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RESUMO: A Sindrome de Werdning-Hoffmann é uma doenca genética autossdmica
recessiva que acomete o corno anterior do corpo dos neurénios motores da medula espinhal e
dos nicleos motores de alguns nervos cranianos, também conhecida como Amiotrofia
Espinhal do tipo 1 (AME I). E uma doenga muito rara, de 1 em 8000 a 1 em 10000
nascimentos, com elevado indice de mortalidade, uma vez que raramente seus portadores
sobrevivem mais que um ou dois anos de idade nos casos mais graves. O presente estudo tem
como objetivo relatar o caso de assisténcia odontoldgica a uma adolescente com a sindrome,
género feminino, 15 anos de idade, internada na Unidade de Terapia Intensiva (UTI) do
Hospital e Pronto Socorro da Crian¢a — Zona Sul (HPSC-ZS) da cidade de Manaus com AM.
Conclui-se que, apesar da importancia dos cuidados com higiene oral em pacientes internados
em UTI, na prética essa ainda ndo é uma realidade .

PALAVRAS-CHAVE: sindrome de Werdning-Hoffmann, doenca neuromuscular, tratamento
odontologico.

INTRODUCAO

A Sindrome de Werding-hoffmann, faz parte de um grupo de doencas conhecidas
como atrofias musculares espinhais (AMESs). Sua classificacdo varia de acordo com o inicio
dos sintomas e do grau de desenvolvimento motor da crianca. Existem quatro tipos descritos
na literatura: 1. AME tipo | ou Sindrome de Werdnig-Hoffman (forma mais severa e de
manifestacdo precoce); 2. AME tipo Il ou intermediaria; 3. AME Juvenil tipo 111 (Doenca de
Kugelberg-Welander); 4. AME tipo 1V ou forma adulta’.

Na AME tipo I, doenca de Werdnig-Hoffman, todos os masculos sdo acometidos pela
atrofia neurogénica ou secundaria, sendo poupados diafragma, musculos das extremidades e
musculos oculares. Em 30% dos casos, encontram-se fasciculacbes. E encontrada fraqueza
muscular e rapida instalacdo de deformidade toracica e contraturas musculares. Geralmente,
ocorre Obito nos primeiros 24 meses de vida causada infeccdo respiratoria associada a
paralisia dos musculos intercostais ou bulbares, a ndo ser que recursos de terapia intensiva em
domicilio estejam disponiveis. Ja no tipo I, com inicio da hipotonia e da debilidade muscular

nos membros inferiores entre seis e doze meses de idade, a crianga conserva a habilidade para



sentar-se, embora ndo chegue a andar. O comprometimento inicialmente moderado dos
membros superiores e dos musculos intercostais agrava-se lentamente, ao longo dos anos,
sendo que contraturas musculares e deformidades esqueléticas aparecem tardiamente, perto da
adolescéncia. Podem ocorrer atrofia e fasciculages da lingua. Nesta forma, assim como na
forma I, é comum a observacao de tremor irregular (minipolimioclonias), mais facilmente
evidenciado na hiperextensdo das maos e dos dedos. A forma clinica tipo I, mais benigna, €
de carater nitidamente proximal, com acometimento lento da cintura pélvica e,
posteriormente, da cintura escapular, confundindo-se com algumas formas de Distrofia
Muscular Progressiva, embora com menor gravidade. Ao nascer, 0 recém nascido pode
apresentar problemas na succéao e degluticdo. O reflexo de moro, reflexos ténicos do pescoco,
e as respostas adutoras cruzadas ndo sdo obtidos. Outra caracteristica encontrada é o choro
fraco e a tosse pouco efetiva. Pode ocorrer pé torto congénito e, aqueles que sobrevivem,
maior risco de desenvolver escoliose e contraturas musculares nas extremidades inferiores,
combinando a fraqueza intercostal com preservacdo inicial do diafragma®®’. S&o relatados
sintomas como hipotonia, arreflexia, paralisia ou paresia, amiotrofias e miofasciculaces.
Estes sintomas tambem estdo presentes em outras desordens neuroldgicas, sendo necessario
um diagndstico diferencial que pode ser obtido através de exames como eletroneuromiografia,
que comprova a desnervacao muscular e, mais recentemente, através de estudo genético onde
é feita uma analise molecular, com evidéncia da auséncia do éxon 7 do gene SMN1*.

Todas as formas de AME sé@o condicionadas pelo mesmo gene SMN1 (Survival Motor
Neuron), localizados no brago curto do cromossomo cinco, numa regido denominada 5p13. A
maioria dos pacientes tém delecGes no éxon sete (ou nos exons sete e 0ito), o que justifica a
diferenca de gravidade entre os tipos da doenca. A gravidade da AME se correlaciona
inversamente com o aumento do nimero de copias SMN2 gene®®. Os caracteres autossdmicos
recessivos sao transmitidos por ambos os progenitores. Sabe-se que ha em torno de 25 mil
genes espalhados no genoma humano e que estes estdo presentes sempre em copia dupla, uma
herdada do pai e outra da mae, sendo que cada uma delas é responsavel por 50% da
codificacdo genética. Os genes SNM1 e SMN2 sdo responsaveis pela producdo de uma
proteina de 254 aminoacidos que compdem a estrutura de certos neurdnios que se iniciam na
medula espinhal, ou seja, 0s neur6nios motores inferiores. Quando ocorre uma mutacdo
genética das duas cdpias do gene SMNL1, a producdo desta proteina é diminuida em torno de
50%, causando a atrofia muscular espinhal ou AME.

A AME ¢, portanto, uma doenca genética, génica e hereditaria. A heranca é do tipo
autossdmica recessiva. Isto significa que ambos 0s sexos sdo afetados igualmente e que para

aparecer a doenga € necessario que a pessoa tenha a mutagdo genética nas duas copias deste



gene. Quanto ao tipo de mutacdo que geralmente acontece no gene SNM1, em mais de 94%
dos casos de AME do Tipo | (Doenga de Werdnig-Hoffman), ocorre delecdo em ambas as
copias do gene SNM1°. Algumas pessoas possuem apenas uma copia mutada do gene SMN1
e sdo chamados de “portadores”, no entanto ndo manifestam a doenga. A cada 50 individuos,
1 é portador, mas a doenca s6 se manifestara no caso de uma pessoa que também seja
portadora da mutacdo case e tenha filhos com outro portador. A Unica forma de se verificar a
presenca desta mutacdo € através da analise genética ou quando nascem os filhos do casal
portador’.

O objetivo do presente estudo é relatar o caso de uma paciente com sindrome de
Werdning-hoffmann que vem sendo acompanhada por uma equipe multidisciplinar, assim

como a importancia dessa para melhoria e prolongamento da qualidade de vida da paciente.

RELATO DE CASO

Paciente V.H.S.M., género feminino, diagnosticada com a Sindrome de Werdnig-
Hoffman, 15 anos, natural de Manaus, (Figura 1). A paciente se encontra em unidade de
terapia intensiva. Os primeiros sinais comecaram a ser observados por volta dos quatro meses
de idade, entre eles dificuldades motoras no controle dos membros e coluna cervical,
associados com atrofia muscular global e infec¢des respiratorias repetitivas até completar os

seis meses de vida. N&do ha parentesco entre 0s progenitores.

Figura 1- Visdo Frontal da Paciente. Arquivo Pessoal, 2015.



A médica intensivista pediatrica observou a necessidade do acompanhamento
odontoldgico da paciente, uma vez que o cirurgido dentista ndo faz da equipe multidisciplinar
do hospital.

Ao exame clinico intra-oral, foi observado presenga de muita placa bacteriana e

célculo dental ( Figura 2 e 3).

Figura 2- Realizacdo de exame clinico intra-oral. Arquivo Pessoal, 2015.

s

Figura 3- presenca de célculo dental. Arquivo Pessoal, 2015.

Foi realizado um controle de placa bacteriana com profilaxia e raspagem periodontal
das arcadas superior e inferior. Para finalizar a atuacdo curativa da equipe de odontologia foi
feita novamente uma profilaxia e a aplicacdo topica de fluor com Top Gel menta ndo
acidulado (Figura 4).



Figura 4- Realizagéo dos procedimentos odontologicos na UTI. Arquivo Pessoal, 2015.

O paciente segue em controle preventivo e com orientagdes de higiene bucal para
controle das manifestacfes orais com intuito de manter saude bucal adequada, além de prover

funcdo e estética satisfatdria para a sua autoestima.

DISCUSSAO

A paciente em questdo apresentou 0s primeiros sintomas da doenca aos 4 meses de
vida, sendo eles dificuldade motora e coluna cervical, condizente com a descricdo da
literatura’.

Esta sindrome causa morte dos lactentes por volta dos sete meses até 17 meses sem
suporte médico®.

Neste relato de caso verifica-se uma caracteristica comum dos portadores desta
sindrome quanto a dependéncia ventilatoria, bem como a condi¢cdo motora comprometida
gravemente. Uma equipe multidisciplinar deve atuar para a melhor qualidade de vida de
pacientes com essa sindrome, visto que as manifestacbes precoces desta patologia se
traduzem em necessidades distintas®. Nos casos de AME 1, a utilizacio de suporte ventilatorio
é imprescindivel com elevada ocorréncia de evolucdo para ventilagdo mecénica invasiva,
traqueostomia e oxigenoterapia continua.

Devido as complicagfes da sindrome Werdnig-Hoffman, a expectativa de vida desses
pacientes ndo ultrapassa 2 anos. Neste relato, a paciente tem 15 anos, que € uma sobrevida

bem superior a relatada na literatura®.



CONCLUSAO

A Sindrome de Werdnig-Hoffman exige tratamento em ambiente hospitalar, com
consequente internacdo em unidade de terapia intensiva (UTI) para manutencdo de suporte
ventilatério, evoluindo com ventilagdo mecénica, até a estabilizacdo clinica compativel com a
doenca.

A atuacdo da equipe de odontologia ajuda no restabelecimento da saude geral do
paciente, uma vez que bactérias da boca podem colonizar a regido da ventilagdo mecanica,
causando frequentemente pneumonia de repeticdo. Medidas preventivas devem ser ensinadas
ao corpo técnico da UTI, bem como instrui-los da importancia dos cuidados com a higiene
oral.

Apesar da relevancia dos cuidados com higiene oral em pacientes internados em UTI,
pode —se verificar que esta ainda nédo ¢ a realidade desta unidade de saude.
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