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ATENCAO RESPIRATORIA NA UNIDADE DE
TERAPIA INTENSIVA EM CRIANCA COM
SINDROME DE APERT: RELATO DE CASO

RESPIRATORY CARE IN INTENSIVE CARE UNIT IN CHILD
WITH APERT SYNDROME: CASE REPORT

RESUMO: A Sindrome de Apert ou acrocefalossindactilia tipo 1, € uma
patologia de cardter genético hereditdrio, ligado a um gene
aufossémico dominante, causada por mutacdo do gene do fator de
crescimento fibrobldstico tipo receptor 2 (FGFR2). Esta alteracdo do
FGFR2 resulta nareducdo da fribronectina e da deposicdo de elastina, .
refletindo negativamente nas condicdes de complacéncia e Guilherme Augusto Santos'
elast@ncia pulmonar. Relata-se o caso de uma crianca do sexo Tauana Callais Franco do Nascimento'
feminino, 13 anos, admitida em uma Unidade de Terapia Intensiva, Laryssa Pereira da Silva’
devido a oclusdo e exteriorizacdo da sonda de gastrostomia, Erikson Custédio Alcantara?
diagnosticada com Sindrome de Apert e a necessidade de um olhar
diferenciado na condicdo respiratéria nesta sindrome.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Apert; Unidade de terapia intensiva;
Pulmaéo.

ABSTRACT Apert syndrome or acrocephalosyndactyly type 1, and a
pathology of heritable genetic character, On an autosomal dominant
gene hum caused by mutation Type recep‘ror fibroblast grOWTh factor 1 - Fisioterapeuta graduado pela Universidade Estadual de Goids, Goids, Brasil.
2 (FGFR2). This change of FGFR2 results in reduction of fribronectina and 2~ Professor Mesire da Universidade Esfadual de Goids, Goids, Brosi.
elastin deposition, reflecting negatively the conditions of complacency
and lung compliance. Reports -if the case of a child to female, 13 years,
admitted to a Intensive Care Unit, due to occlusion and externalization
of gastrostomy tube, diagnosed with Apert syndrome and the need for
a look unusual in respiratory condition in this syndrome.
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INTRODUGAO
A Sindrome de Apert ou
acrocefalossindactilia tfipo 1, corresponde a

uma doenca genética rara, que possui
caracteristicas de craniossinostose e sindactilia.
Foi descrita inicialmente por Wheaton em 1894
12 posteriormente pelo médico francés Eugéene
Apert, em 1906 34,
Outros tipos de

acrocefalossindactilia  existem, como na
sindrome de Crouzon, mas a sindrome de Apert
é distinguivel pela presenca de sindactilia 3,
alongamento do crénio, caracteristicas faciais
dismorficas, alteracdes oculares e
cardiorrespiratérias 6. A sindrome afeta homens
e mulheres de forma igual 7.

Possui caracteristicas hereditdrias,
ligada a um gene autossdmico dominante
causada por mutacdo do gene do fator de
crescimento fibrobldstico
(FGFR2) 89.

mulheres € semelhante e a

fipo receptor 2

A ocorréncia entre homens e
influéncia da

nacionalidade tem chamado atencdo pelas

maiores ocorréncias em Europeus, Afro-
americanos e Asidticos ¢.
Muitos  casos  representam  novas

mutacdes esporddicas, muitas vezes associadas
com a idade avancada dos pais. Esse fato estd
relacionado ao aumento da ocorréncia de

aumentando
idade!6-8.

determinar a frequéncia de duas mutacoes

mutacoes no  esperma,

exponencialmente com a Para
comuns, foram analisados os espermas de 148
homens, idade 21-80 anos, mostrando que o
numero de espermatozoides com mutagoes

aumentou nos grupos etdrios mais velhos entre

os homens que ndo tém uma crianca com
Apert’.

A epidemiologia da sindrome é
bem ampla e nos estudos internacionais
consideram-se aincidéncia de 1:454, 1:65.000 19,
1:100.000 ¢, 1:160.000'.

enconfrados estudos

No Brasil, ndo foram

epidemioldgicos que
quantifiqgue a proporcdo da sindrome.

Atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor pode ser uma caracteristica
da sindrome, porém néo é presente em todos os
casos. A literatura sugere que a maioria dos
pacientes tem o potencial de desenvolvimento
motor normal, o que torna o progndstico
dependente do nivel de comprometimento
craniano ', que é diagnosticado no periodo
pré-natal realizado no terceiro trimestre de
gravidez 12,

O objetivo desse estudo é descrever o
caso clinico de uma crianca com Sindrome de
Apert e conduta fisioterapéutica aplicada
durante sua internacdo na Unidade de Terapia

Intensiva.

RELATO DE CASO

Relato do caso de uma crianca
do género feminino, com 13 anos de idade,
diagnosticada com Sindrome de Apert. Foi
admitida em uma Unidade de Terapia Intensiva
- UTI devido a oclusdo e exteriorizacdo da sonda
de gastrostomia.

Apresentou-se com

desnutricdo grave na internacdo, disfagia,
pesando 13,5 quilogramas e 1,10 metros de
anémica,

comprimento, desidratada,

hipoglicemica, deformidade em face,
alteracdes oculares resultadas da malformacdo

6ssea da orbita foram observadas, pequenas
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escoriacoes em membros inferiores e hipotrofia

severa.

Avaliacdo Fisica
Na avaliacdo da condicdo respiratdria
pré

infervencdo observou-se 0s seguintes

achados na ausculta pulmonar: murmurio
vesicular diminuido, rude com roncos e alguns
sibilos. Devido a

hipofrofia  severa e

malformacdo postural, apresentou
expansibilidade tordcica simétrica diminuida,
caracterizando hipoventilacdo & direita. Este
quadro de hipoventilacdo se explica devido a
paciente adotar um padrdo Unico de
preferéncia em decubito lateral direito com
flexdo de membros e fronco, semelhante a

posicdo fetal.

Conduta Fisioterapéutica
Readlizou-se a técnica de pressdo
negativa com compressdes manuais na fase
expiratéria do ciclo ventilatério, sobre a regido
antero-lateral do térax na altura das seis Ultimas
costelas. Cada compressdo era intferrompida no
final de cada ciclo expiratério, para liberar a
inspiracdo. A manobra foi realizada durante 10
minutos 13.
técnica de
(HM),

conhecida como bag squeezing, e descrita em

Foi realizada a

hiperinsuflacdo  manual também

1968 por Clement e Hubsch. Consiste em uma

série  de excursdes respiratérias  amplas,

profundas, utilizando uma mdscara de

hiperinsuflacdo (ambu), seguindo por uma

pausa inspiratdria de 3 segundos 1415

Achados da comparagdo pré e pds intervengdo

Relato de caso

Na avaliagdo radiogrdfica em
incidéncia anteroposterior de térax e tronco pré
intervencdo foi possivel perceber alteracdes na
coluna vertebral, sendo classificadas como leve
escoliose. Outra alteracdo observada foi a
atelectasia bilateral e elevacdo da cUpula

diafragmdtica (Figura 1).

Figura 1. Radiografia anteroposterior de fronco

pré intervencdo fisioterapéutica

Em uma andlise pds intervencdo, na
mesma incidéncia radiogrdfica, notou-se a
reducdo da radiotransparéncia, resultado de
melhor ventilagcdo pulmonar. Além de reducdo
do espaco pulmonar com expansibilidade
atingindo até a sétima costela bilateralmente.
J& observando a radiografia de térax em
incidéncia anteroposterior pds intervencdo,
notou-se aumento da drea de expansibilidade
nona  costela

pulmonar, afingindo a

bilateralmente. (Figura 2).
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Analisando o estado dacido/bdsico e as
compensacoes por meio da gasometria venosa
pré e pds a intervencdo, observou-se mudanca
no quadro. No periodo pré intervencdo a
crianga estava em um quadro de alcalose mista
descompensada, PHem 7,5 e uma PO2 elevada
com 149,0 mmHg. J& a gasometria colhida apds
a intervencdo observou uma reducdo do PH
para 7,43, indo para valores normais. A
condicdo apresentada foi uma alcalose
respiratéria  totalmente compensada com

reducdo da PO2.

L

Figura 2. Radiografia anteroposterior de térax

pds intervencdo fisioterapéutica.

Tabela. Resultado da gasometria venosa pré e pds intervencdo fisioterapéutica na Unidade de
Terapia Intensiva.

Variéveis Pré-Intervengéo Pds-Intervengéo
PH 7.50 7,43
PO2 (mmHg) 149,0 120,2
PCO2 (mmHg) 28,7 29,1
HCO3 (mEqg/litro) 19.8 22,8
CO2TOTAL (%) 23.7 20,0
BE (mEq/litro) -3.1 +1.,8
O2 SAT (%) 98.5 99.1
Condicdo Gasometria Alcalose mista Alcalose respiratéria
descompensada totalmente compensada

Nota: PH - potencial hidrogenidénico; PO2 - pressdo parcial de oxigénio; PCO2 - pressdo parcial de gds carbdnico; HCO3 -
bicarbonato; CO2 TOTAL — gds carbdnico total; BE — excesso de base; O2 SAT - saturacdo de oxigénio; mmHg - milimetro

de mercurio; mEg/litro - miliequivalentes por litro

DISCUSSAO de sepfos iterlobulares com defeito sdo

relativamente raros segundo a literatura,

A relacdo da sindrome de Apert com os  estando presente em apenas 2% dos
problemas respiratérios graves, como fistula  pacientes? 1617,

traqueoesofdgica, aplasia pulmonar, formacdo
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No entanto, como a sindrome afeta o
FGFR2, e este tem sido demostrado como fator
regulador do desenvolvimento epitelial. Esta
alteracdo do FGFR2 resulta na reducdo da
fribonectina (fator natural de aderéncia celular)
e na deposicdo de elastina (proteina de funcdo
estrutural eldstica)'®. Acredita-se entdo que a
assimeftria na expansdo pulmonar da crianca e

a diminuicdo dos murmdurios vesiculares &

ausculta esteja relacionada a esta
caracteristica da patologia.
Essas alteracdes foram estudas em

camundongos modificados com a sindrome de
Apert, observando o desenvolvimento de maior
rigidez das vias aéreas terminais, € um enfisema
como fendtipo destes pulmaoes 18,

Portanto, deve-se dar atencdo para a evolucdo
das caracteristicas pulmonares fisioldgicas de
complacéncia e elasténcia na sindrome de
Apert. As técnicas de fisioterapia respiratéria sdo
amplamente utilizadas nas unidades de terapia
infensival”, com o objefivo de promover a
permeabilidade das vias aéreas e prevenir o
acUumulo de secrecoes bronquicas 29, além de
melhorar a complacéncia dindmica?' e a
complacéncia estdtica 2215,

Com base na fisiologia pulmonar e de acordo
com as técnicas abordadas pela fisioterapia na
UTl, o tratamento fisioterapéutico foi baseado
nas destas caracteristicas

limitacoes pela

sindrome, sendo readlizadas manobras de
hiperinsuflacGdo manual e de expansibilidade
tordcica. Foram observados ganhos de
expansibilidade apresentados na radiografia,
bem como melhoria do padréo ventilatério e
respiratério notado pela gasometria venosa.

De imediato foi observado melhora significativa

no quadro respiratério da paciente, porém ndo

Relato de caso

reversivel. A mesma recebeu alta da Unidade

de Terapia Intensiva apds seis dias de
internacdo, apresentando o padrdo respiratdrio
e metabdlico controlado. Porém sua alta
inviabilizou o acompanhamento da mesma
bem como de melhor estudo acerca da

evolucdo do padrdo respiratério da paciente.

CONSIDERAGOES FINAIS

Os resultados atingidos apds intervencdo
fisioterapéutica mostraram a importéncia da
fisioterapia atuando junto a equipe de terapia
intensiva. Porém pouco se sabe sobre a
Sindrome de Apert, fator esse justificado pela
sua raridade. As condicdes limitantes do seu
conhecimento refletem sobre 0s
comprometimentos respiratérios, tornando o
entendimento obscuro e ainda inconclusivo.
Portanto, sdo necessdrios mais estudos e um
maior aprimoramento sobre as condicdes
clinicas de pacientes portadores da sindrome,
assim como dos beneficios das intervencdes e

abordagens fisioterapéuticas.
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