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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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moderada. CPK 4660. Aos 18 anos precisou internagao por insu-
ficiéncia cardiaca congestiva (ICC) com uma fracgao de ejecgdo
de 19%. Dificuldades para acessar o tratamento com a suspen-
sdo da infusdo 3 anos depois do inicio do tratamento. Foi inter-
nado por pneumonia e trombose venosa profunda. Duas outras
internagdes por ICC e Infecgédo do trato urindrio no ano seguinte.
Ecocardiograma com aumento de atrio e ventriculo esquerdo
(VE), importante disfungéo sistélica do VE, discinesia difusa das
paredes de VE, disfuncéo diastélica de VE grau Ill. ECG com Blo-
queio de ramo esquerdo grau Il. Em janeiro de 2020, finalmente
faleceu por complicagdes préprias da doenca aos 22 anos de
idade.

Caso 2: Masculino, 32 anos de idade, filho de casal ndo-consan-
guineo, segundo filho, mae tinha 24 anos de idade no momento
do parto. Desenvolvimento muscular normal durante a infancia.
Inicio dos sintomas aos 23 anos de idade, ao perceber diminui-
¢do da forga ao ndo conseguir manipular carga habitual em seu
trabalho, associado a fadiga muscular e dor lombar. Com 25 anos
pediu demissao de seu trabalho, por ndo conseguir mais manipu-
lar carga. Foi avaliado por neurologia e ortopedia, CPK: 1149,
RNM lombosacra evidenciou discopatia lombar. 03/02/2018
ENMG neuropatia motora axonal. Inicia fisioterapia com TENS e
raios infravermelhos, prednisolona 20mg dia por 3 meses. Nao
houve melhora dos sintomas, com aumento da dor, progressao
da fadiga e perda da forga. Progressdo gradual dos sintomas até
o diagndstico, com 31 anos de idade.

Exame fisico (19/04/2023): marcha anserina, pés ligeiramente
supinados de predominio direito, sinal de Gower positivo, Térax
simétrico, respiragao paradoxal, musculatura da face e pescogo
forga grau 5, abducao de bragos bilateral até 45 graus, misculos
da cintura escapular forga grau 3, escapula alada bilateral, hipo-
trofia dos paravertebrais dorsais e lombares, musculatura da cin-
tura pélvica (forga grau 2), atrofia do quadriceps.

Arreflexia tricipital, bicipital, patelar e aquiliana. Sensibilidade
preservada. 22/11/2022 inicia TRE e no 17/05/2023 inicia fisio-
terapia duas vezes por semana 30 minutos. 28/08/2023 Inicia te-
rapia respiratoria durante 30 min duas vezes por semana, sem ul-
trapassar o 70% da sua frequéncia cardiaca maxima.

Espirometria: 02/02/2022 deitado, padréo restritivo acentuado
CVF 48%. 02/02/2022 sentado, padréo restritivo acentuado CVF
49%. 05/08/2022 sentado, padrao restritivo moderado acentuado
CVF 53,2%. 18/08/2023 sentado, padrao restritivo moderado
acentuado CVF 48,2%. 06/11/2023 sem sintomas respiratorios,
indicado uso de BIPAP (PI 8 PE6) noturno. Queixa-se de descon-
forto tolerdvel durante a fase de expiragéo. Exame fisico: marcha
anserina, pés ligeiramente supinados, predominio direito, sinal de
Gower positivo, sem mudangas referentes ao exame muscular de
abril de 2023. Exame pulmonar: Térax simétrico, respiragao para-
doxal, hipotrofia dos musculos da cintura escapular e paraverte-
brais. Murmdrio vesicular universalmente levemente diminuido,
sem ruidos adventicios. Misculos paravertebrais, por¢gao medial
e inferior do trapézio e intercostais externos hipotréficos. Eleva-
dor das escdapulas bilateral forga 3/5. Escalenos, esternocleido-
masto6ideo e musculatura abdominal sem alteragdes.

01/04/2024 refere diminui¢do generalizada da forga muscular,
porém melhora do padrao respiratério. Nao tolera uso de BIPAP,
utilizando CPAP durante a fisioterapia respiratéria. Exame fisico:
marcha anserina marcada, pés ligeiramente supinados, sem en-
curtamento do tendao do calcaneo, sinal de Gowers positivo, es-
capula alada bilateral.

Musculos da face forga grau 5, misculos do Pescogo: flexores

forga grau 3, extensores forga 2, Esternocleidomastoideo grau 5,
rotacdo grau 5. Misculos da cintura escapular forga grau 2, tra-
pézio superior grau 4, serrétil anterior grau 1, abdugéo de bragos
bilateral até 30 graus - forga grau 2, flexdo de ombro grau 2, ex-
tensdo de ombro grau 2, adugado de ombro grau 2, rotagéo interna
grau 1, rotacao externa grau 1.

Musculos do antebrago e punho flexdo de cotovelo grau 3, ex-
tensdo de cotovelo grau 3, supinagado grau 3, pronagao grau 3,
flexdo de punho grau 4, extensdo de punho grau 3, misculos da
mao grau 3. Misculos paravertebrais dorsais e lombares, com
acentuada hipotrofia. cuadrado lumbar grau 4.

Musculos da cintura pélvica (forga grau 2), atrofia do quadri-
ceps. Flexdo de quadril grau 2 (D) e 1(E), rotagdo interna e ex-
terna, extensdo, abdugao, adugdo do quadril grau 2, flexao e ex-
tensdo do joelho bilateral grau 2, flexdo e extens&o plantar grau
2 bilateral. Arreflexia tricipital, bicipital, patelar e aquiliana. Sen-
sibilidade preservada.

RESULTADOS

0 diagndstico no caso #1 foi feito aos onze anos do inicio dos
sintomas, se inicia TRE quando tinha acometimento respiratorio
e cardiaco evoluindo com dhito apés de 8 anos do diagndstico.
No caso #2 Diagndstico feito aos oito anos do inicio dos sinto-
mas, inicia TRE quando ja tinha acometimento respiratdrio, atual-
mente continua com TRE, fisioterapia e terapia respiratdria,

Depois de 18 meses de tratamento se evidencia deterioro da
forga muscular generalizada mais evidente nos muisculos distais
dos membros inferiores.

Quadro 1. Sinais e sintomas clinicos caso #2

Sinais e Antes do inicio Depois de 12 me- Depois de 18 meses de
Sintomas d ses de TRE/Fisio-  TRE/Fisioterapia/Terapia
. a TRE " ey
Clinicos terapia respiratoria
Gower Positivo Positivo Positivo
Forcamds-  Grau 2 Grau 2 Grau 2 - cuadrado lumbar
culos proxi- Grau 4
mais
Forcamds-  Grau4 Grau 4 * Grau 2
culos distais
Compro- Padrao restritivo  Padrdo restritivo ~ Melhora subjetiva do padrdo
misso moderado acen- moderado acentu-  respiratorio.
respiratorio  tuado CVF ado CVF 48,2%. Respiragédo paradoxal
53,2%. Respira-  Respiragdo para-  menos acentuada
¢do paradoxal doxal

*Depois de 18 meses de tratamento apresenta diminui¢do da for¢a muscular, prin-
cipalmente nos musculos distais dos membros inferiores

DISCUSSAQ

A literatura indica que pacientes com a forma tardia da doenca
de Pompe frequentemente apresentam comprometimento respi-
ratorio, enquanto o acometimento cardiaco é caracteristico da-
queles com inicio da doenga antes dos 12 meses de idade. No
entanto, é importante notar que o paciente do caso #1, que apre-
senta a forma tardia da Doenga de Pompe, iniciada apds os 23
meses de idade, desenvolveu miocardiopatia

A TRE é o Unico tratamento que pode retardar o curso natural
da doenca e assim diminuir a aparigdo de comorbidades.? No en-
tanto, relatos de casos mostraram pouca efetividade da TRE ad-
ministrada em pacientes com evidente deterioragdo cardiaca e
respiratoria. Nesse contexto, a TRE ndo foi capaz de impedir a
progressdo para o 6bito.* No caso #2 depois de um ano em fisi-
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oterapia e TRE néo se evidenciou ganho na forga muscular, tam-
bém ndo se apresentou melhoria da fungéo respiratéria. Porém
ao combinar a TRE com terapia respiratéria logo de 6 meses o
paciente relata melhora do padréo respiratério.

Paciente caso #2 refere que com a utilizagao de BIPAP durante
a terapia respiratoria apresentou dificuldade na fase da expira-
¢do. Realizada prova terapéutica com CPAP, verificou-se que o
paciente apresentava menos esforgo e menor frequéncia cardi-
aca durante a fisioterapia respiratéria. Outros estudos talvez se-
jam necessarios para que corroborem o beneficio do CPAP sobre
o0 BIPAP nesse tipo de limitagdo restritiva.

Referente a indicagdo de AFO bilateral durante a marcha do pa-
ciente do caso #1, o risco- beneficio da mesma deveria ter sido
avaliado previamente, ja que o paciente tinha fraqueza da mus-
culatura proximal dos membros inferiores, e 0 uso das mesmas
representava uma dificuldade a mais para deambulagdo, por
conta do peso extra proporcionado.

CONCLUSAO

A doenga de Pompe é uma patologia subdiagnosticada, que
gera grande incapacidade impactando no grau de funcionalidade
do individuo. Sua apresentagao é altamente varidvel, com dife-
rengas significativas relacionadas a idade de inicio dos sintomas
e progressao da doenga o que torna o diagndstico precoce desa-
fiador.

E importante considerar essa possibilidade diagnéstica, con-
centrando-se na apresentacao dos principais sintomas evidenci-
ados nos dois casos apresentados, nos quais se destacam a fra-
queza progressiva dos musculos da cintura pélvica associada a
alteragOes precoces na marcha, além de comprometimento car-
diaco e respiratdrio de forma varidvel.
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INTRODUGAO

Dados da OMS indicam que cerca de 50 milhdes de pessoas
tém deméncia globalmente, com projegdo de atingir 82 milhdes
em 2030 e 152 milhdes em 2050. A doenca de Alzheimer repre-
senta 60-70% dos casos, caracterizada pela deterioragdo cogni-
tiva e fisica relacionada a placas B-amiloide e emaranhados neu-
rofibrilares. Embora incuravel, existem tratamentos farmacoldgi-
cos e ndo farmacoldgicos. A terapia ndo farmacoldgica, multidis-
ciplinar, inclui a reabilitagdo neuropsicolégica e cognitiva, vi-
sando melhorar habilidades e compensar declinios, conside-
rando as preferéncias do paciente. Este estudo, analisa ensaios
clinicos randomizados para avaliar a eficacia da reabilitagdo cog-
nitiva em estdgios leves a moderados de Alzheimer, buscando
identificar técnicas e beneficios na qualidade de vida, além de
possiveis alteragdes funcionais e/ou estruturais decorrentes.

OBJETIVO

Avaliar a eficécia da reabilitagao cognitiva em pacientes com a
doenca de Alzheimer em estégio leve a moderado por meio de
uma revisdo sistematica.

METODO

0 levantamento de artigos se deu pelas bases de dados
MEDLINE (acessado via PubMed), EMBASE e LILACS, seguindo a
Colaboragao Cochrane e a recomendagao PRISMA, por meio dos
critérios de elegibilidade: ensaios clinicos randomizados e que
apresentaram o uso da reabilitagdo cognitiva como intervengéo
nao farmacoldgica em pacientes com a doenga de Alzheimer em
estagio leve a moderado, devendo haver pelo menos um grupo de
intervengdo e um grupo de comparagéo.

RESULTADOS

A partir dos 478 artigos potencialmente relevantes obtidos nos
bancos de dados eletronicos PubMed, EMBASE e LILACS, foram
primeiramente removidos por duplicidade 105 artigos. Depois de
realizada a leitura de titulos e resumos, foram excluidos 341 arti-
gos. Dos 10 artigos restantes para leitura, ainda foram excluidos
quatro artigos, devido aos seguintes motivos: ndo havia o texto
completo disponivel nas bases de dados, utilizagdo da estimula-
¢do cognitiva como intervengdo nao farmacoldgica. Finalmente,
restaram seis artigos para a revisao sistematica, conforme dia-
grama do fluxograma de artigos.

DISCUSSAO

Neste estudo, foram apresentados seis ensaios clinicos sele-
cionados para a revisao, destacando os resultados nos grupos de

44


http://conitec.gov.br/
http://conitec.gov.br/
https://doi.org/10.31365/issn.2595-1769.v20i2p72-78
https://doi.org/10.31365/issn.2595-1769.v20i2p72-78

