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APRESENTAGAO

A degricdo de pacientes cofitaxia-Telangiectasia ocorreu no inicio do
século XX, mas foi por volta de 1.950 que esta doenca foi reconhecida.
Estima-se que afete 1 em cada 40.000 nascidos vivos e, se considerarmos
que a populacado do Brasil é de aproximadamente 180 milhdes de habitan-
tes, devemos ter cerca 4.500 pacientes com diagnésticd de que ndo

€ poucoA escassez de material informativo para familiares sobre esta
doenca motivou a mae de um dos nossos pacientes a realizar este belissimc
trabalho.

O objetivo da adaptacéo deste livro para a realidade brasileira é fazer com
gque vocé conheca melhoAtaxia Telangiectasia A-T. Baseado nestas
informacdes, vocé podera entender melhor o que acontece com seu filho,
estar alerta para alguns sintomas e saber como agir em determinadas situ-
acgoes.

No proximo volume discorreremos sobre os principios de reabilitacao,
fisioterapia, atividades diarias e a terapia ocupacional, aprendizagem e ajus-
tes psicolégicos, a fala e a linguagem e tecnologia assistiva como instru-
mento auxiliar da comunicagéo escrita.

Com a ajuda de profissionais de salde assim como de Instituicdes que
financiam estas iniciativas, foi possivel a realizacao de parte deste projeto

que é a publicacéo e distribuicdo gratuita deste material educativo. Este

projeto também tem como meta uma maior interacao entre os pais de

pacientes para que compartilhem experiéncias e se organizem para obter
melhores resultados no tratamento de seus filhos.

Mas, temos em mente que muitos pacientes/Admestdo sem diagnoés-

tico e sem tratamento aqui em nosso pais. E importante que pais, familia-
res e profissionais de salde se unam para reduzir estas falhas que em nad
nos orgulham.

S&o iniciativas como estas que nos estimulam a continuar na luta por um
atendimento mais digno para nossos pacientes.

Beatriz vares Costa Cavalho



PROJETO A-T
Junte-se a nos!

Prezados amigos;

Como mae de uma pacienteAld sei que a nossa vida muda para
sempre quando nos deparamos com um diagnostico como este. Se a
pessoa é seu filho, sobrinho, neto ou amigo somos obrigados a rever
nossos conceitos de vida e nos adaptarmos a nova realidade. Nosso
mundo se transforma e o futuro € incerto. S&o mudancas de vida extre-
mamente dificeis e bem diferentes do que planejavamos.

Por estes motivos estou, através da distribuigdo do primeiro volume
do livro “Para Familiares e Portadores®d@” divulgando alguns dos
objetivos que podem ser seus também e eles séo:

Divulgar aA-T para que possa ser compreendida, diagnosticada e
tratada precocemente.

Fundar uma associacdo de pais e amigos de portadokéesxike
Telangiectasia para promover a insercao das criancas em escolas, a
reabilitacdo, a aquisicdo de complementos vitaminicos, cadeiras de
rodas, drteses, tecnologia assistiva e a participacdo em protocolos
de pesquisa, enfim, tudo o que possa ajudar a melhorar a qualidade
de vida das nossas criancgas.

Para que isso seja&alidade, precisamos nos unir

Podemos iniciar este trabalho com o cadastro de todos os
Nnossos pacientes.

Cadastre-se, nossos filhos contam conosco!

PROJED AT

A/C MariaAngélica Lodovici

Av. SantdAmaro, 4644 conj. 103 - Brooklin - Sdo Paulo —SFEP: 04702-000
Fone: 5093-9890 Fax:5543-2646 Cel: 8335-0486

E-mail: anglicalodovici@terra.com.br
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Nome do paciente:
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Nome do Responsavel..

Endereco para correspondéncia:

Bairro:

Cidade/Estado:

Telefone contato: Fax:

e-mail:

ENVIAR PARA:

PROJETO AT - A/C Maria Angélica Lodovici
Av. Santo Amaro, 4644 conj. 103
Brooklin - Sdo Paulo — SP — CEP: 04702-000
Fone: 5093-9890 Fax: 5543-2646 Cel: 8335-0486
E-mail: angelicalodovici@terra.com.br






CAPITULO 1

VisAo GERAL DA ATAXIA

TELANGIECTASIA —A-T
HowarD M. L EDERMAN E THoMAS O. CRAWFORD

Ataxia Telangiectasia (A-T) éuma doencg
degenerativa rara, cujos sintomas aparecem na prif]
infancia. E uma doenca que afeta diferentes parts
corpo, em particular o sistema nervoso e 0 sisl

a

imunoldgico (responsavel pela defesa do organisma).

A-T é uma doenca progressiva, 0 que significa qu
sintomas agravam-se a medida que o tempo pAg
maioria dos pacientes cofmT, provavelmente com
passar dos anos, precisardo de uma cadeira de r
ajuda para atividades diarias.

Embora os primeiros casos tenham sido publicad
entificamente em 1926, apenas a partir de 1960 con
a ser estudada sistematicamente. Novas descobert]
sido feitas, de forma que ela possa ser mais bem en
da acarretando melhoria no tratamempesar de su
raridade &-T apresenta-se de formas diferentes as
podem fornecer pistas sobre outros problemas de
como doencas neuroldgicas, canag@unodeficiéncia
envelhecimento.

N =2 )

Sinais e Sintomas

A A-T caracteriza-se por um conjunto de sinais €
tomas que variam enormemente de gravidade e d¢
soa para pessoas manifestacdes clinicas Aal piora-
ram com o passar dos anos. Entretanto, esta piora
entre os paentes.

Os sintomas mais caracteristicos dos pacientés
T séo a perda de equilibrio, da coordenacao motora (g
e 0 aparecimento de pequenos vasos sanguineos n

9
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VisAo GERAL DA ATAXIA TELANGIECTASIA —A-T

1-2

co dos olhos (telangiectasia) que pode ser confundido com
“olhos irritados”.

Os sintomas mais frequentes sao:

Alteracdo de marcha e postura:

A crianca conA-T é aparentemente normal até que
ela comece a andak marcha é vacilante e isto torna
muito dificil ficar em pé ou sentgois ndo tem
equilibrio. Nos primeiros anos de vida estes sintomas
parecem estaveis, mas com o passar do tempae, ra
cha e a postura tendem a pioldais tarde,
criangas corh-T podem desenvolver movimentos
involuntarios nos bracos e pernas, dando a sensacao
de “desastrado’Ao mesmo tempo, a postura torna-
se curva.

Fala de dificil entendimento (pastosa) e excesso

de salivacdo (baba):

Criancas comA-T apresentam dificuldade em
pronunciar palavras e isto tende a piorar com o passar
do tempo, resultando numa dificuldadecdenunicacao
e consequente socializacéo.

Dificuldade na movimentac&o dos olhos (apraxia

oculomotora):

Embora a visdo seja geralmente normal, pessoas com
A-T tém dificuldade em controlar o movimento dos
olhos, problemas na leitura e no acompanhamento
de objetos em movimento.

Dificuldade para engolir (disfagia):

Na adolescéncja maioria dos pacientes tem difi-
culdades na mastigacao dos alimentos e na degluticdo
(engolir) de liquidos. Em alguns casos, isso pode pro-
vocar engasgos com desvio destes alimentos ou liqui-
dos para a traquéia, levando-os para os pulmdes.

10



VisAo GERAL DA ATAXIA TELANGIECTASIA —A-T

Inteligéncia:
Embora seja dificil medir o nivel de inteligéncia, al

a
mas criancas col-T ndo obtém os mesmos resultag

que criangcas da mesma idade, quando submetida
mesmos teste® doenca pode reduzir a velocidade
funcionamento do cérebro, o que faz com que precg
de mais tempo para pengaém disso, &-T causa um
expressao facial caracteristica que pode dar a impr

de que a crianga é “lenta” ou que ndo esta pres
atencdoAlgumas criangas estudam em escolas re

Yy

J

res e outras églentam escolas especiais.
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VisAo GERAL DA ATAXIA TELANGIECTASIA —A-T

A-T éuma
doenca heredi-
taria,
recessiva, cau-
sada porum
defeito genéti-
co localizado
no
Cromossomo
1.

Pele:

Grupos de pequenos vasos sanguineos (telangiectasias)
geralmente aparecem no branco dos olhos, entre 5 e 8
anos de idade ou simplesmente ndo apareéesm.
telagiectasias fazem os olhos parecerem irritados ou
infectados (olho vermelhd) pele, em especial as partes
expostas ao sol, pode apresentar sinais de envelhecimen-
to precoce (progeriah pele do rosto, maos e pés podem
apresentar manchas claras ou escuras, o que geralmente
se nota na pele das pessoas mais vellmgriancas
podem ter cabelos brancos.

Sistema imunoldgico:

Cerca de 80% dos pacientes ci apresenta algu-
ma alteracao do sistema imunoldgico (baixos niveis de
imunoglobulina, glébulos brancos no sangue), o que au-
menta a possibilidade de infec¢cbes. O grau de
imunodeficiéncia varia enormemente de paciente para
paciente, podendo permanecer estavel ou piorar no de-
correr dos anos.

Predisposicdo paa desenvolver cancer:

A predisposicdo para desenvolver cancer é alta: um
em cada 3 pacientes. Isto equivale a uma chance 1.000
vezes maior quando comparado com uma pessoa da mes-
ma idade. Na maioria dos casos, o tipo de céncer diag-
nosticado é o Linfoma e o tratamento € muito dificil, devi-
do a alteracdo genética dos pacientes Aem

Crescimento e sistema endocrinolégico:

A maioria das criancas coRT cresce mais devagar
comparativamente as outrAsauséncia de ganho de peso,
€ em parte devido a dificuldade em se alimentar sozinho e
a dificuldade na degluticdA.puberdade pode atrasar ou
nao se complat.

Como aA-T é Diagnosticada

Como é rara, ainda é uma doenca desconhecida para
12



VisAo GERAL DA ATAXIA TELANGIECTASIA —A-T

muitos médicos. Com frequiéncia, primeiro acredita-se
as criancas coA-T tenham paralisia cerebral ou ou

doenca neuroldgica tal como a ataxia de Friedreich|

de laboratério. Um dos exames importantes

guantificacéo da alfa-fetoproteina (AFP), a qual é el

da nos pacientes cofT. Também é possivel verifica
sensibilidade da célula a radiagAe.células brancas d
pacientes corA-T apresentam maior facilidade a que
de cromossomos, ou mesmo sua morte, apos a exp
aos Raios-X, do que as células brancas de outros i
duos. Devido a esta sensibilidade a radiacéo e a frag

de cromossfmica o paciente deve evitar estes exal]

Incidéncia

A-T é uma doenca rara, embora acometa amb
sexos e todas as ragasAd Children’s Pioject (USA),
0 qual realiza as pesquisas sobre

A-T estuda aproximadamente 350 criangas nos
dos Unidos.

O que causaA-T?

A-T é uma doenca de herancga recessiva causa
um defeito genético localizado no cromossorhioPar
ter A-T, ou seja, para desenvolver a doencga, a p
precisa de 2 genes com defeito. Estes genes foral
quiridos um do pai e outro da mae, que por terem a|
1 gene defeituoso, ndo desenvolvem a doenca.

O gen esponsavel pelA-T é chamado geATM
(Ataxia Telangiectasia Mutated) que produz a prot
ATM. Pessoas corA-T possuem genes alterados

H

D

= (D

duas copias do cromossombe. por essa razao nao
duzem a protein&TM. Os pesquisadores estéo est
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VisAo GERAL DA ATAXIA TELANGIECTASIA —A-T

O desenvolvi-
mento daA-T
varia de paci-
ente para paci-
ente. Alguns
cursamo 2°
grau, ttmvida
independente e
outros ultra-
passaram 0s

50 ou 60 anos.

1-6

sobre como ela atua, o que ela faz e por que a sua falta
causa os problemas observados nos individuog\e®m

Evolucédo da Doenca

Entre os primeiros sintomas darl esta a dificuldade
de controlar a postura e os movimentos. Geralmente, es-
tes sdo percebidos quando a criangca comeca a. andar
Algumas criancas coA-T podem comecar a andar mais
tarde do que o esperado apresentam dificuldade em man-
ter o equilibrio e sé@o incapazes de sentar sem um apoio,
caindo com bastante freqiiéncia.

O deenvolvimento dos problemas neurolégicos em
pacientes com-T pode variar enormement& maioria
se desenvolve bem na pré-escola, embora um pouco mais
devagarNesta fase € muito comum que sejam erronea-
mente diagnosticados como paralisia cerebral por causa
do padréo deesenvolvimento. No inicio do periodo es-
colar, mais ou menos aos 5 anos, alguns aspectos da fun-
¢ado motora pioram. Por exemplo: aumento da dificuldade
no andar e no equilibrio, problemas com a escrita, o apa-
recimento de movimentos diferentes dos olhos ou aumento
da dificuldade com a fala (deixa de ter pronuncia clara).
Estes novos problemas associados ao aparecimento dos
vasos sanguineos (telangiectasias) no branco dos olhos é
que induzem ao diagnéstico Aar. Com o tempo estas
dificuldades tornam-se mais evidentes, juntando-se a elas
0s movimentos involuntarios dos bragos e pernas e a falta
de controle de tronco.

A maioria dos pacientes cofT sdo suscetiveis a
infecgdes do tipo sinusite, bronquite ou pneumadrea
também grande chance de desenvolver doencas fatais ou
canceres, em particular aqueles que atacam o sistema
imunoldgico como o linfma.

O desenvolvimento da-T varia enormementélguns
14



VisAo GERAL DA ATAXIA TELAN

GIECTASIA —A-T

pacientes cursam o 2° grau, tém vida independen“a, al-

guns ja ultrapassaram os 50 ou 60 anos, mas a Im
nao atinge essa idade.

Tratamento

Até o momento nao héa cura para-a. O tratament
deve ser preventivo no que diz respeito as infecg
outras doencas, ajudando a pessoa a permanecer té
e independentguanto possivehs familias devem enc
rajar as criancas a freqientarem a escola e man
um estilo de vida o mais normal possivel.

Medicacao para controlar a movimentagao extrg
bracos e pernas pode ser prescrita. Entretanto, nen
medicacdo demonstrou cientificamente melhora do$
tomas ou da doenca propriamente dita. Os pais,
como a equipe meédica que assiste ao paciente, d
estar atentos para infec¢gdes como a sinusite ou infe

O — =0
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amelhor
%mfna possivel
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pulmonares e iniciar imediatamente o tratamento ade
do. Deve ser dada atencédo especial para a nutrig
problemas com a degluticao.

Pessoas coi-T podem beneficiase da fisioterapi
e da terapia ocupacional, que podem ajuda-las
atividades diariag\ fonoaudiologia pode ajuda-las na
municacado, assim como na deglutigddecnologias-
sistida facilita as atividades diarias, tanto em casa
na escola oferecendo material adaptado as necessi
de cada umAlém disso, todas estas terapias tém c
objetivo ajudar as criancas a usar da melhor forma
vel as habilidades motoras que possuem. Utilizando
rentes estratégias podem desenvolver formas de im
sar “funcdes”, apesar da dificuldade motora. Nenhun
de terapia, mesmo que intensamente praticada, de
trou alterar o curso da doenga.
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CAPITULO 2

O gen causa-
dor da A-T foi
identificado
em1995e
nomeado ATM

(A-T mutado)

2-1

O GeN (A-T) E SEU
Probuto (ATM)

Y ossl SHILOH
Proteinas e Genes

Proteinas sédo grandes moléculas, formadas por grupos
de aminoacidos que controlam a estrutura, a funcdo e o
ciclo de vida da célula. Geralmente, cada proteina tem
uma funcédo especifica na fisiologia e estrutura celular
Juntas, as proteinas administram o desenvolvimento e as
fungbes de cada célula no corpo.

Cada proteina é produzida na célula conforme as
definicbes genéticas. O gen, que é um segmento especifico
do nosso DNA, determina a estrutura da proteina assim
como a maneira como esta sera reproduzida. Cada célula
tem seu proprio arquivo com aproximadamente 100.000
genes que guardam as informacdes daquele ser humano.
Esses genes acompanham o contorno da molécula do
DNA. Durante a divisdo celular essas moléculas séo
condensadas em estruturas chamadas cromossomos. Os
genes e 0s cromossomos sdo recebidos por
hereditariedade o que significa que as cépias sao passadas
de pais para filhos.

Quando a estrutura do gen € normal, a proteina € pro-
duzida da forma correta e no tempo certo, e a fungéo
fisiol6gica correspondente é efetuada de maneira apro-
priada. Quando um gen apresenta uma variacdo (muta-
¢ao), a proteina ou ndo é produzida por inteiro ou carrega
uma versao falha e ndo pode exercer a funcéo que é
devidaAs consequiéncias da mutagcdo podem ser ma for
macao congénita, defeitos metabdlicos ou o desenvolvi-
mento de anomaliaé. A-T é uma dessas alteracdes ge-
néticas.

16



O GeN (A-T) E SEU ProbuTo (ATM)

O genA-T

O gen causador d&T foi identificado em 1995
nomeadATM (mutacdo da\-T). E um extenso gen 1
cromossomo 1 que contém mais de 150.000 base
DNA e é organizado em 66 segmentos (exons) que
tém a codificacdo da estrutura de seu produto, a pro
ATM.

105}

Foram encontradas muta¢des em todas as par

geneATM em varios segmentos do DNfbs pacientes
portadores dA-T. A maior parte das mutacdes que ¢
sam aA-T acarretam producdo inadequada da pro
ATM. Observou-se que nos casosAdé moderados,

mutacdo permitiu a producdo de pequenas quanti
da proteindTM.

O GEN A-T

Localizado no cromossoma 1
Formado por 150.000 bases de DNA
(nucleotideos) e organizado em 66 segme
(exons)
Coadifica uma proteina que:
o E muito extensa e composta por
3.056 aminoé&cidos
0 Detecta alteracdes do DN talvez
outros danos celulares)
0 Regula mecanismos de reparos cg
lares e o ciclo da vida

ntay
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O GeN (A-T) E SEU ProbuTO (ATM)

2-3

O gque faz a poteinaATM?

A descoberta do geATM abriu caminho para que
grupos de pesquisa estudassem a proteina e sua
codificacdo. Isto ndo era possivel antes do gen ser isola-
do, pois a informacao contida no gen era essencial para a
identificacdo da protein®TM. Por exemplo, um dos ca-
minhos-chave para identificacdo da proteina € o desen-
volvimento de anticorpos especificos que se ligam a ela.
A producéo de anticorpos € muito mais facil quando a
sequiéncia genética é conhecida.

Outro beneficio de conhecer-se a sequéncia genética
€ a possibilidade de criar um g&hM artificial em tubo
de ensaio que possa ser introduzido na célula para produ-
zir a proteinaTM.

As experiéncias com cobaias em laboratério também
s&o importantes. E criada uma mutacdo no gen do rato,
correspondente ao gaitM humano, produzindo no ani-
mal 0 mesmo modelo deT.

Todas essas ferramentas estdo disponiveis para estu-
dar a proteindTM e suas fungdes.

As pesquisas da proteiA@M revelaram uma cadeia
de 3.056 aminoacido& proteingTM é capaz de interagir
fisicamente com muitas outras proteinas da célula, pro-
vocando modificagbes quimicas importantes que alteram
suas atividades. Desta forma, uma Unica proteina como a
ATM, pode controlar a atividade de outras “proteinas
alvo”, cada uma responsavel por uma funcéo diferente.
Desta forma, este “Controlador Chefe dos Processos Fi-
siolégicos” tem o poder de afetar multiplas funcdes da
célula ao mesmo tepo.
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A proteinaATM é encontradan
nucleo da célula e pr6ximo ao DN

Também é encontrada fora do nd-

cleo, no citoplasma, onde esta

e-

xada a varias estruturas celulares,

como as vesiculaA.proteindATM
tem duas partes (dominios) que
similaridade com outras proteir
com fungdes conhecidas. Uma pé
da protein@TM, (dominio Rad 3)
€ caracteristica em varias protei
e respondem por danos radiativg
no controle da divisdo celul@ou-
tra parte da protein@'M, chamaj
da de dominio PI-3 quinase, é

racteristica de proteinas que con
lam a resposta dos sinais de cre
mento.A atividade enzimatica ¢
ATM localiza-se neste dominio

Fig. 2-1: O gen ATM
no cromossomo 11
codifica uma prote-
ina extensa e
multifuncional — a
ATM.

Umadas principais tarefas da prote&EM é verifi-
car os danos no DNA causados por radiagéo, prod
quimicos ou por qualquer outra alteracdo. CorAd M
dos pacientes com-T é alterada, seus cromossor
apresentam intervalos multiplos e suas células sao
veis a radiacdo. Em condi¢cdes normaisTd percebe
tal dano no DNA, ela responde aumentando suas ativi
bioquimicas que modificam outras proteinas, cada
com sua resposta particulddma resposta 6bvia é
reconstituicdo do DNA. Outra resposta é suspender

2m
aS

arte
Uma das tare-

nafs principais

5 Qa proteina
ATM é ativar

aas respostas

[Qelulares aos

5CI-

ndanos no DNA

H—r )

causadas por
radiacao, pro-

L ££§80S quimi-
COS ou por

oﬁua,tabolismo
ensi-

celular normal.
ades

Uuma

a

tem-

ra a

0

porariamente a divisdo celular tendo mais tempo p
reconstituicdo, conduzindo a recuperacdo celular e
terior sobrevivéncia do DNA danificado. Mas, se a
racdo no DNAé muito grande e ATM ndo consegu
consertar este DNA e as células entram em apo
(morte celular proggmada)As células de pacientes c
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O GeN (A-T) E SEU ProbuTo (ATM)

A-T sdo muito mais sensiveis a radiagédo e elas podem
“morrer” ou desenvolver danos irreparaveis nos
cromossomos devido a altera¢@o na protairid.

Tendo esta importante fungédo e controlando outras
proteinas proximas, conversando com algumas, receben-
do sinais de outras e ainda modificando a estrutura de
terceiras — &TM controla ndo so respostas a danos no

DNA, mas numerosos
processos que controlam
a divisdo celularNem
todos estes processos
s@o compreendidos.

Desta forma, um dos
principais objetivos da
pesquisa dA-T € iden-
tificar outras funcbes
gue a proteinATM pos-
sa ter e outras proteinas
com as quais elainterage
fisicamente.

Compreendendo as
fungbes dATM e como
elas agem, seréa possivel
desenvolver medicamen-

Fig. 2-2: AATM percebe um dano tos que estimulem as

no DNA, emlresp?sta Enodlflca atividades dependentes

outras proteinas “alvo”. - - X
. dela e que néo séo reali-

Estas proteinas retardam a

replicacdo das células e indicam a zadas de forma adequa’

solu¢éo mais adequada para ela. da.

2-5
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CAPITULO 3

HEREDITARIEDADE

Howard M. Lederman

A A-T é hereditaria, ou seja, transmitida da me
forma que as nossas caracteristicas fisicas e quin
sdo, dos pais para os filhos. Exemplos destas carac
cas: a cor dos olhos, a cor do cabelo e tipo de sang
fatores que determinam estas caracteristicas, assin
muitas das outras que fazem de cada pessoa um s
co sdo os genes. Estes se agrupam como estrutu
melhantes a um corddo, sendo denominado
cromossomod.odas as células do nosso corpo tém t
0S cromossomos, e com eles todos o0s genes, nece
para vivermos.

72}

Cada uma de nossas células tem 23 pare
cromossomos. Um elemento de cada par de cromos
€ herdado da mae, enquanto o outro é herdado d
Como os genes estdo nesses cromossomos, nés t
herdamos um gen para uma determinada caracte
(como, por exemplo, a cor dos olhos) de nossa n
outro gen para esta mesma caracteristica do noss

Lv2)

r
0

Tarto o évulo quanto o esperma, quando isolados,
suem 23 cromossomos. Quando évulo e espermatd
se unem passam a ter 23 pares de cromossomos
total). Um cromossomo de cada,pampenas um, es
em cada 6vulo ou esperma. Quando ocorre a fertiliz
do 6vulo, os 23 cromossomos do 6vulo combinam (u
se) aos 23 cromossomos do esperma e formamon
total de 46. Portanto, tanto o pai quanto a mae, con

U

ma
cas o
bristi-
e.Os
como

I Adftig ym diis-

AS Sirbio

5 de _
recessivo

0s

S%H}B%sémico.
Adoencasoé
ocorre se 0
5 d e. .
l%amente tiver
0mos
pocﬁ 2 genes
naerados (um
dliwpai e outro
ae @amae).
pai.

pos-
yOide
46 no
a
acao
em-
mero

ribu-
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em com metade da informacggenética de cada filho.
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3-2

Hereditariedade Autossdmica Recessiva

Autossdmica - qualguer cromossomo nao determinante
do sexo, ou seja, no ser humano existem 22 pares de
Cromossomos mais um par de cromossomos que deter-
mina o sexo.

A-T é um distarbio autossémico recessivo. Isto signi-
fica que a doenca sé ocorre se o paciente tiver os 2 genes
anormais (um do pai e outro da mé&e). Se uma pessoa
herda apenas um geneAld, entdo ele é um portador
do gene, mas nao desenvolwk-&. Ninguém é respon-
savel por estes genes alterados. Na realidade, cada um
de ndés possui mutacdes em muitos genes diferentes os
quais podem causar doengas se herdad@sntd®s os
pais.Felizmente, na maioria dos casos, nds temos um dos
paresnormal no momento da formacao dos cromossomos
e um gen normal é suficiente para evitar o desenvolvi-
mento da doenca.

Até o presente momento, ndo sabemos se os portado-
res daA-T possuem algum tipo de alteracAparente-
mente eles ndo apresentam problemas cerebrais ou de
imunodeficiéncia. Parece haver uma probabilidade um
pouco maior de surgimento de céncer entre os portado-
resdo gene parA-T, entretanto isto ainda ndo esta com-
provado.

Em hereditariedade autossémica recessiva, podem ser
encontrados também irméos e irmas afetados. Homens e
mulheres sdo afetados nas mesmas proporcées. Os pais
(pai e mae) possuem o gen da doenca embora eles pro-
prios sejamaudaveis.
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A-T é um distlrbio autossémico recessivg

daA-T do pai e outro da mae.
Quando pais portadores do genAd& tém
um bebé suas chances séo:

0 1 chance em 4 (25%) para ser umg
crianca que desenvolvaT

portadora do gen&-T

U 1 chance em 4 (25%) para ser umg
crianca nédo portadora e que nao
desenvolva &-T

Mées de pacientes coMT parecem ter un
maior risco de desenvolver cancer de mama

A figura abaixo ilustra como acontece a hereditari
de naA-T.

Fig. 3.1: A-T é um disturbio autossdmico recessivo. Quando
uma crianga herda um gene anormal da A-T de cada um dos pais, ela
ird desenvolver A-T. Se um gene anormal for herdado de somente um
dos pais, a crianga sera portadora.

23

S acontece quando o individuo herda um ger|

\"2)

0 2 chances em 4 (50%) para ser apenas

s

Pais portado-
res do gene
daA-T podem
ter 3 tipos de
filhos diferen-
dies em rela-
¢céo a este
gene:
 Crianca

COMA-T;

« Crianga por-

tadora,

* Crianga nor-

mal
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Oresultado de
uma gravidez
n&o € influenci-
ado pelo resul-
tado da gravi-

dez anterior.

3-4

Pais portadores do gen deT podem ter trés tipos
diferentes de bebés no que diz respeito a este gen. Quan-
do um 6vulo ou esperma é produzido, uma ou outra cépia
de cada cromossomo é escolhida de forma aleatéria para
ser envolvido. Entdo, a mae pode produzir dois tipos de
6vulos - um com o gen d&T e um contendo o0 gen
normal. Da mesma forma, o pai pode produzir dois tipos
de esperma - um com 0 cromossomo contendo o gen da
A-T e outro com o gen normal.

Se um 6vulo contendo o cromossomaea combi-
nar com um esperma também com cromossonfo Ha
aguela crianca te’& T porque ela tem os 2 genesfda
T e nenhum gen normal para anula-los.

Se um évulo contendo o genAld combinar com um
esperma que tenha um cromossomo normal, aquela cri-
anca sera apenas portadora; basta apenas uma copia nor-
mal do gen para evitar 0os sintomasfda.

Da mesma forma, se um 6vulo que tenha o gen normal
combinar com um esperma que contenha 0 cromossomo
com o gen d&-T, esta crianca serd apenas portadora.

Se um ovulo com cromossomo normal combinar com
um esperma com cromossomo hormal, serd uma crianca
normal, a qual ndo é nem portadora e nem desenvolvera
0s sintomas dA-T.

As chances para um determinado 6évulo combinar com
um determinado esperma sao completamente aleatérias.
De acordo com as leis da probabilidade, as chances de
cada gravidez de pais portadores do gerfe-tatera as
possibilidades abaixo descritas:

Crianca conA-T — 1 em 4 chances ou 25%.
Crianca portadora — 2 em 4 chances ou 50%.
Crianca normat 1 em 4 chancesua25%.
Deve-se observar que o resultado de uma gravidez em
24
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nada vai influenciar o resultado de outra gravidez. G
no lancamento de moeda para o “cara-ou-coroa”, d
de tirar “coroa” no primeiro lance néo significa que Vv
tera “cara” no proximo. Da mesma forma, se vocé
uma crianca corA-T de uma primeira gravidez, ndo S

mo
fato
cé
em

nifica que em uma préxima gravidez vocé tera uma gtian-

¢a normal ou apenas portadora; suas chances de t
crianga comA-T ainda serdo de 25% ou 1 em 4 cha
em cada gravidex/ale lembrar que um irm&o sauda
de uma crianca coms-T tem 2 chances em 3 (67%)
ser um portador

Opcdes para Reproducado

Depois que uma crianca € diagnosticada éom
muitas familias se deparam com uma dificil escolh
que diz respeito a futuras gravidezes. O risco para a
crianca teA-T é de 25%. Estas possibilidades pare
desfavoraveis para muitas familias, especialmente
do se leva em conta a falta de tratamento especificc
aA-T.Adecisao é pessoal, embora seja muito impor
conversar com o médico que cuida de seu filhd{a
maior parte das familias que tem um filho cAnT é
possivel realizar um teste genético pré-natal no inic
gravidez. Em alguns paises, como nos Estados Ut
diferentemente do Brasil, se o feto for identificado c
uma futura crianca com-T no primeiro ou comecgo d
segundo trimestre da gesta¢éo, o casal pode entdo
se deseja ou ndo continuar a mesma.

Existem alternativas para este procegdguns ca-
sais que correm o risco de ter uma crianca £em
optam pela inseminacgéo artificial, utilizando um espe
doado. Usando um esperma de alguém que nao
parentesco com o pai da crianga afetada, o risco di
substancialmente, pois o doador muito pouco prov

Dy
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r uma
ces

el

e

A NO
putra
em
uan-
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Ante

al}

o da
idos,
mo

D
decidir

enha
ninui
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N

mente sera um portador do genAda.
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Portadores da
A-T geralmente
S&80 normais,
mas tém o
risco potencial
de cancer de

mama.

Alguns casais optam por adotar uma crianga se nao
desejam arriscar outra gravidez. Embora esse processo
no inicio possa ser frustrante e demorado, 0s casais ao
final dele, ficam felizes com a chegada do novo bebé ou
da crianca.

Finalmente, a opcao de manter o tamanho atual da fa-
milia parece ser uma boa opc¢ao para alguns casais. Nao
s6 porque a possibilidade de ter outra criancakdme
real, mas também porque as necessidades da familia ja
sdo muitas e 0 aumento da mesma néo seria viavel. Re-
fletir sobre essas op¢des € muito importante, antes que
qualquer deciséo seja tomaddém do mais, estar em
contato permanente com os médicos mantendo-se infor-
mado sobre os avancos da medicina pode ser (til para
tomar a decisdo mais adequada.

Recomendacgfes para ldentificar os Portadores de
A-T

A questao que freqlentemente vem a tona é se fami-
liares, como tios, tias, primos e irmaos, devem ser testa-
dos para se determinar se sao portadores ou nao. Esta é
uma questao bastante complexa e que requer uma exten-
sa discussao para elaborar todos os itens que devem ser
considerados.

Visto que ndo temos uma prevencdo eficaz ou estraté-
gias de intervencdo com relacdo ao risco potencial de
cancer de mama, ndo estéo claros quais seriam os bene-
ficios reais de se saber se alguém é portadérhau
ndo. Isto é fato, pois as recomendag0fes, até agora, para
portadores dA-T e ndo portadores, no que diz respeito
ao cancer de mama nao difereruito.

Uma segunda razéo pela qual algumas pessoas dese-
jam saber se séo portadoras ou ndo do gei-ta
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porque desejam evitar casar com outro portador e tefjuma
crianca comA-T. A probabilidade de isso ocorrer cgm
um irmao portador saudavel é de 2 em 3; a probabilidade
com uma tia ou tio portador é 1 emAchance ao

casar com um portador é de aproximadamente 1 em| 200,
e a de 2 portadores terem um filho cifit é de 1 em

Desta maneira, a chance de um irmao ou tio/tia de |paci-
ente comA-T casaise com um portador daT e te

uma crianca corA-T é de, aproximadamente, 1 em 1.200.

E um risco pequeno quando comparado a 1% da passibi-
lidade de um problema grave em qualquer gravilém

do mais, ndo é dificil tecnicamente perguntar se urn pa-
rente de paciente comT € portador ou ndo, mas é tgc-
nicamente muito dificil saber se alguém na populacao em
geral é portador d&T. Existem também opinidetver-
gentes sobre as estatisticas de criangcas®edmue naq
chegaram a nascéité o momento, ndo existe nenhuma
estatistica para este assunto.

3-7
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CAPITULO 4

ProeLEMAS NEUROLOGICOS

THomas O. CRAWFORD

A Neurologia e aAtaxia-Telangiectasia

A relacéo entre a neurologia Ataxia-Telangiectasia
(A-T) é complexaAqueles que tém a doenca, 0s
familiares, os terapeutas e neurologistas estédo tentando
descobri-la e desmistifica-ldodos nos pguntamos:
“Como isto pode acontegese aquilo ndo é possivel?”,
pois se as variacOes 8eT sao tantas e comprometem
neurologicamente o cérebro, como muitas partes dele
funcionam quase que normalmente? Os portadorks da
Ataxia se refe- || T e seus familiares buscam formas inteligentes de superar
os danos. Este é um processo continuo que acontece quase
gue natural e inconscientemente, mas é também a base
coordenacdo || do desenvolvimento mais efetivo das terapias de

motora. tratamento.Abaixo, seguem descricdes das mais
importantes e diferentes manifestacdes neuroldgicas da
A-T.

re aperdada

Ataxia se refere a perda da coordenagdo motora.
Neurologistas usam a palavra ataxia para descrever um
tipo especifico de desajeitamento que surge de lesées nos
nervos sensoriais, da parte de tras da medula espinhal, ou
do cerebelo que é o 6rgdo responsavel pelo controle dos
movimentosA ataxia pode resultar de diferentes formas
de doenca, incluindo toxinas (ex. alcool), infecgbes (ex.
sifilis), tumores na medula espinhal ou cerebelo, doenca
dos nervos sensoriais periféricos e outras doencas
hereditarias e raras.

A ataxia observada nos pacientes o parece
relacionada com problemas no cerebelo. No comeco da
década de 1960, Boder e Sedgwick encontraram na au-
tépsia de pacieas comA-T anormalidades no cerebelo.

28




ProBLEMAS

NEUROLOGICOS

Baseados nessas observagfes denominaram a do
A-T. Este nome tem provado ser um auxilio para o
dicos, mas também é responsavel por alguns dese
mentos sobre a doenca. Enquanto muitas das anoy
dades neuroldgicas sdo causadas por danos no ce
muitos problemas podem ser causados por danos
tras areas do cérebro.

Breve Introducéo: Neuroanatomia

O cérebro é uma parte do sistema nervoso centr
esta dentro do cranio. E composto por trés padeis
hemisférios cerebrais, o cerebelo e o tronco cerebr

Os hemisférioscerebrais sdo a maior porgéo
cérebro humano. ©6rtex € a superficie ondulada
hemisférios. Nesta parte é que ocorre 0 process
das sensacfes periféricas (ex. visao, audicdo e t
alguns controles dos movimentos (particularment
MAaos e rosto).

No centro dos hemisférios localizam-sendsleos d
base um grupo de estruturas que ajuda no control
movimentos, particularmente dos movimentos post
Doencas mais conhecidas dos ndcleos da base incl
Mal de Parkinson e o Mal de Huntingtémormalidade
dos nucleos da base produzem problemas de contr
tbnus muscular e de movimentos que os neurolo
chamam de extrapiramidais que incluem rigidez dos

bros, movimentos extras anormais e tremores (conti

agitacao involuntaria de um membro ou de uma pa
Corpo).

O tronco ceebral € uma pequena estrutura
conecta os hemisférios e a medula espinhal. Ele é
mamente importante, pois é onde sdo controladas
fungbes automaticas, incluindo respiragéo involunt

final

4-1

ajuste de frequiénc@ardiaca, controle do sono e vigili
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O cérebro é
composto de
trés grandes

partes:

» dois hemis-
férios cere-

brais,
* cerebelo

* tronco cere-

bral

4-3

reflexos como engolirvomitay tossiy equilibrio e controle
do movimento dos olhos.

O cerbeloé a estrutura que se localiza atras do tronco
cerebral. Conhecemos menos sobre as func¢des do
cerebelo do que conhecemos sobre o tronco cerebral e
os hemisférios. Entretanto, sabemos que ele € importante
para o aprendizado e para a habilidade na repeticdo de
movimentos, tais como jogar uma bola ou completar um
determinado passo de uma danca. H& evidéncias de que
o cerebelo seja responsavel pelo comportamento ndo-ver-
bal e em tarefas aprendidas inconscientemente, tais como
piscar como resposta a um sopro no olho ou ao ruido.

Danos ao cerebelo produzem a “ataxia cerebelar” ca-
racterizada por diferentes fatores. Um exemplo bem co-
nhecido sao as altera¢gbes na fala, equilibrio e movimen-
tos anormais que surgem por intoxica¢do alcodlica ou
embriaguez.

Fig 4.1A: O sistema nervoso é composto pelo cérebro, a medula
espinal e nervos que se ramificam para todas as partes do corpo.
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Fig.4.1B: O cérebro é composto por trés partes: dois hemisférios
cerebrais, o cerebelo e o tronco cerebral.

Questbes Gerais sol# a Neupologia daA-T

A-T é similar e diferente das outras disfungdes
envolvem o cerebelddmbos,A-T e a doenca classi
cerebelar ttm como caracteristica comum o controle
mal dos movimentos coordenados. Em alguns casg
tretanto, pacientes com-T parecem ter as funcgd
cerebelares relativamente preservadas, pelo men(E
rante os primeiros dez anos de vida ou nA@SMesma
tempo, existem outras anormalidades observadas nc
vimentos dos olhos, postura, modo de andar € fakami-
festados diferentemente daqueles que tém some
danos cerebelares purdados esses aspectos serad
vistos.

~N
4
|
e
q
N

Partes do Sistema Nervoso NAO
Afetadas naA-T
Audicdo
Sensacéo de tempo, lugar e propdésito
Habilidade para compreender as interagde
sociais
Viséo (mas hdo movimento dos olhos)

L

Algumas éreas
do cérebro séao
qggmcularmen-
ate vulneraveis

nor-
r (r)1|§]1A-T, mas

S

»goutras areas
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nte os
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Os pacientes
sdo diferentes
entre si na
gravidade do
acometimento

neurolégico.

E importante ntar que &-T n&o afetaodoo cérebro.
Algumas areas sao particularmente vulneraveis-ima
mas outras areas funcionam normalmente por décadas
em guase todos os pacientéddgumas estruturas
cerebrais que parecem ndo serem afetadas incluem as
primeiras fases da visdo na retina e no cérebro; a audi¢cao
em todos os niveis; equilibrio (diferente da postura
conforme descrigcdo abaixo); os estagios finais do
movimento dos olhos (conforme descrigdo abaixo); e em
muitos pacientes, as funcdes do cortex que permitem a
compreensdo da interacéo social e orientacdo de tempo,
lugar e propaosito. Estas alteragdes cerebrais seletivas séo
enigmaticas porque a prote#idM é produzida em todas
as células cerebraid. compreenséo do porqué a perda
daATM é critica para a funcdo normal em certas areas,
mas ndo em outras, poderd ajudar-nos a entender
como a perda dATM prejudica o cérebro. Este
entendimento certamente desenvolvera tratamentos que
minimizarao os prejuizos.

Outra caracteristica importante @aT € que 0s
pacientes séo diferentes entre si na gravidade do
acometimento neuroldgicAs criancgas diferem umas das
outras nos tipos de alteracbes neuroldgicas e na época
que apresentam-nasfigura ilustra as diferentes formas
dos danos neuroldgicos em sete pacientesficdncom
idades semelhantes. Por exemplo, uma crianca pode ter
sérios problemas com alimentagdo no ato de engolir
(degluticdo) enquanto tem menos dificuldade para andar
Outra crianca pode ter dificuldade no controle com a
cabeca enquanto a terceira crianca tem grandes
dificuldades para caminhaApesar das grandes
diferencas entre as criancas, quando irmaoAtdinos
perfis dos danos neurolégicosdem a serem similares.
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Areas Especificas dos Danos Neuroldgicos
Postura, Marcha, Tonus e Movimento

Criancas comA-T
muitas vezes adotam
posturas diferentes com
a cabeca ou o troncA.
cabeca pendera para
uma das laterais, para
frente ou para tras e fi-
cara nesta posi¢ao por
quase um minuto antes
de corrigi-la, muitas ve-
Zes para outra posicao
descentralizad# mes-
ma alteracdo postural
pode ser observada no
tronco quando estiver
sentadoAqui o limite
estd na margem da es-
tabilidade, jaue pernas
e bracos estdo estendi-
dos em lados opostos

para evitar o tombamen-

to.

“Para uma crianga com

ataxia, ele tem o melhor Fig 4-2: Pacientes de A-T com
equilibrio possivel”, des- idades aproximadas, diferem

na gravidade dos diferentes

creveu um paAlgumas L
danos neuroldgicos.

criancas conA-T nun-

ca desenvolvem esta postura compensatoria, ela
mente ocorre em criangas mais novas. Criancas
velhas e jovens adultos aumentam o ténus ou rigid
tronco e pesco¢o na tentativa de compens
desequilibrio. N&o esta claro se este problema po
desaparece porque ele melhora ou porque ele € co
sado pelo aumento do ténus no tronco.
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Um dos fatores
gue diferenci-
amaA-Tda
ataxia de
Friedreich é a
capacidade de
saber onde os
membros e
tronco estéo
localizados no
espaco sem
olhar para

eles.

Sintomas Neupldgicos Impottantes naA-T

Andar (marcha) cambaleante (ataxia)
Balanco da cabeca e do tronco
Movimentos involuntarios dos membros
(tremor, corea)

Movimentos anormais dos olhos
(apraxia oculomotora)

Fala lenta e pastosa (disartria)
Dificuldade para mastigar e engolir (disfag|a)

Uma das caracteristicas que diferencia-B da
ataxia de Friedreich (a mais comum das ataxias genéticas
em criangas) é a capacidade de saber onde os membros
e tronco estéo localizados no espaco sem olhar para eles.
Nos primeiros estagios da doenca, criangcas com ataxia
de Friedreich sdo capazes de ficar em pé sem se
moverem. Quando fecham os olhos, entretanto, eles
oscilam e perdem o equilibrio. Isto é diferente nas criancas
com A-T que quase sempre cambaleiam desde os
primeiros dias que ficam em pé mas nao ficam mais
instaveis com os olhos fechados. Friedreich é uma
disfuncdo dos nervos periféricos que leva a perda da
propriocepcao(capacidade de sentir onde um membro
esta localizado no espaco) assim como uma disfun¢éo do
cerebelo. N&-T, mesmo nos casos mais avangados, ndo
h& alteracdes na propriocepcéao.

z

O modo de andar (marcha) nA-T € quase
caracteristicoAs criangas caminham com seus pés
inadequadamente préximos um ao outro e ha tendéncia
para cruza-los. Geralmente preferem caminhar rapido ou
corretAlgumas vezes caminham inclinando o tronco para
frente, além das pontas dos pés. E curioso que a maior
instabilidade ocorre enquanto estao parados ou andando
devagarQuando aumentaavelocidae, o andar é regular
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e mais seguro. E claro que a vantagem do aumer
estabilidade com a velocidade e o equilibrio aume
probabilidade de erro. Uma queda de uma posicao €
normalmente € inofensiva, mas uma queda enquat
corre quase sempre machuca. Criancas éem
constantemente criam estratégias para camijt
ajustando risco entre a dor da queda enquanto cam
rapido ou correm e o grande sentimento de instabili
guando caminham devagar

A

¢

Ha outras caracteristicas na marcha que diferen
a A-T de outras doencas cerebelares. Geralment
disfuncdes cerebelares, os individuos alargam
passadas para manter a estabilidade e compensar
de equilibrio (por isso para testar o teor alcodlicg
instrucdes policiais sdo ficar em pé e caminhar em
reta). Apesar da logica da estratégia, portadore&-de
nao sao capazes de melhorar a postura em pé. (
mais freqilente no andar é o fato de que as pernas
excessivamente proximas (adugéo), levando um pé g
na outra perna enquanto dé outro passo, ou colocg
pé longe da linha central das pernas, fazendo a cf
tropecar no préximo passo.

|

Patadores dA-T e aqueles com outras disfuncgg
cerebelares tém diferenca timusmuscularTénus é &
palavra usada para descrever a contracdo do m(
quando ndo é ativado para mover-se. Muitas disfur
cerebelares provocam uma diminui¢do no tbnus. Se |
lesdo fisica no cerebelo, um exemplo pode ser perc
ao sentar-se numa cadeira alta, e uma perng
bamboleante, movendo-se excessivamente para fr
para tras antes de se p6r em movimeAtocontrario,
pacientes comi-T, geralmente tém ténus normal
aumentado, chamado dgidez pelos neurologistag\
rigidez pode ser observada na cabeca e no tron
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também ocorrer aumento quando hd um grande esforgo
mental ou concentra¢éo durante movimentos dificeis, tais
como opor pernas e bragos

Movimentos extras dos membros, onde ndo se pretendia
nenhum movimento sdo chamados aeoVimentos
involuntarios. Esses sdo 0os movimentos mais dificeis
de definir pois podem ser diferentes entre pessoas com a
mesma doenga ou variam na mesma pessoa em épocas
diferentes. Muitos desses movimentos que ocorrem quando
0 paciente esta parado ou por algum motivo como levantar
0s bracos para frente ou estica-los pode ser considerado
uma forma deoréia(movimentos involuntarios subitos
e irregulares) owatetose(movimentos irregulares
constantes e lentosh maioria das criangas coAT
apresenta, no minimo, movimentos irregulares de méaos e
pés ao tentar ficar parado. Movimentos extras das maos
enquanto sentados tranquilamente sdo mais ébvios em
criancas mais velhas. Em adultos jovens os movimentos
dos membros e do tronco podem tornar-se a caracteristica
mais problematica dA-T, pois sdo aumentados pela
intencdode fazer alguma coisA.tarefa intencionada é
quase que totalmente especifica como a tentativa de trazer
uma colher a boca ou escrever com uma caneta, (mas
nao apenas segurar). Estes movimentos anormais sao
chamados detfemor de intencdose forem ritmicos,
ou “mioclonia de intenc&ose envolve um solavanco
nao previsivel. Em alguns casos, 0s movimentos extras
podem ser tao fortes que tornam os movimentos de
destreza impossiveis.

Movimento dos olhos

(Veja capitulo 9 para informacdes da viséo e do olho,
foco de lentes e movimento os olhos simultaneos para
olhar um objeto piximo).
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Sedgwick e Boder descreveram a “peculiaridadg |dos
movimentos dos olhos” como uma das caracteristicag|mais

claras para o diagnéstico dar. Neurologistas estud
cuidadosamente o movimento dos olhos, pois os cir

itos

dos trés sistemas principais de controle sdo bem conheci-

dos e localizados em diversos pontos importantes

cé-

rebro. Muitas vezes € possivel tirar conclusdes sobye di-

ferentes problemas do cérebro analisando os movi
dos olhos. (Os poetas chamam os olhos como “jan¢

alma”, mas os mais prosaicos neurologistas dizem ¢

movimento dos olhos é a “janela do cérebro”).

Fig. 4-3: O controle dos movimentos dos olhos é um processo com-
plexo envolvendo diversas areas do cérebro e o 6rgdo do equilibrio

2Ntos
ada

USBdgwick e
Boder descre-
veram a “pecu-
liaridade dos
movimentos
dos olhos”
como uma das
caracteristicas
diagnésticas
mais claras da
A-T.

4-10

no ouvido.
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Ha trés diferentes sistemas neuroldgicos que controlam
0 movimento horizontal dos olhos. Dois destes ficam
ativados e desativados, balanceando um sistema com o
outro através da atencdo ao que estamos olhando. O
terceiro esta ativo o tempo todo controlado pelo érgdo do
equilibrio do ouvidoTodos os trés sistemas atuam por
meio de uma conexao central para 0 movimento lateral
dos olhos no tronco cerebral. Este centro de controle
coordena 0s neurdnios, que sinalizam os movimentos
musculares individuais dos olhos.

Movimentos SacadicosO primeiro sistema que é
controlado pela nossa atenc¢éo visual direcionando os
movimentos dos olhos conhecidos como movimentos
sacadicogmovimentos rapidos dos olhos de um ponto
visual para o outro). Quando escolhemos olhar para algo
novo, mudando nossa atencdo de um objeto para outro, a
mudanca de nossa aten¢ao leva a um movimento sacadico
que orienta os olhos para o novo objeto. Cada movimento
sacadico tem trés caracteristicas que podem ser medidas
com precisao (e ndo podemos muda-las pensando nelas).
Primeiro h4 um tempo entre a mudanca de atencao e o
movimento dos nossos olhos. Segundo, a precisdo da
mudanca do olhar é controlada. Em circunstancias nor-
mais, os olhos pulam para um novo objetivo sem proble-
mas. Se a distancia for muito pequena, o0 movimento
sacadico é chamado de hipométrica. Se os olhos passam
o foco, o movimento sacadico é hipermétrico. Finalmen-
te, uma vez iniciado o movimento sacéadico, a velocidade
do movimento dos olhos é constante.

Seguimeno Visual: O outro sistema que é controla-
do por nossa atencédo visual € chamado de seguimento
visual. Enquanto observamos um objeto e ele se movi-
mentar um pouco, nossos olhos automaticamente acom-
panhar&do o movimento do objeto com um desvio da posi-
¢do dos olhos. O seguimento é dificilmente detectado.
Podemos controlar nasstencdo mas se considerarmos
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objeto se movimentou. Isto também pode acontece

individuos normais se o sistema de seguimento visual

tiver parcialmente desligado devido a falta de ateng

VOR: Oterceiro sistema, chamado de VOR (Refl
Vestibulo-Ocular), est4 ativo o tempo todo em que est
acordados mesmo que esteja escuro. Recebe sin

orgao de equilibrio dos ouvidos para ajustar os olhp

qualquer movimento da cabeca. Com a rotacdo da

¢a, 0s ouvidos enviam um sinal ao sistema de contro|é

movimentos laterais dos olhos para manté-los posiciof
em relacdo ao alvo original.

O sistema de seguimento é ativamente utilizado
manter a posi¢do dos olhos no objeto da nossa ate
Uma vez mudada a atencdo, o sistema de segui
muda para o sistema de movimentos sacadicos e 09
se dirigem para o novo objeto. O sistema de seguin
visual é ativado novamente para manter a posica
olhos direcionada para 0 novo objeto pelo tempo en
ele for interessante.

Enquanto estes dois sistemas se revezam, o V(
mantém em segundo plano ajustando a posicao dos

CQYE tipos de
al es-
I Problemas de

Xanovimentos
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Qﬂ)&freqijéncia
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Normalmente, quando a atencéo se alterna de u
gar para outro, pessoas normais girardo a cabeca
novo ponto de atencao. Por exemplo, quando muda
atencao da direita paeesquerda, a cabec¢a també
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mudar a posicéo da direita para a esquerda. O conjunto
complexo de ajustes que envolvem os movimentos
sacadicos e VOR torna possivel aos olhos acompanhar
corretamente de acordo com o movimento da cabeca.
Nesse exemplo, o cérebro programard 0os movimentos
sacadicos para mudar os olhos da direita para a esquer-
da, medindo corretamente a distancia do novo &lwo.
mesmo tempo, entretanto, quando giramos a cabeca da
direita para a esquerda, o VOR capta a quantidade exata
daquela mudanca de forma que os olhos néo ultrapassem
0 objeto. Se a cabeca gira completamente, o resultado é
gue ndo ha movimento dos olhos, sendo que os olhos se
mantém no centro da o6rbita ocular enquanto a cabeca
gira para um novo objeto. H4 um balanceamento perfeito
entre as forcas dos movimentos sacadicos da direita para
a esquerda e as for¢cas do VOR da esquerda para a direi-
ta.

Individuos conA-T, normalmente desenvolvem pro-
blemas com os movimentos sacadicos e o0 seguimento vi-
sual. O sistema VOR e o0s centros motores finais que
adicionam e subtraem os impulsos dos movimentos
sacadicos, seguimento visual e VOR, continuam normais.
A combinacéo do tipo de problema especifico dos movi-
mentos sacadicos, seguimento visual prejudicado e VOR
normal causam os “movimentos de olhos peculiares” (al-
gumas vezes chamados de apraxia oculomotora) encon-
trado com freqUiéncia & T.

NaA-T, os movimentos sacadicos estdo anormalmente
em estado latente, de maneira que leva mais tempo para
inicia-los depois que a atencao tenha se transferido para
um novo objetoAlém disso, 0s movimentos sacadicos
tendem a ser hipométricos ou menor que 0 necessario
para alcancar o objeto. Muitas vezes um segundo, terceiro
ou quarto movimento € necessario para mudar os olhos
para um novo objeto. Quamd movimento sacadico, que
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“leva os olhos”, estiver prejudicado, seu balancea
anormal em relacéo ao VOR aparece. No exemplo ¢
com a mudanca de atencdo da direita para a esque

tempo para iniciar os movimentos sacadicos aumg

0 VOR normal leva os olhos para a direita compens
a rotagdo da cabega para a esquerda. Somente de
um segundo desejo os olhos iniciam seus movimg

sacadicos para 0 novo objeto, que esta agora em frg

face devido a rapida rotacdo da cabeca. Os olhos p
necessitar de diversos movimentos sacadicos hipomé
para finalmente serem capazes de centrar no novo ¢
da atencdo visual.

bjeto
Quandoum

interlocutor da

Individuos comA-T, também tém problemas para

movimentos do seguimento visual. Quando um obj
move para um lado, eles normalmente tém de ug
sistema de movimentos sacadicos (com todog
problemas vinculados) para manter os olhos focado
proximos ao objeto. Ha também um problema
balanceamento entre o seguimento visual prejudicad
VOR normal. Isso € mais dificil de observar olhand
diariamente para uma crianca cé&AT, mas € uma dg
primeiras caracteristicas anormais dos movimentos
olhos que um neurologista treinado observa. Qua
cabeca acompanha um objeto em movimento lento,
por exemplo, um cachorro andando da direita p
esquerda, os olhos ficardo atrasados mesmo que a
esteja acompanhando corretamente 0 movimen
objeto.

A face, a voz e a degluticdo

Semelhante aos outros prejuizos neuroldgicés T,
problemas com a face e os muscliobares(musculos
da boca e garganta), sdo diferentes entre individuos, p
parecidosnas suas caracteristicas.
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Neurologistas diferenciam o ato de falar e a lingua-
gem, pois problemas no cérebro podem afeta-las de ma-
neiras diferentes. Problemas no cérebro que prejudicam
a linguagem em maneiras especificas sdo chamados de
afasia Uma pessoa com afasia tera dificuldade na com-
preenséo, no processamento ou no falar a linguagem nor-
mal, mas sera capaz de produzir todos os sons da fala.
Por outro lado, a dificuldade de producéo da fala é cha-
mada dedisartria. Embora, algumas vezes, isso possa
ser dificil de determinaas evidéncias perceptiveis reco-
mendam fortemente que a maioria das dificuldades com
comunicacao nA-T é do tipo disartria. Criangas cém
T podem articular normalmente a maioria dos sons basi-
cos da fala. Elas tém dificuldade, no entanto, de combinar
rapidamente sons para formar palavras e frases. Em
muitos casos, as criancas cAnT, falam de uma manei-
ra diferente, com frases curtas, voz suave e ha um retar-
do para iniciar a fala. Quando um interlocutor paciente da
a oportunidade a uma pessoa o de falara fala é
mais facil de entender do que poderia ser esperado. Nes-
se aspecto, A-T parece ser diferente de muitas outras
disfuncdes atéxicas. E dificil descrever exatamente qual
a diferenca entre afasia e disartria, porém individuos que
acompanham muitos pacientes cAfl desenvolveram
a sensibilidade de que muitas vezes somente escutando a
fala, possam confirmar ou ndo o diagndstico.

Na mnversacao diaria, usamos tanto a comunicagéo
verbal (fala) e a ndo verb&. comunicacdo nédo verbal
refere-se a gestos faciais e movimentos corporais que
realcam o significado do que queremos dizer ou comuni-
car sem palavras. Percebemos muito observando o mo-
vimento dos olhos e os movimentos sutis da face da pes-
soa com quem estamos conversando. Esta é a razdo de
conversarmos de forma diferente quando estamos ao te-
lefone e quando estamos frente a frente. Muitos individu-
0s comA-T apresentam umairdinuicdo desses movi-
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mentos e expressdes faciais espontaneas. Movin
faciais mais amplos, como um largo sorriso o
franzimento das sobrancelhas séo relativamente p
vadosA parte de baixo do rosto parece ser mais afe
portanto as sobrancelhas sao mais expressivas do
restante da face. Esta dificuldade com a expressao
da a impresséo errbnea de que a criancaAdnest§
desinteressada ou ndo esta prestando atencao na ¢
sa. Pode também subconscientemente frustrar os ¢
tes.Aqueles que conhecem adultos e criancas porta
de A-T aprendem a compensar a perda deste car
comunicacdo. Criangcas que se mostram aparente
desinteressadas ha conversacao podem recapitular
dos detalhes essenciais mais tarde ou fornecer um
mo que descreve a interacao total.

Dificuldades na degluticdo e aspirar a comida e saliva

(através da traquéia) sdo muito comuns, especial
em pacientes co®y-T acima de 10 anos (veja capit
7). E desconhecido o porqué da aspiragao ser tdo ¢
naA-T. Embora existam algumas caracteristicas in
fundiveis na dificuldade de degluticioAd, também
verdade que problemas com a aspiragao silenciosa
tecem em outras disfun¢des neuroldgicas. O refle
protecao primaria (ex. engolir) da orofaringe (part
faringe entre o palato mole e a borda superior da epi
€ aparentemente normal, porém mais complicados
reflexos do engolir nos centros altos e que podem
foco da anormalidade neuroldgica.

Os nervos periféricos

Muitas das disfuncbes caracteristicas das ataxi
uma proeminentaeupopatia periféricaou danos n
nervos sensoriais ou motores que carregam 0S im
entre 0s membros e a coluna vertebkalA-T tem est
caracteristica. Oservos sensoriais € motores sao a
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afetados. Entretanto, a neuropatiaAd@ é geralmente
branda durante os primeiros anos de vida e os primeiros
sinais clinicos da neuropatia geralmente ndo séo eviden-
tes até o comeco da segunda décAltpimas criancas

tém prejuizos neurolégicos adicionais aos problemas des-
critos que se da no centro do controle dos movimentos.
Curiosamente, alguns dos individuos cAri branda,
podem ter relativamente mais problemas com a neuropatia
de que com a coordenacéo. Estes individuos apresentam
relativa fraqueza e sensac¢des diminuidas nos pés que
podem adicionar dificuldades na coordenacéo central quan-
do esta se desenvolve mais lentamente.

Alguns Comentérios sobe asTerapias Neuwldgi-
cas

Outros capitlos deste manual abrangem grande parte
do que é conhecido de ajuda pafa® Geralmente nao
€ muito util tentar melhorar um problema através de um
treinamento especifico para este prejuizo. Por exemplo, a
escrita legivel raramente melhora, mesmo apés um trei-
namento adicional. Entretanto, ha definitivamente, um papel
da terapia de sugeravaliar e refinar os varios jeitos que
poderiam ser Gteis na realizagdo das mesmas tarefas, ou
similares, usando uma estratégia diferente. Estas alterna-
tivas sdo Uteis em todos os estagios da doenca, algumas
vezes surgem naturalmente e outras vezes surgem de
insightsuteis e criativos dos terapeutas.

Atualmente, ndo ha medicagéo apropriada para os pro-
blemas dos movimentos em todos os pacientes. Remédi-
os Uteis para alguns tratamentos em outras desordens do
movimento, como na doenca de Parkinson, podem ser
Uteis para certos pacientes com problemas de movimen-
tos especificos. E uma area que precisa de pesquisas
cuidadosas e sistematicas.

Um comentario especiallse os problemas na leitura
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pode ser importante aqui. Os problemas com leitur
relativos ao aumento da dificuldade no movimento o¢
rapido de um ponto de atencao para o outro. Deste

gquase sempre € possive| laas eventualmente exige

esforco maior que a recompensa. E como tentar le
livro enquanto se estd num trem movendo-se aos tr
— embora seja possivel |&&a dificuldade em reter o q
foi lido e aproveitar o processo. Embora a leitura
parte importante do aprendizado, € conveniente in
cedo no desenvolvimento de alternativas antes g

mece a ficar mais dificil. Por exemplo, pessoas na
mente aprendem por diferentes métodos, algumas t
nota cuidadosamente, outras ouvem leituras com at
e outras dormem durante as aulas e léem as ano
dos colegas de classe durante a noite. Estas dife
provavelmente refletem as diversas habilidades g
estudantes aprendem a explorar para seu melhor pr
to. Aprender através de informacdes auditivas —
atentamente — ndo é o meio de aprendizado preferig
todo mundo, mas para portadoresAdé, é definitiva
mente outra dimensdo das fungdes neuroldgicas qu
manece possivel por muitos anos enquanto outras ¢
dades sédo perdidas. Deste modo, é conveniente {f
uma boa audicdo mesmo enquanto a leitura é pos
para desenvolver uma habilidade que sempre estar
sente enguanto outras areas prejudicam-se.
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CAPITULO 5

Os pacientes
com um siste-
ma
imunolégico
deficiente tém
uma maior
suscetibilidade

as infeccbes.

IMUNODEFICIENCIA

HowarD M. L EDERMAN

O sistema imunologico tem duas grandes fungdes:
1. Reconhecer substancias estranhas ao corpo e
2. Reagir contra elas.

Essas substancias estranhas (ou antigenos) podem ser
microorganismos que causam doencas infecciosas, 6rgaos
ou tecidos transplantados ou mesmo tumores “estranhos”
que crescem no nosso proprio corpo. O funcionamento
adequado do sistema imunolégico fornece prote¢céo das
doencas infecciosas, sendo responsaveis pela rejeicdo dos
orgaos transplantados e prové protecdo contra o cancer

Fig.5-1: Partes importantes do sistema imunologico
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Uma das mais importantes funcdes do sisté
imunolégico é proteger-nos contra doengas infecci
O corpo humano tem contato constante com uma g
variedade de microorganismos tais como bactéria, v
fungo. Estes microorganismos podem provocar infeg
— umas relativamente comuns e sem gravidade e
menos comuns e mais sérias. Por exemplo, o indi

comum tem diversos “resfriados” por atausados par

uma grande variedade de virus respiratorios. Outros
podem causar infec¢Bes no figado (hepatite) ou i
¢Bes no cérebro (encefalite) que sdo muito mais g
Algumas infeccdes bacterianas sdo mais comuns ¢
pouca gravidade como amidalite, otites e infeccoe
pele (impetigo). Ocasionalmente, algumas infec
bacterianas podem ser muito sérias quando afeta a
brana que recobre o cérebro (meninge) provocar
meningite ou que envolve o0 0sso (osteomielite) ou at
lacdes (pio artrite).

Qualquer que seja a infecgdo, o sistema imunoldg

responsavel pela defesa do individuo contra

microorganismos invasores. O sistema imunolégico
mal fornece a pessoa a possibilidade de matf
microomanismo invaseiimitar a propagacao da infe
¢ao e possibilitar a recuperacédo. Um sistema imunol
anormal ndo é capaz de matar com eficiénc
microolganismoA infeccdo podera se espalhar e ¢
nao seja tratada poderd ser fakakim sendo, os pacie
tes com um sistema imunolégico deficiente frequienten
tém uma maior suscetibilidade as infecgbes. Em a
individuos, o defeito do sistema imunoldgico é peque
as infec¢des ocorrem com pouca freqiiéncia e sem
des conseqliéncias. Bpatros, onde ha um maior co
prometimento do sistema imunoldgico, as infecgdes
dem ser graves ou causadas por microorganismos
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Os maiores
componentes
de um sistema
imunologico
séo:

 Fagocitos

* Sistema

Complemento
« Linfdcitos B

e Linfécitos T

O sistena imunoldgico protege nosso organismo de
microorganismos e de outros antigenos estranhos. Os
componentes do sistema imunoldgico estdo presentes no
sangue, no timo, nos nodulos linfaticos, na medula dos
0ss0s e no baco. Se uma infeccéo se inicia em um lugar
que tem somente poucos componentes de defesa, como
por exemplo, a pele, ocorre uma ativacdo dos mecanis-
mos de defesa local que recrutam células para que che-
guem ao foco infeccioso controlando a infeccéo. Essa €
a razdo pela qual os nédulos linfaticos do pescoc¢o au-
mentam de tamanho durante uma infec¢éo de garganta e
gue o pus (formado pela agéo protetora das células bran-
cas do sangue) se forma em uma infeccao cutanea.

COMPONENTES DO SISTEMA
IMUNOLOGICO NORMAL

O sistema imunolégico é composto por uma variedade
de diferentes tipos de células e proteinas. Cada compo-
nente realiza uma fungéo especifica visando reconhecer
e/ou reagir contra antigenos estranhos como
microorganismos. Para alguns componentes, o reconhe-
cimento dos microorganismos é sua principal e Unica fun-
¢do. Outros componentes funcionam principalmente para
reagir contra 0s microorganismos. E ainda, outros com-
ponentes atuam tanto para reconhecer quanto para rea-
gir contra 0s microorganismos e outras substancias es-
tranhas.

Como o bomdincionamento do sistema imunoldgico é
critico para a sobrevivéncia, muitas fungbes podem ser
realizadas por um ou mais componente deste sistema.
Essa redundancia atua como um fator de protecéo de
modo que se um dos componentes do sistema estiver fal-
tando ou estiver funcionando mal, um outro componente
pode compensar petoenos ajumas de suas fungdes.
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Os principais componentes de um sistema imunoll
séo:
1.Imunidade Inata
Fagdcitos
Sistema Complemento
2.Imunidadddaptativa
Linfécitos B
Linfocitos T

Fig. 5-2: Células do sistema imunolégico originam-se na medula
Ossea e sdo distribuidas pelo corpo.

LinfécitosB

A

)l

5|

Linfécitos B (algumas vezes chamados de célule
sdo ceélulas brancas do sangue cuja principal fun
produzir anticorpos (também chamados de imunoglo

oo

Os anticorpos
nos protegem
de infeccbes
agindo de dife-
rentes manei-

ras.

5 B)
a0 é
lina

ou gamaglobulina). S&o produzidos na medula 6ssea g apds

diferenciacdo migram para outros érgaos linféides

mo

linfonodos (ganglios), baco, intestino e corrente sangui-

nea Quando estes linfécitos entram em contato com
tancias estranhas (antigenos), se transforman
plasmadcitos que sdo as células produtoras de antic
Estes estédo presentes em todo o organismo: sang
crecdes respiratorias e intestinais e até mesmo nas
mas.
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Anticorpos sdo proteinas presentes no soro com capa-
cidade de se ligar a antigenos, neutralizando-os. Para cada
antigeno estranho que temos contato, existem anticorpos
especificos para eladssim sendo, existem anticorpos que
neutralizam o virus da poliomielite, outros que atuam con-
tra a bactéria que causa difteria e outros que combatem o
virus do saramp@\ variedade de anticorpos diferentes é
tdo grande que os linfécitos B podem reconhecer pratica-
mente todo microorganismo presente em nosso meio
ambiente. Quando o anticorpo reconhece um
microorganismo estranho, ele o ataca e estimula outros
componentes do sistema imunolégico para finalmente
destruir o microorganismo.

O nome quimico dos anticorpos séo “imunoglobulinas”
ou “gamaglobulinas™Tal como os anticorpos apresen-
tam ampla diversidade para se ligar aos diferentes
microorganismos, existem diferentes classes de anticorpos
que variam em relacdo a suas fung¢des no organismo. Essa
funcao especializada é determinada pela estrutura quimi-
ca do anticorpo. Existem cinco classes de imunoglobulinas:

Imunoglobulina G (Ig G)
Imunoglobulind (IgA)

Imunoglobulina M (Ig M)
Imunoglobulina E (Ig E)
Imunoglobulina D (Ig D)

Cada classe de imunoglobulinas tem uma caracteristi-
ca quimica especial, que Ihe fornece algumas vantagens.
Por exemplo, anticorpos da classe IgG séao formados em
grandes quantidades e podem se deslocar da corrente
sanguinea para os tecidésIgG é a unica classe de
imunoglobulina que atravessa a placenta transferindo a
imunidade da mée para o fefmticorpos da classe IgA
séo produzidos préximos as membranas do muco e estéao
presentes em secrecdes como lagrimas, bile, saliva e
muco onde protegem a viesspiratdria e gastrintestinal
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contra as infec¢gbes. Os anticorpos da classe IgM s
primeiros anticorpos formados em resposta a infecgd
sendo muito importante durante os primeiros dias de
infeccdo Anticorpos da classe IgE séo responsavei
las reacOes algicas A funcao do IgD ainda é descon
cida.

Os anticorpos agem de diferentes maneiras. Por exem-
plo, alguns microorganismos tém de se unir as célul
corpo antes que possam causar infec¢cbes, m
anticorpos podem neutralizar estes microorganismc
terferindo com sua capacidade de aderir as cé
Anticorpos ligados a microorganismos podem ativarium
grupo de proteinas chamadas “complemento” que dgstroi
diretamente bactérias e virus. Quando as bactériag festéo
“revestidas” por anticorpos ficam mais faceis de serem
fagocitadas (ingeridas) e destruidas por células defomi-
nadas fagocitoSodas essas a¢des dos anticorpos impe-
dem microorganismos de invadir facilmente nosso ofga-
nismo onde poderiam causar sérias infeccoes.

Linfocitos T

Os linfécitos T (algumas vezes chamados célulds T)
sao também células do sistema imunoldgico. Estes linfgcitos
nao produzem anticorpos mas atuam destruindo virus| fun-
gos ou tecidos transplantados além de atuar como regula-
dores do sistema imunoldgico.

Os linfocitos T se desenvolvem a partir de célylas-
tronco presentes na medula 6ssea. No inicio da viga do
feto, essas células imaturas migram para o timo que € um
orgdo localizado no térax. No timo estas células irdo
durecer e se transformardo em linfécitos T madurg
“T” indica timo). Os linfécitos T maduros deixam o tim
migram para outros 6rgaos do sistema imunolégico ¢omo
o baco, nodulos linfaticos, medulsséa e o0 sangue.
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As anormalida-
des mais co-
muns sao as

deficiéncias
dos anticorpos
e areducdo
dos linfécitos
gue circulam
nacorrente

sanguinea.

5-7

Cada linfocito T reage com um antigeno especifico, as-
sim como cada molécula do anticorpo reage com um
antigeno especific# variedade dos linfocito§ é tao
grande que o corpo pode reagir contra praticamente qual-
guer antigeno.

Existem diferentes tipos de linfécitos T como
citotéxicos, efetores e auxiliadores. Cada um tem uma
funcéo diferente no sistema imunolégico.

Os linfécitos T citotoxico ou efetores sdo 0s que atuam
na destruicdo dos microorganismos invasores. Protegem
o corpo de algumas bactérias e virus que tem a capacida-
de de sobreviver e até se reproduzir dentro das proprias
células do organismo. Os linfécitos T citotoxicos também
respondem atecidos estranhos ao corpo, como, por exem-
plo, ao transplante de érgéos. Os linfécitos T migram para
a area da infeccao ou para o tecido transplantado e uma
vez no local, destroi os antigenos.

Os linfocitos T auxiliadores, ajudam os linfocitos B na
producado de anticorpos (Ig@A e IgE) e auxiliam os
linfécitos T citotoxicos no ataque a substancias estranhas.

Fagoécitos

Os fagocitos sé@o células especializadas do sistema
imunoldgico em ingerir e matar microorganismos. Essas
células, como as outras do sistema imunoldgico, se de-
senvolvem das células tronco da medula 6ssea. Quando
amadurecidas, migram para praticamente todos os teci-
dos do corpo sendo especialmente importantes na cor-
rente sanguinea, baco, figado, nédulos linfaticos e pulmdes.

Existem muitos tipos de células fagdcitas. Leucdcitos
polimorfonucleares (neutrofilos ou granulécitos) sao nor-
malmente encontrados na corrente sanguinea, podendo
migrar para ar&a infectada em minutos. O nimero des-
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sas células aumenta rapidamente durante uma infeccéo
para um melhor combate ao antigefambém sao

células fagociticas que deixam a corrente sanguinga e se
acumulam nos tecidos nas primeiras horas da infeccao
sendo responsaveis pela formacao de pus. Outro tipo de
fagécitos sdo os mondcitos encontrados na correntg san-
guinea e que se depositam nas paredes dos vasos gangui-
neos do figado e do baco; nessas posi¢cdes atuam,|captu-
rando microorganismos que passam no sangue. Quando
0s monocitos deixam a corrente sanguinea e penetram
nos tecidos, mudam de formato e de tamanho, tornando-
se macrofagos.

Os macréfagos térmumeras fungdes na defesal|do
corpo contra as infec¢oes; tem a capacidade de sair da
corrente sanguinea e penetrar no tecido no local da|infec-
¢d0; uma vez presentes na érea da infeccao, digeféem os
microorganismos agressoresA ingestdo do
microorganismos pelas células fagécitas é mais facil guan-
do os microorganismos séo revestidos por anticorpps ou
complemento ou ambos. Uma vez que os fagécitos gngo-
lem o microorganismo, inicia-se uma séria de red¢des
gquimicas na célula que ter4 como resultado a morte do
microorganismo.

Complemento

O sistema complemento é composto de aproximada-
mente 20 proteinas do soro, que funcionam ordenadamente
e de maneira integrada, ajudando a defender contrg a in-
feccado produzindo inflamacé&o.

Alguns dos fatores dostema complemento séo pfo-
duzidos por macréfagos. Para poder executar suas fun-
¢Oes protetoras, os componentes do complemento glevem
se transformar de uma forma inativa para uma fogrma
ativa.Algumas vezes os nrigorganismos devem inicial-
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A deficiéncia
de lgG2
associada a
deficiéncia de
IgA aumentam
o risco das
infeccBes do
trato respirato-

rio

mente se unir ao anticorpo, de modo a ativar o comple-
mento. Em outros casos, 0s microorganismos podem ativar
o complemento diretamente. Uma vez que o sistema com-
plemento for ativado, podera ter um importante nimero
de func¢des na defesa contra as infec¢des. Uma das pro-
teinas do sistema complemento recobre o microorganismo,
tornando mais facil sua ingestéo pelas células fagéticas.
Outros componentes atuam enviando sinais quimicos para
atrair células fagocitas para a area infectada. Finalmen-
te, qguando todo o sistema complemento estiver instalado
na superficie do algum microorganismo, cria-se um com-
plexo que podera perfurar a membrana (involucro exter-
no) do microorganismo matando-o.

SISTEMA IMUNOLOGICO NA A-T

Muitos, mas nédo todos os pacientes éemtém anor
malidades do sistema imunolégiés.anormalidades mais
comuns séo as deficiéncias dos anticorpos e a reducao
dos linfocitos que circulam na corrente sanguinea.

DEFICIENCIAS IMUNOLOGICAS EM AT

A maioria dos problemas néo é progressivg;
Existem muitas anormalidades laboratoriaig

O

o Deficiéncia IgA,
o Deficiéncia lgG;
o Deficiéncia a reagir a vacinas.

Muitos pacientes tém uma predisposicao
significante a infecgdes.

Anormalidades dos anticorpos

Aproximadamente dois tergos dos paciemdstém
deficiéncia do IgA. Essa imunoglobulina é especialmente
importantena defesa das superficies mucosas como as
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vias respiratoria e intestinal as quais estdo em ca
com o ambiente externo.

A deficiéncia de IgA é um problema relativame
comum ocorrendo em aproximadamente uma entre
nhentas pessoa&.maioria dessas pessoas nao apre
ta infec¢bes graves, no entanto, um pequeno nume
pacientes com deficiéncia de IgA tém infec¢bes de
ticdo. Nestes casos pode haver associacdo com
alteracdes do sistema imunolégico, como deficiénc
subclasse de Ig@ maioria dos pacientes com deficis
cia de IgA, ndo tem problemas com infeccbes. Os
tém infec¢des normalmente tém problemas adicions
sistema imunolégico ou outras predisposi¢des par
senvolver infecgdes (por exemplo, aspiragéao de al
tos e fluidos nos pulmoes).
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meses de inverno, reduzindo os contatos com pe
infectadas e/ou, usando antibiéticos profilaticos.

Outro problema nos pacient&sT é a deficiéncia d
IgG,; esta subclasse de IgG é muito importante na d
do organismo contra bactérias encapsuladas. Essa
térias sdo recobertas por uma cépsula e normalr
causam infec¢des no ouvido, bronquios e pulmdbes.

I
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Haemophilus influenza e pneumococo. Estas estéo djspo-

niveis comercialmente e muitas vezes ajudam a au
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as respostas dos anticorpos mesmo em individuos|com

deficiéncia de IgG Se as vacinas nao ajudam e os

Ci-

entes continuam com problemas infecciosos, tratamento

com gamaglobulina pode ajudar (veja abaixo, IV infustes
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de anticorpos coletados de individuos normais).

Uma reduzida percentagem de pacientes/&dntem
uma grande anormalidade na producdo de anticorpos.
Esses pacientes produzirdo JdGA ou IgM em quanti-
dades reduzidas e séo suscetiveis a infec¢des respiratori-
as e/ou gastrointestinais. Nesses casos, a terapia com
gamaglobulina é absolutamente necessaria.

Finalmente, 10 a 15% de todos os pacieftéderao
anormalidades em gue um ou mais tipos de imunoglobulinas
estardo em niveis muito elevados. Em poucos casos, 0S
niveis de imunoglobulinas poderéo estar tdo alterados que
0 sangue se torna espesso, nao fluindo devidanfente.
terapia para esse tipo de problema devera ser especifica
para cada caso, dependendo da gravidade.

A maioria dos casos dos pacientes &M com
imunodeficiéncia observada na infancia (por volta dos cinco
anos de idade), ndo tiveram alteracdo no decorrer de sua
vida. Provavelmente ndo vale a pena repetir dosagem das
imunoglobulinas em intervalos fixos e regulares, no en-
tanto, se a propensao do individuo for aumentar as infec-
¢cOes, torna-se importante reavaliar as funcdes
imunoldgicas e caso tenha havido uma deterioragéo, de-
verd ser indicada uma nova terapia.

Baixo Nimero De Linfécitos

A maioria dos pacientes cofaT, tem nimero reduzi-

do de linfécitos no sangue. Esse problema parece relati-
vamente estavel com a idade e muito poucos tém uma
reducado progressiva da contagem dos linfécitos com o
envelhecimento. Normalmente, os pacientes com ndme-
ro reduzido de linfocitos tém maiores risco de infecgdes;

eles podem ter complicag6es com vacinas de virus vivos
(sarampo, caxumba, rubéola e catapora), infec¢des virais
graves ou croicas.
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Também podem apresentar infeccdes por funch
pele e regido genital ou infec¢des oportunistas (como
monia peloPneumocistisjue ndo ocorre em individu
com a funcao imunolégica normal). Felizmente, emb
namero de linfcitos seja muitas vezes reduzido em
entes comA-T, os problemas de infec¢des dificilme
aparecemA Unica exceg¢ao a regra é que muitos pa
tes comA-T tém problemas crénicos ou de repeticdo
verrugas nas maos e pés.

RECOMENDACOES GERAIS
Todo paciente coa-T deve ter pelo menos
uma avaliacdo imunolégica detalhada;

Se ele/ela tiver resposta adequada a vaci
de microorganismos mortos [difteria, tétang
H.influenzae tipo b (HiB)], todas as outras
vacinas, incluindo sarampo, caxumba, rubé
e varicela, devem ser aplicadas;

As vacinas contra gripe e pneumococo Se
de grande ajuda;

Se houver um aumento nas infec¢bes con
passar dos anos:

0 Reavaliar o sistemaimunoldgico;

o Avaliar a degluticdo e presenca de

aspiracao pulmonar

n
D

as
ou

Dla|

Recanendacfes especificas

Todos os pacientes comT devem fazer pelo men
uma avaliacédo imunolégica detalhada que verifique
mero e tipo de linfécitos do sangue (linfocitos T e B
niveis de imunoglobulinas (Ig@A e IgM) e as respost
de anticorpo a antigenokdependente (ex. tétan
Haemophilus influenzatpo B) eT-independente ap(
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imunizacao (pneumo23).93exames nao necessitam
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repetidos a ndo ser que o paciente tenha infecgdes.

Se 0s exames indicarem alteracBes importantes, seu
médico devera discutir varias opcdes de tratameAtos.
auséncia de imunoglobulinas ou de resposta adequada a
vacina, poderdo ser tratados com infusdes de
imunoglobulina intravenosa (IGIV) ou com antibiéticos
profilaticos, minimizando o risco de infec¢bes. Se a fun-
¢do imunoldgica for normal, dever&o ser aplicadas todas
as vacinas do calendéario oficial e as especiais para redu-
zir o risco infec¢des pulmonares.

O paciente e os familiares deverdo ser vacinados con-
tra a gripe no outono. Esta disponivel a vacina conjugada
do pneumococo para 7 diferentes sorotipos. Para pacien-
tes menores de 2 anos, deverdo ser dadas 3 doses dessa
vacina com intervalo de 2 meses. Seis meses depois, de a
nova vacina haver sido aplicada, e a crianca tendo mais
de 2 anos de idade, devera ser aplicada a vacina
polissacaridea para 23 sorotipos (pneumo28®nuni-
zagdo com a vacina pneumo23®, devera ser repetida a
cada 5 anos, ap0s a primeira dose.

Em pacientes que tem niveis muito reduzidos ou au-
sentes de IgA, existe um risco aumentado da rea¢do apos
uma transfusdo de sangue. Nao ha necessidade de usar
“pulseiras de alerta”, mas tanto a familia como o médico
deverdo estar atentos se houver necessidade de uma ope-
racdo efetiva e houver uma transfusdo de células verme-
Ihas, estas deverdo ser lavadas para evitar o risco de uma
reacao alérgica.

Finalmente, é importante enfatizar que se um paciente
comA-T desenvolver um aumento do niumero de infec-
¢do no trato respiratorio, especialmente acompanhado por
problemas de baba, tosse, engasgo ou comer muito deva-
gar, deve-se pensar em alteracdo da degluticdo com aspi-
racao pulmonar
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TERAPIA DE IMUNOGLOBULINA
INTRAVENOSA (IGIV)

Individuos que nao sao capazes de produzir quan
des adequadas de imunoglobulinas ou anticorpos pg
se beneficiar com uma terapia de reposicao de.IG
termo gamaglobulina refere-se a fragcdo quimica do
gue que contém imunoglobulinas ou anticorpdsrapia
com IGIV ndo deve ser usada para pacientes que te
somente deficiéncia de IgA.

Linfécitos B maduros (células do plasma) quandd
contram antigenos (microorganismos) produs:
anticorpos que séo liberados na corrente sanguined
produzir comercialmente anticorpos que sao aplicadd
pacientes, os anticorpos deverao ser purificados (e
dos) do sangue de pessoas saudaveis e normais.
gue de cada doador é cuidadosamente testado, ver
do se existe alguma doenca transmissivel odidS ou
hepatite e se houver qualgquer suspeita dessas doeg
sangue é descartado.

4

(

O sangue coletado é de aproximadamente 10.000
soas para cada lote do produto. Como distintas pe
séo expostas a diferentes germes, recolher sangue
tas pessoas diferentes € a melhor maneira de as
que o produto final da IGIV contera anticorpos dos

diferentes tipos de germes.

o

O primeiro passo na producéo de IGIV é removef
das as células brancas e vermelhas do sangue. Dey
imunoglobulinas sao purificadas através de proce
bioquimicos a base de &lcool. O processo resulta ng
ficacd@o dos anticorpos da classe (IgG), mas perman
tracos de IgA e IgM.

h

O processo de purificagdo também retira protein:
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que possam estar no sangéGIV purificada tem sido
usada h& aproximadamente 40 anos e é extremamente
segura. Somente umavez, um produto produzido nos USA
transmitiu uma doenca contagiosa. Devido a mudanca no
processo de fabricacdo em meados de 1990 uma empre-
sa produziu IGIV contendo virus da hepatite C. Desde o
surto de hepatite C, todos os fabricantes dos USA tive-
ram que adicionar processos para bloquear qualquer vi-
rus que tenha escapado ao processo de purificacdo pelo
alcool.

As duas maneiras de aplicar a gamaglobulina nos pa-
cientes séo injetaveis, sendo injecao intramuscular ou
intravenosa. Os produtos intramusculares tém sido usa-
dos h& décadas e continuam a ser usados para dar aos
individuos normais um reforco de anticorpos apés terem
sido expostos a uma doenca especifica como a hepatite.
Os mesmos produtos foram usados por muitos anos para
tratar pacientes com imunodeficiéncia. Infelizmente, pa-
cientes com imunodeficiéncias necessitam injecfes
freqUentes com doses muito maiores das usadas em indi-
viduos normais. Essas inje¢@es intramusculares sdo mui-
to doloridas e somente pequenas doses de gamaglobulina
podem ser dadas dessa maneira.

No inicio dos anos 80, novos processos produtivos fo-
ram desenvolvidos permitindo que os produtos de
gamaglobulina pudessem ser injetados na veia. Existem
hoje inimeros produtos da gamaglobulina aprovados nos
USA para uso intravenoso.

Os novos pdutos IGIV sdo normalmente muito bem
tolerados pelos pacientes. Podem ser administrados tanto
em uma clinica como na casa do paciente. Uma infusdo
tipica leva de 2 a 4 horas do inicio ao fim.

A maioria dospacientes néo tem efeitos colaterais
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quando da aplicagéo intravenosa podendo, no en
causar um pouco de febre ou dor de cabeca. Esse
mas podem ser aliviados ou eliminados aplicando a
cacao mais lentamente.

A dose da IGIV varia de acordo com 0 peso e 0
dro clinico do pacientés aplicacdes sao geralmente
tas a cada 2 a 4 semanas, podendo ser dadas co
ou menor freqiiéncia dependendo da necessidade
paciente.

E importante lembrar que embora os atuais prog
de IGIV sejam muito bons, eles ndo séo exatamente
aos fornecidos pela nature2agamaglobulina fabricac
€ quase IgG pura, assim sendo ha pequena transfe
de IgAou IgM ao pacientéAs fungbes protetoras esy
cificas dessas imunoglobulinas ndo sdo substituidas
das razdes para que os pacientes com deficiéng
anticorpos sejam mais suscetiveis a infeccdes respit
as mesmo recebendo IGIpode ser devido ao fato
que o IgA nos tratos das mucosas das vias respira
nao seja adicionado.
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CAPITULO 6

Familia, paci-
ente e médi-
COS precisam
trabalhar jun-
tos para atingir
0s seguintes

objetivos:

* Reduzira
freqliéncia das

infeccdes

* Evitar

complicacdes

« Evitar que
uma infeccéo
aguda
transforme-se

em crbnica

6-1

Cuipapos GERAIS DURANTE As IN-
FECCOES

Howard M. Lederman

Este capitulo fornece informacdes basicas sobre algu-
mas doencas que seu filho poderdTentamos definir
os termos médicos mais usados relativos a essas doencas
além de descrever seus sintomas caracterisfians-
bém sugerimos medidas gerais destinadas a aliviar os sin-
tomas e prevenir as complicagdes.

E importante enfatizar a necessidade da comunicagéo
e supervisdo de um médico durante a infec¢cdo. Mesmo a
frequiéncia de uma doenca pequena devera ser informa-
da, pois podera influenciar as decisdes acerca de uma
terapia preventiva tal como gamaglobulina e antibioticos.
O tratamento médico e os cuidados de apoio a qualquer
individuo com deficiéncia imunologica tém como objetivo
conseguir: 1A reducao da frequéncia das infecgdes; 2)
Prevenir as complicacdes; 3) Prevenir que uma infeccao
aguda se torne cronica. O paciente, a familia e 0 médico
devem trabalhar em conjunto para que os objetivos sejam
alcancados.

PREVENCAO DE INFECCOES

Lave as maos antes de tocar qualquer partg do
rosto (especialmente olhos, nariz e boca);
Vacine-se conforme prescricdo do seu médjco,
incluindo a vacina contra a gripe e pneumonja;
Fique longe de pessoas com febre, muita tosse

ou diarréia.

[€))]
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DOENCAS ESPECIFICAS

Conjuntivite

14

Nos pacientes com-T, os olhos ficam muitas vezgs
vermelhos devido a presenca Belangiectasia. Isso|g
devido a um aumento anormal dos vasos sanguineos.
Telangiectasia ndo é causada por infecgbes e ndo g con-
tagiosa. Criancas coAtrT ndo devem faltar a aula deyi-
do aTelangiectasia. Por outro lado, conjuntivite é duma
inflamac&o da cobertura da palpebra e da membrana que
recobre a camada externa do globo ocular (conjuntjva).
Conjuntivite pode ser causada por uma bactéria, virys ou
por produtos quimicos gue irritam como, por exemplq| fu-
magca ou sabdo. Podera ocorrer isoladamente ou gpare-
cer associado com outras doengas como, por exemplo,
um resfriado comum.

Diferente d&elangiectasia oculga conjuntivite € umga
mudanca aguda com a tumefacéo da palpebra e descar-
ga de pus assim como uma inflamac¢&o dos vasos sgngui-
neos do branco dos olhos. Esses sintomas sé&o ngrmal-
mente acompanhados por prurido e queimacéao. Pela ma-
nh& as palpebras da crianca poderdo estar “coladas” de-
vido & secrecdo que secou durante a noite. Essa [secre-
¢ao podera ser liberada colocando compressas umedgecidas
com agua morna sobre cada olApds alguns minutos|,
limpe suavemente o olho iniciando pela parte mais ploxi-

transmitir a infeccaoA conjuntivite € uma doenca qo-
mum en crianc¢as, hdo sendo mais freqliente em cri
comA-T. Caso a crianga tenha conjuntivite, sera neces-

sério levar ao médico para determinar a causa e o tipo de
tratameto necessario.
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Doencas que

criangas com

A-T podem ter:

 Conjuntivite
* Otite média
« Faringite

e Gripes e

resfriados
¢ Sinusite

 Bronquite

aguda

» Bronquiec-

tasia

* Pneumonia

Otite média (infeccdo do ouvido médio)

Otite média é uma infeccdo do ouvido médio e nor-
malmente é causada por bactéria ou virus. Um pequeno
tubo chamado de trompa de Eustaquio liga o ouvido mé-
dio a parte interna do nariz. Nas criancas esse tubo é
menor e mais fino do que nos adultos, permitindo facil-
mente que um virus ou uma bactéria entre no ouvido médio.
Em algumas infec¢des e alergias, esse tubo podera in-
char obstruindo a drenagem do ouvido médio.

O sintoma caracteristico associado com a otite média
€ a dor causada pela irritacdo das terminacdes dos ner
vos do ouvido inflamado. O bebé ou crianca indica que
esta com dor chorando, movendo a cabega ou apertando
o(s) ouvido(s) infectado(s). Uma crianga maior pode des-
crever a dor como aguda ou violeriambém pode apa-
recer agitacao, irritabilidade, febre, calafrios, nauseas ou
vOmitos.A presséo no ouvido infectado aumenta quando
a crianca fica deitada. Esse fato explica por que a dor €
mais aguda a noite, acordando freqlientemente a crianca.
Com o aumento da pressao do liquido no timpano a dor se
torna mais aguda e o timpano pode se ronaparecen-
do pus ou sangue no canal auditivo, com melhora da dor
mas persisténcia da infecgdo. Quando houver uma sus-
peita de infeccdo no ouvido, um médico devera examinar
para fazer o diagndstico. E recomendavel iniciar um tra-
tamento com antibi6ticos para prevenir maiores danos no
sistema auditivo. Em um prazo de 10 dias, a crianca de-
veraser examinada novamente para se ter certeza que a
infeccdo desapareceu e que ndo ha secre¢do no timpano.

64



Cuipbapos GERAIS DURANTE AS INFECCOES

Faringite (dor de garganta)

Faringite (dor de garanta) é o termo usado pard
crever a inflamacédo da garganta, sendo normalment
sada por bactérias ou virus. Os sintomas sjG€ensal
¢do de ardéncia e dificuldade para engaltemperatut
ra podera ser normal ou elevada. Uma dor de gar
nao tratada causada por estreptococos pode causa
plicacdes sérias como febre reumatica e inflamaca
rins (nefrite). Consultar seu médico sempre que a cr

D

des-
cau-

anta
com-
nos

anca

se queixar de dor de garganta sem sintoma de resffide@os os paci-

Resfriado comum

O resfriado comum é uma inflamacao aguda do
respiratorio superior (nariz, garganta e nasofaringe

entes de A-T
exceto aqueles
tratados com

rato

ipyoglobulinas

primeiros sintomas sdo secura na garganta, segui
espirro, tosse e um aumento da secrecdo nasal. P
aparecer sintomas como cansaco, calafrios, febre
res generalizadas. Os resfriados sdo causados pof
ndo havendo necessidade de tratar-se com antibioti

Sinusite

A sinusite é o termo usado para descrever uma
macédo de um ou mais seios sinusais. Os sinus sédo
nas cavidades alinhadas com as membranas mu
localizadas nos ossos faciais a redor do naniincipal
causa da sinusite é o bloqueio da drenagem da se
nasalAlgumas vezes, a sinusite se segue a um rest
comum ou a quadros alérgicos devido ao inchago(ed
da mucosa sinusal. Conseqlientemente, bactérias p
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tes nos seios sinusais poderéo provocar sinusite.
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. . Fig. 6-1: Estruturas importantes na cabeca e na face
Existem vaci-

nas disponiveis ~
RESFRIADOS E INFECCOES SINUSAIS

que diminuem . Resfriados s&o causados por virus e néo $40
o risco de tratados com antibidticos;
Infecgbes sinusais sdo muitas vezes caus
por bactérias e o tratamento com antibiétic
nos pacientes recomendado:;
de A-T - Nao é facil diferenciar resfriados de sinusit
Indicios para detectar a sinusite incluem:
0 Secrec¢do nasal e tosse durante o dia
persistindo por mais de uma semana
o Mau halito;
0 Sintomas de resfriados com febre altg
dores na face e forte dor de cabeca.

pneumonia

WA D |
(¢

Q)]
@

E importante diferenciar um resfriado comum da sinu-
site. Resfriados sédo causados por virus e ndo melhoram
tomando antibidticos. Por outro lado, sinusite é muitas
vezes uma infeccéo bacteriana que pode ser tratada com
antibioticos. Infelizmente é dificil diagnosticar a sinusite
somente com sintomas clinicos. Suspeita-se ser sinusite
se 0s sintomas de um resfriado (especialmente secre¢ao
nasal e tosse durante o dia) ndo melhorarem enti®7 a
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TE AS INFECCOES

dias. Mau halito e inchaco (tumefacéo) ao redor dos

ao despertar podem ser indicios de sinusite. Na mif

dos casos a sinusite € uma infecgdo primaria e na

complicacdo de um resfriado. Nesse caso, 0s sintd
sdo mais severos com febre alta, secrecao nasal vell

amarela, dores na face e algumas vezes dor de c

Gripe

Gripe é um termo usado para descrever uma inf
respiratoria altamente contagiosa causada por viru
pe pode ocorrer esporadicamente ou por epidemi
periodo de incubacéo inclui o tempo em que a p
estiver exposta a um agente infectado, ao tempo n
os sintomas da doenca aparecem. Os sintomas d
incluem picos de febre alta, calafrios, dor de cabe¢
queza, cansaco, secre¢do nasal e dores muscu
gripe pode causar danos nas vias respiratorias do p
podendo aumentar as chances de infeccbes bact
secundariasA recuperacdo de um pacienteAdé pod
ser mais demorada devido a dificuldade de tossir e
nar as secregdes. Existem vacinas que sao muito e
tes na prevencao das gripésdos os pacientes deT,
com excecao dos que sdo tratados com imunoglob
deveriam se vacinar a cada outono recomenda-
membros da casa vacinar-se para reduzir as chan
expor o paciente d&-T ao virus da gripe.

Bronquite aguda

Bronquite aguda é uma inflamacédo dos brénqt
Muitas vezes acompanha ou segue a infeccdo do

respiratdrio superigisemelhante a um resfriado comu

Os sintomas incluem febre e tosse. No inicio, a to
seca, mas gradualmente se torna mais produtiva
secrecao). Novamente, para 0s pacientds @iea recu-

peracdo podera ser mais lenta devido a relduzapaci+
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O tratamento
das infeccdes
respiratorias
esta
diretamente
ligado com os
sintomas e a
prevencgdo de

complicagdes.

dade de tossir e retirar a secrecao do trato respiratorio.

Bronquiectasia

Bronquiectasia é o termo usado para descrever a dila-
tacéo dos bronquios que leva o ar aos pulmdes (bronquios
e bronquiolos). Secrecdes normalmente liberadas pelos
pulm®es por essas estruturas tendem a nao fluir nas pas-
sagens dilatadas facilitando o desenvolvimento de infec-
¢Oes. Bronquiectasia pode se desenvolver apos frequientes
infec¢des pulmonares ou obstrucéo dos brongAitms-
se caracteristica produz grande quantidade de escarro
grosso e de odor desagradavel. O escarro também pode
ser sanguinolento.

Pneumonia

Pneumonia é uma infeccdo aguda dos pulmdes poden-
do ser causada por bactérias, virus e fungos. Os sintomas
sdo calafrios, febre alta, tosse e dores no peito associa-
dos com a respiragédo e tosse. Em alguns casos, pode
ocorrer nausea, vomito e diarréid.vacina para
pneumococo pode reduzir o risco de pneumonia em paci-
entes conA-T.

Gastroenterite (diarréia / vémito)

A gastroenterite se caracteriza pelo aumento da
frequéncia das evacuacdes com consisténcia liquida e/ou
vomitos. Essas infecgbes podem ser causadas por virus
ou bactérias, ser sintoma de alergia a algum alimento ou
intolerancia a el@limentos contaminados, medicamen-
tos e ansiedade também podem causar diarréia.

A gastroenterite pode ser leve ou grdvelassifica-
¢ao depende da frequiéncia das evacuacdes, do seu volu-
me, da sua consisténcia; da freqiéncia e do volume do
vomito, além da presenca auséncia da febre e da quan-
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tidade de liquidos que a crianga pode tomar via (Jr\al e
reter no organismo.

A importancia da gastroenterite esta relacionada a guan-
tidade de liquidos perdidos e a gravidade da desidrdtacdo
desenvolvida. Nos bebés e nas criangas o volume (de li-
guidos é maior e as reservas nutricionais sdo mepores
sendo que o risco de desidratacdo € maior compgrado
com a desidratacdo de criancas mais velhas ou de [adul-
tos. Os sintomas de desidratacéo sao:
1) Perda da elasticidade da pele( baixo turgpr);
2) Boca, labios e lingua secos e ressecadd
3) Sede; _
4) Reducdo da urina (miccao); gerais da
5) Moleiras (fontanelas) afundadas nos beb€gastroenterite
6) Olhos fundos;
7) Mudanga de comportamento indo da

£ Os cuidados

concentram-se

agitacdo a fraqueza extrema. nareposicéo
dos liquidos e
Se a criancga tiver diarréia com vomitos por maig de _
um dia, procure seu médico. na prevencao
dadesidrata-
CUIDADOS GERAIS DE INDIVIDUOS COM cdo

DOENCAS RESPIRATORIAS

O tratamento de infec¢cBes respiratorias gsta
direcionado ao alivio dos sintomas e na prevencao deg com-
plicacdes. Seu médico podera prescrever remédios| para
aliviar a febre a as dores do corpaprescrigéo de antjr
bidticos é feita para controlar infeccdes de origem
bacteriana e para prevenir complicacdes. Expectorantes
podem ser prescritos para liquefazer as secrecfles e
descongestionantes para reduzir o inchaco das mugosas.

Ofereca a crianca uma variedade de liquidos, esfjmu-
lando-a a bebeBebidas mornas como, por exemphias,
69
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podem ajudar a drenagem nasal e aliviar a pressao no
peito.

Durante a fase aguda de qualquer doenca, podera ha-
ver uma perda de apetite. Nao force a crianga a comer e
ndo ofereca muita comida. Muitas vezes, € melhor ofere-
cer pequenas e freqlientes quantidades de alimentos li-
quidos ou pastosos. Quando o apetite valfarecer uma
dieta caldrica e protéica para substituir as proteinas per-
didas durante a fase aguda da doenca.

Para melhorar o conforto da crianca, encoraje-a a en-
xaguar a boca diversas vezes. Esse processo aliviara a
secura e 0 mau halito. Recomenda-se a utilizagdo de um
umidificador de ambiente para aumentar a umidade do ar
do quarto. Caso use um umidificadeerifique se esta
higienizado para prevenir contaminagdo com fungos e
bactérias. Manteiga de cacau e hidratantes podem aliviar
e proteger labios e o nariz. Flutuagdes da temperatura do
corpo podem ser associadas a periodos de transpiragéo.
As roupas de cama e da crianga deverdo ser trocadas
freqientemente e ela deve estar protegida de correntes
de ar

O descanso é importante. Caso a tosse persista ou
tenha secrecdes nasais que interfiram no descanso, ele-
ve a cabeca e os ombros com mais travesseiros durante
0 sono.

Recomendar a pessoa cobrir a boca e o nariz no ato
de tossir ou espirratencos de papel sujos deverao ser
imediatamente jogados fora. Lavar as maos
freqientemente a fim de evitar espalhar a doenca.

Em alguns casos de bronquite e pneumonia (depen-
dendo da idade e do nivel de compreensao), ercaraj
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crianca a tossir e a respirar profundamente em inter
regularesTossir protege os pulmdes removendo a s¢
¢do. Respiragbes profundas favorecem a expansa
pulmbes, reduzindo o risco de outras complicacts
médico poderd solicitar fisioterapia respiratoria.

FISIOTERAPIA RESPIRATORIA

Drenagem postural da caixa toraxica (fisioterapial
piratéria) pode ser prescrita pelo médico da crianga
ajudar a limpar as secrec¢fes das vias aéreas do p
O material abaixo descrito, sobre drenagem bronqui
adaptado da Fundacéo de Fibrose Cistica (Cystic Fi
Foundation), e usado com sua permissao.

O que € Drenagem Bronquial?

A drenagem bronquial usa a gravidade e manobr
sicas para estimular o movimento da secregéo, aliv
as obstrucdes das vias aéreas causadas pelo acur
secrecao. Essa forma de fisioterapia respiratoria po
prescrita para a prevencéo e/ou tratamento de algun
blemas respiratérios.

Quem pode se beneficiar da drenagem bronquial’

Como forma de tratamento, ajuda individuos com
blemas respiratérios causados por:
Aumento da producdo de secrecdes;
SecrecOes espessas e pegajosas;
Remocao da secrecao dificil;
Tosse ineficiente;

Como medida preventiva, a combinacéo de todo
ses fatores beneficia pessoas com:

alos
cre-
D dos
(@]

D.

res-

para

Imé&o.

Al idfisioterapia

If()ﬁé%piratéria

pode ser pres-

L N o | W —

crita para aju-

dararemocao
s fi-

an%secregao
nudasyE@ aéreas
l&§6&riores dos

5 pro-
pulmdes

[a}

~

pro-

7.y

5 €S-
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espessas
Debilidade nos musculos respiratérios.

Quais Manobras Fisicas Podemi\judar a Remo-
ver Secrecdes?

A fisioterapia respiratéria consiste em manobras que
ajudam a remover as secre¢cfes das paredes das vias
aéreas . Essas manobras incluem: posicionar-se de for-
ma a permitir que as secrecfes escoem, através da gra-
vidade, de segmentos menores do pulmé&o para as vias
aéreas maiores, bater com as médos em concha
(tapotagem), vibraestimular a respiracédo profunda e a
tosse.

A tapotagem é feita nas paredes do tronco sobre a
area a ser drenada. Batendo, iniciam-se vibra¢des que
estimulam o movimento das secrec¢des e ajudam na sua
remocao dos brdénquios.

A méo é colocada
em forma de con-
cha. Segurando os
dedos juntos de
modo que a forma da
méao fechada se pa-
reca com a forma da
parede do peito, ten-
dendo a formar um
colchdo de ar que amortece a pancaAdaatida devera

ser vigorosa, mas néo dolorida, devendo ser feita sobre a
pele. Os golpes devem ser feitos por um terapeuta ou por
uma pessoa que tenha sido treinada nessa técnica.

Vibragdo também é uma manobra que estimula o fluxo
das secrecdes. Essa técnica exige que a mao do terapeuta
esteja bem apoiada no segmento da parede do tronco e os
musculos do seu bragco e ombros estejam tensos
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(contracdes isométricad). vibracdo é feita com a m
espalmada e ndo em forma de conghabracao é feit
durante a expiracdo com o paciente dizendo "FFR
“SSS”. A expiracdo devera ser a mais lenta e prof
possivel. Diversos vibradores mecénicos estédo dis
veis no mercado.

I
f

A respiragdo profunda ajuda tanto na moviment
das secrecfes como estimula a tosse. Uma tosse €
te é essencial para limpar as vias aéreas. Uma exp

5
f
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ou
nda

e

oni-

céo
icien-
racao

curta e forte, seguida de uma inspiragédo profunda|pod

mover a secre¢ao e estimular uma tosse prodétitoes-
se pode ser estimulada segurando ambos os lados
te baixa do térax com as maos, reduzindo o esfo
aumentando sua eficiéncia.

Para reduzir a chance de vomitacomenda-se faz
a drenagem bronquial antes das refeicées ou 1h30
apés as mesmas. Recomenda-se fazer essas se
manha cedo ou na hora de dor@idrenagem bronqui
feita na hora de dormir ajuda a limpar as vias aérea
secrecdes acumuladas reduzindo a tosse noturna.

&

Recomenda-se fazer a drenagem bronquial dug
zes ao dia quando for usada como prevencdo. Dt
as infecgOes respiratérias agudas o tratamento po
intensificado.

)

CUIDADOS GERAIS PARA INDIVIDUOS
COM DOENGCAS GASTROINTESTINAIS

Os cuidados gerais da gastroenterite giram em {

da reposicao dos liquidos do corpo e prevengéao dal

dratacao.

ode. .
Fisioterapia
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Quando a diarréia for leve, uma mudancalimaenta-
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¢éo e aumento da ingestéo de liquidos normalmente com-
pensa a perda dos mesmigrianca deve ser incentiva-

da a tomar muito liquido (soro caseiro, cha, agua de coco,
sucos, gatoradelimentos gelados podem ser ofereci-
dos para melhorar a nausea e o vomito. Ingerir liquidos
muito depressa ou em grande quantidade podem precipi-
tar o vémito. Se esses liquidos sdo bem tolerados, ofere-
¢a gradativamente pequenos goles de outros liquidos.
Comidas leves e que contribuem para controlar a diar-
réia, como, por exemplo, torradas, bolacha agua e sal,
sopas de batata, mandioca, mandioguinha e card; goiaba,
limédo, maca e banana maca, podem ser adicionadas a
dieta de acordo com a aceitacdo da crianca.

No caso de uma diarréia infecciosa, diversas medidas
devem ser tomadas a fim de reduzir as chances de trans-
mitir a doenca a outros membros da familia. E essencial
que todos lavem as maos freqlientemente. Recomenda-
se que copos, pratos, roupas de cama e do doente sejam
mantidos e lavados separadamente das roupas e utensili-
os da familia. Os banheiros devem ser desinfetados sem-
pre que possivel.
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CAPITULO 7

ALIMENTACAO E DEGLUTINACAO

M aureeN A. L EFToN-GREIF

Alimentar-se € uma atividade multidimensional.
quer uma coordenacdo geral e detalhada dos movin
do tronco, bragos, maos e boca, além dos movimen
degluticdo. Deve haver um controle motor suficiente
ficar em uma posicdo sentada e ereta, permitindo 3
soa transferir a comida da mesa para a boca, de m:
a comida o suficiente para que possa ser engolida.
lir normalmente a comida € a maneira mais segu
transferir a comida e o liquido da boca para o estén

Alimentar-se e a habilidade de engolir sdo mais i
tantes do que o ato de comer mecanicamaniefeicao
€ um acontecimento social que tem por objetivq

interacao familiardesde a rotina diaria de um jantar a/u

evento festivo. Esse capitulo tem por objetivo desc
0 ato de engolir(deglutir) e seus problemas.

As Funcgfes daAlimentacédo e da Degluticdo

A alimentacado e a degluticdo tem dois objetivos
primeiro é direcionar a comida, liquidos e saliva da
ao estbmago mantendo as vias aéreas protegidas
gundo € suprir o adulto e a crianga com alimentos e
dos corretos 0s quais permitam a manutencéo da s
o crescimento adequado.

NOs engolimos aproximadamente 600 vezesAli
maioria das vezes (que engolimos) ocorre durante
feicbes; no entanto, engolimos durante o dia e tan
quando estamos dormindo. O ato de engolir(deglu
composto por trés fases:

Oral (boca)
Faringea (garganta)

0

D|

Lo o @ D B 2 L

Esofagica (es6fago)
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7-2

As Fases da Degluticdo

A fase oralé a fase da degluticdo que acontece na
boca e usa a mandibula, labios, lingua, dentes, bochecha e
palato (céu da boca)s funcbes da fase oral sdo prepa-
rar a comida para ser engolida (mastigacao) e entrega-la
pronta para a parte posterior da boca. Os liquidos e al-
guns alimentos, por exemplo, pudins, sorvetes, ja estdo
prontos logo na entrada da boaéimentos ou liquidos
prontos para serem engolidos sdo chamados de bolo ali-
mentarAlguns alimentos com fibras e aqueles que preci-
sam ser mastigados, como por exemplo, sanduiches, fru-
tas frescas, vegetais e carnes, necessitam ser prepara-
dos para serem engolidos. Esses alimentos tém de ser
transformados em bolo alimentar sendo mastigados e mis-
turados com a salivA fase oral é finalizada depois que
a lingua, bochechas e alguns musculos da garganta aju-
dam a mover o bolo alimentar para a parte posterior da
boca.

Fig. 7.1: Estruturas associadas com as trés fases da deglutigao.
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A fase faringeaé a parte da degluticdo que ocorr
garganta. Durante esta fase, o bolo alimentar se m
boca através da faringe (garganta), para o esbfag
ocorre engquanto a via respiratéria esta fechada
epiglote, de modo que o bolo alimentar ndo entra

via; guando isso ocorre, temos um engasgo, que sigl

entrar pela via errada . Esta fase da degluticéo re

coordenacdo rapida de mdltiplas estruturas. Dura
fase faringea, as estruturas da base da lingua, d

mole do palato (parte posterior da boca), epiglote (a
pa da via respiratdria), faringe, laringe (responsavel
voz) e 0 musculo da parte superior do es6fago, to

movem rapidamente, cada um no tempo cétéase
faringea demora menos de um segundo.

A terceira fase do ato de engolir éage esofagica
Durante esta fase, o alimento € levado atraves do es
para o estbmago por meio de movimentos ondular
esbfago, os movimentos peristalticos.

Alteracdes na Degluticdo

Alteracdes na degluticdo podem causar problemas

piratorios, limitar a possibilidade de ingerir quantida
suficientes de liquidos e alimentos para manter-se s
dificultar as refeic6es. Disfagia € o termo usado parg

crever os problemas da degluticdo que afetam um

mais fases do ato de engolir

Abaixo temos exemplos das dificuldades que resy
dos problemas associados as fases especific
degluticao.

Problemas da Fase Oral
Perda de liquidos ou alimentos da boca;
Dificuldade de mastigar;
Tempo excessivo para formar o bolo alimen

na
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Residuo de alimento na boca ap6s engolir
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A aspiracédo
silenciosa con-
tribui para pro-

blemas respi-
ratorios.
Ofato de ndo
conseguir “lim-
par” as vias
aéreas aumen-
tam o risco de
doencas pul-
monares, in-
clusive pneu-

monia.

Problemas da Fase Faringea

- Engasgar ou tossir durante a ingestéo de liquidos ou
alimentos devido a entrada de alimentos na “via erra-
da”;
Aumento ou congestéo crbnica das vias respiratorias,
tosse persistente, frequientes resfriados ou pneumonia
de repeticdo, podem ser resultado da entrada de liqui-
dos ou alimentos nos pulmdes;
Sensacao de que a comida fica parada na garganta;

Problemas da Fase Esofégica
Alimentos ou liquidos retornando para o eséfago, vin-
dos do estébmago (refluxo).

Dificuldades Comuns naAlimentacdo e Degluticdo

Problemas em alimentar-se e engolir tornam-se co-
muns nos individuos cow-T durante a adolescéncia.
Problemas durante as refeicbes podem ser causados por
fatores relacionados com a mecanica de alimentar-se e/
ou problemas que afetam uma ou mais fases da degluticao.
Como exemplo, algumas pessoas demoram muito tempo
na refeicdo, pois torna-se dificil transferir a comida do
prato para a boca. Outros podem demorar mais nas re-
feicOes devido a crescente dificuldade em mastigar
dependente das causas, o impacto de refeicbes mais lon-
gas pode levar a ingestédo insuficiente de alimentos, ema-
grecimento e alimenta¢do ndo balanceada.

Adolescentes corA-T, muitas vezes tém problemas
com a coordenacado da fase faringea da degluti¢cdo. Es-
ses problemas podem resultar em saliva, liquidos ou ali-
mentos entrando na via errada (laringe e traquisp)-
racdo é o termo usado para descrever alimentos ou liqui-
dos que entram na via respiratoAlgumas vezes liqui-
dos ou alimentos poderdo entrar na traquéia sem causar
tosse ou engasgo. Usa-se o termo “aspiracao silenciosa”
para descrever a aspiragdoe ndo causa tosse a pes-
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soa, mas pode causar problemas respiratérios, a pn
nia aspirativa.

Embora tossir e engasgar possam indicar a preser]
problemas, sdo, no entanto reflexos normais que oc
de tempo em tempo a todos para proteger os pul
expulsando “coisas” para fora das vias aéreas. Em
tas pessoas coi-T, a falta do reflexo de tosse é

problema sério o qual deveria ser provocado pela as

[4))

umo-

ca de

rrem

noes

Mmui-

m

[¥aterir alimen-

¢ao de alimento# dificuldade de limpar os pulmdes pad

aumentar o risco de problemas, principalmente pne
nia.Além disso, a aspiragéo silenciosa esconde o fg
que exista um problema para engoie a pessoa n
tosse ou engasga devido a aspiracdo, acredita-se
ato de engolir ocorre sem nenhum problema.

Sinais de Problemas na Degluticdo

A lista abaixo pode ajudar a reconhecer a presen

e
rrigs nutritivos

toadaeles muito
RO caléricos e
gue o 3
pouco nutriti-
VOS.
Leva o mesmo

ga tepo para

problemas na degluticao. Caso note algum dos problemager um

abaixo, a degluticdo devera ser avaliada por
fonoaudidlogo.
- Engasgar ou tossir comendo ou bebendo;
Magreza ou perda de peso;
Babar excessivamente;
Refeicbes demorando mais de 40 minutos
circunstancias normais;
Bebidas ou alimentos anteriormente apre
dos e atualmente rejeitados.
Problemas no ato de mastigar;
Aumento na freqtiéncia ou duracdo da res
¢&o ou problemas respiratorios

Maneiras de Compensar as Dificuldades n
Degluticao

Independente da idade, os habitos de comer e deg

um
milkshake,

um suco ou
um refrigeran-

em te.

Cia-

ira-

=

oty

devem manter equilibrio entre trés principios basico
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englir com seguranca ou seja a possibilidade de comer
ou beber os alimentos e liquidos desejados para se man-
ter saudéavel, crescer e ter refeicbes agradaveis.

Atualmente ndo existe nenhum tratamento que elimi-
ne os problemas de degluticdo para pacientesfAcdm
No entanto, algumas mudancas nas refeicdes podem re-
duzir os problemas da crianga tornando o ato de comer
mais simples, reduzindo o risco de engasgar e aspirar
Algumas das sugestfes sdo especificas aos potenciais
problemas associados as fases da degluticdo e outras tem
por objetivo aumentar a eficiéncia das refeic@égu-
mas das sugestdes podem ndo ser (teis, pois um paciente
deA-T é diferente do outro. Com a evolucao dos sinto-
mas deA-T, a degluticdo pode se alterar e as estratégias
deverdo ser reavaliadagocé devera manter contato
constante com o médico, o fonoaudiélogo e um nutricionista
para acompanhar a nutric&o.

Como Ajustar as RefeicGes e os Lanches

Refeicdes mais frequentes tercalar lanches
entre as 3 refei¢cdes principais, fracionando a alimenta-
¢ao, reduzindo o cansaco e assim proporcionando uma
nutricdo adequada. Escolher alimentos nutritivos ao invés
daqgueles pouco nutritivos e muito caloricos (salgadinhos,
balas, chicletes, refrigerante). O tempo e o esfor¢co séo
0s mesmos para beber um milkshake, um suco ou um
refrigerante. Fazer dos lanches pequenas refeitdes.
ne as refeicBes mais eficientes e saudaveis.

Sentarse eeto - Normalmente, a posicao ereta é
mais segura para engoli bom ficar na posicéo ereta
por alguns minutos apds um lanche ou refei¢éo.

Posicdo da cabeca O tronco, pescoco e a cabeca
devem ficar na verticallente manter o queixo apontado
para baixo, evitando que a cabeca fique inclinada para
tras.
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Como Comer e Beber

Pequenas mordidas Corte o alimento em pedag
pequenos. Coloque pequenas quantidades de alim
ou liquidos na boc#ssegure-se que cada porgéo de
mento levada a boca seja engolida antes de iniciar
Pedacos de comida que estejam na boca podem ¢
garganta e causar engasgo.

Usar canudos com cuidado Se estiver bebendo cg
um canudo, recomenda-se um gole de cadavemba-
bilidade da aspiracdo aumenta com goles rapidos.

Engolir alternadamente -Alternar alimentos e I
quidos pois ajuda a limpeza da boca e da garganta

(

O que Comer

Purés e comidas pastosas Alimentos de consis
ténciacremosa(pastosa) poderao facilitar a degluti
Caso os purés ou comidas pastosas sejam mais
para deglutirpense em como transforma-las em alin
tos favoritos, com texturas semelhantes aos alim
abaixo:

o0 Pudim, manjariogurte ou mingau;

0 Macarrdo com molho e queijo ralado;

o0 Frutas em calda, cozidas ,assadas ou na f(
de vitamina;

o Carnes assadas umedecidas com molhog

Evite alimentos secos que esfarelemQ prepard
destes alimentos para serem engolidos pode ser
Exemplos: biscoitos salgadosréckerg, doces
crocantesAlimentos que se desmancham na boca
de fubd) podem ser dificeis de engdipde-se usar
ses alimentos umedecidos, com manteiga, geléia,
rina, calda ou sucos.

Evite alimentos dificeis de mastigar Alguns ali-
mentos solidos exigem um esforgo adicional para s
mastigados e engolidos. Estes, poderao aumentar
po necessario para comer dificultando o corsdos ali
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Até a diferenca
do leite integral
para o desha-
tado pode au-
mentar o risco
de aspiracédo e
certamente
melhorara o
valor calérico

do alimento.

mentos adequados. Exemplos: bifes, costela de porco, al-
guns vegetais e frutas cruas (maca, cenoura crua).
Evite alimentos que possam aderir -Essesali-
mentos sdo de dificil preparo para serem engolidos, po-
dendo grudar na boca ou parar na garganta(faringe).
Exemplos: puré de batatas muito grosso, pao branco.

O que Beber

Minimizar liquidos muito finos - Evitar 4gua, suco
de frutas e refrigerantes. Esses liquidos ndo fornecem
muitas calorias por litro. O liquido fino é a consisténcia
mais dificil para controlar na boca e engolir sem engas-
gar.

Oferecer liquidos mais grossos ©fereca liquidos
mais grossos como milkshakes, yogurtes, néctar de fru-
tas e sopas cremosdspequena diferenca entre o leite
integral e o desnatado pode reduzir o risco de aspiracéo e
com certeza ird aumentar o valor caldrico da bebida.

Engrossar os liquidos -Se necessario, engrosse 0s
liguidos adicionando espessantes que nao alteram o sabor
dos alimentos( Nutilis, Thicken & Easy). Podem ser en-
contrados nas casas cirdrgicas ou em seus representan-
tes comerciais®

Adicionar suplementos -Adicione suplementos li-
quidos ou solidos, produtos instantaneos, milkshakes para
enriquecer a dieta da crian¢a de acordo com as instrucdes
do pediatra e do nutricionista.

Como Controlar a Baba

Engula frequentemente -Lembre a crianca de en-
golir frequentementélgumas criancas tém tido suces-
so.Amarrar panos absorventes nos pulsos e limpar suas
bocas regularmente.

Remédios —Pode-se usar remédios para controlar o
excesso de saliva. Se o fato persistive a crianca ao
pediatra.Esteja consciente dos efeitos colateassoci-
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v

ados aos remédios usados para controlar a produg
saliva.

Plano de Emergéncia®

i7)

l

Desenvolva um plano Todos que tém dificuldadg
na degluticdo deveriam ter um plano de emergénc
caso de ocorrer um bloqueio das vias aéreas imped
respiracdoTodos os que cuidam da crianca, o médic
unidade de resgate deveriam desenvolver um pla
acao. Este plano deveria ser impresso e colocado vi
mente como referéncia. O plano poderia ser:

Tente relaxar —Acalme-se e estimule seu filho a-f
car a tosse, tentando expelir o blogueio encostamn
queixo no peito.

Faca a manobra de Heimlich- Se o bloqueio nédo
mover tente a manobra de Heimlich (impulso abdomi

Chame o servico de emergéncia (190)Se as via
aéreas se mantém blogueadas, chame a emergéng
telefone.

Tenha um sinal- Crie um sistema de comunicag
que conduza a crianga. Por exemplo: uma batida ¢
mao que indica, “Pare, ndo necessito ajuda”; uma
colocada na gganta quer dizef'Por favor ajude”.

Relembre o plano- Periodicamente relembre o p
no para manté-lo em dia.

N O

4

do o

— =~ )

1- Sugestéo para dieta pastosa
Sugestbes dalimentos Pastosos

- Papa de p&o: pdo macio, sem casca , ume
do com leite engrossado
Mingau
Pudim, ManjarFlan, Doces em compota, S
vete em massa
Suflés
Sucos engrossados: laranja com mamao,
com abacate, com mamé&o, com banana
Vitaminas de frutas batidas com avégurte
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Frutas amassadas

Purés de maca, batata, cenoura, mamao, car-

ne, peixe, mandioca, mandioquinha
Sugestdes para engrossar liquidos friogFarinha
Lactea Nestle, Nestle 3 Cereais, Nestle 3 Frutas, Nestle
Arroz com amido de milho, Nestle Banana com aveia,
Neston (Nestle), Mucilodrroz (Nestle), Mucilon Milho
(Nestle), NutrilonArroz (Nutrimental), Nutrilon Milho
(Nutrimental), Nutrilon Mingau (Nutrimental)
Sugestbes para engssar liquidos quentes Amido
de milho, Farinha de trigo, Fécula de batata, Farinha de
aveia, Farinha de arroz ou cereais infantis.
Amido Modificado pode ser utilizado para espessar liqui-
dos quentes, frios ou gelados:

2- Adapatado do arkson KM, Miller RM, 8and
EA,(1995). Management of Speech and Swallowing
in Degenerative Diseases. Communciation Skill
Builders, a Division of The Psychologic Corporation.
Tucson: p.249
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CAPITULO 8

CANCER E 0 Risco ba
ExposicCAo Aos RaIos-X

MicHAEL KASTAN

Cancer é um grande risco para 0s pacientesfcdm
Pode também ser um pequeno risco para os porta
de A-T (ver Hereditariedade, capitulo 3). Esses doig
mas serdo tratados separadamente.

Cancer em Pacientes comA-T

Risco de Cancer— Estudos realizados nos ultimos
anos sugerem que 10 a 30% de todos os paciente
A-T desenvolverdo um cancer em suas villasaioria
desses céanceres € das células brancas do sang
madas linfocitos (os tipos de canceres sao linfo
leucemia). Esses canceres podem ocorrer em qual
idade nos pacientes cdT, embora um nimero mai
ocorra em pacientes maiores de 10 anos. E dificil list:

7.y

sintomas apresentados por esses canceres. Geralment

linfomas aparecem em primeiro lugar como inchago
partes do corpo onde existem nddulos linfaticos (pes
peito e abdémen) ou causam febres persistentes s
tra explicag&oA leucemia frequentemente causa he
ragias, febres, palidez, mal estar e algumas vezes
no corpo.

Controle — Qualquer tipo de cancer precisa ser diagh
ticado e tratado o mais rapido possimekim sendo, ex
mes de controle sdo muito Uteis. Recomenda-se
um hemograma completo quando se colhe uma a
de sangue para qualquer exame ou fazé-lo anual
O mais importante para o médico é estar atento a pr,

sdo de pacientes comT em desenvolverem tumore

além de fazer diagnoésticos diferenciais quando os

dores
te-

Leucemiae
3Qim‘oma, nos
5 COM
pacientes de
A-ahpoedem ser
atrgtados com

r OS agentes

A iPioterapicos

ne, . .
disponiveis.
m

mas aparecem.
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Tratamento - Leucemia e linfomas séo trataveis e a
quimioterapia pode ser utilizada em pacientes Aem
Discute-se sobre o tipo e a dosagem a ser aplicada de-
pendendo do tumor e do estado de saude de cada pacien-
te. E importantissimo que o tratamento de um cancer em
um paciente corA-T, seja supervisionado por um 6timo
especialista que trabalhe em um grande centro de trata-
mento de cancer

Prevencg&o- Prevenir um cancer é sempre a melhor es-
tratégia no tratamento. Isso é possivel em alguns tipos,
principalmente quando os riscos séo relacionados ao com-
portamento (por exemplo, evitando-se a exposicéo a fu-
maca do cigarro, reduzindo o risco de desenvolver can-
cer pulmonar). Infelizmente, leucemia e linfomas surgem
em pacientes coA-T de maneira espontanea através
dos linfécitos que quebram o DNA e néo devido a
exposicao ambientahté o momento, ndo se conhece a
associacao entre exposicao a radiacao e a possibilidade
de desenvolver um cancAchamos que a exposicao de
um paciente a radioatividade natural ou médica seja um
risco pequeno.

N&o esta comprovado que uma elevada dose de vita-
minas ou de antioxidantes reduzam o aparecimento do
cancer nos linfécitos de um paciente caf. De fato,
alguns antioxidantes em altas dosagens podem ser preju-
diciais a estes pacientes. Recomendamos uma dieta ba-
lanceada, com suplementos se necessario, associado a
uma dose diaria de polivitaminas.

Risco a Exposi¢do dos Raios-X A quantidade de ra-
diacdo de um aparelho de raios-X é pequena e o risco de
um cancer também é pequeno tanto para pacientes como
para portadores d&-T. Entretanto, recomenda-se se
expor a aparelhos de raios-X somente quando for absolu-
tamente necessario, em outras palavras, os raios-X de-
verao ser indicados somente quando sua utilizémédo
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indispensavel para uma decisdo. Por exemplo, se/uma

crianca quebrou o braco, o beneficio dos raios-X suglanta
o risco. No entanto deve-se evitar 0 uso em testes perio-
dicos, como os odontoldgicos, para avaliar uma dor de
dente.

ORIENTACAO PARA USO DOS

RAIOS-X NOS DIAGNOSTICOS

EM PACIENTES COM A-T
Sempre que po_ssivel e\(ite~raios-X o Exames
0 Deve-se evitar avaliagdes odontologicas|de
rotina com raios-X; odontoldgicos

0 Algumas vezes, outros exames tais coma| de rotina com
ressonéncia magnética ou ultra-sonografia
podem dar as informagfes necessarias, gem
a utilizacao dos raios-X; ser evitados,

O uso dos raios-x € indicado quando o resultdd mas, um even-
torna-se necessario para uma decisao médica;

0 Se a crianca tiver febre e tossiro médico
ouvir sons caracteristicos de pneumon)ja/| paraverificara
antibiéticos poderao ser receitados semtef| origem de uma
que realizar um raio-X do térax;

0 Caso 0s sintomas persistam, o raio-X dolg| dor de dentes
rax podera ser util. € aceitavel.

raios-X devem

(@]

tual exame

ante
sem

Radonio é uma forma natural da radiacao ioniz
gue vem do ch&o podendo alcancar niveis elevad
algumas éareas do pais (facilmente encontrada em po-
rées com pouca ventilacdo). Recomenda-se fazer um
teste para verificar o nivel de radénio do imovel, ¢gaso
seja alto, deve-se ventilar a area para reduzir o proble-
ma. N&o existe nenhuma informacéo de que os pacien-
tes deA-T tenham um maior risco de cancer devidg ao
radénio que outras pessoas.

Pacientes com-T sdo mais sensiveis a luz do|sol
(raios UV), mas essa sensibilidade néo significa o' au-
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Toda mulher
portadora de
A-T deve fazer
0 auto exame
de mama men-

salmente.

8-4

mento o risco de cancer de péiepele do paciente com
A-T é muito fina por isso € mais seca, envelhece preco-
cemente e queima-se facilmente quando exposta aos rai-
os solares. Recomenda-se que 0 pacientefednuse
protetor solar com fator de protecao elevado, chapéu,
Oculos escuros, quando o sol estiver intenso. Isto ndo é
motivo para deixar a crian¢a dentro de casa. Eles diver-
tem-se fora de casa como qualquer outra pessoa deven-
do ser incentivados a fazer tudo que forem capazes de
fazer tanto dentro quanto fora de casa.

Cancer em Pottadores do GeneA-T

Risco de Cancer— Estudos epidemioldgicos detecta-
ram maior risco de cancer de mama nas mulheres em
cujas familias tém um paciente c@wil. Continua-se a
estudayr tentando avaliar um maior risco de cancer de
mama na populacdo de mulheres que sado portadoras do
gene daA-T. Sem que haja nenhuma informacé&o ao con-
trario, recomenda-se considerar gue existe um pequeno
aumento do risco de cancer de mama nas portadoras de
A-T e tomar as medidas necessaragstatistica que
mostra 0 aumento do cancer de mama nas familias que
tém portadores dA-T ocorre em mulheres com idade
acima de 60 anos. Recomenda-se realizar exames peri6-
dicos. Caso haja novos dados estatisticos que sugiram o
aumento deste risco em mulheres mais jovens, que sejam
portadoras, as recomendacdes dos exames periddicos
devem ser alteradas.

Exames e Diagnosticos PrecoceQ diagnostico pre-
coce de cancer de mama tém um impacto significativo
no tratamento e no resultadéssim sendo, é desejavel
ter um programa de exames eficiente para obter o diag-
néstico o mais cedo possivel em pessoas que tém maior
risco de cancer de mama. No entanto, esta possibilidade
emportadores d&-T acima de 60 anos muda essa reco-
mendacédo. O exame atual peedectar cancer de mama
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é a mamografia. E um exame eficiente, mas que
uma pequena radiacdo ionizante , desta forma, pode au-

50, uma mamografia anual. Como, nas portadorastie
0 risco aumenta somente a partir dos 60 anos, na

mendada para mulheres portadorag\€le e podera s¢
alterada se novos dados indicarem que o risco se d
idade inferior No Brasil, atualmente, recomenda-se
mamografia anual a partir dos 40 anos. O mais indic
procurar o seu médico expor o problema.

Um exame que todas as mulheres portadora@s ™
deveriam fazer mensalmente é o auto-exame. E efi y
e no caso de alguma alteracdo, outros exames se
comendados. Caso vocé nao saiba fandicite ajuda
seu médico.

Risco de Exposi¢do aos Raios-X Estd comprovad
que as radiacBes ionizantes aumentam o risco de ¢gancer
de mama, mas nao esta bem claro qual € o aumentt
risco devido aos raios-X médicos. Como foi discutid

adico.

quer custo, mas sim reduzi-lo a0 maximo possivel, especi-
almente se o raio-X for uma radiografia do térax que|age
diretamente sobre o tecido da massim como para
pacientes coA-T, para os portadores néo exisemhu
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Assim como
para pacientes
comA-T, para
os portadores

nao existe
nenhum bene-
ficio evidente a
ser alcangado

comuma
mega dose de

vitaminas; é
mais razoavel
uma dieta ba-
lanceada, com
poucas gordu-

ras, incluindo
vitaminas diari-
as. Faca o que

fizer ndo fume!

8-6

beneficio evidente a ser alcancado com uma mega dose
de vitaminas; é mais razoavel uma dieta balanceada, com
poucas gorduras, incluindo vitaminas diarias. Faca o que
fizer ndo fumd

Recomendacfes para ldentificafPortadores deA-

T — Uma pergunta frequiente surge: “Quais sdo os mem-
bros da familia, tias, tios, primos e consangiineos que
devem ser testados para determinar se sao portadores de
A-T?". Essa questdo é complexa e necessita de uma dis-
cusséo pessoal para averiguar as necessidades individu-
ais a serem consideradas. Como ndo temos uma preven-
¢ao eficiente ou uma estratégia do potencial risco do can-
cer da mama, néo fica claro quais sdo os beneficios de
saber quem é portador 4eT. Isso é verdade, ja que as
recomendacdes para exame de mama nao séo diferentes
para os portadores deT e o resto da populacao.
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CAPITULO 9

O OLHO EA VISAO

ARMAN K. FARR E MicHAEL X. REPKA

Em pessoas coitaxia Telangiectasia (A-T) obse

vam-se diversas altera¢cdes no globo ocular assim
nos movimentos do olho. Estas altera¢cfes sao:

1. Telangiectasia na conjuntiva

2. Desalinhamento dos olhos (estrabismo)

3. Movimento anormal do olho

4. Problemas com a acomodacao ocular (mudang
foco de longe para perto)

5. Problemas com convergéncia (convergir os olhos
olhar objetos proximos).

A alteracao mais perceptivel e freqiiente nos olhg
presenca de vasos sanguineos mais proeminentes
te branca do olho. Esses vasos sdo chamad
“Telangiectasia Conjuntival” e ndo séo prejudiciais.
se sabe porque estes vasos crescem de forma a
em pacientes coly-T. Eles ndo estdo presentes no
cimento, mas geralmente tornam-se visiveis dos 4
anos de idade. Em aproximadamente 10% dos paci
a telangiectasia nunca aparece o que torna o diagn
daA-T mais dificil.A telangiectasia ndo traz conseq
cias para a visao.

Exceto pela presenca da telangiectasia, o globo @
€ normal As criancas com\-T tém a mesma acuidal
visual para distancia (habilidade de ver objetos focad
Visdo das cores como outras criangas, e precisam ¢
tes corretivas na mesma frequiéncia que as oAtraédial
da acuidade visual para distancia nos pacienteQ\eor

=
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A do
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nalangiectasias

nao se desen-

5 € Blvemem
a par-
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tem sido 20/30, um pouco menor que a visdo perfei
20. No entanto, a visdo de perto pode ser afetad
dificuldade na acomodacad.acomodacao é a cap
dade do olho de ajustar o foco de longe para perto.

i-
nti-
ddo ou auséncia de acomodacéorpe em muitos paci
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O OLHO E A VisAo

9-2

entes conmA-T. A dificuldade para focar de perto pode
ser compensada pelo uso de 6culos de leitura.

Fig. 9.1: Telangiectasias sao agru-
pamentos anormais de vasos san-
guineos ‘torcidos’. Eles fazem com
gue o olho pareca irritado.

O desalinhamento ocular (estrabismo) é encontrado
em pacientes co-T numa porcentagem muito maior
do que em individuos normais. Na maioria dos casos, 0s
olhos tém estrabismo convergente (esotropia - desvio do
eixo visual de um olho em direcdo ao outro olho), mas
algumas vezes, os olhos tém estrabismo divergente
(exotropia - desvio do eixo visual de um olho em diregcéo
oposta do outro). Em ambos os casos, os olhos nao traba-
Iham juntos e o cérebro usa somente uma das duas ima-
gens apresentadas pelos olhos desalinhados. Muitas ve-
zes, a convergéncia € prejudicada a ponto dos olhos ndo
conseguirem dirigir-se adequadamente para objetos pro-
ximos como, por exemplo, livros. O estrabismo pode ser
um problema pequeno que ndo necessite de tratamento,
ou um grande problema que pode causar maiores conse-
gléncias na visdo. Os 6culos podem ajuBlar alguns
casos de estrabismo, torna-se necessaria uma cirurgia no
musculo ocular feita por um oftalmologista. Na maioria
dos pacientes com-T os resultados sdo promissores,
com bom alinhamento dos olhos.

Em quase todos pacientes cAAT, observa-se um
controle anormal nos movimentos dos olhos (ver detalhes
no Capitulo de Neurologia). Nao esta clara a causa des-
ses problemas, mas é provavel que seja devido a anorma-
lidades progressivas do cerebelo e do tronco cerebral.

Muitos pacientes cols-T se queixam da dificuldade
na leitura. Provavelmente isto se deve a inabilidbzle
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controlar adequadamente diferentes partes do mov

en-

to do olho. E o que dificulta o deslocamento dos olhos de

uma palavra a outra numa linha escrita, ou de uma
do texto para a proxima. Outro fator que contribui
também é a dificuldade na convergéncia, ou seja,n]
os olhos adequadamente para focar objetos préx
Embora ndo tenha, até o momento, alguma forma d
tar estes problemas, muitas adaptacfes podem se
para melhorar a habilidade de leitura (ver o Capitul
TecnologiaAssistiva) Além disso, a acomodacao defi
ente pode ser corrigida pelo uso de 6culos de leitura
Ihorando o foco do material escrito.

De modo geral, os pacientes cAnl trabalham bem

em tarefas visuais. O maior problema parece ser &
culdade na leitura, talvez pelas limitagdes dos movil
tos dos olhos, o que sempre volta ao ponto da insuf
cia da convergéncia. Outra anormalidade encontrac
desalinhamento dos olhos, o que pode requerer cir
Exceto pelos vasos dilatados em sua super
(telangiectasia conjuntival), os globos oculares sao
mais em quase todos 0s pacientes e a maioria te
acuidade visual.

O OLHO NA A-T

A maioria dos pacientes tem telangiectasia (vasos
guineos proeminentes, porém inofensivos) na parte
ca do olho (conjuntiva).

A viséo (capacidade de ver objetos em foco) é no

O desalinhamento ocular (estrabismo) & comum,
pode ser corrigido.

Dificuldade em mover os olhos juntos para focar ob
proximos (convergéncia).

O maior problema é a leitura devido aos movimentos
olhos ndo serem continuos, e ha problemas em coo
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GLOSSARIO

A Bronchiectasia: dilatacdo dos
Adaptagbes: ajustes feitos no en-brénquios, causada por infecgdes ou
torno para um melhor desempenh@elo acimulale secrecéo.
efuncionalidade.

Alfa-fetoproteina: proteina produ- Bronquite: inflamaggo em um ou
zidapelas células do figado e liberaMais bronquios causada por subs-
da nacorrente sanguinea; em gerafanciasiritantes ou infecgéo carac-

paciente<com A-T possuem altos terizada por febre, dor no
indices destaroteina. peito(especialmente ao tossir), res-

. i _ piracao dificil e tosse.
Anticorpos: proteina produzida e

liberada pelos Linfocitos-B, cuja fun- C
¢ao é combater os virus e baCte”aCQ’:amundongo de laboratério:

Afasia: dificuldade na ompreensioCamundongo modificado em labo-
articulacdo ou na fala da linguagenratorio de forma que possua ape-
embora possua as habilidades de nas umdeterminado gen danifica-
produzir os sons que a compdem. do.

Aspiragao: inalagao de material Cerebelo: parte do cérebro respon

estranho(alimento /liquido) pela~, : I.p q > tp

traquéia até o pulmao. savelpela coor gnac;ao mo ora’ e
controle dos movimentos dos mus-

Aspiracao silenciosa:inalagao culos tais como a anutencéo da pos-
para ospulmdes de material estrayra.

nho sem tosse autros sintomas.
Coréia: movimentos involuntarios

Ataxia: perda da coordenac;élorélloidos que se repetem
motora. '

Atetosis: movimentos involuntarios, Crolm?sdsorggNAongat ngela
lentos, circulares, repetitivosspe- €SPraliada (contendo os

cialmente nas maos. genes), localizada nuicleo da cé-
lulas.
B
Baca 6rgéo proximo ao estdmago Conjuntiva: membrana que reves-
importante produtor de anticorpos te a parte interna da palpebra e do
e que filtra os germes do sangue globoocular (parte branca do olho).
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Conjuntivite : inflamacéo ou infec- Estrabismo: desequilibrio dos mus-

cdo dada conjuntiva. culosdos olhos que causa o desvio
do eixo dosnesmos, provocando
D esotropia oexotropia

DNA: Estrutura quimica que com-
pOe os genes e cromossomos.  Exotropia: problema muscular que

. _ _ . _ provoca o desvio do eixo visual de
Disartria: articulagéo imperfeita dam olho para fora do outro

fala, resultante de distUrbios do con-

trole muscularem consequéncia de F

danos no sistema nervoso central dtaringite: “dor de garganta”, infla-

periférico. macaoda faringe geralmente cau-
sada por infeccdo bacteriana ou viral

G
Distonia: devido a uma alteragaogamaglobulina: anticorpos purifi-

no tonus muscular a postura passggdos gartir do sangue de varios
ser tensa e retorcida. doadoresiormais

. _ . E . Ganglio basal: estruturas internas
Epidemiologia: Ciéncia que estu- 4o cérebro, responsaveis pelo

da osfatores que determinam e iN¢onrole e modulagéo dos movimen-
fluenciam uma determinada doencggg

Disfagia: dificuldade para engolir

Epiglote: estrutura cartilaginosa,ggp: parte do DNA que determina

semelhante a uma palpebra, qugesirytura das proteinas quando
pende na entrada da laringe, fechagsias saproduzidas.

do-se no ato de deglytavitando que
materiais estranhos entrem pela |
traquéia, até os pulmdes. IgA: anticorpo em maior concen-

R tragdonas mucosas
Es6faga passagem musculo

membranosa que liga a faringe a

M fyG: imunoglobulina mais abundan-
estdmago.

te,encontrada no sangue e nos teci-

. dos
Esotropia: problema muscular que

provoca o desvio do eixo visual dgmynodeficiéncia: anormalidade
um olho em dire¢ao do outro (olhogue nagermite resposta imunolé-
cruzados) gica adequada
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Imunoglobulinas: Sao as proteinasMar cha: jeito ou maneira de andar
(IgA, IgM, IgG, IgE) que o nosso

corpo produzara combater as in- . ) .
feccBes através do pequenomovimentos involuntarios,

reconhecimento dos germes invasg‘—bruIOtOS apidos, em ambos oS
res: também sdo chamadas Cl8Ihos guando mudam de um objeto

anticorpos ogamaglobulinas visual para outro.

Movimentos sacadicossérie de

IGIV : imunoglobulina parauso ~ Mutagao: mudanca permanente no
intravenoso — forma pela qual a Material genético (DNA) a qual
imunoglobulina pode ser ministrad&0de setransmitida aos descenden-
(pela veia) tes.

L O

Linfonodos: pequenos ganglios doApraxia Oculomotora: dificuldade
sistema imunolégico que conténparacontrolar o movimento dos
linfocitos-B, linfécitos-T e macrdéfa- olhos.
gos.

o 3 Orofaringe: parte posterior dgar-
Linfocitos: células brancas.enco_n-gama(faringe)’ entre o céu da
tradasno sangue e nos tecidos “”boca(pélato mole) e as cordas vo-

faticos. cais (parte superior da epiglote).

Linfécitos-B:um tipo de globulo Ort Iho ortonédico feit
branco encontrado no sangue e nosr 0Ses apareiho ortopedico teito

linfonodos cuja funcao inclui a ro—e ajustado para melhorar a funcio-
~ . ¢ , T halidade e a estabilidade de um bra-
ducéo deanticorpos ( também co-

_ _ ) ¢0, mao, perna ou pe.
nhecido porimunoglobulina ou

gamaglobulina). Otite: infecg&o do ouvido médio,
provocada por virus ou bactéria.
Linfécito T: célula branca do san-

gue gue se desenvolveimo e de P
fundamental importancia no combat€alato mole: musculos do céu da
as infeccdes. boca

Pneumonia:infeccdo dos pulmae
Portador: individuo que néo apre-
M senta sintomas da doenca
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(heterozigoto) ou dalefeito, mas Timo: 6rgdolinféide onde os

pode transmiti-los para os seus filinfocitos-Tséo produzidos; localiza-

Ihos através da hereditariedade. se na por¢acantero-superior da
0 cavidade toracica.

imioterania: tratamento de maLimita—se, superiormente com a
Quimi pa. um traguéia,a veia jugular interna e a
doenca por meio de agentes qui

mp-, 2 . "
cos értena carotida comum, lateralmen-
' te com os pulmdes e

inferior e posteriormente com o co-

S ~
: : .racao.
Sinus: pequenas cavidades locali- ¢

zadasnos 0ssos da face proximoganus: vigor e tensdo nos mascu-
ao nariz(seios da face) los, resisténcia a alongamento ou

o _ estiramento
Sinusite: infeccdo das membranagassivos.

guerevestem os seios da face
Tremor: movimentos involuntarios
T anormais, caracterizados por osci-
Telagiectasia: agrupamentos delagdes
pequenos vasos sanguineos dilatdtmicas em torno de um objeto
dos e torcids guando se dirige a ele.
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