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concluir quais as caracteristicas necessdrias nesse novo método
para se obter um tratamento melhor. Nesse sentido, existem pou-
cos estudos direcionados aos desafios enfrentados pelos cuida-
dores de pacientes durante a fase domiciliar do tratamento, o que
dificulta o desenvolvimento de novas érteses.

Compreender os desafios enfrentados pelos cuidadores de pa-
cientes durante a fase domiciliar do tratamento da DDQ é crucial
para o desenvolvimento de novas drteses que possam oferecer
uma alternativa eficaz ao gesso pelvipodalico, garantindo assim
um tratamento mais completo e satisfatorio para os pacientes.
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INTRODUGAO

Segundo Berlowitz et al.” a lesdo medular (LM) cervical asso-
cia-se a déficits respiratérios por interrupgao da inervagao da

musculatura respiratoria, principalmente o diafragma. Tal condi-
c¢do resulta em comprometimento da fungéo pulmonar e insufici-
éncia respiratoria, necessitando de intervengdes e dispositivos
para assisténcia ventilatéria. Lesdes C1-3 tem indicagdo de su-
porte continuo e implante de marcapasso diafragmatico, se-
gundo Cavka et al.?

OBJETIVO

Relatar evolugdo e progressao da capacidade respiratdria de-
vido a insergdo do paciente em programa de reabilitagao especi-
alizado.

METODO

Descri¢ao de dados clinicos registrados em prontudrio, resul-
tados de avaliacdes fisicas e entrevista com o paciente.

DESCRIGAO DO CASO

Paciente B.B.N., LM C2 por acidente de mergulho em 2017. De
imediato no acidente houve uma parada cardiorrespiratéria (PCR)
revertida por primeiros socorros. Durante hospitalizagdo (6 me-
ses) houveram 3 PCRs e foi optado por implante de Marcapasso
Cardiaco (MC), permaneceu também com traqueostomia (TQT) e
ventilacdo mecénica (VM) até implante de marcapasso diafrag-
matico (MD) que possibilitou o desmame da VM em 1 semana e
TQT em 3 meses. Paciente submetido a acompanhamento fisio-
terapéutico manteve uso do MD associado a ventilagdo néo inva-
siva (VNI). Em 2020, foi inserido em programa de reabilitagéo e
treinamento fisico intensivo e multimodal no Centro Integrado
Acreditando, com equipe multidisciplinar especializada (Fisiote-
rapeutas, Profissionais de Educagéo Fisica e Fisiatra). Programa
de reabilitagdo e treinamento fisico intensivo (duragéo de 12 me-
ses, com volume semanal de 10 horas), multimodal (treinamento
neuromotor global, especifico para membros superiores e cardi-
orrespiratério) com atividades especificas ao quadro apresen-
tado (eletroestimulagdo funcional, treino locomotor em suspen-
sdo na esteira, com descarga de peso corporal em etapas do de-
senvolvimento motor, estimulagdo sensorial, exercicios aerdbi-
cos, de forga muscular global e respiratdrio).

RESULTADOS

Apds 12 meses houve melhora da capacidade ventilatdria, de-
monstrada no teste de pico de fluxo de tosse, manovacuometria
e progressao de postura (Tabela 1), resultando autonomia venti-
latéria diurna, desuso de MD e uso noturno de VNI por hipopneia
e apnéia noturna. Paciente segue no Programa com evolugéo dos
parametros respiratérios, mantém-se clinicamente estavel e sem
infecgOes respiratorias desde 2021.

DISCUSSAO

Onders et al.® observaram que LM cervicais altas, podem cursar
com déficits respiratorios que progridem para complicagdes e
dependéncia de assisténcia ventilatoria. Neste relato, estar inse-
rido em programa de reabilitagao e treinamento fisico personali-
zado e especializado, de alta intensidade e multimodalidade, com
acompanhamento de profissionais especialistas em reabilitagdo
neuroldgica e respiratéria, mostrou-se efetivo na melhora dos pa-
rametros respiratérios, desmame de MD e estabilidade clinica.
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CONCLUSAO

A insercdo do paciente com LM C2 em um programa de reabili-
tacdo e treinamento fisico intensivo e multimodal especializado
foi decisiva para o desmame do marcapasso diafragmatico, aqui-
sicdo de autonomia ventilatoria e estabilidade clinica

Tabela 1. Melhora da Capacidade ventilatoria

Data Postura Pimax Pemax PFT
06/2020 DD 0 60 60
06/2020 Sentado NT NT NT
12/2020 DD -60 90 100
12/2020 Sentado -60 NT NT
07/2021 DD -90 100 100
07/2021 Sentado -50 70 60
07/2023 DD NT NT NT
07/2023 Sentado -120 130 80

Plmax= Press&o Inspiratdria Maxima, Pemax= Pressdo Expiratéria Maxima, PFT=
Pico de Fluxo de tosse, DD= Decubito Dorsal
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INTRODUGAO

A doenga de Pompe (DP), também conhecida como glicoge-

nose tipo Il ou deficiéncia de maltase 4cida é uma doenga gené-
tica rara, subdiagnosticada de acometimento neuromuscular pro-
gressivo que leva a falha terapéutica antes da confirmacao diag-
néstica,’ frequentemente fatal nas formas mais graves. Pode
ser classificada em grupos A, B, C e D, de acordo com a idade do
inicio dos sintomas, envolvimento cardiaco e velocidade de pro-
gressdo da doenga.

0 grupo A apresenta inicio dos sintomas antes dos 12 meses
de idade e cardiomiopatia hipertréfica, sendo caracterizada
como DP infantil classica.! Evoluem com fraqueza muscular ge-
neralizada e cardiomegalia.

0 grupo B tem o inicio dos sintomas antes dos 12 meses de
idade e ndo tém cardiomiopatia hipertréfica, sendo pacientes fre-
quentemente classificados de DP infantil “atipico”.

0 grupo C e 0 D sdo ambos chamados de DP tardia. No primeiro,
os pacientes tém inicio dos sintomas ap6s 12 meses de idade,
porém ainda na infancia, e mescla-se com os fenétipos que sur-
gem até a adolescéncia. No dltimo, ocorre as formas mais tardias
de manifestacéo, ja na idade adulta.’

A DP é uma doenga subdiagnosticada que produz grande mor-
bimortalidade o que leva a falha terapéutica antes da confirma-
¢ao diagnostica, com progndstico funcional que vai depender do
diagndstico precoce e da intervencao terapéutica oportuna.’™

OBJETIVO

Mostrar dois casos com evolugdo e manejos terapéuticos dife-
rentes com o fim de reconhecer as caracteristicas clinicas da do-
enca de Pompe da apresentacao tardia de inicio na infancia e na
idade adulta.

METODO

Estudo do tipo relato de caso com informagdes obtidas por
meio dos prontudrios, avaliagdo do paciente e revisao bibliogra-
fica.

RELATOS DE CASOS

Caso 1: Masculino, 22 anos de idade, filho de casal ndo-consan-
guineo, desenvolvimento muscular normal nos primeiros 18 me-
ses. Apresenta queda aos 24 meses com fratura de fémur es-
querdo, com manejo conservador. Persistiu com quedas frequen-
tes e sinal de Gowers positivos. E encaminhado aos 10 anos para
reabilitagdo com diagnéstico de distrofia muscular progressiva.

Queixa principal: dificuldade para subir e descer escadas. A ad-
missdo, observou-se diminuigdo da expansibilidade toracica,
marcha anserina com AFO bilateral, fraqueza das extremidades
com maior compromisso dos membros inferiores, elevagédo da
CPK, ecocardiografia com doppler normal, espirometria sem alte-
racdo e ENMG com padrdao de miopatia. Acompanhamento por
fonoaudiologia, fisioterapia motora e respiratéria. Evoluiu em 2
anos com flexo de joelho de 45 graus, deterioragdo progressiva
da fungdo respiratéria e miocardiopatia dilatada. Na idade de 14
anos é confirmada doenga de Pompe, sendo iniciada terapia de
reposigao enzimatica (TRE) apés 18 meses. O paciente progrediu
com aumento da fraqueza dos MMII e tronco com escoliose de
convexidade esquerda associado a hipotonia muscular e arrefle-
xia. Polissonografia com eficacia do sono de 66%, apneia mode-
rada e extra-sistoles, disfungdo sistélica do ventriculo esquerdo
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