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RESUMO

A atrofia muscular espinhal (AME) tipo I ou sindrome de Werdnig-Hoffmann é doenca
neuromuscular grave que se manifesta precocemente e apresenta elevada morbimor-
talidade. O objetivo deste trabalho é destacar a importancia do servigo de assisténcia
domiciliar na abordagem das doencgas graves em que o cuidado € o principal fator
promovedor da qualidade de vida.
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ABSTRACT

Type 1 spinal muscular atrophy (SMA) or Werdnig-Hoffmann syndrome is a severe neuro-
muscular disease that has an early manifestation and presents high morbimortality. The
aim of this paper was to highlight the importance of home care service when approach-
ing severe diseases, in which care is the main factor that promotes quality of life.
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INTRODUCAO

A atrofia muscular espinhal (AME) é doenca neuromuscular de heranga autos-
sOmica recessiva caracterizada por fraqueza e perda de massa muscular secundaria
a degeneracao dos neuronios motores da medula espinhal e do tronco cerebral.!

A classificagao é baseada na idade de aparecimento da sintomatologia. O tipo I ou sin-
drome de Werdnig-Hoffmann consiste na forma mais grave e acomete menores de seis me-
ses de idade. E caracterizada pela incapacidade da crianca de sentar-se sem apoio, com
mortalidade frequente antes dos dois anos de idade. A AME tipo Il costuma manifestar-se
antes dos 18 meses de idade e trata-se da forma intermedidria, na qual a crianga consegue
sentar-se sozinha, mas nao tem capacidade de andar ou permanecer em ortostatismo.
A forma mais branda, AME tipo III ou sindrome de Kugelberg-Welander, afeta pacientes
com mais de 18 meses de idade e a crianca consegue permanecer de pé e deambular sem
auxilio. O tipo IV acomete adultos jovens e ainda nao é formalmente classificada.?

Sua incidéncia na Europa é de um para cada 10.000 nascidos vivos e um para
cada 100.000 adultos. E a segunda desordem fatal de carater genético, atrés da fibro-
se cistica (um para cada 6.000).
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A AME é uma desordem de dificil diagnoéstico e
de tratamento ainda incerto. Seu diagnoéstico é dado
pela evidéncia eletrofisiol6gica como histologica, de
desnervacao do musculo. O diagnéstico € confirma-
do pela anéalise molecular, para deteccao da ausén-
cia do éxon 7 do gene SMN !

Por ser doenc¢a neurodegenerativa progressiva, o
paciente acometido pela AME necessita de varios cui-
dados especiais, que ajudam a estacionar a progres-
sao da doencga e prolongar e melhorar a qualidade
da sua vida e a dos seu familiares. Este relato objetiva
descrever a abordagem e seus desafios de paciente
com AME, realizados no cuidado domiciliar, junta-
mente com as perspectivas futuras para o seu trata-
mento, auxiliando os profissionais da area da satde a
proporcionarem adequado suporte terapéutico.’

RELATODO CASO

MGSP, masculino, natural e procedente de Con-
tagem-MG procurou atendimento no Hospital Muni-
cipal de Contagem (HMC) aos trés meses de idade,
em abril de 2008, héa seis dias com queixas gripais e
desconforto respiratério.

Nascido de parto normal, a termo, hospitalar, com
3.430 g, sem intercorréncias no periodo neonatal. His-
toéria de irmao hipotonico, falecido aos sete meses de
idade, com “bronquite”.

A admissao necessitou ser intubado por insufici-
éncia ventilatoria aguda. Tentada extubac¢ao, sem su-
cesso, sendo transferido ao Centro de Terapia Inten-
siva (CTI) pediatrica do Hospital Municipal Odilon
Behrens, em Belo Horizonte.

Evoluiu com dependéncia de ventilacao mecani-
ca (VM), nao tolerando extubacao, evoluindo com
hipotonia, fasciculacao de lingua e arreflexia de
membros inferiores (MMII).

A tomografia computadorizada de encéfalo e a do-
sagem de creatinafosfoquinase e sua fracao ligada ao
miocardio, além de outros exames associados a altera-
¢cOes metabolicas detectaveis por intermédio de anali-
se sanguinea, estavam normais. A analise citogenética
confirmou o diagnoéstico de AME. Foi traqueo — e gas-
trostomizado. Durante a internagao no CTI recebeu dois
cursos de antibioticoterapia, para sepse e traqueite.

Recebeu alta do CTI, transferido para o HMC em
julho de 2008, onde permaneceu até sua alta hospita-
lar em outubro de 2008, tendo necessitado de nova
antibioticoterapia para tratamento de traqueite.
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Ap6s alta hospitalar, iniciou acompanhamento domi-
ciliar. Durante os trés anos e nove meses em que tem re-
cebido assisténcia domiciliar nao necessitou de medica-
mentos, exceto sintomaticos e profilatico (sulfato ferroso).
E dependente de ventilacao por BIPAP e nao requer oxi-
genoterapia. Nao foi indicada reinternac¢éo desde entao.

As trocas de canula de traqueostomia sao reali-
zadas no domicilio, a cada 10 semanas, pela pedia-
tra que o acompanha e as trocas de circuito a cada
quatro semanas. A desinfeccao do circuito e reposi-
cionamento da gastrostomia, quando necessario, €
realizada pela familia ap6s treino adequado. A crian-
ca recebe atendimento pediatrico duas vezes por se-
mana. Recebeu acompanhamento de terapeuta ocu-
pacional e fisioterapeuta com treinamento da familia
para realizar as manobras basicas para atendimento
diario. Recentemente, com instituicao do Programa
de Internacao Domiciliar (PID) no municipio de Con-
tagem, a criancga iniciou acompanhamento com equi-
pe multidisciplinar completa.

O episodio de intercorréncia mais grave ocorrido
nesse periodo foi uma parada respiratoria breve, sen-
do interrogada desconexao do BIPAP, que a familia
conseguiu fazer assisténcia, sem repercussao clinica.

DISCUSSAO

A sindrome de Werdnig-Hoffmann € a forma mais
grave da AME, com aparecimento de sua sintomatolo-
gia antes dos seis meses de idade, elevada mortalida-
de, sendo rara a sobrevida acima do primeiro ano de
vida. A principal causa de morte € a insuficiéncia res-
piratéria. Geralmente esses pacientes evoluem com
necessidade de suporte ventilatério. Devido a dificul-
dade respiratoria e de degluticao, apresentam grande
probalidade de aspiracao e infec¢ao, culminando em
internagoes recorrentes.’

Embora nao haja tratamento especifico para essa
doenca, sao imprescindiveis as medidas que permi-
tam a abordagem multiprofissional, com atuacao
marcante da fisioterapia, da terapia ocupacional,
além do acompanhamento médico, o que permite re-
ducao na internacao e melhora na qualidade de vida.

Os termos criangca dependente de tecnologia e
crianga com necessidades complexas foram criados
recentemente e sao caracterizados pela dependén-
cia de artefatos tecnolégicos e/ou farmacolégicos
indispensaveis a sobrevivéncia. Tais artefatos podem
auxiliar a nutricao, medicacao e respiracao.’
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Criancas dependentes de ventilacdo mecanica
sao frequentemente submetidas a periodos extensos
de internagao em CTI pediatrico, acarretando proble-
mas psicologicos familiares, além do risco de infec-
¢cOes por germes multirresistentes. O longo periodo
de permanéncia no hospital influencia a qualidade
de vida da crianga e de sua familia. Diante da pers-
pectiva do carater cronico da doenca e da persis-
tencia da dependéncia da ventilacao, os pais vislum-
bram a possibilidade de levar o filho para casa.

A alta hospitalar é possivel quando a equipe in-
terdisciplinar, a familia, a comunidade e os gestores
de satide juntam esfor¢os para conseguir que essas
criancas possam ser cuidadas em casa.

O uso de tecnologia em domicilio para ofere-
cer cuidado a criangas doentes remonta ao fim dos
anos 50. Nessa época, nos Estados Unidos, ja havia
elevado nimero de sobreviventes de doencas neu-
romusculares, necessitando de suporte respiratério
em casa. Desde essa época as tecnologias tém sido
transferidas para o domicilio, criando-se o conceito
de cuidado domiciliar. Cada nova tecnologia deman-
da o reconhecimento de novas necessidades para o
treinamento de pacientes e familias e aumento da
complexidade do cuidado de enfermagem.®

O cuidado domiciliar oferece importantes van-
tagens, uma vez que apresenta taxas inferiores de in-
feccao, reducao dos custos para o servigo de saide e
melhor qualidade de vida. O domicilio proporciona es-
timulacao social e propicia meio mais adequado para o
desenvolvimento da crianca. Entretanto, essa estratégi-
ca possui muitos desafios, pois demanda assisténcia fa-
miliar e necessidades de enfermagem especializadas e
complexas. Os pais devem ser submetidos a treinamen-
tos intensivos para que se habituem aos procedimentos
que anteriormente eram realizados apenas pela equipe
de satide. Para que o cuidado domiciliar seja implanta-
do, é necessaria a existéncia de padrao minimo socio-
economico e de higiene. Além disso, os equipamentos
muitas vezes exigem reestruturacao do espaco fisico
do domicilio, situagao que pode provocar sentimento
de inseguranca e estresse nos familiares.

Desde a implantagao do servico de cuidado do-
miciliar nesse paciente, nao houve mais a necessi-
dade de sua reinternacao, comprovando seus efeitos
benéficos e seu impacto na evolugao de tal doenca e
no ambito familiar. Ressalta-se, assim, a necessidade
da valorizagcao desse servico, reduzindo custos com
internacao hospitalar e a melhora na qualidade de
vida do paciente e seus familiares.

CONCLUSAO

O atendimento domiciliar voltado para a crianga
dependente de tecnologia na satide publica depende
de alguns fatores essenciais derivados tanto das suas
especificidades terapéuticas quanto das que sao gera-
das pelos seus equipamentos e dispositivos de apoio.

Deve-se ressaltar que a assisténcia domiciliar, quan-
do realizada com responsabilidade, competéncia e su-
pervisao, pode trazer muitos beneficios ao paciente e a
sua familia, como no caso em questao, em que MGSP
permaneceu 1.408 dias sem necessidade de internacao.

Prestar assisténcia domiciliar nao é apenas con-
cretizar uma nova modalidade de assisténcia a saude,
mas, sim, tornar possivel as pessoas uma nova forma
de atencao a salde, aliada a conhecimento e tecnolo-
gia. E realizar assisténcia baseada na realidade de cada
individuo, proporcionando cuidado individualizado e
humanizado, fortalecendo o elo familiar da crianca.

E necessario que o sistema de satde atente para
essa possibilidade terapéutica que propoe beneficios
de toda ordem, desde conforrto pessoal e familiar até
reducao de custos sociais.
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