliam as dificuldades ja existentes. Entre os sinais e sintomas das patologias
raras podemos encontrar a pouca locomoc¢ao ou até mesmo nenhuma, diante desta
realidade a tecnologia pode ajudar essas pessoas a terem uma vida digna em
sociedade, demonstrando que sao pessoas capazes de lidar com qualquer

enfrentamento da vida cotidiana.

A deficiéncia muitas vezes € tratada como um tabu em nosso meio e ainda
vem velado de um preconceito. No sentido de que, as pessoas com deficiéncia ou
algum tipo de limitacdo sdo subjugadas ao um olhar externo de viés incapacitante,
ao ponto de gerar constrangimento em ambas as pessoas. Em sociedade, a pessoa
com deficiéncia ainda pleiteia um local de fala que a distancie de suas limitacbes e
sejam evidenciadas as suas capacidades, eliminando um “politicamente correto” e
aferindo solucdes que busquem equidade, proporcionando a conquista de espaco
gue lhes deve ser concedido por direito. O Conamdracon, o primeiro Congresso
Nacional de Doencas Raras e Anomalias Congénitas, realizado na UFPB deu
visibilidade aos muitos questionamentos sobre as doencas raras e proporcionou
espaco para inovacdes quanto a tematica de tecnologias e 0 quanto estas tém
buscado trazer dignidade as pessoas com limitacbes ocasionadas pelos sinais e

sintomas das doencas raras e anomalias congénitas.
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Contou com avaliadores de exceléncia em todos os Grupos de Trabalho, no
GT-3 nédo foi diferente, os coordenadores: Camila Figueiredo, Brennda Martins
Gabinio, Daiane de Queiroz e Tiago Mota, se propuseram a contribuir com o
andamento dos trabalhos apresentados, assuntos esses tao relevantes para nossa
saude e sociedade. Ser diferente ndo significa ser excluido de todas as coisas, pois

as diferencas € justamente o0 que nos une.

Por Tiago Mota,
Mestrando do PPGCR-UFPB.
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CAPITULO21 ) )
MEU DIREITO NAO E UMA LIMITACAO, E SIM INCLUSAO

Tiago Mota Ferreira®

RESUMO

Nosso trabalho tem como objetivo discutir as relacdes entre acessibilidade e
doencas raras, e como isso impacta em nossa sociedade. No entanto, temos que
primeiramente fazer um trabalho de socializacdo dessas pessoas, para que sejam
vistas. E lutem por aquilo que € seu direito. Iremos descrever como essas pessoas
gue ndo tem seus direitos respeitados lidam com tais descasos. As pessoas tém que
intenderem que néo estdo fazendo nem um favor a essas pessoas com deficiéncia.
Hoje em dia se fala tanto sobre o tema inclusdo, mas nao vejo isso sendo praticado,
somos todos seres humanos e devemos ser tratados como tal.

Palavras-chave: Acessibilidade, doencas raras e sociedade

Introducéo

Desde de sempre ouvimos que os direitos das pessoas devem ser
respeitados, mais com o surgimento das nossas midias digitais esse apelo tem se
intensificado e ganhado mais forca. No entanto, as coisas ainda parecem esta
estagnadas mesmo com todo esse apelo global. Diante de tal evidencia emerge uma
pergunta, onde esta o problema, na forma como estamos abordando esses temas
de acessibilidade e doencas raras ou € a sociedade que vem tratando esses

assuntos como apenas mais um em nosso meio?

Nosso trabalho vem trazer uma contribuicdo para o cendrio tdo degradante
gue vive nossa saude e sociedade. Em nossos dias parece que nos tornamos
alheios aos outros, a ponto de muitas vezes nao fazermos algo que é tao facil e
simples, olhar a nossa volta. Hoje, estamos mais focados naquilo que queremos, na
minha necessidade. O egoismo social é algo assustador em nossas vidas,
esquecemos que todos nds temos necessidades mais também temos direitos e

principalmente deveres.

E estabelecer essa fronteira se faz necessario para outro dado alarmante, e
de extrema importancia e essencial para nosso artigo, o lado humano que muitas
pessoas hoje em dia estdo perdendo. Entretanto, ndo basta apenas botar a culpa no

proximo, temos que criar solu¢des para que tudo possa fluir bem.

! Bacharel em Ciéncias das Religides e Mestrando PPGCR-UFPB- Universidade Federal da Paraiba.
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Nés como sociedade devemos elaborar projetos que venham atender a todos
gue precisam desse suporte, mas isso veremos adiante. Mas adianto que para tudo
isso funcionar devemos trabalhar conjuntamente e propor solucdes, ja que aqueles
gue podem fazer ndo o fazem. Os menos favorecidos tém que se conformar com

migalhas das ao povo.

Quando deixarmos de advogar em causas préprias, veremos que 0 mundo
precisa de conserto. Comece consertando o mundo dando a sua contribuicéo,
procure ser lembrado por suas a¢des. Doe sangue, seja uma voz em seu bairro aos
olhos de muitos isso pode ser pouco, mais para outros iSso irA gerar um impacto

social gigantesco.

Nossos hospitais infelizmente ndo tem o aporte que precisamos, a saude no
Nnosso pais € um caos, tudo parece caminhar para tras. Temos que ter bons
profissionais aptos para lidar com varias doencas corretamente e que saibam
diagnostica-las. Nossos governantes devem entender que todos adoecem e
precisam de remédios e bom atendimento. E quando falamos em acessibilidade
estamos nos referindo a todos os tipos, em relagéo aos idosos, pessoas cadeirantes
dentre outros. Temos que nos conscientizar que o mundo esta restringido a algumas

pessoas, e mais o olhar deve ser universal.

Acessibilidade, um mundo a parte

Temos uma aristocracia composta por pessoas que Sao regidas por
determinadas ac¢0es, na qual nos levam a crer que cada uma vive em seu mundo.
Onde na realidade €, isso causa um grande impacto em todos. Pessoas deixam de
ter o contato fisico com o outro ficando reféns da tecnologia, ndo que ela seja algo
ruim, mas tudo que é usado demasiadamente se perde o controle e mesmo sem
percebermos nos tornamos escravos de uma determinada coisa que até entdo é

para trazer beneficios e esta trazendo maleficios.

7

E o grande problema que isso ocasiona na sociedade € que as pessoas
deixam de se importar umas com as outras, e perdemos a capacidade de nés
comunicarmos um com o outro. Entretanto, isso vai gerando universos paralelos

dentro de um mesmo corpo social.
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Toda essa gama de informacfes que hoje temos disponiveis a nosso favor
parece ndo servir de nada, por que quanto mais informagdes mais nos distanciamos
das outras pessoas. Isso causa um dano terrivel, pois mesmo inconscientemente
ficamos alheios a tudo que estamos vivendo em nosso pais. Muitas vezes sabemos
0 que acontece nos outros paises mais nao sabemos o que acontece no Brasil; ndo

podemos deixar que isso ocorra.

Em meio a tudo isso que falamos até aqui encontramos uma barreira que
parece intransponivel na maioria das vezes. Estamos nos referindo a acessibilidade
seja ela no ambito escolar, seja nos 6nibus ou até mesmo em grandes reparticbes
gue ndo oferecem a minima condi¢do de locomog¢&o. Andando pelas ruas da nossa
cidade Jodo Pessoa sao poucos 0s acessos que encontramos nas ruas sem contar
gue as calcadas que deveriam ter uma estrutura que pudesse viabilizar o transito

das pessoas que precisam nao temos.

Infelizmente, nossa cidade e nosso pais ndo estdo estruturados para enfrentar
uma nova realidade, hoje em dia nossos idosos estdo vivendo muito mais
considerado as outras épocas, pessoas que tem algum tipo de dificuldade e
locomocdo ou até mesmo de fala estdo pedindo passagem e lutando por seus

direitos.

Quando nos referimos a um mundo a parte é por que pessoas que antes nao
eram vistas ou antigamente eram menosprezadas pela sociedade resolveram
erguer-se e reivindicarem o seu espac¢o na sociedade. Nossos idosos estdo mais
familiarizados com as tecnologias, as pessoas cegas, cadeirantes, altistas e com
sindrome de Down provaram que sao tdo capazes quanto os chamados “normais”.

Gerando um “desconforto a todos”.

Ainda de acordo com o que estamos discutindo esse incomodo torna-se
evidente muitas vezes no ambito académico, claro ndo com todas as pessoas.
Provar, que é capaz de cursar uma universidade, esta exercendo a sua cidadania
tudo isso incomoda as pessoas que tem uma mentalidade de que pessoas com
algum tipo deficiéncia € tida muitas das vezes como sendo incapazes de exercerem
ou cumprirem qualquer meta em relacdo a sala de aula. Por esse motivo, a pessoa
gue tem sua mobilidade comprometida seja de fala, seja na coordenacao fisica,
visual, ataxia cerebelar e com inUmeras outras dificuldades elas ndo precisam provar
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nada a ninguém, mais precisam provar a si mesmas gue Sao capazes de estarem

onde estao hoje.

Dentre tudo que ja expomos, ainda nos deparamos com grandes barreiras
mediante ao nosso ensino. Que deveria olhar com mais carinho para nossas
criancas. E também nossa sociedade que precisa de uma boa politica para a

implantac&o de maior suporte, do que j& temos, mas precisamos ainda melhorar.
Segundo Siqueira e Santana (2010, p. 128)

O desafio de efetivar politicas de inclusdo, fruto do movimento
mundial de inclusdo, vem exigindo da maioria dos paises
ajustamento dos seus sistemas de ensino para satisfazer as
necessidades de todos os estudantes. Esta adequacdo compreende
uma série de ressignificacdes educacionais, viabilizando que a
escola seja um espaco de exercicio da cidadania, e meio eficaz de
combate a excluséo de alunos do sistema educacional.

Diante dessa afirmacdo devemos nos mobilizar para que o exercicio da
inclusdo saia do papel e torne-se uma realidade. Volto a insistir, ndo € que nao
tenhamos uma inclusdo ou pessoas ndo estdo se qualificando para tal, claro que
temos! Mas ainda é muito pouco, por que a nossa demanda esta crescendo a nossa
populacdo de pessoas que eram tidas como “inuteis” hoje estdo pedindo passagem

e lutando por seus direitos.

A implantacdo de politicas que facam valer o direito das pessoas com
deficiéncia nas instituicdes de ensino faz-se necessaria. O Comité de Inclusdo e
Acessibilidade (CIA) da Universidade Federal da Paraiba é uma assessoria especial
vinculada diretamente ao Gabinete da Reitoria. Foi criado oficialmente no dia 26 de
novembro de 2013 através da Resolucdo n°® 34/2013 do Conselho Universitario
(CONSUNI)

Vejam que a implantacdo desse programa que ajudar os alunos foi criado
tardiamente mediante as necessidades que cada aluno tem. Devemos ter esse
programa como referéncia na Universidade Federal. Acrescentaria uma melhoria
para 0 programa é a implantacdo de pessoas para ajudarem alunos da pos

graduacéo.
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Quando vemos uma pessoa com certas limitagdes fisicas a primeira coisa
gue ocorre é a superprotecao, seja de familiares ou de amigos. No entanto, iSso nédo
e algo benéfico, por que todos precisamos ter nossas proprias experiéncias e criar
mecanismos de defesa. Em relacéo as situagdes do cotidiano diante da sociedade.
Todos estamos sujeitos a qualquer coisa, entdo porque privar essas pessoas de

terem as suas proprias experiéncias?

Se vocé quiser ajudar uma pessoa com algum tipo de limitag&o fisica, trate-a
como igual, aprenda com ela e deixe-a aprender com vocé também. Precisamos nos
preparar e estarmos prontos para os grandes desafios que a sociedade nés impde.
Mas, nesse meio tempo, encontramos pessoas que olham para o outro como iguais,
e com isso, impulsionam o crescimento da pessoa com limitacéo fisica, a demonstrar
gque ela pode ir além das suas barreiras, ultrapassarem limites, atingirem o

inalcancavel.

Dessa maneira estaremos estabelecendo acessibilidades e criando
oportunidades para essas pessoas se sentirem algo que elas estdo em busca a
muito tempo, que é, a liberdade de poder caminhar mediante os seus esfor¢os. Todo
ser humano € unico, de maneira que ele deve conhecer os seus limites, e isso sO

podera ser feito, se o mesmo for livre para tal experimento.

Essa liberdade sO podera ser posta a prova quando deixamos de tratar as
pessoas com limitacdes fisicas como se em algum momento eles fossem quebrar ou
como se tivessem algum tipo de retardo mental. Algo que acontece bastante, € o
fato das pessoas ancids se proporem a ajudar, o que muitas vezes faz com que a
pessoa que esta sendo ajudada se sinta mau, mesmo aquele gesto sendo para

ajudar.

Existe uma grande incognita em relacdo a essas pessoas e a escola. E a partir
de agora iremos da uma énfase a como isso é tratado e também iremos comecar a
abordagem de como as pessoas com algum tipo de doencas raras sao tratadas no

ambito escolar.

Pensando nisso, podemos nos perguntar se as escolas do nosso pais estdo
preparadas para lidar com pessoas que precisem de um pouco mais de atengao na

escola e nas universidades?
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Segundo Erika Dantas Da Silva (2018 p.71)

E através da ludicidade, que o individuo sente-se motivado,
interessado e estimulado a participar das atividades propostas, haja
vista que, ha a valorizacdo das suas respectivas habilidades e
potencialidades, oportunizando-se dessa forma aprendizagens
significativas.

O que podemos observar aqui € que muitas das vezes é usada a forma
lddica no aprendizado, mas nem sempre podemos tratar dessa maneira, pois cada
pessoa aprende de forma diferente uma das outras, e é ai onde pergunto novamente
temos condi¢cdes para comportar pessoas com tamanhas necessidades? Nossos
professores precisam de uma qualificagdo um curso para abordar essa nova classe
de alunos em sala de aula. A adversidade faz parte sim do nosso universo e temos
gue encarar isso de modo correto para que os alunos se sintam ambientados da

melhor maneira possivel.

Creio que nas escolas, e também nas universidades, sdo ambientes que
apresentam a melhor forma de estamos ambientando esses alunos é colocando eles
para assumir as responsabilidades, encabecando — os a frente de funcdes
prioritarias como esta a frente como presidente de turma de uma sala de aula, ou ir
tirar copias de alguma coisa esse tipo de informagdo quando passada para 0s
alunos eles se sentem integrados de tal modo que ele dara o seu melhor em sala de

aula e se sentira incluido naquele ambito social.

Nossos professores tem a missdo de cuidar desses alunos desde de o0 ensino
infantil, socializando o aluno para os grandes desafios que iram encontrar. Falamos
em fazer politicas daquilo ou daquilo outro mais nada sai do papel. N6s como
sociedade temos que erguermos a nossa voz e reivindicarmos nossos direitos

quanto cidadaos.

O poder da mudanca estd em nossas maos. ISso parece um pouco utopico
mediante a realidade do nosso pais, porém, devemos conscientizar as pessoas que
de fato elas tem todo o poder de mudanca. A impossibilidade de geracdo de novas
ideias é surreal. Por que voltemos ao principio onde a sociedade esta se
desumanizando, estamos alheios a tudo aquilo que esta acontecendo a nossa volta.
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Mas temos algo muito importante acontecendo em nossos dias, que € a
propagacdo de pessoas com algum tipo de deficiéncia mostrando-se capaz de

exercerem cargos que até entdo sé viamos “pessoas normais” fazendo.

Temos meédicos, psicologos dentre tantas outras profissdes. A incapacidade
de exercer alguma profissdo ndo esta no estado fisico de cada um, mais sim, em
sua competéncia de poder esta trabalhando, ademais a pessoa se qualificou para
aquele determinado cargo cumpriu todos os requisitos impostos pela sociedade.
Mediante a isto como dizer que ela ndo pode e nao deve trabalhar por que ela tem

deficiéncia?

Perguntas como esta devem comecar a serem respondidas, o que acontece
em nosso meio € que hoje em dia temos um preconceito velado mediante a tais
pessoas. Exemplo disso, quando dizemos a pessoa com deficiéncia ela é especial,
ndo gosto desse termo, outro que ndo deviamos ser de acordo €, portadores de
necessidades especiais. Pec¢o desculpas a quem usa tais termos mais € preconceito,

portamos carteiras e bolsas nao deficiéncia.

Ataxia cerebelar

Até aqui mostramos as dificuldades das pessoas com algum tipo de
deficiéncia agora alie isso a uma pessoa que tem ataxia cerebelar como essas

pessoas sao tratadas em seu ambiente social?

Mais afinal o que é ataxia cerebelar? E descrita como sendo a perda de do
controle muscular durante movimentos voluntérios. Pode afetar a fala, movimento
dos olhos de engolir e outros musculos do corpo. Ataxia significa sem ordem ou

coordenacao.

De acordo com Dias Marcio, Fernanda, Almeida Sara e Oerg Telma (2009
p.117)

Ataxia ou falta de coordenacdo € caracterizada pelo
comprometimento no planejamento e execucdo dos movimentos
voluntérios, do tronco e dos membros, devido a lesdo cerebelar.
Observam-se clinicamente retardo em iniciar respostas com o
membro afetado, erros no alcance do movimento na velocidade e
regularidade do movimento.
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Vejam que todos esses movimentos sdo prejudicados pela ataxia cerebelar.
Até agora falamos de pessoas com deficiéncias que nao afetam os movimentos da
maneira como € ataxia. E agora como fazer para integrar essas pessoas a nossa
sociedade? Essa pergunta temos que trazer a toma, pois se todos tém direitos a

conviverem em sociedade temos que possibilitar a elas a ter uma vida digna.

Mediante esse dado temos que criar possibilidades que dé ao individuo com
ataxia de levar uma vida normal, com tudo aquilo que a sociedade o proporciona, e
isso deve ser uma preocupacao nao s6 do estado mais sim dos pedagogos que iram
acolher essas pessoas.

Elas tém dificuldades em se manterem equilibradas afetam os membros
inferiores, mais ndo a sua capacidade intelectual. Entretanto, temos que nos
atentamos para isso, pessoas com ataxia ndo estdao impedidas de aprender por
conta de uma mera limitacdo, e quando me refiro a mera ndo é uma forma
depreciativa mais sim, uma demonstracao de que todos em algum dado instante nos

defrontamos com alguma limitacéo.

SO que muitas vezes 0 que acontece é que nossos professores saem da
faculdade para exercerem suas profissbes e ndo sabem com o0 que vao se
depararem, por isso, se faz necessario uma qualificacdo especifica com profissionais
adequados de determinadas areas, aqueles profissionais que expliguem aos nossos

professores o que eles vao encarar em sala de aula.

Pois quando atitudes como essas de colocar profissionais de determinadas
areas da saude para fazer um treinamento com nossos professores ocorre a
situagdo fica mais facil de ser solucionada ou da uma amenizada em relacdo as
possiveis situacdes encontradas em sala de aula. Temos que ter a consciéncia, 0
professor € mais do que um transmissor do conhecimento humano, mais também é
mae, pai, tio, psicologo e diversas outras coisas. Por isso se faz necessario da o
aporte aos nossos professores para que 0os mesmos possam trabalhar da melhor

maneira possivel com as criancas.

Enfrentar situacdes complicadas do nosso dia a dia torna-se quase

inevitavel, mas tendo as armas necessarias tudo parece um pouco mais facil. A
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pessoa com ataxia tem todas as condi¢bes de aprender como qualquer outra. Para
gue isso seja desenvolvido melhor como ja foi dito anteriormente devemos preparar
0 professor mediante a essa situacdo como também devemos colocar pessoas que

possam ajudar essas pessoas em sala de aulas.

Fazendo isso além de facilitar a vida do professor e aluno, vamos também
estd gerando empregos, pois essa ajuda deve ser remunerada. Pois todo

trabalhador é digno do seu salario mesmo quando € por causas nobres.

De acordo com Oliveira e Freitas (2004 p.57)

A aprendizagem motora pode ser definida como um conjunto de
processos internos, associados a pratica ou experiéncia, que levam a
mudancas permanentes ha capacidade de apresentar um
comportamento de habilidade. O treinamento direcionado a tarefa
pode pois contribuir para aquisicdo de posturas e realizacdo de
movimentos mais coordenadosl12. Os pacientes sdo instruidos a
praticar as tarefas que Ihes séo dificeis e a pratica-las em ambientes
diferentes. Diversas estratégias cognitivas, perceptivas,
biomecénicas e de aprendizagem motora sdo usadas para melhorar
a fungao.

Veja que é recomendado fazer outras atividades para a pessoa com ataxia
cerebelar, diante disso o que podemos concluir € que a atividade escolar faz bem a
pessoa com tal deficiéncia. Nao devemos privar ninguém a ter o seu direito de
aprender e principalmente de viver. Pois ndo cabe a um determinado grupo de

pessoas definirem quem esta ou quem ndo esta apto a aprendizagem.

A vida ndo pode ser medida por uma questao de deficiéncia, pois se assim o
for estamos impossibilitados de fazer qualquer coisa por que como foi falado ao

decorrer do nosso trabalho, todos temos limitagdes e precisamos um do outro.

Viver é uma dadiva, que ndo podemos medir por sua capacidade motora,
mais sim devemos medir mediante a capacidade intelectual de cada individuo o
mundo gira e as coisas se modificam e ndés ndo podemos esta inerte a essa

mudanca. Fagamos com que a acessibilidade se torne algo palpéavel.

Consideragdes finais

Ao longo da nossa discussao decoremos sobre as necessidades de vermos a

pessoa com deficiéncia ndo como um peso, mais sim como uma pessoa produtiva
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gue é capaz de desempenhar qualquer tarefa em sociedade. Temos que levar em
conta a sua capacidade intelectual de produzir algo que gere um retorno a
sociedade.

A historia vai mostrar que por décadas essas pessoas mal foram vistas por
nossos governantes quem dira pela sociedade. Para muitas pessoas acreditou-se
gue a deficiéncia era uma punicdo divina. Fica bem mais facil falar isso para se

eximir da responsabilidade que temos quanto pessoa.

Isso mostra que através do tempo a historia foi mudada ficamos felizes com
tais mudancas para melhor. Pessoas que um dia ndo tinham voz, isso por que
tinham algum tipo de deficiéncia imagine isso ligado a um tipo de doenca ficava

impossivel de viver em sociedade.

Mas como viver € uma arte, os deficientes dao aulas nesse quesito e a sua
capacidade e forca de viver foi maior do que qualquer preconceito. A impossibilidade
de fazer alguma coisa esta nos olhos de quem enxerga o mundo e veem que 0O

mundo nao € para todos.

Errado, o mundo € para todos, de forma universal. Fico feliz em ver pessoas
gue um dia foram excluidas pela sociedade adquirindo o seu direito de viver,
irrompendo com 0s preconceitos e quebrando barreiras devemos ter a no¢cao de que

todos dependemos uns dos outros.
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CAPITULO 22

OBITOS INFANTIS POR MALFORMACOES CARDIOVASCULARES NA PARAIBA

ENTRE 2002 A 2015
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RESUMO

INTRODUCAO: Malformac&o congénita (MC) é uma das causas de 6bito infantil no
Brasil. O presente trabalho visa descrever a ocorréncia dos o6bitos infantis por
malformacéo congénita cardiovascular (MCSC) na Paraiba, entre 2002 a 2015.
METODOLOGIA: trata-se de um estudo ecoldgico, descritivo, com série historica,
operacionalizado com dados secundarios do SIM, referentes ao periodo de 2002 a
2015, na Paraiba. As causas das mortes por MCSC foram coletadas segundo CID-
10 (Q20 a Q28). RESULTADOS: do total de 2211 casos de Obitos por MC, 39%
foram por MCSC, sendo as prevalentes: outras malforma¢cdes do coracdo (680
casos), MC de camaras e comunicacdes cardiacas (49 casos), das grandes artérias
(42 casos) e dos septos cardiacos (41 casos). A maior taxa de Obito ocorreu em
criangas do sexo masculino (57%). A maior taxa de mortalidade foi no periodo
neonatal precoce. DISCUSSAO: outros estudos corroboram com os achados do
presente trabalho, principalmente no que se refere a prevaléncia, pois um estudo
realizado nos Estados Unidos da América mostrou que a MCSC é a maior causa de
Obitos infantis. E possivel verificar que entre os 6bitos com dados conhecidos, a
maior parte das criancas nasceu com peso e tempo de gestacOes normais, e
apresentavam portanto certo potencial vitalidade. CONCLUSAO: reforca-se a
importancia do diagndstico precoce ainda durante a gravidez e o encaminhamento
das gestantes para os procedimentos e cuidados necessarios nos casos em que é
possivel tratamento.

Palavras-chave: obito infantil; malformacdes cardiovasculares; diagnostico precoce.

Introducéo

O Ministério da Saude introduziu o Sistema de Informacdo sobre Mortalidade
(SIM) como um dispositivo para obter, processar e propagar conteiados sobre 6bitos

no Brasil. A uniformizacdo da Declaracdo de Obito (DO), principal fonte de
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informag&o do SIM, propiciou a coleta sistemética e uniforme de dados viabilizando
a fidedignidade do sistema (MS, 2005).

Houve, no Brasil, ao longo dos ultimos 25 anos, um declinio de elevada
importancia nos numeros da mortalidade infantil (MS, 2015). No entanto, o0s niveis
atuais ainda sdo considerados muito elevados se comparados a paises
desenvolvidos (BARROS, 2010).

Conforme atesta Franca (2017), em numero absolutos, a maior parte dos
Obitos infantis estdo concentrados no primeiro ano de vida, sobretudo no primeiro
més. Obitos por causas perinatais como prematuridade tem um componente de
elevada importancia nesse contexto, o que evidencia a importancia dos fatores
ligados a gestacdo, ao parto e ao pés-parto, que sao preveniveis por meio de
assisténcia a saude (LANSKY et. al, 2014).

De outra forma, em paises desenvolvidos as causas mais comuns de morte
infantil s&o prematuridade extrema e malformacéo congénita (MATIJASEVICH et. al.,
2008). Em virtude da transicdo da mortalidade infantil observada nas Ultimas
décadas no Brasil, sobretudo da reducdo de causas evitaveis, fica evidente a

importancia do estudo do impacto da malformacdes congénitas nos 6bitos infantis.

Segundo Frias et. al (2005), as anomalias congénitas sao originadas no periodo de
desenvolvimento fetal e podem comprometer a funcdo de 6rgdos. A malformacéo

congénita é uma das principais causas de o6bito infantii no Brasil, sendo as
cardiovasculares as mais frequentes (MARANHAO et al. 2005; MS, 2009)

O presente trabalho visa descrever a distribuicdo dos o6bitos infantis por

malformacé&o congénita cardiovascular na Paraiba, no periodo de 2002 a 2015.
Metodologia

Trata-se de um estudo ecoldgico, descritivo, operacionalizado com dados
secundarios do SIM, disponibilizados pelo DataSUS e referentes ao periodo de 2002
a 2015. As causas das mortes por malformacao cardiovasculares foram coletadas
segundo categoria da CID-10 (Q20 a Q28) por local de residéncia, no estado da
Paraiba. Os trabalhos epidemiologicos do tipo ecolégico tém como unidade de
analise dados de uma populacéo, regido ou pais e por meio da andlise dos dados é

possivel gerar hipoteses, que podem traduzir uma relagdo causal, no entanto, tais
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hipoteses necessitam ser testadas futuramente com outros desenhos cuja unidade
de analise seja o individuo (ROUQUAYROL, 2018).

Os estudos ecologicos sao descritivos, caracteristica que tem por finalidade
determinar distribuicdo de doencas ou condi¢des relacionadas a saude, com base

no tempo, o lugar e/ou as caracteristicas dos individuos (ROUQUAYROL, 2018).

Os dados coletados foram examinados, organizados e processados por meio
planilha eletrénica mediante o uso do software Microsoft Excel® 2007, a partir dessa
etapa foi possivel obter gréficos, médias e figuras utilizadas como resultados do
estudo. Para a andlise e discussao dos dados utilizou-se a literatura da area-artigos

cientificos publicados- que tratavam do mesmo tema em questao.

Os estudos ecologicos utilizam-se de dados de dominio publico, condicdo que
dispensa analise e parecer do comité que regulamenta pesquisas envolvendo seres

humanos.

Resultados

Grafico 1: Percentual de obitos por malformacao

congénita, deformidade e alteracoes
cromossdmicas segundo causa
Ohitos por
malformagso

card ul

ar

Obites por outras
malformagies
1%

Ohbitos por outras malformagies Obitos por malformagdo cardiovascular
Fonte: DATASUS/SIM, 2020

Contatou-se, no gréfico 1, que a Paraiba registrou um namero absoluto total de
2.211 casos de Obitos por malformacdes congénitas, deformidades e anomalias
cromossOmicas, sendo 858 por doencas do sistema cardiovascular, o que
representa cerca de 39% do total de 6bitos no estado, sendo, portanto, 0 maior

motivo de mortes entre criangas com faixa etaria menor que um ano.
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Grafico 2: Malformacdes cardiovasculares
mais prevalentesem obitos infantis
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Fonte: DATASUS/SIM, 2020

Com base no gréfico 2, é possivel concluir que as anomalias congénitas mais
prevalentes entre os Obitos infantis relacionadas ao sistema cardiovascular séo:
Outras malformacdes do coracdo, malformacdo congénitas das camaras e
comunicacdes cardiacas, das grandes artérias, dos septos cardiacos, valvas aortica
e mitral, valva pulmonar tricispide, sistema vascular periférico, aparelho circulatério,
representados pelos CIDs Q24, Q20, Q25, Q21, Q23, Q22, Q27, Q28, Q26 nessa
ordem e numeros absolutos de: 680, 49, 42, 41, 16, 13, 7, ,7 e 3 Obitos
respectivamente. Essas anomalias em conjunto representam os 858 casos de
malformacgéo congénita do sistema cardiovascular (MCSC).

Grafico 3: Obitos infantis por malformacao
cardiovascularessegundo sexo

Masculino Feminino lgn

Fonte: DATASUS/SIM, 2020

Por meio do grafico 4, infere-se que a maioria das criancas que vieram a 6bito
por MCSC nasceram com peso normal, entre 2500 e 3999g, com maior

prevaléncia entre 3000 e 3999¢g. E alarmante a taxa elevada de criancas que tem
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seu peso ignorado, devido a falta de preenchimento adequado desse campo no

atestado de obito.

O mesmo ocorre em relacdo ao dados sobre o tempo de gestacéo
frequentemente ignorados no momento do preenchimento da DO ou com falha no
registro, ainda assim é possivel verificar que a maior parte dos nascimentos de
criancas que morreram por MCSC acontecem ap0s um periodo normal de gestacéao,

de 37 a 41 semanas sendo consideradas criancas a termo.

Grafico5: Obitosinfantispor malformacio
cardiovascularsegundo idade gestacional

IMeno: 22 22a27 semanas28 a3l semanas32 a36 semanas37 adl semanas 42 semanase lgnorado

semanas mais

Fonte: DATASUS/SIM, 2020

Por meio do grafico 6 é possivel perceber que na Paraiba a maior parte dos
Obitos por MCSC sédo de mortalidade neonatais, segundo o ministério da saude a
mortalidade neonatal compreende a ocorréncia do Obito entre o 0 dia até 27 dia
apos o nascimento (BRASIL, 2001), esse periodo representa 56,29% do total de
mortes, ou 483 casos em valores absolutos € alarmante o nimero elevado de 6bitos
gue ocorrem nos primeiros dias de vida com 0 a 6 dias, 290 obitos, considerados

neonatais precoce.

Gréafico 6: Obitos infantis por malformacéo
cardiovascularsegundo idade

Menos de 24 1a6 dias 7a27 dias 28 diasa2Zmeses 3 aS meses 6all meses

horas

Fonte: DATASUS/SIM, 2020
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Discussao

Constatou-se no estudo aqui presente, um aumento dos Obitos atribuiveis as
malformacdes cardiovasculares no estado da Paraiba. Os dados obtidos neste
estudo estdo de acordo com a tendéncia atual que ocorre em diversas regides do
mundo, evidenciando a reducgao na taxa de mortalidade infantil, em contraste com o

aumento proporcional das mortes infantis por malformacdes cardiovasculares.

Diversos estudos corroboram com os achados epidemiolégicos encontrados
no presente trabalho. Em nivel internacional, nos Estados Unidos da América, a
malformagéo cardiovascular congénita € a maior causa de o6bitos infantis, no ano de
2011 foram 3.166 Obitos somando 23,8% do total de O6bitos infantis no periodo.
Nacionalmente, no Estado de S&o Paulo, no periodo de 2010 a 2014 a prevaléncia
de anomalias congénitas do sistema cardiovascular foi de 24,8% ficando atras
somente das anomalias osteoarticulares (FIRL, 2016; COSME, 2017)

A prevaléncia também pode ser comparada a nivel regional, em um estudo
conduzido no Estado do Rio Grande do Norte no periodo de 2006 a 2013, dos 1024
registros com informacdo a respeito dos tipos de anomalias congénitas, foram
observados que a maioria dos Obitos ocorreram por anomalias do sistema
cardiovascular (N=485), seguido por anomalias do sistema nervoso central (N= 273)
(LIMA, 2017)

Ao analisar a prevaléncia de anomalias cardiovasculares no estado de S&o
Paulo, percebeu-se que entre os anos de 2010 a 2014, 24,8% das patologias
estavam voltadas para a as anomalias congénitas do sistema cardiovascular, ficando
em segunda posicdo quando comparado a anomalias osteoarticulares. Em um
estudo conduzido no Estado do Rio Grande do Norte no periodo de 2006 a 2013,
dos 1024 registros com informacéo a respeito dos tipos de anomalias congénitas,
foram observados que a maioria dos Obitos ocorreram por anomalias do sistema

cardiovascular, seguido por anomalias do sistema nervoso central (LUZ et al., 2019).

Leite et al. (2010), constataram que em um periodo de dez anos no Distrito
Federal, ocorreu 4.319 mortes, tendo sido realizadas 1.591 necropsias nesse

periodo, e encontradas 189 (11,9%) com malformagcdes cardiacas congénitas.
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Notou-se predominio do sexo masculino (52,4%) em relacdo ao feminino (47,1%), o
gue néo difere ao encontrado no estado da Paraiba, onde se percebeu a prevaléncia

mais frequente entre criangas do sexo masculino (57.46%).

Ao analisar os Obitos infantis causados por malformacédo cardiovascular na
Paraiba, percebeu-se que a maioria encontrou-se na faixa de 1 a 6 dias de vida,
estando de acordo com Souza et al. (1987), onde o mesmo observou que 61,9%
das malformacdes estdo no grupo dos neonatos ou recém-natos, 18,5% no grupo
dos natimortos, 15,9% no grupo dos lactentes 3,7% no grupo dos pré-escolares, ndo
tendo sido registrado nenhum caso de malformacéo entre os escolares (SOUZA et
al., 1987).

Brum et al.,, (2015), analisaram as cardiopatias em recém nascidos, e
verificaram que tal patologia, foi a principal causa de 6bito infantil (13,4%), seguida
por sindrome da angustia respiratéria do recém-nascido (8,9%) e septicemia
bacteriana ndo especificada do recém-nascido (8,3%). Os autores observaram que
13,4% dos Obitos ocorreram por causas de ma formacdo cardiovascular, o que
significou uma incidéncia de 1,8/1.000 nascidos vivos. Quando analisados os dados
em relacdo aos 6bitos decorrentes de cardiopatias e as variaveis do estudo, 23,1%
das criancas foram a 6bito no periodo pds-neonatal, 0 que pode representar um
baixo diagnéstico da doenca, sendo que a cardiopatia ndo foi detectada no pré-natal

e nem diagnosticada e tratada ao nascimento.

Segundo Leite et al. (2010), as anomalias cardiacas mais comumente
observadas nos pacientes foram a comunicacédo interatrial (27%), a comunicagao
interventricular em (18,5%) e a persisténcia do canal arterial em (14,3%). No total,
357 defeitos cardiacos congénitos foram identificados, e em 133 (70,4%) pacientes
as cardiopatias eram multiplas. Quando a distribuicAo dessas anomalias foi
analisada em relacdo aos grupos etarios, observou-se que as comunicacdes
interatrial e interventricular, e a persisténcia do canal arterial representaram 59,8%
de todas as malformacdes encontradas, sendo as mais prevalentes entre 0s
neonatos, natimortos e lactentes.

Amorim (2006), analisou que dentre as malformac¢des do sistema nervoso
central, as mais frequentes foram hidrocefalia (11%), meningomielocele com

hidrocefalia (7,3%) e meningomielocele (4,5%). Com relagdo as malformacoes
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osteomusculares, as mais frequentes foram pé torto (4,5%) gastrosquise (4,5%) e
onfalocele (4,5%). Analisando-se as caracteristicas dos recém-nascidos de acordo
com a presenca ou ndo de malformacdes, ndo se observou diferenca em relagéo ao
sexo, porém tanto o peso como a idade gestacional dos recém-nascidos
malformados foram significante menores que o0s dos recém-nascidos sem
malformacfes. Cerca de 55% dos recém-nascidos malformados eram prematuros
(33% dos recém-nascidos sem malformacdes) e 50,4% pesavam menos que 2500 g
(29,6% dos recém-nascidos sem malformacdes).

Outro estudo, incluindo 99.684 recém-nascidos vivos no Brasil, foi realizado por
Nébrega (1985), registrando-se uma frequéncia de 1,10% de anomalias congénitas.
Souza et al., (1987), coletaram dados de todos os nascimentos assistidos em nove
maternidades, sendo sete de S&o Paulo, uma do Rio de Janeiro e uma de
Floriandpolis, encontrando que 2,2% dos 12.82 recém-nascidos apresentavam
algum tipo de anomalia congénita. Dentre as malformacfes, as mais frequentes
foram as do sistema nervoso central (principalmente hidrocefalia e
meningomielocele), as do sistema osteomuscular (principalmente gastrosquise e
onfalocele) e as cardiopatias.

O impacto das anomalias cardiovasculares no Brasil é reconhecido pelo
Ministério da Saude, entretanto, Segundo Horovitz et al. (2016), a sensibilizacdo dos
orgaos competentes para o surgimento de mudancas nesta area ainda encontra-se
precaria. Em vista disso, iniciativas vém se desenvolvendo de forma lenta, através
de grupos isolados e pontuais, objetivando modificar essa realidade. Apds analisar o
sistema politico de saude no pais, Horovitz et al. (2016), chamam atencao para a

caréncia de acdes governamentais direcionadas aos defeitos congénitos no Brasil.

Consideragdes Finais

No presente estudo foi observado alto numero de dados ignorados como no
caso de tempo de gestacao e peso das criancas, evidenciando o mal preenchimento
do atestado de Obito que é de responsabilidade médica. Porém, foi possivel verificar
gue entre os recém-nascidos com esses dados conhecidos, a maior parte nasceu

com peso e tempo de gestagdo normais sendo, portanto, criangas viaveis.
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Esses dados mostram a necessidade de uma assisténcia pré-natal que realize
o rastreamento da MCSC, permitindo o diagnéstico das mesmas durante a gravidez

e 0 encaminhamento para os procedimentos em lesdes potencialmente trataveis.
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CAPITULO 23 )
PREVALENCIA DE NASCIDOS VIVOS COM ESPINHA BIFIDA NO ESTADO DA
PARAIBA

Nathélia de Oliveira Azevedo®
Shirlaynne Medeiros Uchéa?
Cynthia Germoglio Farias de Melo®

RESUMO

Espinha bifida (EB) é a anomalia congénita mais frequente do sistema nervoso
central. O objetivo deste estudo foi pesquisar a prevaléncia de espinha bifida no
estado da Paraiba no periodo de 2013 a 2017 a partir do banco de dados do
DATASUS. Os dados foram analisados no Excel. Para a variavel sexo, foi feito o
teste de Qui-quadrado, com p<0,05. Durante o periodo do estudo, foram registrados
79 casos de EB, com uma maior frequéncia nos anos de 2014 e 2016 (0,04%). No
ano de 2014 e 2016 observou-se uma maior prevaléncia em relacdo dos demais
periodos analisados (3,64 e 3,56 para cada 10.000 nascido vivos) respectivamente.
Em 2013, 2015 e 2017 observou-se 1,93, 1,86 e 2,78 para cada 10.000 nascido
vivos, respectivamente. As criangas do sexo feminino foram a mais afetadas,
apresentando esta variavel significante quando comparado aos portadores de EB. A
idade da mée variou de 10 a 44 anos com um percentual maior entre mulheres de
20 a 34 anos. EB é a anomalia congénita mais frequente do sistema nervoso central.
Sua prevaléncia varia de acordo com a localizacdo geografica dependendo de
fatores genéticos e ambientais.

Palavras — chaves: Espinha bifida. Paraiba. Prevaléncia.

Introducéo

As malformacdes congénitas sao representadas como anomalias funcionais ou
estruturais do desenvolvimento fetal que podem ser desencadeadas por fatores
genéticos, hereditarios, sociais, patolégicos, nutricional ou por causas ainda
indeterminadas. As anomalias sdo consequéncias das alteracfes funcionais ou
estruturais resultantes das modificacdes tanto nos componentes celulares quanto
nos orgaos, podendo ser originado durante ou apos o periodo gestacional (DUTRA
et. al., 2017).

Existem 7 tipos principais de malformacdes congénitas no sistema nervoso.

Dentro deste grupo estdo as anencefalias e as malformacgdes similares, como a
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encefalocele, microcefalia, hidrocefalia congénita, espinha bifida, outras
malformacfes congénitas do cérebro, da medula espinhal e do sistema nervoso
(MOORE; PERSAUD; TORCHIA, 2016).

Etiologicamente, a origem das malformacbes do sistema nervoso esta
relacionada a um defeito no fechamento do tubo neural que ocorre por volta do 27°
dia do desenvolvimento embrionario (PEREIRA et al., 2018). O pressuposto atual é
gue ha pelo menos cinco possiveis locais de fechamento compreendido na formacgao
do tubo neural. A falha no fechamento em alguns locais esta relacionada com as
anomalias resultando a formagdo da espinha bifida cistica, anencefalia
(meroencefalia) e craniorraquisquise, por exemplo (MOORE; PERSAUD; TORCHIA,
2016).

Segundo Moore, Persaud e Torchia (2016) espinha bifida (EB) é uma
malformag&o congénita resultante do fechamento incompleto ou falha na fusdo de
um ou mais arcos neurais das vértebras por volta da 4% a 62 semana de gestacao.
Em geral, os defeitos envolvendo os arcos neurais embrionarios sédo todos referidos
como EB; os subtipos desse defeito estdo baseados no grau anatdmico, extenséo e
no padrdo de sua apresentacdo. E uma anomalia ndo letal, ainda que cronica e
progressiva, com graves sequelas fisicas relacionadas a varios sistemas e 6rgaos do
paciente afetado, dificuldades cognitivas, déficits motores, sensoriais e importante
morbidade neuroldgica (JOYEUX et. al., 2019).

Existem trés tipos de espinha bifida: a espinha bifida oculta, a espinha bifida
cistica e a mielosquise. A EB oculta é um defeito do tubo neural (DTN) resultante da
falha da fus@o das metades de um ou mais arcos neurais no plano mediano,
ocorrendo nas vértebras L5 ou S1 em aproximadamente 10% de pessoas normais.
Esse tipo de anomalia normalmente se apresenta de forma branda, sem produzir
sintomas e em geral, apresenta como Unica evidéncia de sua presenga uma
pequena ondulagdo com um tufo de pelos, por isso, passa muitas vezes de forma
despercebida. Em outros casos, um lipoma no seio dérmico ou outra marca de
nascimento também pode ocorrer (MOORE; PERSAUD; TORCHIA, 2016).

A espinha bifida cistica envolve a protrusdo da medula espinhal e/ou meninges
através da abertura das vértebras, sendo representadas pela meningocele e
meningomielocele mostrando varios graus de défictis neuroldgicos, como perda da

sensibilidade em dermatmos, juntamente com a paralisia total ou parcial dos
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musculos esqueléticos (MOORE; PERSAUD; TORCHIA, 2016). A mielosquise,
também conhecida como mielocele, trata-se de um defeito mais raro, mas no qual
nao existe expansdao das meninges. Por ndo se constituir um saco mensuravel,
adquire a conformacgao de uma lesao aplanada, caracterizada devido a uma falha no
fechamento do tubo neural (PEREIRA-MATA,; et. al., 2018).

Dentre as todas as deformidades que ocorrem nos casos de espinha bifida, as
mais comuns sao a paralisia das pernas, incontinéncia de urina e fezes, anestesia
da pele e anormalidades dos quadris, joelhos e pés, conforme difusdo na bexiga,
intestino e O0rgdos sexuais internos e até mesmo o0 envolvimento de membros
superiores e inferiores, desenvolvendo deficiéncias ortopédicas secundarias. As
anormalidades mais comuns observadas em criancas com EB incluem hidrocefalia e
malformagé&o de Arnold-Chiari tipo 1l (JOYEUX et. al., 2019; PANDA et. al., 2019).

Sendo assim, este estudo tem o objetivo de identificar a prevaléncia da espinha
bifida em recém-nascidos do estado da Paraiba, no periodo de 2013 a 2017, em um

estudo de frequéncias relativas e de caso-controle.
Metodologia

Trata-se de um estudo caso controle, realizado a partir dos dados da
Declaragcéo de Nascidos Vivos do estado da Paraiba, no periodo de 2013 a 2017,
disponibilizados pelo Ministério da Saude Brasileiro, no Sistema de Informacdes
sobre Nascidos Vivos (SINASC), disponivel no site do Departamento de Informatica
do Sistema Unico de Satide (DATASUS).

No periodo de 2013 a 2017, no Estado da Paraiba, foram preenchidas 287.054
Declaragbes de Nascidos Vivos (DNV), sendo 59.482 declaracdes apenas no
municipio de Jodo Pessoa. Foram coletados os nimeros de casos de EB no estado
da Paraiba, disponiveis no site do DATASUS, e analisadas as frequéncias relativas
em relacdo ao numero total de nascidos vivos, ao numero total de casos de EB.

A variavel dependente estudada foi a presenca ou ndo de EB. As variaveis
independentes foram o sexo e a idade da mae, segundo o Cdodigo Internacional de
Doencas (CID) 10.

A andlise dos dados foi feita por meio de estatistica descritiva utilizando o Excel

e os resultados apresentados em numeros absolutos e percentuais, sob a forma de
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tabelas e graficos. Para a analise de correlacdo do sexo da crianca com EB, foi
realizado o teste de Qui-quadrado tendo como significancia o p<0,05. Este estudo
n&o teve a necessidade de ser apreciado por um Comité de Etica, pois os dados s&o
de dominio publico, pertencentes ao banco de dados do DATASUS e estdo

disponiveis no site www.datasus.gov.br/DATASUS/.
Resultados

Durante o periodo de 2013 a 2017 foram registradas 287.054 criancas
nascidas vivas nos dados do DATASUS. Destas, setenta e nove casos (n=79)
nasceram com espinha bifida (EB), correspondendo a um total de 0,03% do total de
Declaracéo de Nascidos Vivos.

A frequéncia relativa dos portadores de EB em relacdo ao total de nascidos
Vivos, estdo representadas na tabela 1, sendo o periodo de 2014 e 2016 os maiores

registrados, com 0,04% em ambos.

Tabela 1 — Numero de casos e frequéncia de EB em relagéo ao total de nascidos vivos
registrados no DATASUS no estado da Paraiba.

N° de casos com Frequéncia relativa Total de nascidos

Ano E.B % Vivos
2013 11 0,02% 56854
2014 21 0,04% 57535
2015 11 0,02% 59089
2016 20 0,04% 56083
2017 16 0,03% 57493

Os valores da prevaléncia durante os anos de 2013 a 2017 estéao
representados no grafico 1. No ano de 2013 a prevaléncia observada para EB foi de
1,93 a cada 10.000 nascidos vivos. No ano de 2014 e 2016 foram observados uma
maior prevaléncia em relacdo dos demais periodos analisados (3,64 e 3,56 para
cada 10.000 nascido vivos) respectivamente. No ano de 2015 foi o periodo

registrado com a menor prevaléncia, 1,86 para cada 10.000 nascidos vivos.
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Em relagéo a prevaléncia durante o periodo de 2013 a 2017, foi observado

um total de 27,5 para cada 100.000 nascidos vivos.

Grafico 1 — Prevaléncia anual durante 2013 a 2017 de nascidos vivos com EB no estado da
Paraiba.

Prevaléncia de Nascidos Vivos com Espinha
Bifida no estado da Paraiba

3,5
3
2,5
2
1,5
0,5
0

2013 2014 2015 2016 2017

[EEN

Fonte: Autor 2020. Os dados séo expressos para cada 10.000 nascidos vivos.

Do total de 287.054 nascidos vivos, 147.260 eram do sexo masculino e 139.741 do
sexo feminino. Destes, 79 criancas nascidas com EB, 58% (n=46) correspondem ao sexo
feminino e 42% (n=33) ao sexo masculino. Ao analisar a correlacdo entre sexo e EB, foi
possivel observar que o sexo feminino € mais acometido desta malformacdo quando

comparado ao total de nascidos (p<0,05) pelo teste de Qui-quadrado.

Ao analisar a idade materna, a faixa etaria variou de 10 a 44 anos, sendo a maior
prevaléncia de mulheres entre 20 a 24 anos, com 29,1% (n=23) casos registrados (tabela 2).
Quando analisadas outras alteragdes no sistema nervoso das criancas, a prevaléncia

também foi de mulheres com idades entre 20 a 24 anos.

Tabela 2 - Distribuicdo de nascidos vivos de acordo com a variavel materna idade.

Idade da Com Com outra Total Nascidos

mae EB % anomalia Vivos
10a 14

anos 2 25 1 2927
15a19

anos 13 16,5 85 52.549
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20a24

anos 23 291 110 73.901
25a29

anos 17 215 96 70.487
30a34

anos 18 228 73 53986
35239 4 33 26355

anos 51
40 a 44

anos 2 25 9 6431

Discussao

De acordo com Magalhaes, et. al. (2014), a prevaléncia de EB varia de acordo
com a localizacdo geografica dependendo de fatores genéticos e ambientais, sendo
este distarbio claramente mais frequente em paises em desenvolvimento,
correspondendo a uma prevaléncia de aproximadamente 4,9 por 10.000
nascimentos na Europa e 3,17 nos EUA (JOYEUX et. al., 2019).

A prevaléncia no estado da Paraiba observada em nosso estudo foi
aproximadamente semenlhante aos dos EUA durante os anos de 2014 e 2016. A
guantidade de criancas com espinha bifida observadas em nosso estudo podem
esta subestimadas, tendo em vista que os resultados ndo levaram em consideracao

as criangas natimortas.

Um trabalho de metandlise investigou a prevaléncia global de espinha bifida
disponiveis na literatura de 1985 a 2010. Este estudo revelou que a prevaléncia de
espinha bifida foi menor em paises de como Canada e Estados Unidos, onde a
politica de fortificacdo do acido folico foi realizada primeiramente. Uma maior a
prevaléncia de espinha bifida foi observada em paises sem politicas obrigatérias de
fortificagdo com acido folico. As estimativas de prevaléncia na Ameérica do Norte
foram mais baixas do que em todos os outros continentes e a da Asia a mais alta
(ATTA et al., 2016).

A prevaléncia de espinha bifida em nascidos vivos do estado de S&o Paulo
durante o periodo de 2001 a 2003 foi de 1,03 para cada 1.000 nascidos e 0,54 para
cada 1.000 nascido vivos durante 2006 a 2008 (FUJIMORI et al., 2013).
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Um estudo utilizando a base de dados DATASUS no periodo de 2009 a 2013,
objetivando associar a espinha bifida e os fatores socioeconémicos e ambientais
através de uma comparacao entre a ocorréncia dessa malformacéo de acordo com o
espaco geografico e as condi¢cdes habitacionais das maes, revelou 4.632 casos de
espinha bifida notificados no pais, onde 2.151 (46%) foram no Nordeste. Esta regido
apresenta piores indicadores de saude do pais, maior taxa de analfabetismo e PIB

per capta mais baixo entre as demais regides brasileiras (VENTURA et al., 2016).

Em nosso estudo, a maior prevaléncia foi observada no ano de 2014. Neste
periodo ocorreu um surto de Zyka acomentendo nos recém nascidos outras
malformagfes no sistema nervoso, como a microcefalia. Na Paraiba, entre 2015 e
2016 foram registrados 59.089 nascidos vivos. Destes, 186 casos confirmados de
microcefalia relacionados com Zika virus, com uma prevaléncia média anual de 27,3
para cada 10.000 nascidos vivos (ALBUQUERQUE et al., 2018). No entanto, n0ssos
dados nao foram suficientes para estabelecer a relacdo da espinha bifida com a

microcefalia.

Segundo o Ministério da Saude (2012), através do Sistema de Informacédo
sobre Nascidos Vivos (SINASC), é possivel determinar o perfil dos nascimentos,
caracterizar o perfil da populacdo e estabelecer estratégias para planejamento das
acOes publicas. Através desses registros aplicados e sua fundamentacéo explicitas
em bases literarias, foi  possivel constatar a presenca de anomalias em
aproximadamente 2% a 3% dos nascidos vivos, sendo as mais frequentes as

relacionadas ao aparelho osteomuscular, ao sistema nervoso e aos 0rgaos genitais.

O presente estudo demonstrou uma associacdo de EB com o sexo feminino,

com uma taxa de 58% em criangas do sexo feminino e 42% do sexo masculino.

A prevaléncia de DTN foi também encontrada maiores em mulheres recém-
nascidas e natimortos, em outros estudos. O vinculo epidemiolégico entre os
frequéncias observadas e 0 sexo é muito complexo. Uma possivel razédo para esse
fenbmeno é o fato de que, para o tubo neural, o feto feminino requer mais
gonadotrofina coribnica humana do que os homens, e as deficiéncias desse
horménio podem aumentar o risco de malformacao. O tubo neural fecha nos quatro

primeiros semanas de desenvolvimento embrionario, isto é, bem antes da
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concentragcdo de gonadotrofina coridnica humana em o feto atinge o pico nos dias
40-50 poés-fertilizacdo (SANTOS et al., 2016).

Em contradicdo ao nosso estudo, uma preponderancia masculina foi observada
na populacdo nascidas com espinha bifida. No entanto, a provavel razdo para a
maior predilecdo masculina no presente estudo parece incerta. Pode ser devido a
importancia atribuida ao género masculino nesta parte do mundo de modo que os
pais tenham maior probabilidade de relatar qualquer problema ou doenga em seus
filhos do sexo masculino ao hospital mais rapidamente do que o sexo feminino
(VASILJEVIC et al., 2014).

O estudo realizado por Eke e colaboradores (2016) em Enugu, na Nigéria,
demonstra que a idade materna é um importante fator de risco no nascimento de
uma crianga com anomalia congénita. Cerca de 22,2% das méaes estavam acima de

35 anos de idade.

Nossos dados ndo demostraram que a idade da mae foi um fator crucial para o
surgimento de espinha bifida das criancas, porém outros parametros ndo analisados

no presente trabalho poderiam estéa associado.

Espinha bifida é classificada de forma genealizada como um DFTN. Embora os
DFTN apresentem etiologia heterogénea e sejam descritos diversos mecanismos em
sua génese, a maioria dos casos é atribuida a interacdo entre varios genes e fatores

ambientais, o que € denominado de heranca multifatorial.

Como EB entra no grupo dos defeitos do tubo neural (DTN) que afetam a
coluna vertebral, tém sido descritas algumas condicdes maternas relacionadas com
risco aumentado de DTN, como por exemplo a diabetes mellitus, obesidade,
hipertermia, deficiéncia de acido folico e uso de farmacos antiepiléticos (acido
valpréico e carbamazepina) e antagonistas dos folatos (metotrexato e aminopterina)
(PEREIRA-MATA,; et. al., 2018).

Ainda segundo Pereira-Mata, et. al. (2018), sugere-se como principal
mecanismo, que a rapida divisdo celular inerente ao desenvolvimento do tubo neural
careca de uma elevada sintese de nucleotideos (essenciais a replicacdo de DNA), a
gual depende diretamente da disponibilidade de acido félico. Do mesmo modo,

interferéncias em enzimas da via de metabolizacdo dos folatos, como a agao

399



TovoS

inibitéria da di-hidrofolato redutase (DHFR) pelo metotrexato e da 5,10-metileno
tetra-hidrofolato redutase (MTHFR) pelo valproato, sdo processos que também

ilustram o papel do acido félico neste contexto.

Estudo conduzido no Brasil com dados do SINASC mostrou efeitos positivos da
fortificagdo das farinhas de trigo e milho com acido folico na prevaléncia de espinha
bifida na maior parte dos estados brasileiros. Resultados similares também tém sido
constatados na América do Sul, onde se estima uma reducdo global de cerca de
47% (LOPEZ et al., 2010).

Menos da metade dos paises implementou politicas obrigatorias de
fortificacdo com &cido fdlico, de acordo com os padrbes da OMS. A fortificacdo
obrigatéria de acido félico tem o potencial de salvar milhares de vidas perdidas
devido a espinha bifida a cada ano e é uma intervencdo nacional facilmente
implementavel. Quase todos os paises careciam de estudos sobre mortalidade

associados a EB.

Nossos resultados demonstram a necessidade de os paises melhorarem o
desempenho em todas as areas de indicadores para possibilitar e avancar politicas,
alocacédo de recursos e implementacdo de programas de pesquisa, prevencao e
cuidados com EB. Uma acdo em nivel nacional, apoiada pela vontade politica, é
necessaria para diminuir a prevaléncia da espinha bifida e a incapacidade

associada.
Consideragbes Finais

O estudo mostrou uma maior prevaléncia de espinha bifida nos anos de 2014
e 2016. Também foi possivel observar uma relacdo direta da espinha bifida com
criancas do sexo feminino. Nao existe relagcdo da espinha bifida com a idade
materna, podendo outros fatores estarem relacionados, como a suplementacao do
acido félico. O SINASC, embora se refira apenas a informacfes sobre nascidos
Vivos, revelou-se importante instrumento para monitorar a prevaléncia de defeitos do

tubo neural ao longo do tempo.

Através do Sistema de Informacéo sobre Nascidos Vivos (SINASC), é possivel
determinar o perfil dos nascimentos, caracterizar o perfil da populacao e estabelecer

estratégias para planejamento das acdes publicas das doencas congénitas em
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diferentes estados. Esta pesquisa exp0e dados relevantes sobre EB, no entanto

novas analises podem ser ainda investigadas.
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CAPITULO 24
DIAGNOSTICO DE DOENCAS RARAS- DOENCA DE TAY-SACHS, SANDHOFF E
GANGLIOSIDOSE GM1 ASSOCIADAS

Snides Lima Caldas®*
Alberlene Baracho?
Saionara Ferreira Aradjo dos Santos®

RESUMO

As doencas raras sao caracterizadas por patologias que possuem uma grande
variedade de sinais e sintomas, sdo acometidas por condi¢cdes diferentes, e suas
manifestacdes clinicas podem variar de paciente para paciente. O diagndstico de
doencas raras trata-se de um alto nivel complexidade, pois a variacdo de sinais e
sintomas se assemelham a outras patologias, gerando grande dificuldade ao
prognostico. Mediante tal realidade, buscamos analisar nesta pesquisa em uma
revisdo bibliografica, e construcdo sistematica de dados trés doencas raras que
possuem dificil prognéstico no estado da Paraiba, sdo elas: a doenca de Tay-
Sachs, doenga de Sandhoff e Gangliosidose GM1.

Introducéao

As doencas raras séo caracterizadas por patologias que possuem uma grande
variedade de sinais e sintomas, sdo acometidas por condicGes diferentes, e suas
manifestacdes clinicas podem variar de paciente para paciente. O diagnostico de
doencas raras trata-se de um alto nivel complexidade, pois a variagdo de sinais e
sintomas se assemelham a outras patologias, gerando grande dificuldade ao

prognostico.

As doencas raras possuem caracteristica cronica progressiva e degenerativa,
gue podem levar a morte, afetando consideravelmente ao paciente e a sua familia.
Sao patologias que ndo possuem estado de cura e sdo desencadeadas através da

genética, mas podem ser também desencadeadas por fatores ambientais.

Nesta pesquisa analisaremos trés doencas raras que possuem dificil
prognostico no estado da Paraiba, sé@o elas: a doenca de Tay-Sachs, doenca de
Sandhoff e Gangliosidose GM1. Tais patologias podem ser diagnosticadas também

simultaneamente acometidas ao paciente.

! Bacharel em Administragdo, pds-graduado em Gestéo de Politicas Publicas.
? Cientista das Religides, Mestranda pelo PPGCR-UFPB.
% Assistente Social, Servico de Fissuras Labiopalatinas.

403



TovoS

Doencga De Tay-Sachs

A deficiéncia de hexosaminidase A leva a um acumulo de GM2 cerebral. A
heranca € autoss6mica recessiva e as mutagcdes mais comuns sdo transportadas por
1/27 judeus asquenase adultos normais do Leste Europeu, embora outras mutacdes

confinem-se em populagdes franco-canadense e Cajun.

Criancas com a doenca de Tay-Sachs comecam a perder seus marcos de
desenvolvimento apds os 6 meses de idade e desenvolvem deterioracéo progressiva
cognitiva e motora, o que leva a convulsdes, retardo mental, paralisia e morte ao
redor dos 5 anos de idade. E comum a presenca de mancha vermelho cereja na

macula.

O diagnostico da doenca de Tay-Sachs é clinico e pode ser confirmado por

analise de DNA e/ou ensaio enzimatico.

Na auséncia de tratamento eficaz, a conduta tem focalizado a triagem de
adultos e mulheres em idade de procriarem, em populacdes de alto risco, para
identificar os portadores (por ensaio da atividade enzimética e andlise de mutacdes),

combinado a aconselhamento genético.
Doenca De Sandhoff

Ha uma deficiéncia combinada de hexosaminidase A e B. As manifestacfes
clinicas incluem degeneracdo cerebral progressiva, desde os 6 meses de idade,
acompanhada de cegueira, mancha vermelho cereja na macula e hiperacusia. E
praticamente indiferenciavel da doenca de Tay-Sachs pela evolucdo, diagnéstico e
conduta, exceto pelo comprometimento visceral (hepatomegalia e alteragbes

0sseas) e nenhuma associacao étnica
Doenca De Gangliosidose Gm1

A Gangliosidose GM1 € uma doenca lisossémica caracterizada pela deficiéncia
da enzima B-galactosidase que acarreta no acumulo de gangliosideo GM1 nos
lisossomos (Suzuki et al., 1991). A deficiéncia hereditaria da enzima lisossémica [3-
galactosidase causa duas doencas humanas clinicamente distintas, a Gangliosidose
GM1 e a Mucopolissacaridose.
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E um distirbio de armazenamento lisossomal hereditario que danifica as
células nervosas do cérebro e da medula espinhal. Pesquisadores classificaram
essa condicdo em trés (3) tipos principais, dependendo da idade em que o0s
sintomas comecam a aparecer. Esses tipos principais diferem em gravidade; no
entanto, suas caracteristicas se sobrepem consideravelmente. Alguns
pesquisadores acreditam que, devido as caracteristicas sobrepostas da doenca, ela

representa um espectro continuo, em vez de apenas trés (3) tipos. (DOC, 2019)
Metodologia

Trata-se de uma revisdo bibliografica, com analise sistematica de dados. Foi
realizada nos meses de fevereiro e marco de 2020. Utilizamos as bases de dados a
“‘National Tay-Sachs & Allied Diseases Association, Inc. (NTSAD)” e Curetay-
sachsbrasil.org, considerando as publicacbes em portugués e inglés. Por critério,

foram elegidas as publicacdes mais recentes.
Em Que Fase Da Vida

A pouca literatura médica sobre essas trés doengas mostra que o surgimento
classico ocorre na fase infantil. Mas, na nossa amostra, a preponderancia dos

diagnésticos ocorreu na fase juvenil (Tabela 1).

Especulo que os dados estatisticos dos livros médicos seguem uma visao
universal que ignoram algumas especificidades entre os paises. Lembramos aqui
gue o universo pesquisado na Sandhoff foi de apenas trés casos. No caso do Brasil,
h& deficiéncia de dados oficiais sobre essas doengas, mas a consulta que fizemos
apresentou um indice consideravel (51,5% juvenil), sugerindo que o pais tenha um

universo diferente dos demais.

TAY-SACHS / SANDHOFF / GM1

TIPO QUANT %

Infantil 10 30,3
Juvenil 17 51,5
Adulto 6 18,2
TOTAL 33 100

Tabela 1: Autor 2020

405



TovOS.

A tendéncia de surgimento dos casos na fase juvenil se manteve quando separamos a analise
por patologia. Para a Tay Sachs e GM1 (TABELAS 1.1 e 1.2), a maioria dos casos foi diagnosticada

nessa fase. Somente na Sandhoff, a fase infantil € a mais numerosa nos diagnésticos (TABELA 1.3).

TAY-SACHS
TIPO QUANT %
Infantil 7 30,4
Juvenil 11 47,8
Adulto 5 21,8
TOTAL 33 100
Tabela 1.1: Autor 2020
GANGLIOSIDOSE GM1
TIPO QUANT %
Infantil 1 14,3
Juvenil 5 71,4
Adulto 1 14,3
TOTAL 7 100
Tabela 1.2: Autor 2020
SANDHOFF
TIPO QUANT %
Infantil 2 66,7
Juvenil 1 33,3
TOTAL 3 100

Tabela 1.3: Autor 2020

Registro Por Estado

A amostra apontou casos em 12 Estados, com maior incidéncia nos Estados de
Sé&o Paulo, Minas Gerais e Rio de Janeiro, totalizando 20 casos (Tabela 2). Quando
separados por regido, os casos sao mais frequentes no Sudeste do pais, com 63,6%
dos diagnosticos. Em seguida, e pela ordem, vém Sul, Nordeste e Centro Oeste
(Tabela 2.1). A Paraiba teve 2 casos, embora extra oficialmente se saiba que o

namero real de diagndsticos seja bem maior que esse.

REGISTRO PO ESTADO

ESTADO QUANT %
Alagoas 1 3
Ceard 1 3
Espirito Santo 1 3
Goias 1 3
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Maranhao 1 3
Minas Gerais 6 18,1
Paraiba 2 6,1
Parana 4 12,1
Rio de Janeiro 5 15,2
Rio Grande do Sul 1 3
Santa Catarina 1 3
Séao Paulo 9 27,5
TOTAL 33 100
Tabela 2: Autor 2020
INCIDENCIA / REGIAO

TIPO QUANT %

Centro-Oeste 1 3

Nordeste 5 15,3

Sudeste 21 63,6

Sul 6 18,1

TOTAL 33 100

Tabela 2.1: Autor 2020

Registro Por Idade

Maior nimero € de pacientes com dois anos de idade (5 casos), seguido por
pacientes de dez anos (4). Os 33 casos citados na mostra estdo na faixa etaria de 1

ano a 34 anos (Tabela 3).

IDADE

ANOS QUANT %
1 1 3
2 5 15,3
3 1 3
5 2 6,1
6 3 9,2
7 1 3
9 3 9,2
10 4 12,1
11 1 3
15 1 3
16 1 3
18 1 3
21 1 3
22 1 3
23 1 3
24 2 6,1
25 1 3
26 1 3
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31 1 3
34 1 3
TOTAL 33 100

Tabela 3: Autor 2020

Primeiros Sintomas

A Tabela 4 mostra quando surgiram os sintomas em cada um dos 33 pacientes

da pesquisa. Os pacientes exibiram esses sintomas entre 6 meses de vida e 15

anos. A incidéncia maior foi na faixa etaria de 3 a 5 anos (fase juvenil).

PRIMEIROS SINTOMAS

IDADE QUANT %
6 meses 3 9,1
8 meses 3 9,1
10 meses 2 6,1
1 ano 1 3
2 anos 2 6,1
3 anos 3 9,1
4 anos 3 9,1
5 anos 7 21,2
7 anos 1 3
8 anos 3 9,1
10 anos 1 3
12 anos 1 3
15 anos 1 3
N/R 2 6,1

TOTAL 33 100

Tabela 4: Autor 2020

Tipos De Sintomas

A mostra relacionou 21 sintomas que foram citados pelas familias. O mais
relatado foi a ‘PERDA/REGRESSAO DAS FUNCOES MOTORAS’ (18 casos, ou

54,55%). Outros sintomas mais citados foram: convulsdes, regresséo na linguagem,

hipotonia (atrofia muscular) e a perda cognitiva (Tabela 5).

SINTOMAS

Hipotonia — atrofia muscular
Perdas/regressao das funcdes motoras
Quadro depressivo

Convulsbées (crise risos, auséncia...)
Regresséo na linguagem

Baixa imunidade

Dificuldade na degluticdo
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Fasciculacdo / espasmos musculares 2 6,1
Ataxias / tremores 4 12,1
Hiperatividade 1 3
Hiporreflexia (reflexos diminuido) 1 3
Desequilibrio 1 3
Sensibilidade ao barulho 1 3
Sensibilidade a claridade 1 3
Ansiedade 1 3
Escoliose 1 3
Déficit de atencéo 2 6,1
Disfagia 1 3
Perda Cognitiva 6 18,2
Transtorno de aprendizado 1 3
Regresséo no desenvolvimento
intelectual 1 3
DIAGNOSTICOS 33
Tabela 5: Autor 2020
DIAGNOSTICO / IDADE

IDADE QUANT %

0 1 3

4 meses 2 6,1

7 meses 1 3

8 meses 2 6,1

10 meses 1 3

lanoelmés 5 13,3

1 ano e 4 meses 1 3

1 ano e 7 meses 1 3

2 anos 2 6,1

3 anos 1 3

4 anos 5 13,3

5 anos 2 6,1

6 anos 1 3

7 anos 2 6,1

8 anos 2 6,1

12 anos 2 6,1

19 anos 1 3

22 anos 1 3

TOTAL 33 100

Tabela 6: Autor 2020

Tempo Entre Primeiros Sintomas E Diagndstico

O diagnéstico tardio impede que o paciente tenha acesso a terapias que

possam minimizar seu sofrimento e tenha tratamento mais humanizado na

convivéncia com a doenca.
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Ao contrario, um diagnostico precoce possibilita terapias (motoras e
ocupacionais) e receituario de medicamentos que podem retardar sintomas. Na
nossa mostra, apenas 22,6% tiveram diagnésticos com menos de ano. E ha 48,3%

gue foram diagnosticados depois dos quatro anos (Tabela 6.1).

TEMPO ENTRE PRIMEIROS SINTOMAS E DIAGNOSTICO

PERIODO QUANT %
Até 11 meses 7 21,2
Acima de 1 ano 26 78,8
Acima de 2 anos 19 57,6
Acima de 4 anos 16 48,5
DIAGNOSTICOS 33

Tabela 6.1: Autor 2020

Consideragdes Finais

A nossa pesquisa mostrou que na maioria dos casos o diagnéstico correto foi
conseguido apds dois anos dos primeiros sintomas (55%). H4A um caso em que o

paciente levou 22 anos para ser diagnosticado corretamente.

Num cenario ideal, o diagndstico deve se dar até um ano de vida para 0s casos
gue se configurem como nas fases juvenil e adulto. JA no caso da fase infantil

dessas doencas, o diagnostico ideal precisa ser feito antes disso.

Muitos desses sintomas estdo também relacionados ao autismo. Isso,
associado a pouca preparacdo especifica dos médicos sobre doengas raras,
frequentemente resulta em diandstico e encaminhamento incorretos. Esse é o
principal problema enfrentado pelas familias: um longo caminho errado antes de se

chegar aos exames que podem detectar a patologia correta.

Faz-se uma investigacdo com exames desnecessarios, onera-se a familia do
paciente, planos de saude e o Estado e ainda se compromete a sobreviva do

paciente por causa da demora até elucidar o problema.
REFERENCIAS
CLIMACO, Julia Campos. Apenas a matéria vida era tdo fina: experiéncias maternas

de mulheres com filhos (as) com Tay-Sachs. 2020.
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DOCE - Associacao Nacional para Divulgar e Orientar para Combater e Enfrentar a
Tay-Sachs, Sandhoff e GM1 (2019)

A National Tay-Sachs & Allied Diseases Association, Inc. (NTSAD).
<https://lwww.ntsad.org> Acesso em marc¢o de 2020.

Site de obtencdo de dados no Brasil. Disponivel em: <https://curetay-
sachsbrasil.org/prevencao.html>. Acesso em marc¢o de 2020.
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ASPECTOS CLINICOS E SOCIAIS DA ACONDROPLASIA
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INTRODUCAO

A acondroplasia pode ser definida como um disturbio genético autossémico
dominante que afeta as células mesodérmicas transformando-as em células
produtoras de cartilagem antes do inicio da formacdo do 0sso, 0 que resulta um
crescimento insuficiente dos ossos longos, constituindo uma das principais causas
de nanismo (CERVAN, 2008).

Defeitos esqueléticos sdo determinados por uma diminuicdo na proliferacdo e
diferenciacdo dos condrécitos. A mutacdo génica no bragco curto do cromossomo 4,
reduz a funcédo do receptor 3 do fator de crescimento do fibroblasto (FGFR3), um
receptor de tirosina cinase, que controla um sinal que interrompe a condrogénese
(KIERSZENBAUM, 2016).

Conforme Vasconcelos (2016), pessoas acondroplasicas apresentam baixa
estatura, desproporcédo entre o tronco e 0s membros, fronte proeminente, depressao
da ponte nasal, mandibula grande em relacdo aos ossos da face, dentes
sobrepostos e mal alinhados gerando m& oclusdo, mao pequenas e largas, dedos
curtos e separados entre a terceira e a quarta falange (conhecido como méao
tridente), dentre outros achados clinicos. Contudo, ndo apresentam prejuizo no
desenvolvimento mental nem na longevidade.

Outro fator de grande importancia, além das condi¢cBes genéticas e clinicas, é a
andlise social e psicoldgica de seus portadores, tendo em vista que pode haver uma
inferiorizacdo e insatisfacdo com sua aparéncia fisica, o que influencia, diretamente,
a qualidade de vida. Desse modo, ao observar a problematica como um todo, &
possivel perceber sua complexidade e impacto na salde do individuo, na familia e
na sociedade. Ademais, se requer atencdo quanto a necessidade integracdo do
SUS, no ambito do diagnéstico e da reabilitagdo dos acometidos (CERVAN, 2008).

! Graduanda do Curso de Medicina da Faculdade de  Medicina Nova Esperanca—FAMENE.
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Diante do exposto, considerando a presenca relevante dos individuos
acondroplasicos em nosso meio, o trabalho objetivou analisar os aspectos clinicos e
sociais relacionados a acondroplasia, a fim de identificar na literatura possiveis
lacunas existentes acerca do tema, de tal modo que o presente estudo possa vir a

servir de subsidio e direcao a pratica clinica.
Metodologia

O processo da pesquisa procedeu-se por etapas, iniciando-se com a selecéo
do material para analise e discussdo dos seus resultados. Os critérios de selecdo
basearam-se em artigos originais, empregando-se como palavras-chave
acondroplasia; distarbio genético; mutacdes e qualidade de vida voltados para o
tema, artigos que fossem completos, dos ultimos cinco anos. Para os critérios de
exclusdo: os que fossem repetidos, os que nao condiziam com o tema e artigos
pagos.

A partir dos descritores introduzidos na base de dados SciELO, Google
académico e BVS-Brasil, demonstrou-se um total de 172 artigos analisados para
estudo. Referente ao termo cruzado: Acondroplasia e genética gerou-se 103 artigos,
dos quais filtrou-se por ano 2016 - 2020 resultando em 19 artigos. Destes, foram
rejeitados os artigos conforme, o critério de exclusdo por titulo/resumo, e artigos
repetidos nas bases de dados, gerando 9 artigos. A analise final incluiu apenas 5
artigos utilizados.

Desenvolvimento

As mutacdes (G1138A, G1138C) levam a um aumento na funcdo do gene
FGFR3, resultando em diminuicdo da ossificagdo endocondral, na qual o tecido
0sseo substitui uma cartilagem hialina preexistente, o molde ou primérdio do futuro
0sso, tal fato leva a inibicdo da proliferacdo dos condrécitos, que séo responsaveis
pelo crescimento diagonal da cartilagem. Além disso, ha diminuicdo da hipertrofia
celular e da producgao da matriz cartilaginosa (FILHO, 2020).

De acordo com Vasconcelos (2016), a acondroplasia pode ser descoberta a

partir do 5° més de gestacdo. Ressaltando-se que, apesar de ndo ser possivel evitar
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tal patologia, atualmente ha tratamentos hormonais e cirirgicos que visam alongar
0S 0ssos embora preserve outras caracteristicas.Considerando as possiveis
anormalidades trazidas pela deficiéncia da ossificacdo endocondral, € de grande
importancia destacar os efeitos sociais e psicolégicos em individuos acometidos.
Nesse sentido, de acordo com Moura (2015), as pessoas com alguma deficiéncia
fisica sdo mais expostas a criticas sociais, 0 que promove uma generalizacdo e a
desumanizacdo do portador de algum tipo de diferenca significativa. Desse modo,
apesar de haver esforco politico e cientifico para a inclusdo dessas pessoas na
sociedade, a problematica, ainda, € existente e preocupante.

Visto as dificuldades enfrentadas por individuos com algum tipo de deficiéncia
ou com mobilidade reduzida em praticar uma atividade considerada simples por um
individuo normal, foi criada a lei n°® 10.098 que visa promover acessibilidade com a
supressdo de barreiras e de obstaculos nas vias e espacos publicos, no mobiliario
urbano, na construcdo e reforma de edificios e nos meios de transporte e de
comunicacdo. Para isso, utilizam os parametros estabelecidos pelas normas
técnicas de acessibilidade da Associagao Brasileira de Normas Técnicas — ABNT.

A ABNT NBR 9050 estabelece critérios e parametros técnicos a serem
utilizados ao projetar construcdo, instalacdo e adaptacédo de edificagbes, mobiliério,
espacos e equipamentos urbanos. Os critérios levam em conta cadeirantes,
individuos em pé com uma ou duas bengalas, com andador com rodas ou rigido,
com muletas tipo canadense ou com apoio trip€, com bengala de rastreamento, com
cao guia, visando garanti a acessibilidade. Alguns dos parametros de altura previstos
sdo: alcance maximo confortavel para o alcance manual de uma pessoa em pé

= 1,40m a 1,55m; alcance maximo confortavel para o alcance manual de uma
pessoa sentada ou de um cadeirante = 1,20m; macaneta = 0,90m a 1,10m do piso
acabado; altura do mictério em relagao ao piso acabado = 0,60m a 0,65m; vélvula do
mictério = 1,0m do piso acabado; borda superior de bacias e assentos sanitarios
acessiveis sem assento = 0,43m a 0,45m do piso acabado; borda superior de bacias
e assentos sanitarios acessiveis com assento = 0,46m do piso acabado; faixa de
alcance para acessorios sanitarios = 0,80 a 1,20m; espelho plano como acessorio
sanitario = 0,90 a 1,80m; Altura maxima de acionamento da valvula de descarga =

1,0m; altura do boxe com superficie para troca de roupas na posi¢cdo deitada em
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sanitario familiar = 0,46 m de altura, lavatérios = 0,78m a 0,80m do piso acabado;
(ABNT NBR 9050, 2015)

Visto que as normas da ABNT NBR 9050:2015 visam garantir a acessibilidade,
principalmente, de cadeirantes e muletantes, Vasconcelos (2016) ressalta que tais
pardmetros ndo consideram que individuos com acondroplasia possuem uma
anatomia diferente do publico alvo selecionado para a destinacdo das normas,
sendo assim, as necessidades corpéreas de portadores de nanismo, 0 que resulta
em constrangimento, riscos a salude e adaptacfes artesanais para que possam

melhor utilizar o ambiente.
Consideracdes Finais

Faz-se necessario realizar acbes preventivas e integrativas que busquem a
inclusdo e melhoria de vida dos acometidos pela acondroplasia. A partir dessas
intervencdes, € possivel reduzir os fatores clinicos identificados e controlar os
fatores que, geralmente, ndo s&o identificados, como os fatores psicolégicos e
sociais que contribuem para adicdo da doenca. Para além disso, é perceptivel a
necessidade de estudos que tenham por objetivo aprofundar os conhecimentos
cientificos sobre essa patologia, bem como, as multiplas dimensdes inerentes a essa

condicao, de modo a subsidiar os conhecimentos em diversas areas.
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Introducéo

As pessoas com deficiéncia ou mobilidade reduzida devem estar em interacéo
constante com seu meio sociocultural, entretanto, se essa populagdo estiver num
ambiente que |he restrinja a mobilidade e a acessibilidade aos servi¢os, possuirao
maior a dificuldade para conseguir uma vida plena e autdbnoma, levando-a a uma
situacdo de desvantagem. Temos como objetivo realizar uma andlise da atual
condicdo de mobilidade em uma instituicdo de uso corriqueiro do da pessoa com
deficiéncia ou mobilidade reduzida. Ao observar a dificuldade de acessibilidade,
obtemos através de pesquisas na literatura existente recursos cientificos a respeito
da acessibilidade, e elencamos dois postos-chaves que se interligam: o Usuério e a
Dificuldade de Acesso.

Falando primeiramente do Usuario, identificamos que estes sdo assegurados
pela implementacdo da Politica Nacional de Saude da Pessoa com Deficiéncia,
instituida pela Portaria MS/GM n° 1.060, de 5 de junho de 2002, que afirma
principios importantes do SUS como a “universalidade, integralidade e equidade”, a
mesma estabelece diretrizes e responsabilidades institucionais para a reabilitacdo da
pessoa com deficiéncia. O Decreto 3.298 de 20 de Dezembro de 1999 descreve a
deficiéncia como a perda ou anormalidade de uma estrutura ou funcao psicolégica,
fisiologica ou anatdbmica que pode gerar incapacidade ou dificuldade para o
desempenho de uma atividade, dentro do padrdo considerado normal para o ser
humano. Depois, analisamos a Dificuldade de Acesso e através dela, buscamos

entender a cerca e a acessibilidade que envolve as possibilidades de deslocamento
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do individuo com adequada seguranca dependendo tanto da mobilidade, quanto do

ambiente fisico também segundo as normas da NBR 9050/2015.
Metodologia

O presente trabalho compreende um estudo de caso baseado na observacao
da instituicdo ao deficiente fisico, FUNAD, sendo parte do Projeto Integrador do 2°
periodo de Enfermagem. O projeto integrador visa sistematizar os conhecimentos
adquiridos pelos estudantes durante o desenvolvimento do curso, como também,
oferecer vivéncia, pratica profissional mediante aplicacdo dos conhecimentos em
situacdes reais. Além disso, o0 projeto também propicia ao estudante o contato com o

universo académico da iniciacao cientifica.
Resultados esperados:

Na analise realizada na FUNAD, Orgdo do Governo do Estado da Paraiba,
vinculado a Secretaria Estadual de Educacdo, sendo referéncia no Servico de
Habilitagdo e Reabilitacdo nas quatro areas da deficiéncia — CER IV (fisica,
intelectual, visual e auditiva), foi percebido que essa dificuldade de mobilidade existe
por causa da rampa extensa de acesso ao primeiro andar, onde estdo os ndcleos e
centros para o tratamento dos cidadédos. Sendo assim, através do Estatuto do
Portador de Deficiéncia — Capitulo | das disposi¢cdes gerais da acessibilidade —
constatamos, motivadas pela dificuldade dos usuarios em transitar pela rampa, a
necessidade de um planejamento maior do espaco publico que a autarquia oferece
aos cidadaos que buscam tratamento em suas dependéncias, principalmente os que

utilizam cadeiras e muletas.
Consideracdes Finais

Por outro lado, identificamos que além desta dificuldade, os usuéarios que nao
sdo cadeirantes nem muletantes fazem atividades fisicas acompanhadas de
fisioterapeutas. Diante da visita a FUNAD, foi observado que a mesma possui longas

rampas onde portadores com limitacdo de mobilidade, tem dificuldades para
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circulacdo devido a exaustdo que ela causa. A proposta do é a implantacdo de um
elevador na instituicdo, onde vai melhorar a locomocdo dos pacientes, e seus

acompanhantes.
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RESUMO

A microcefalia caracteriza-se em uma anomalia congénita, genética e cromossémica
ou ambiental que compromete o crescimento cerebral e estrutural, afetando o
funcionamento de areas importantes do o desenvolvimento do Sistema Nervoso
Central. O surto de microcefalia ocasionou um impacto social consideravel que
permite o desenvolvimento de pesquisas multidisciplinares. A microcefalia causada
pelo Zika Virus, que é transmitido através do mosquito Aedes aegypti, indica o
problema de ordem social, pois 0 mosquito se prolifera com a falta de saneamento,
se alastra através da falta de cuidados com o meio onde se esta inserido e atinge
familias ao derredor. Por causa da proliferacdo desse mosquito e a transmissdo do
Zika Virus e os contagios de algumas mulheres enquanto estavam gestantes houve
um surto de criancas nascidas com microcefalia. O presente trabalho propde realizar
uma breve andlise de dados coletados em pesquisa realizada na cidade de Jodo
Pessoa-PB sobre a grave epidemia da microcefalia que alertou para a necessidade
urgente de grandes investimentos voltados a melhoria das condigbes de vida das
populacdes urbanas no Brasil. Compreendemos por procedimentos urbanisticos,
uma sucessao ordenada de atos e atividades destinados a sistematizar os espacos
habitaveis, como os planos urbanisticos gerais, especiais ou setoriais. ). Esta sintese
tem como base a pesquisa-PIBIC sob o titulo de: “Teodiceias entre maternidades
paradoxais.”

Introducéo:

A microcefalia caracteriza-se em uma anomalia congénita, genética e
cromossOmica ou ambiental que compromete o0 crescimento cerebral e estrutural,
afetando o funcionamento de areas importantes do o desenvolvimento do Sistema
Nervoso Central. Entre seus sinais e sintomas estdo: a epilepsia, degluticdo
comprometida, deficiéncia intelectual, anomalias visuais e auditivas sendo possivel
desenvolver o autismo e TDAH- deficiéncia distarbio de comportamento. Quando a
microcefalia associada ao Zika virus ou sindrome congénita do Zika, o feto é
infectado entre o segundo e terceiro trimestre da gestacdo. Observou-se

anormalidades neurolégicas que apresentam caracteristicas de comportamento
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proprias desta nova patologia que ainda avanga em pesquisas, por exemplo:
irritabilidade, choro excessivo e comprometimento auditivo e visual. Ainda sé&o
avaliados métodos eficazes para conter a propagacéo deste contexto epidémico. Até
0 presente momento, recomenda-se roupas com mangas compridas, uso de
repelentes e evitar horérios de maior incidéncia do mosquito vetor, o Aedes aegypti.
O surto de microcefalia ocasionou um impacto social consideravel que permite o
desenvolvimento de pesquisas multidisciplinares. A microcefalia causada pelo Zika
Virus, que é transmitido através do mosquito Aedes aegypti, indica o problema de
ordem social, pois o0 mosquito se prolifera com a falta de saneamento, se alastra
através da falta de cuidados com o meio onde se esta inserido e atinge familias ao
derredor. Por causa da proliferacdo desse mosquito e a transmisséo do Zika Virus e
0s contagios de algumas mulheres enquanto estavam gestantes houve um surto de
criancas nascidas com microcefalia. Diante do quadro apresentado, essas mulheres-
maes, em sua maioria de valor aquisitivo escasso, assume a responsabilidade da
crianca cuidando de suas condices fisicas, psicologicas e emocionais. E na
espiritualidade e religiosidade que essas maes encontram apoio e orientacdo de
como lidar com essa nova situagdo, alimentando sua fé em algo transcendental e
visando um conforto afetivo diante de suas dificuldades. A pesquisa apresentou o
contexto social das familias de criancas microcefalicas identificando legitimacdes
religiosas regionais, mediante a socioantropologia das ciéncias sociais das religides
relacionando a cultura e saude. Segundo Minayo (2014), “a articulagdo da realidade
social amplia a visdo de cultura no conceito da saude. Neste pensamento a cultura
ndo € apenas um lugar subjetivo, abrange a realidade da vida nos ambitos
econdmico, politico, religioso, simbdlico e do imaginario”. Assim, analise empirica da
ascendéncia religiosa e cultural no campo da saude é passivel, e possibilita a
investigacdo desta precéria realidade social. O presente trabalho propde realizar
uma breve andlise por meios coletados de pesquisa base sobre a grave epidemia da
microcefalia que alertou para a necessidade urgente de grandes investimentos
voltados a melhoria das condi¢cdes de vida das populagdes urbanas no Brasil.
Compreendemos por procedimentos urbanisticos, uma sucesséo ordenada de atos e
atividades destinados a sistematizar os espacos habitaveis, como os planos
urbanisticos gerais, especiais ou setoriais. A atuacdo pratica desses procedimentos

verifica-se mediante operacdes materiais de execucdo - tal, por exemplo, as
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operagOes urbanas consorciadas, com o qué, em concreto, se efetivam os efeitos
urbanisticos pretendidos. Essa € mesmo a caracteristica marcante das normas

urbanisticas, que denominamos (SILVA, 1981).
Consideracgdes Finais:

Esta sintese tem como base a pesquisa-PIBIC sob o titulo de: “Teodiceias entre
maternidades paradoxais”, que ocorreu entre os anos de 2016 e 2017, onde foram
coletados dados quantitativos e qualitativos referentes aos aspectos sociais,
maternos e religiosos. Os dados apresentam que, das entrevistadas, 100% de suas
residéncias se localizam em ruas néo asfaltadas, apenas 77,8% possuiam agua
encanada e 11,1% residiam proximo a esgoto a céu aberto. Tais condi¢cdes
caracterizam ambiente favoravel a proliferacéo do vetor aedes aegypti.
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PRONTUARIO DIGITAL: UMA PERSPECTIVA TECNOLOGICA PARA
DIAGNOSTICOS EM ODONTOLOGIA

Stefanny Faunny Mota de Souza®
Erika Lira de Oliveira?

Introducéo

Prontuéario € o conjunto de documentos ordenados, sistematizados e concisos,
estepermite ao Cirurgido Dentista comprovar quando, como o diagnéstico,
tratamento do paciente foram realizados de acordo com os padrdes aceitos e
recomendados (WALDEMAR, 2010).

A evolucgéo tornou se real a partir do momento em que a informatizacdo e a
Odontologia se aliaram (CALVIELLI; MODAFFORE, 2003), quando se pode tornar a
imagem radiografica de radiografias convencionais, em formato digital. Surgindo os
primeiros sistemas radiolégicos digitais que permitiam imagens de excelente
gualidade proporcionando um melhor diagnéstico (YOKOTA; MILES; NEWTON;
BROWN, 1994), tempos reduzidos de exposicdo a radiacdo (RICHARDSON;
FRANK; STERN; 1997) maior praticidade pela diminuicdo do tempo utilizado na
revelacdo (SEWELL; PEREIRA; VAROLI, 1997), melhor visualizacdo de detalhes
anatomicos (VERSTEEG; SANDERINK; STELT, 1997) aliadas a um baixo custo e
maior seguranca para o paciente e para o profissional. E evidente a utilizacdo das
tecnologias digitais disponiveis na Odontologia, logo na pratica clinica diaria o uso
de imagens radiograficas digitais, tomografias computadorizadas, cameras
intrabucais, localizadores apicais, dentre outros equipamentos, sdo ferramentas ja
conhecidas e manipuladas pelo cirurgido dentista ha algum tempo, a fim de alcancar
diagnosticos mais precisos.

A tecnologia, através do advento de novos equipamentos que permitem
exames por imagem, tem auxiliado muito no diagnostico e prognoéstico de doencas
na Odontologia (GONCALVESet al., 2011).

Evitar desconforto, agilizar o trabalho, melhorar a comunicacéo entre colegas e
com os laboratérios de prétese, e reduzir os espacos fisicos necessarios para o
arquivamento desses modelos sdo algumas das alegadas vantagens dessa
tecnologia (WALDEMAR, 2010).

! Enfermeira-FACENE.
? Odontéloga.
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Apesar das vantagens a radiografia digital ainda €& pouco utilizada por
apresentar algumas limitacdes. Portanto, o presente trabalho tem como objetivo
fazer uma revisdo de literatura apresentando a aplicabilidade clinica da radiologia

digital na Odontologia, enfocando suas vantagens e limitagdes.
Referencial tedrico

Qualquer imagem digital € composta por milhares de pixels, que é denominado
como o ponto de resolucdo grafica que se traduz na menor unidade de informagéo
da imagem. Durante a conversao digital, a informacao contida nos pixels é disposta
em bits (binarydigits), possibilitando a leitura pelocomputador. Os pixels séo
dispostos numa matriz, que é o conjunto de linhas e coluna que formam a imagem
digital.

A radiografia digital pode ser obtida de duas formas distintas: diretamente,
utilizando os sensores digitais do tipo CCD (Charge CoupleDevice) ou placas de
armazenamento de fésforo como receptores dos raios X e, indiretamente, pela
digitalizagdo da radiografia convencional por meio de scanners ou cameras digitais
(BRUDER; CASALE; GOREN; FRIEDMAN. 1999) Independentemente do modo que
esta imagem digital é obtida, ela pode ser manipulada como alteracdes no contraste,
brilho, densidade ou tamanho da imagem, de modo a melhorar as condi¢cdes de
interpretacdo (BOSCOLO, F.N. et al., 2002).

O método digital € considerado um sistema que dispensa a utilizacdo de filme
radiografico e consequentemente camera escura, com isso, o0 método do filme
radiografico € substituido por um sensor que recebe as informacgdes e transmitem
em um monitor (SEWELL; PEREIRA; VAROLI, 1997). A radiografia digital permite a
deteccdo de perda 6ssea quando essa é de apenas 5% de mineral, enquanto
utilizando a radiografia convencional é necessaria uma perda 6ssea de 30 a 50% de
mineral (VERSTEEG; SANDERINK; STELT, 1997). As radiografias digitais podem
apresentar alguma distor¢cdo, pesquisas mostram que o fator de distorcéo presente
nas radiografias digitais pode estar relacionado a maneira pela qual o leitor 6tico faz
a varredura na placa utilizada para a obtencdo das radiografias ou devido a
disposicdo das particulas foto-fluorescentes da placa dtica (VALE,L.S.V,;
BRAMANTE, A.S.; BRAMANTE, C.M. 1998).
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Metodologia

A Reviséo de Literatura sera realizada por meio de busca eletronica nas bases
de dados bibliogréficas; Medline, Lilacs, BBO, busca direta no Google Académico.
Outros artigos considerados pertinentes também serdo incluidos nessa selecéo.
Serdo selecionados artigos publicados nos udltimos 5 anos, assim como outros de
grande relevancia. Os idiomas utilizados para a pesquisa serdo o portugués. Os

termos consultados serdo: Diagnéstico Digital, Tecnologia e Ortodontia.
Consideragdes Finais

Conclui-se que a documentacao digital € importante para a sustentabilidade,
contribuindo para o meio ambiente, quando compara as convencionais, assim como
facilita a comunicacdo e visualizacdo da imagem de maneira multiprofissional,
proporciona diagnosticos fidedignos de condi¢cdes na regidao oral e maxilofacial,

permitindo ao profissional, realizar procedimentos com alto indice de sucesso.
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VIVA O POVO BRASILEIRO: O QUE A ANALISE DE SOBRENOMES NOS DIZ
SOBRE HISTORIA, SAUDE E GENETICA MEDICA POPULACIONAL NO
NORDESTE BRASILEIRO

Virginia Ramallo*

Augusto César Cardoso-dos-Santos?
Marcelo Zagonel-Oliveira®
Lavinia Schuler-Faccini*

RESUMO

Muitos estudos vém mostrando que o Nordeste brasileiro é uma regido com altas
taxas de consanguinidade e alta ocorréncia de doencgas genéticas raras e anomalias
congénitas em populacbes isoladas. Neste trabalho, utilizamos o estudo dos
sobrenomes (método isonimico) como um proxy para isolamento populacional.
Foram incluidos 37.410.645 votantes a partir do Registro Nacional Eleitoral,
distribuidos nos 1.794 municipios do Nordeste, junto com informa¢des demogréficas
(Censo de 2010) e dados de saude sobre anomalias congénitas (Sistema Nacional
sobre Nascidos Vivos). O indice de isonimia registrou valores excepcionalmente
altos, sendo Alagoas (0,1401) e Sergipe (0,1306) os casos mais extremos. Estes
dados apresentaram um padrdo espacial agrupado, cujo indice Global de Moran
variou entre 0,29 (Pernambuco) e 0,71 (Bahia) (P < 0,001). O cluster com os valores
mais altos coincidiu com parte da regido historicamente equivalente ao “Quilombo
dos Palmares”. Também detectou-se correlacéo positiva entre o indice de isonimia e
a frequéncia de nascimentos com anomalias congénitas (r =0,258; P < 0,001). Em
conclusdo, a analise da distribuicdo dos sobrenomes forneceu informacbes
guantitativas sobre a estrutura genética das populacdes que compdem o Nordeste
brasileiro e mostrou-se como uma ferramenta barata e eficaz que pode auxiliar na
tomada de decisdes em saude publica.

Palavras-chave: anomalias congénitas; genética médica populacional; doencas
raras; isonimia; isolamento populacional

Introducéo

“Viva o Povo Brasileiro” é a obra-prima do escritor baiano Joao Ubaldo
Ribeiro. Neste livro, Jodo Ubaldo discute sobre a formacéo da identidade do povo
brasileiro passando por todos o0s principais momentos politicos do pais. O inicio de

ambas as historias — a de Jodo Ubaldo e a do Brasil — tém inicio na regido
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atualmente conhecida como Nordeste brasileiro, a segunda mais populosa do pais e
gue apresenta o mais baixo indice de desenvolvimento humano.

Estudos classicos e recentes mostram que o Nordeste do pais apresenta uma
das mais altas taxas de endogamia, associada com uma maior incidéncia de
doengas autossOmicas recessivas (1,2). Em um estudo recente, nosso grupo de
pesquisa mostrou que esta regido apresenta o maior numero de “‘rumores” de
clusters de doencas genéticas raras no pais (3). E urgente a elaborac&o de politicas
de saude publica centrada na vigilancia epidemiologica de tais comunidades. Porém,
esta tarefa torna-se desafiadora quando levamos em conta o amplo territério que a
regido apresenta, bem como o baixo niumero de profissionais com expertise em
Genética Médica. Assim, o estudo dos sobrenomes, aliado a fontes historias,
sociodemograficas e de salde, pode fornecer uma ferramenta barata e consistente
para a determinacao deste cenario.

Metodologia

Para dados dos sobrenomes, foram utilizados dados do Registro Nacional
Eleitoral de 2010 a partir de permissao do Tribunal Superior Eleitoral (Protocolo
#81693/13). Todos os dados foram tratados anonimamente, respeitando o direito a
privacidade. Foram incluidas informac¢des de 37,410,645 individuos. Sobrenomes de
homens e mulheres conjuntamente dentro de cada estado e municipio. A isonimia
(Ivs) € definida como a probabilidade de duas pessoas compartilharem o mesmo
sobrenome por ancestralidade em comum e foi calculada por meio do método
descrito por (4). Os valores podem variar entre 0 e 1 e quanto mais perto de 0, maior
a variabilidade da populacdo, pois sera mais baixa a probabilidade de dois
individuos compartilharem um ancestral em comum seré baixa.

Informacdes demograficas foram extraidas do Censo de 2010 (5).
Informacgdes sobre nimero de nascidos vivos e prevaléncia de anomalias congénitas
foram obtidas do Sistema de Informacéo sobre Nascidos Vivos (Sinasc) entre 2005 e
2014. Analises espaciais foram realizadas no software ArcGIS v. 10.3 de acordo com
a metodologia detalhada em Cardoso-Dos-Santos et al. 2018. Valores de tendéncia
central, medidas de corre¢cdo e gréficos de distribuicdo foram obtidos utilizando o
software SPSS v. 18.0.
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Discussodes

Foram identificados 74.714 diferentes sobrenomes no periodo consultado.
“Silva” foi o sobrenome mais frequente (19.2%) em toda a regido, seguido por
“Santos” (11.8%) e Sousa/Souza (5.4%). Dentre os sobrenomes mais comuns, todos
foram de origem ibérica, o que reflete o forte poder econémico e sociocultural que os
colonizadores europeus tiveram sobre 0s outros povos que tém coexistido neste
territério (7). Entretanto, € importante notar que nem todo mundo com sobrenome
europeu possui necessariamente ancestralidade europeia, visto que a conquista,
colonizacdo e povoamento do Brasil envolveram complexos processos
socioecondmicos e culturais, a partir dos quais uma alta porcentagem da populacéo
(sobretudo de origem amerindia ou africana) receberam um sobrenome europeu de
maneira compulséria. Além disso, também houve a adocgdo preferencial e a
transmissao horizontal de certos sobrenomes por grupos populacionais especificos,
0 que levou a um sistema polifilético de distribuicdo dos sobrenomes (8,9).

O grafico de frequéncia logaritmica dos 100 principais sobrenomes da regiao
mostrou-se agudo, como uma curva de decaimento exponencial, 0os quais deram
conta de mais de 80% de todos os votantes da regido. Comparado a outros paises,
este valor pode ser considerado muito alto, visto que nos Estados Unidos este indice
foi 16% e na Argentina, 29.5%. O valor de Iys para a regido como um todo foi 0.059
e, entre os estados, variou de 0.041 no Ceara para 0.140 em Alagoas. Pelo nosso
entendimento, este valor € mais alto que qualquer outro encontrado em qualquer
outro pais estudado até o momento. Freire-Maia, em seus estudos pioneiros
investigando casamentos consanguineos na regido, categorizou o Nordeste como a
regido com o maior coeficiente de endogamia no Brasil (1,8). Em nivel municipal, o
indice de isonimia variou amplamente, desde 0.022 até 0.359.

A distribuicdo espacial da Iys ocorreu de maneira estatisticamente agrupada
(Global Moran Index = 0.58; P < 0.001). Clusters de municipios com altos valores de
isonimia foram encontrados na porcéo leste da regido, sobretudo nos estados de
Alagoas, Sergipe e Pernambuco. A regido com os maiores valores correspondeu ao
hotspot da principal atividade econ6mica do pais entre os séculos XVI e XVIII: a
producdo e exportacdo de agucar. O cultivo de agucar ocorreu, sobretudo, como

monocultivo, baseado em grandes extensfes de terra como principal forma de

429



TovoS

propriedade e na escravidéo de individuos africanos (sobretudo da regido da Africa
Central) como instituicdo de classe social. Em uma sociedade economicamente
dividida, a endogamia era uma pratica comum entre as familias que detinham os
meios de producdo, o0 que levou a formagdo de comunidades hierarquicas e
sedentéarias.

Mais especificamente, um aglomerado espacial formado por 37 municipios
com os maiores indices de isonimia dentro de uma regiéo historicamente equivalente
ao “Quilombo dos Palmares”, o maior conglomerado de escravos fugidos da América
Latina. Até o final do século XVIII, o quilombo distribuiu-se por uma ampla area de
dificil acesso localizado no que hoje em dia corresponde ao norte de Alagoas e sul
de Pernambuco (10). A populacdo de Palmares aumentou através de unibes com
outros escravos fugidos ou através de crescimento enddégeno dentre os préprios
habitantes. Mesmo apds a extin¢ao oficial do Quilombo dos Palmares, h& evidéncias
de que seus descendentes permaneceram na regido até hoje, por vezes formando
comunidades isoladas ou marginalizadas (11,12). Além disso, ha registros de
clusters de doencas genéticas autossémicas recessivas nesta regiao, de acordo com
0 Censo Nacional dos Isolados (2).

Com relac&o aos indicadores de saude, de 2005 a 2014 mais de 8,6 milhdes
de nascimentos foram registrados, dentre os quais a prevaléncia de nascimentos
com anomalias congénitas foi aproximadamente 62,65/10.000. Sergipe,
Pernambuco e Paraiba apresentaram as maiores prevaléncias no periodo analisado.
Também foi detectada uma correlagdo de Pearson positiva entre os valores de Iys e
a prevaléncia de anomalias congénitas em nivel municipal (r = 0,68; P < 0,001). Uma
diferenca estatisticamente significativa entre a frequéncia média de nascidos vivos
com malformacdes congénitas entre os 37 municipios com o maiores indices de Ins
(média: 69,79/10.000) e o restante das cidades nordestinas (média: 53,06/10.000).
Nestes municipios, as anomalias mais frequentes foram “outras malformacgdes
congénitas e deformacdes do sistema musculo-esquelético (média 19,60/10.000) e
“‘deformidades congénitas dos pés” (13,09/10.000).
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Consideragdes Finais

Este trabalho forneceu uma viséo detalhada da paisagem isonimica da regido
Nordeste do pais. Encontramos uma distribuicdo heterogénea dos valores de
iIsonimia, com um padrao espacial de distribuicdo e baixa diversidade de
sobrenomes. Junto a avaliacdo de fontes histdricas, epidemioldgicas e jornalisticas
nés listamos os lugares com o0s maiores valores de isonimia, dentre 0s quais
localizaram-se municipios localizados na area do Quilombo dos Palmares, onde
atualmente ha a transmissdo de doencas genéticas. Assim, acreditamos que a
estratégia utilizada neste trabalho pode ser (til para a elaboracdo de politicas
publicas focadas na vigilancia epidemiolégica de anomalias congénitas e a questdes

relacionadas a genética médica populacional.
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REVISAO INTEGRATIVA: B-TALASSEMIA MELHOR CONDUTA DIAGNOSTICA
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RESUMO

A talassemia beta maior € uma doenca hematolégica hereditaria rara em que
deficiéncia na sintese de cadeias globinicas beta causa anemia grave, podendo
levar ao Obito. Portanto este estudo objetivou promover visibilidade sobre as B-
talassemias e suas formas de diagnosticos e abordar de forma sucinta seu principal
tratamento, pois menos de 5% da populacéo tem tracos genéticos dessa doenca e,
portanto, abordar as formas de diagnésticos é o6tima forma para melhorar os
conhecimentos médicos a respeito dessa doenca. A pesquisa caracteriza-se por
uma revisao sistematica da literatura apos analise de textos cientificos indexados na
Biblioteca Virtual em Saude (BVS). Filtros foram utilizados para critérios de incluséo
e exclusdo, o que resultou em um acervo de obras para compor a amostra de
revisdo. Os resultados foram artigos integrantes das bases de dados LILACS e
BDENF, produzidos desde 2015 e publicados em revistas de Medicina e de
Enfermagem. Os assuntos discutidos que permeavam os artigos foram: beta
talassemia e formas de diagndésticos. Por fim, concluiu-se que esse tema é pouco
tratado na sociedade e que os profissionais de saude devem ser capacitados para
estimular a continuidade de pesquisa a respeito de novas formas de diagndsticos e
de tratamento visto que, o olhar do médico deve ser centrado na melhor forma de
tratar seu paciente.

Palavras-Chaves: 8- talassemia; diagndstico

Introducéo

As B-Talassemias sdo hemoglobinopatias quantitativas, hereditérias,
genéticas, decorrentes de mutacdes, na maioria dos casos, nos genes das globinas
alfa ou beta, que promovem a reducdo ou a auséncia de sintese de uma ou mais
cadeias de globina formadoras da hemoglobina (FEREIRA,2016). O resultado
dessas alteracBes moleculares ocasiona desequilibrio na producdo das cadeias de
globina, tendo como maior consequéncia a eritropoiese ineficaz. Apresentam
enorme variedade de manifestacfes clinicas e laboratoriais dentre elas sendo
divididos em 3 formas principais, Major, intermediaria e Minor. Essa forma de
talassemia é bem pouco vista na sociedade, pois cerca de somente 3% da
populacdo tem tracos de beta talassemia, portanto € necessario reitificar a forma de

diagnéstico efetiva para melhorar o tratamento do paciente da forma menos invasiva

! Graduando em medicina pela Faculdade de Ciéncias Médicas-FCM/JP.
? Graduando em medicina pela Faculdade de Ciéncias Médicas-FCM/JP.
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e mais confortavel possivel. Hoje usa-se a eletroforese de hemoglobina ou com um
hemograma inicial onde apresenta anemia microcitica e hipocrémica como forma de
diagnostico das B-talassemia. Existem varios marcadores que nos permitem
desconfiar e diagnosticar uma talassemia podendo ser pelo aumento da HB a?, pelo
HCM, RDW entre outros marcadores importantes para o caso (BETA,2016).

Metodologia

Este material constitui uma revisdo sistematica da literatura, estudo que se
propde em analisar producdes cientificas com tema em comum com o objetivo de
reunir as informacdes centrais das mesmas em um unico local e facilitar a
explicitacdo da importancia da precisdo no diagndstico dessa doenca. A confeccao
dessa obra seguiu a seguinte ordem: pergunta norteadora, coleta de dados,
avaliacao dos dados, andlise das publicacdes e discussao dos resultados. A primeira
fase, pergunta norteadora do trabalho, foi: “A beta- talassemia tem recebido a devida
visibilidade e importancia?”. E, a partir desse questionamento foi possivel dar
continuidade as fases seguintes. Nesse ambito, a coleta de dados, segunda fase, foi
feita dentro da Biblioteca Virtual de Saude (BVS), no dia 21/08/2020, tendo como
ponto de partida a andlise dos DeCSDescritores em Ciéncia de Saude, na busca
rapida, para verificar a existéncia das seguintes sequéncias logicas: talassemia;
diagnésticos Tendo em vista a existéncia desses termos, deu-se continuidade a
procura do material fazendo o uso da opg¢ao busca avancada. Nela, foram inseridos
os descritores analisados associados a operadores boleanos de soma e negacéo.
Sendo assim, pesquisou-se: talassemia AND diagnostico e foram encontrados 3.381
documentos. Dessa forma, para refinar a especificidade do acervo obtido, houve a
utilizacdo dos seguintes filtros: texto completo disponivel, idioma (portugués) e ano
de publicagdo (2016, 2017, 2018, 2019 e 2020). Apds essa acgdo, restaram 4 textos.
Esses foram selecionados pelo critério de inclusdo por possuir média e alta
relevancia para esse trabalho. Em sequéncia, a terceira fase foi 0 momento utilizado
para avaliar as publicacdes disponiveis a fim de certificar que as mesmas continham
todos os critérios selecionados e a qualidade esperada. Aqui, houve sucesso de

100% e iniciou-se o estudo afinco das 4 publicacbes encontradas, realizando a
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extracdo de dados dos artigos de forma independente. A quarta e ultima fase,

discusséo dos resultados, tendo em vista a importancia do tema em estudo.

Resultados E Discussodes

Ao ver o padrdo de hemoglobinas nas pessoas com talassemia beta maior,
nota-se uma variedade, porém, acaba caracterizando-se pelo aumento de Hb F, com
concentracdes que variam de 60% a 90%. As taxas da Hb A2 podem estar normais
ou elevadas e a Hb A aparece somente nos casos de deficiéncia parcial da sintese
de cadeias beta. Geralmente a Hb total encontra-se entre 3,0 e 7,0 g/dL. O
mielograma revela uma medula 6ssea com intensa hiperplasia eritroide e presenca
de eritroblastos frequentemente megaloblasticos, o que reflete o suprimento limitado
do folato e de outros nutrientes. Os progenitores eritroides mais maduros sdo menos
abundantes, refletindo a eritropoiese ineficaz. Pode ser observada a presenca de
inclusGes de alfa globina. N&o € necessaria coleta de mielograma para se concluir o
caso pelo diagnostico de talassemia beta maior. Tais observacbes sdo de suma
importancia para fechar o diagnostico de talassemia e assim propor a melhor forma
de tratamento na qual hoje observa-se uma boa resposta dos pacientes ao fazerem
uso de transfusBes sanguineas regulares, que mantém um nivel de hemoglobina
adequado e diminui a atividade da medula 6ssea, e no uso de quelantes do ferro,
gue auxiliam a eliminacdo do excesso desse metal no organismo. (Trigo,2015).
Ademais pode-se fazer uso do mielograma, na qual revela uma medula éssea com
intensa hiperplasia eritroide e presenca de eritroblastos frequentemente
megaloblasticos, o que reflete o suprimento limitado do folato e de outros nutrientes.
Os progenitores eritroides mais maduros sdao menos abundantes, refletindo a
eritropoiese ineficaz. Pode ser observada a presenca de inclusdes de alfa globina.
N&o é necessaria coleta de mielograma para se concluir o caso pelo diagnéstico de
talassemia beta maior. (BETA.2016)

Consideracdes Finais

Em suma, apés a andlise sistematica dos 4 artigos obtidos através da
pesquisa na BVS, € notdrio que a tematica da talassemia deve ser mais explorada
pelas universidades de saude para formar profissionais capacitados para tratar sobre
a tematica a fim de diminuir o caso de Obitos e agilizar a conduta terapéutica da
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doenca em questdo por meio da forma de diagnostico mais eficaz possivel, na qual o

artigo se prop6s a mostrar.
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ACHADOS DA MOTRICIDADE OROFACIAL EM PACIENTES COM DISTROFIA
DE CINTURAS TIPO 2B
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RESUMO

Introducéo: As distrofias musculares das cinturas (DMC) constituem um grupo de
doencas genéticas musculares progressivas, nhas quais a musculatura da cintura
pélvica ou escapular esta predominantemente envolvida. Os musculos da face e das
maos ndo sdo comumente afetados nesta patologia. Objetivo: Verificar a motricidade
orofacial de pessoas com a distrofia de cinturas. Metodologia: Essa pesquisa é do
tipo duplo cego, descritiva e transversal. Foi realizada avaliacdo estrutural dos
orgaos fonoarticulatérios. Os dados foram categorizados e alocados em planilha
digital. Posteriormente, as variaveis foram analisadas de forma descritiva e
inferencial. Utilizou-se o software estatistico R, versdo 2.11.0. com nivel de
significancia igual a 5%. Resultados: Foram avaliadas 21 homozigotos. A alteracdo
de motricidade orofacial foi encontrada em 85,7% dos participantes (p-valor 0,001%).
Consideracoes finais: A presente pesquisa verificou que alteracdes de motricidade
orofacial podem estar associadas a distrofia de cinturas 2 B, sendo de extrema
importancia a avaliacdo e acompanhamento fonoaudiolégico apés o diagndstico
desta doenca.

Palavras Chave: Motricidade orofacial; Distrofia de cinturas 2B; Disferlinopatia;
Fonoaudiologia.

Introducéo

As distrofias musculares das cinturas (DMC) constituem um grupo de doencgas
genéticas musculares progressivas, nas quais a musculatura da cintura pélvica ou
escapular estd primariamente ou predominantemente envolvida. Dentre as DMC
esta a distrofia de cinturas 2 B (LGMD2B), caracterizada pela fraqueza da
musculatura proximal da cintura pélvica, podendo prejudicar a deambulagédo, com a

progressao da doencga (Bansal, 2003). A mutacao do DYSF causa a LGMD2B.

A avaliagdo clinica em motricidade orofacial (MO) representa fundamental
etapa no processo de diagnostico fonoaudiol6gico, uma vez que possibilita a

compreensao das condi¢cdes anatbmicas e funcionais do sistema estomatognatico.
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Permite, ainda, estabelecer o raciocinio terapéutico e definir a necessidade de

encaminhamentos, além de fornecer dados quanto ao progndstico do caso.

Grande parte dos estudos ndo descrevem como analisaram as funcdes do
sistema estomagonatico nos individuos com desferlinopatias, sendo impossivel
replica-los. O objetivo desse estudo é verificar a existéncia de possiveis alteracdes
no sistema estomatognatico (mobilidade e for¢ca dos labios, lingua e bochecha) em

pacientes com esta patologia.

Metodologia

Esse estudo foi aprovado pelo comité de ética e pesquisa do Hospital
Universitario Lauro Wanderley nimero 2.454.649. O Termo de Consentimento Livre
e Esclarecido foi assinado por todos os voluntarios que aceitaram participar da

pesquisa.

Uma fonoaudiologa avaliou a motricidade orofacial (MO) de 89 pessoas
naturais da cidade de Sdo Mamede, comunidade endogamica do sertdo da paraiba.
Estes participantes realizaram um teste genético para LGMD 2B. Dessa forma, o
avaliador ndo sabia quem tinha ou ndo a distrofia, pois ndo acessou o prontuario dos
pacientes. Vale salientar que nesse estudo descreveremos as alteracdes apenas

dos participantes diagnosticados

Na avaliacdo de MO foi verificada a existéncia de simetria facial, a mobilidade
dos labios (soltar beijo, fazer sorriso, bico e lateralizar os labios), de lingua
(movimento anterior, posterior, lateralizacdo, elevacdo e estalo) e de bochechas
(inflar as bochechas). Para verificar a presenca de forca na lingua, labios e
bochechas, foi utilizada uma espatula de madeira e era solicitado ao voluntario a
realizacdo de um movimento oposto ao da avaliadora. A mobilidade foi classificada

como adequada ou reduzida e a forca como satisfatdria ou diminuida.

Os dados coletados foram colocados numa planilha Excel para andlise estatistica,
categorizados e alocados em planilha digital. As variaveis foram analisadas de forma
descritiva — frequéncia e porcentagem. Utilizou-se o software estatistico R, verséo

2.11.0. com nivel de significancia igual a 5%.
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Resultados

Dividiu-se os pacientes em Grupo A e Grupo B, sendo o Grupo A formado
pelos heterozigotos (pacientes sem a distrofia), e o Grupo B pelos homozigotos

(pacientes com distrofia de cinturas), avaliados em duplo cego.

A Tabela 1 demonstra as alteracées na motricidade orofacial geral dos participantes
da pesquisa. Verificou-se que dos 21 participantes com distrofia de cinturas (Grupo
B), 18 tiveram algum tipo de alteragéo (p = 0,001).

Tabela 1 —Alteracbes na motricidade orofacial geral em pacientes hetero e
homozigotos avaliados, Sdo Mamede-PB, 2019.

GRUPO
TOTAL
Grupo A Grupo B
n % n % n %
NAO 34 55,7 3 14,3 37 45,1
SIM 27 44,3 18 85,7 18 54,9
TOTAL 61 100 21 100 82 100

Fonte: dados da pesquisa

A tabela 2 apresenta a alteracdo na mobilidade de labios, que foi avaliada por
meio da solicitacdo de movimentos simples aos pacientes. Observou-se déficits na
mobilidade em 19% dos individuos com distrofia de cinturas, enquanto apenas 4,9%

dos individuos heterozigotos apresentaram a mesma alteragao.

Tabela 2 —Alteracdes na mobilidade de labios em pacientes hetero e homozigotos
avaliados, Sdo Mamede-PB, 2019

GRUPO
TOTAL

Grupo A Grupo B

n % n % n %
NAO 58 95,1 17 81 75 45,1
SIM 3 49 4 19 7 54,9
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TOTAL 61 100 21 100 82 100

Fonte: dados da pesquisa

Acerca das alteracdes na hemiface, verificadas por meio da observacédo da
face em repouso, bem como do sorriso e algumas expressodes faciais, como “cara de
cheiro ruim”, verificou-se que 28,6% dos individuos com distrofia de cinturas
apresentam alteracdo na hemiface, com assimetria entre os dois lados da face,
enquanto apenas 8,2% dos pacientes sem a distrofia de cinturas as possuem
(p<0,05).

Tabela 3 —Alteracbes na hemiface em pacientes hetero e homozigotos avaliados,
Sao Mamede-PB, 2019.

GRUPO
TOTAL
Grupo A Grupo B
n % N % n %
NAO 56 91,8 15 714 71 86,6
SIM 5 82 6 28,6 11 13,4
TOTAL 61 100 21 100 82 100

Fonte: dados da pesquisa

A tabela 4 aponta outras alteracdes encontradas na motricidade orofacial dos
pacientes homozigotos, ou seja, diagnosticados com distrofia de cinturas, avaliados.
N&o foi encontrada significancia estatistica nos resultados acerca destes aspectos,
porém ainda assim observam-se alteracdes na for¢ca dos labios, de lingua e de

bucinador, e ainda tremor de lingua nos pacientes com distrofia de cinturas.

Tabela 4 —Outras alteragbes na motricidade facial de pacientes homozigotos
avaliados, Sdo Mamede-PB, 2019.

ALTERACAO N %
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Forca dos labios 3 14,3
Forca de lingua 3 14,3
Forca de bucinador 5 23,8
Tremor de lingua 9 42,9

Fonte: dados da pesquisa

Discusséo

Esse estudo demostrou uma expressiva alteracdo na motricidade orofacial
dos participantes de uma forma geral. Dos 21 participantes, 18 tiveram algum tipo de
alteracdo (p = 0,001). Ao contrario deste, estudos realizados anteriormente nao
encontraram alteragbes na musculatura orofacial e na maior parte dos individuos
com LGMD2B. Estas alteragbes estruturais e funcionais nos o6rgaos
fonoarticulatérios (labios, lingua, bochechas) podem gerar prejuizos funcionais na
fala, mastigacdo e degluticdo, dentre outras funcdes estomatognaticas (WALSH e
cols, 2011).

Foram avaliadas de forma especifica a mobilidade, forca e tbnus dos labios,
lingua, bochechas e véu palatino, bem como a simetria facial. Os achados com nivel
de significancia estatistica identificados foram: alteracdo na hemiface (71,4%, n=15,
p=0,018) e alteracdo na mobilidade dos labios (19%, n=4, p=0,048). Acerca da
assimetria facial, levou-se em consideracdo a observacdo pelo examinador, bem
como a questdo estética relatada pelos pacientes. Sao varias as etiologias para as
assimetrias faciais, podendo as mesmas serem de origem genética, de

desenvolvimento ou adquirida por meio de lesées ou doencas (MAGALHAES, 2016).

As alteracdes na forca dos labios (14,3%, n=3), tremor de lingua (42,9%,
n=9), alteracdo na forca da lingua (14,3%, n=3) e forca de bucinador reduzida
(23,8%, n=5) ndo apresentaram significancia (p < 0,05). Nenhum dos participantes
teve alteracdo na mobilidade das bochechas. E importante enfatizar que a postura,
tbnus, mobilidade das estruturas orofaciais influenciam diretamente no processo da

degluticdo, e alteracGes nestas podem levar a disfagia (SANTORO et al., 2011).
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Consideragdes finais

Observou-se no presente estudo prejuizos na motricidade orofacial dos
orgaos fonoarticulatorios (labios, lingua e bochechas) em 85,7% dos individuos de
forma geral, o que posteriormente pode gerar prejuizos nas funcbes
estomatognaticas, uma vez que estas dependem da funcdo destes O6rgdos para o

seu funcionamento correto e harmonico.

Dessa forma, justifica-se a necessidade da avaliacdo, e caso seja preciso,
intervencdo fonoaudiologica precoces nos pacientes com Distorfias de Cinturas tipo
2B, visando a uma adequada funcionalidade e a uma melhor qualidade de vida dos

pacientes.

Alteracbes de motricidade orofacial podem estar associadas a distrofia de
cinturas 2 B, sendo de extrema importancia a avaliagdo e acompanhamento
fonoaudiolégico apds o diagnéstico desta doenca, a fim de controlar as alteracées

relacionadas as fungdes exercidas pela musculatura orofacial, como a disfagia.

REFERENCIAS

SANTORO, P. P. et al. Avaliacéo otorrinolaringolégica e fonoaudiologica na
abordagem da disfagia orofaringea: proposta de protocolo conjunto. Braz. |.
otorhinolaryngol., vol.77 no.2 S&o Paulo: Mar./Abr. 2011.

WALSH, R e cols. Progressive dysphagia in limb-girdle muscular dystrophy type
2B.Muscle & nerve. Published on line in Wiley Library DOI 10.1002/mus.22041. May
2011 p. 761 — 763.

MAGALHAES. B.O. Tratamento da assimetria dentofacial em adultos: uma revisdo
da literatura. Trabalho de concluséo de curso (Especializacdo). Faculdade de
Odontologia, Universidade Federal de Minas Gerais, Minas Gerais, 2016.

442



SOBRE AS ORGANIZADORAS

Saionara Ferreira de Araujo

Doutora em Ciéncias das Religibes pela Universidade Federal da
Paraiba; Mestre em Ciéncias das Religides pela Universidade Federal
da Paraiba; Assistente Social do Hospital Universitario Lauro
Wanderley-HULW; Especialista em Saude da Familia pela Faculdade
Integrada de Patos — FIP; Especialista em Gestdo de Hospitais
Universitarios no SUS pelo Hospital Sirio Libanés-HSL; Tutora da
disciplina politicas publicas | — Residéncia Integrada Multiprofissional
em Salde Hospitalar-RIMUSH; Pesquisadora vinculada ao grupo de
pesquisa SOCIUS-Nucleo de Pesquisas Socioantropolégicas da
Religido e de Género — PPGCR-UFPB, Presidente da Associagdo
Paraibana de Doencas Raras — ASPADOR-PB.

Filismina lvone de Carvalho Almeida

Graduada em Odontologia pela Universidade Estadual da Paraiba;
Especialista em Cuidados Paliativos - Faculdade Unileya;
Aperfeicoamento Endodontia pela Universidade Federal do Rio
Grande do Norte (UFRN); Aperfeicoamento em Ortodontia pelo
Niucleo de Estudos e Aperfeicoamento Odontolégico (NEAO);
Cirurgia-Dentista do Hospital Universitario Lauro Wanderley (HULW).

Alberlene Baracho Sales

Mestranda pelo PPGCR-UFPB; atuou na condicdo de bolsista CNPq
na pesquisa PIBIC "Teodiceias entre Maternidades Paradoxais": a
religiosidade no enfrentamento da realidade social da maternidade
com criancgas portadoras de microcefalia; académica em Arquitetura e
Urbanismo; Vinculada ao grupo de pesquisa SOCIUS-Nucleo de
Pesquisas Socioantropolégicas da Religido e de Género — PPGCR-
UFPB, Membro da diretoria da ASPADPR-PB.

Mariah Palitot Remigio de Carvalho Almeida
Académica do 7° periodo de Medicina na Faculdade de Medicina

Nova Esperanca da Paraiba. (FAMENE-PB), voluntaria da
ASPADOR-PB.

443




CQOPERE

e = e § e 4 o e e

ISBN 9/8-655825061-6




