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RESUMO

INTRODUCAO: A Sindrome da Hipoventilagdo Central Congénita (SHCC) é
diagnosticada na auséncia de doenga primaria neuromuscular, pulmonar ou
cardiaca, ou também na auséncia de uma lesdo cerebral identificavel. Assim, o
diagndstico da SHCC é feito por exclusdo. OBJETIVO: Analisar, discutir,
divulgar um relato de caso clinico de uma paciente com SHCC e realizar uma
revisdo literaria sobre a SHCC. METODOS: Estudo descritivo baseado em um
relato de caso clinico de uma paciente com SHCC. A coleta de dados foi
realizada no segundo semestre de 2010, no Hospital Anténio Bezerra de Faria
e no HIMABA. O projeto desta pesquisa foi submetido a apreciagéo e
posteriormente aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da EMESCAM.
RELATO DE CASO: Recém-nascido do sexo feminino, com uma
hipoventilagdo grave desde o seu nascimento e que, durante 0 sono, esse
quadro se agravava (levando a apnéia que nao se revertia espontaneamente).
Assim, a paciente era dependente de ventilagdo pulmonar mecénica assistida
acoplada a canula de traqueostomia. Devido a obstrucao desta canula, a
paciente foi a 6bito com dois anos e nove meses de idade. DISCUSSAO:
Estima-se que a incidéncia de SHCC é de aproximadamente um para cada
200.000 nascidos vivos. O mecanismo pelo qual a sindrome ocorre néo esta
totalmente elucidado. Acredita-se que ocorra uma alteragdo na embriogénese
da crista neural, bem como mutagdes genéticas em varios genes, visto que se
encontra em 90% dos casos uma mutagao heterozigética do gene PHOX-2B.
Devido essa variada gama de apresentagdes da sindrome foram propostos os
seguintes critérios diagnosticos: 1) Evidéncia persistente de hipoventilacao
durante o sono (PCO2 maior que 60 mmHg); 2) O inicio dos sintomas ocorre
usualmente durante o primeiro ano de vida; 3) Auséncia de doencas
pulmonares, musculares ou neuromusculares associadas; 4) Sem evidéncia
de doenca cardiaca primaria. O tratamento deve incluir medidas gerais e
nutricionais, assisténcia ventilatéria e prevengdo da acidose, hipercapnia,

hipoxia cerebral e isquemia.

Palavras-chave: Sindrome de Ondine; Apnéia Central do Sono; SHCC;

Ventilagdo Mecanica.
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1. INTRODUCAO
1.1 SINDROMES DE HIPOVENTILAGAO CENTRAL

A hipoventilagdo alveolar central é definida como um aumento da concentragao
arterial do CO2 devido a uma diminuigéo na atividade ventilatoria pelo sistema
nervoso central. Pacientes com hipoventilagdo central falham em respirar
normalmente, apesar de terem pulméao, parede toracica e via aérea superior
normais. Classicamente, uma PCO2 > 45 mmHg tem sido considerada
anormal, sendo que existe variagdo de acordo com a idade. Porém
fisiologicamente, todos nés hipoventilamos durante o sono comparado com o
estado de vigilia, esse valor ndo pode ser usado quando consideramos a
hipoventilagdo durante o sono. Um estudo mostrou que a PCO2 acima de 53
mmHg é normal em criangas durante o sono, apesar de que a porcentagem do
tempo no sono com a pCO2 acima 50 deve ser abaixo dos 9%.

Sindromes de hipoventilagao central podem ser primarias ou secundarias. As

primérias sdo: Sindrome da Hipoventilagdo Congénita Central (SHCC) e a

Sindrome da Hipoventilagdo central late-onset. As secundéarias s&o: sindrome
da hipoventilagdo na obesidade, hipoventilagdo central associada com lesoes
cerebrais (trauma, tumor, anomalias congénitas, encefalopatia hipoxi-
isquémica, hemorragia, hidrocefalia e etc.), hipoventilacao associada com
outras sindromes neurolégicas (sindromes neurodegenerativas, defeitos
mitocondrial, neuropatias autonémicas), miscelanea (drogas, hipertermia,

hipotireoidismo, erros inatos do metabolismo/disfun¢éo metabdlica)'.
1.2 SINDROME DA HIPOVENTILAGAO CONGENITA CENTRAL (SHCC)

A SHCC comecou a ser descrita na década de 80, geralmente na forma de
relato de caso ou de pequenas series, sendo nessas publica¢ées considerada,
exclusivamente, como uma desordem rara no controle da respira¢éo. E apesar
de muitos desses primeiros casos descreverem sintomas compativeis com uma

desregulagdo do sistema nervoso auténomo (DSNA), e relatarem um aparente



padrao familiar, levou uma outra década para a natureza familiar da SHCC e
sua associagdo com a DSNA serem identificadas?.

Em 1962 Severinghaus e Mitchell denominaram o transtorno como “Maldigao
de Ondine”, com relacdo ao tragico heréi da lenda alema, que perdeu o
controle de suas fungdes vitais, incluindo o controle inconsciente da respiragao
pela ninfa das aguas Ondine. Em 1970, Mellins e colaboradores foram os
primeiros a descrever 0 caso de um lactente com as manifestagoes clinicas
tipicas da sindrome®.

O termo original, “Sindrome de Ondine”, nao ¢ mais usado devido a sua
conotacdo negativa’.

A SHCC se tornou mais visivel aos olhos publicos com a Sociedade Toracica
Americana (STA) langando o guia da SHCC em 1999, com o titulo: Sindrome
da Hipoventilagao Central Congénita Idiopatica: diagnostico e manejo. Os
objetivos especificos eram: (1) melhorar o conhecimento a respeito da SHCC
para minimizar atrasos no seu diagnéstico; (2) indicar os componentes de uma
avaliagdo diagnodstica completa e para o seu seguimento; (3) familiarizar
especialistas com o seu diagnostico, tratamento e suas opgdes de home-care,
e resultados a longo prazo; (4) enfatizar o componente da DSNA alem do
estreito déficit de controle da respiragdo considerado o ponto chave da SHCC e
por fim (5) fornecer evidéncia de um componente genético. Posteriormente no
langamento desse guia, foi documentado um aumento no nimero de casos
diagnosticados, com consideragédo precoce da presenca da doenca. Quase
todas as publicagdes seguintes relacionadas @ SHCC tém aparecido na
literatura genética, mostrando nelas o notavel progresso na determinagao da
base genética da SHCC como também o seu padrao de heranga®.

A prevaléncia da SHCC é desconhecida. Informacdes do ano 2004, indicam
que existiam 300 criancas com essa sindrome, contudo esse numero parece
ser subestimado. A SHCC ¢é diagnosticada na auséncia de doenga
neuromuscular, pulmonar ou cardiaca primarias, ou também na auséncia de
uma lesdo cerebral identificavel que pode esclarecer o fenétipo inteiro, inclusive
o da DSNA2® E apesar do ponto chave da SHCC ser a desregulacao
respiratéria, 0 que se sabe hoje é que, a SHCC é muito mais complexa do que

uma simples desordem 6rfa do controle da respiracao?®.
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A SHCC é diagnosticada, frequentemente, no periodo neonatal, mas agora ja
se sabe que casos como esses podem ser diagnosticados mais tarde na
infancia, na juventude como também na vida adultas.

Criangas com a SHCC, geralmente, apresentam sintomas desde recém-
nascidas. Os sintomas incluem um periodo com cianose ao dormir; saturacdo
de O2 e enquanto o0s niveis de CO2 aumentados, contudo n&o ocorre aumento
da frequéncia respiratoria e a crianca pode nao despertar. Enquanto que
algumas parecem ter o movimento diminuido da parede toracica outras
apresentaram apnéia tanto acordadas quanto adormecidas®. Raramente, essas
criangas apresentam eventos ameacadores a vida ou cor pulmonale mais
tarde. E bem possivel que alguns dos casos de sindrome de morte subita
infantil sejam, na verdade, devido a SHCC'. Devido a SHCC mimetizar uma
grande gama de doencas trataveis, a possibilidade de uma discreta miopatia
congénita, a presenga de miastenia graves, anatomia intratoracica ou via aérea
anormais, disfungao diafragmatica, doenga cardiaca congénita, anormalidade
do tronco cerebral ou sindrome de Mobius devem ser consideradas. Doencas
metabdlicas especificas como a doenca de Leigh, deficiéncia da piruvato
desidrogenase, e deficiéncia discreta de camitina devem tambeém ser
consideradas no diagnéstico diferencial. Varidveis como asfixia, infeccao,
trauma, tumor e infarto devem ser diferenciadas do diagndstico original da
SHCC*. Assim, o diagnéstico da SHCC é feito por exclus&o’.

Individuos com SHCC apresentam um volume de ar corrente diminuido e uma
freqiiéncia respiratéria mondtona, tanto acordados quanto adormecidos,
embora ocorra, primariamente, uma hipoventilagdo mais profunda durante o
sono3. Apesar de ndo ser especifico para a SHCC, esses pacientes irao
demonstrar, ocasionalmente, pausas de apnéia apés a descontinuacao da
ventilacdo mecanica e antes do inicio da respiragédo espontanea. Enguanto
dormem, as criangas com SHCC experimentam uma progressiva hipercapnia e
hipoxemia®. Diferente de quase todos os tipos de desordens respiratorias
durante o sono, criangas com SHCC respiram melhor ou apresentam uma
ventilagdo “mais normal” durante a fase REM do que na fase nao-REM do
sono'2. A sensibilidade ventilatéria para o aumento de CO2 € negligente ou
ausente e a sensibilidade ventilatéria para a diminuicdo de O2 é variavel ou

ausente durante o sono. Desta forma, faltam aos individuos com SHCC uma




resposta ativa e uma ventilacao adequada para variagbes endogenas de
hipercapnia e de hipoxemia, isoladas ou combinadas, principalmente durante o
sono, enquanto que, quando estdo acordados, essa resposta ocorre, quase
que normalmente?, Contudo, as criancas com SHCC mantém o controle
consciente da respiracdo, sendo capazes de alterar a frequéncia e a amplitude
respiratéria — por exemplo, realizam uma respira¢cdo profunda quando sao
solicitadas 3*,

A doenca de Hirschsprung e/ou os tumores originarios da crista neural
(ganglioneuroma, neuroblastoma e ganglioneuroblastoma) s&o condigoes
frequentemente associadas com SHCC, ocorrendo em 20% e 6% dos casos,
respectivamente”.

A base da fisiopatologia da SHCC nado é clara. Estudos radiologicos e
patolégicos tém falhado em demonstrar anormalidades estruturais significantes,
apesar de alguns relatos de casos terem encontrado anormalidades isoladas,
como corpos carotideos pequenos. Em contraste, € como foi ja foi
demonstrado, criangas com SHCC respiram melhor durante a fase REM do que
na fase n@ao-REM, talvez porque a ventilagao durante a fase REM € menos
relacionada ao controle metabdlico corporal’.

Estudos fisiolégicos tém demonstrado que essas criangas tém uma quimio-
sensibilidade ventilatéria diminuida ou ausente em resposta a hipercapnia e
hipéxia progressivas tanto durante a vigilia e o sono. Contudo, elas possuem
respostas quimiorreceptoras periféricas intactas a hipdxia, hipercapnia e
hiperéxia agudas. Apesar delas geralmente nao despertarem em resposta a
hipercapnia crénica quando estao dormindo, elas tem demonstrado acordarem

Nenhum fator de risco perinatal ou teratogénico tem sido determinado; a
maioria das criancas com SHCC nascem a termo, seguidas de uma gestacao
sem intercorréncias’.

Estudos fisioldgicos tém demonstrado que essas criangas tém uma quimio-
sensibilidade ventilatéria diminuida ou ausente em resposta a hipercapnia e
hipéxia progressivas tanto durante a vigilia e o sono. Contudo, elas possuem
respostas quimiorreceptoras periféricas intactas a hipoxia, hipercapnia e
hiperéxia agudas. Apesar delas geralmente nao despertarem em resposta a

hipercapnia crénica quando estdo dormindo, elas tem demonstrado acordarem.
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Nenhum fator de risco perinatal ou teratogénico tem sido determinado; a
maioria das criancas com SHCC nascem a termo, seguidas de uma gestagao
sem intercorréncias’.

A literatura antiga descreve uma alta morbidade e mortalidade em pacientes
com SHCC, com Obitos resultantes de cor pulmonale, aspiracao ou sepses.
Apesar de que dados de centros experientes com SHCC mostram uma
sobrevida prolongada e com uma boa qualidade de vida. Nos trés centros que
mostraram resultados de longo prazo, a mortalidade foi 0% de 6 pacientes, 8%
de 13 pacientes, e 31% de 32 pacientes respectivamente. Pacientes com
SHCC continuam necessitando do suporte ventilatério, e nao “melhoram” da
doenca. Episddios reversiveis de hipertens@o pulmonar podem ocorrer com
infeccbes ou com hipoventilagéo devido ao suporte ventilatério inadequado. A
inteligéncia é, em geral, no nivel normal ou abaixo do normal; criangas com
retardo mental e inteligéncia acima da média tém sido descritas. O resultado
cognitivo parece estar relacionado ao suficiente controle da hipoventilagao'.

A primeira geraga@o sobrevivente de pacientes com SHCC ja esta alcangando a
vida adulta, e questdes como gravidez e parto s&o necessarias serem
discutidas’.

E até o limite do nosso conhecimento, a SHCC é um diagndstico para toda vida
e poucos desses pacientes entram para vida jovem-adulta. E apesar de
apresentarem um quadro respiratério melhor quando estdo acordados, esses
pacientes demonstram manter um controle anormal crénico da respiracao,
necessitando de suporte ventilatorio 24 horas por dia, durante toda a vida'.
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2. CARACTERIZAGAO DO PROBLEMA E JUSTIFICATIVA

Relato de um caso de uma crianga com o diagnoéstico de SHCC. As poucas
referéncias existentes motivaram a divulgacdo do caso e ao aprofundamento
do tema, de forma que, esse relato venha contribuir com um maior
conhecimento da SHCC para o profissional médico, auxiliando-o a pensar
também neste diagndstico em criangas que cursam com hipoventilagao central.
A SHCC é uma doenga rara em nosso meio e/ou uma doenga pouco
diagnosticada, sendo um importante diagndstico diferencial em criancas que
permanecem por longos periodos internadas em Unidades de Tratamento
Intensivo Neonatais, dependentes de ventilacao mecanica e que evoluem para

Obito sem diagnadstico definitivo.
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3. OBJETIVOS

Divulgar o relato de um caso clinico de uma paciente com SHCC e realizar uma
revisao literaria sobre a Sindrome da Hipoventilagao Congénita Central,

analisando-o e discutindo sobre o0 mesmo.




4. MATERIAIS E METODOS

Estudo descritivo baseado em um relato de caso clinico de uma paciente com a
SHCC. A paciente permaneceu internada no Hospital Antonio Bezerra de Faria
e posteriormente no Hospital Infantil e Matemidade Dr. Alzir Bernadino Alves.
Foi solicitada a autorizagdo para a consulta dos documentos medicos da
paciente, aos diretores dos hospitais e aos responsaveis sendo apds, liberada.

A coleta de dados foi realizada no segundo semestre de 2010, por meio de
entrevista dos profissionais que a assistiram (médico, enfermeiro, farmacéutico,
assistente social, etc.) e de consulta dos documentos significativos para a
compreensdo e construgdo do relato, como o prontuario médico, atestados,
laudos, exames radioldgicos, laboratoriais, entre outros. Essa coleta foi
realizada pelas autoras do projeto nos hospitais citados.

O projeto desta pesquisa foi submetido a apreciacdo e posteriormente,
aprovado pelo Comité de Etica da EMESCAM, respeitando-se as

recomendagdes para pesquisas envolvendo seres humanos.



5. RELATO DE CASO

Recém-nascido(RN) do sexo feminino, proveniente do municipio de
Ecoporanga, Espirito Santo. Mae com histéria de duas gestagdes, dois filhos
vivos e sem abortos, pais ndo consanglineos, pai usuario de drogas, porém
mae negava uso de drogas, irma sem problemas de saude. Gestacdo com boa
evolucao, sem intercorréncias

Nascida de parto cesareo, adequada para a idade gestacional, pesando 3600g,
comprimento 54 cm, Apgar 5/7, capurro 37 semanas, perimetro cefdlico de 37
centimetros.

A paciente nasceu no municipio de Ecoporanga, foi transferida para Hospital
Antonio Bezerra de Faria e posteriormente para o Hospital Infantil e
Maternidade Dr. Alzir Bernadino Alves.

Admitida no primeiro dia de vida com insuficiéncia respiratéria dependente de
ventilagao mecanica (VM), decorrente de andxia perinatal grave. Apresentava-
se hipoativa, reflexos abolidos, com cianose de extremidades, ausculta
cardiaca normal, ausculta respiratoria com estertores crepitantes em hemitérax
direito. Apresentou sepse precoce diagnosticada no primeiro dia, sem sinais de
irritagdo meningea, exame do liquor normal e resultados de hemocultura e
urocultura normais. Trouxe de Ecoporanga, radiografia de térax com imagem
de sugestiva de aumento da area cardiaca. A conduta inicial realizada foi
aquecimento, ventilagdo mecanica e iniciado antibioticoterapia com ampicilina e
gentamicina, com previsdo para quatorze dias. Apresentou crise convulsiva
tonico - cloénica generalizada nas primeiras 24 horas, tendo recebido
fenobarbital e fenitoina intra-venosa.

Apbs a estabilizagdo do quadro clinico foram realizadas varias tentativas de
retirar a paciente da ventilacao mecanica e passar para ventilagao nao invasiva
nasal (CPAP), porém apresentava queda na Saturagdo de O2 ao dormir, sendo
descrito no prontuario: “quando dorme dessatura até 72%". Nestes periodos de
retirada da ventilagdo mecénica apresentava controles gasométricos com
hipercapnia. Evoluiu com varias crises tonico - clénicas generalizadas, sendo
feito fenobarbital e fenitoina nessas intercorréncias, além de episodios de

infeccdes de vias aéreas superiores, pneumonia e atelectasia.
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Com dois meses e dois dias, foi realizada traqueostomia e posteriormente
gastrostomia.

Durante a internagdo realizado ultrassom transfontanela que demonstrava
hemorragia intracraniana grau Il e tomografia computadorizada de cranio (TCC)
que constatou alteragdes de parénquima cerebral tipica de sindrome hipéxico-
isquémica, porém néo visualizado hemorragia. Cerca de vinte dias apds, nova
TCC com discreta hidrocefalia, dareas nado mielinizadas na substancia
supratentorial sem alteragdo em relagdo a idade e discreto aumento da
densidade no interior dos seios venosos intracerebrais. Realizou
Ecocardiograma que evidenciou comunicagdo interatrial pequena, sem
repercussao hemodindmica, nao visualizada alteracdes sugestivas de
endocardite. Novo Ecocardiograma demonstrou aumento discreto do ventriculo
direito, sem sinais de hipertensao pulmonar, forame oval pérvio.

O exame do fundo de olho demonstrou atrofia leve de papila em ambos os
olhos, retina sem alteragoes.

Foi também realizado um exame neurolégico aos seis meses e 18 dias, por
uma neuropediatra: perimetro cefalico de 40 cm, Percentil 2,5% - limitrofe para
idade, fontanela normotensa, pupilas isocoéricas € pouco reagentes, resposta a
estimulo luminoso e estrabismo convergente. Estimulo auditivo presente,
glabela positivo, acustico palpebral e fotopalpebral positivos. Presenca de
succdo, mas ineficaz com traqueostomia e gastrostomia. Auséncia de clonus e
hipertonia leve. Boa movimentagao ativa de membros superiores e regular
movimentacao ativa de membros inferiores. E ténus cervical diminuido.
Realizada ressonancia nuclear magnética cerebral e de tronco cerebral, exame
compativel com seqliela de hipdxia, hipercapnia, porém n&o evidenciou
nenhuma lesao de tronco.

O eletroencefalograma (EEG) apresentou boa atividade de base. Foi solicitado
exame de polissonografia, porém discutido o caso com especialista em sono na
infancia, que afirmou n4o haver necessidade de polissonografia.

Em resumo, paciente do sexo feminino, que apresentava uma severa
hipoventilacdo desde o nascimento, que piorava durante o sono (levando a
apnéia que nao se revertia espontaneamente), sendo dependente de
ventilagdo pulmonar mecanica. Devido & obstrugdo da canula de

traqueostomia, a paciente foi a 6bito com dois anos € nove meses.



6. DISCUSSAO

A respiragao humana é controlada por dois mecanismos; o auténomo,
controlado pelo bulbo, localizado no tronco cerebral, onde o centro bulbar é
responsavel pela iniciacao e ritmicidade das incursdes, o centro pneumotéxico,
que controla o desligamento dos sinais inspiratorios e o centro apnéustico,
produzindo espasmos inspiratorios prolongados e ininterruptos e o voluntario,
controlado pelo cortex cerebral. Os quimiorreceptores sédo as estruturas
responsaveis pela estimulagdo dos centros respiratérios, se subdividem em
centrais, localizado no nivel do tronco, controlando a respiracdo de forma
autdbnoma em alguns casos, como na hipoventilacao, gerando um aumento na
freqliéncia respiratoria, porém na hipoventilacao € mais dificil ocorrer porque
ela seria interrompida por fatores metabdlicos. Durante o sono, ocorre a
diminuicao da sensibilidade dos quimiorreceptores e inibicdo dos neurdnios
bulbares, sendo o Unico controle da respiracao em funcionamento o auténomo,
dessa forma neste momento a respiragcao dependera de fatores quimicos e da
ativacao dos quimiorreceptores centrais e periféricos para acontecer®.

A Sindrome da Hipoventilacdo Congénita Central (SHCC) conhecida como
“Maldicdo de Ondine” é uma doenca pouco freqliente caracterizada pelo
controle anormal da ventilagio em auséncia de doenga pulmonar,
neuromuscular, neuroldgica central ou cardiaca evidenciave!’.

Estima-se que a incidéncia de SHCC é de aproximadamente um para cada
200.000 nascidos vivos”'°.

O mecanismo pelo qual a sindrome ocorre néo esta totalmente elucidado'’, o
defeito primario estd no sistema nervoso central, mas também pode haver
anormalidades em outros elementos da alca de feedback respiratoria (p. ex.,
glomos carotideos, quimiossensibilidade periférica)'?. Acredita-se que ocorra
uma alteracido na embriogénese da crista neural, bem como mutagdes
genéticas em varios genes'', visto que se encontra em 90% dos casos uma
mutacdo heterozigética do gene PHOX-2B'. Ha uma associagdo da SHCC
com a doenca de Hirschprung'?, caracterizada por anormalidade da inervagéo

colinérgica do trato gastrointestinal’®.
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A SHCC costuma se apresentar no inicio da vida, geralmente nas primeiras
horas apds o nascimento. A maioria das criangas teve uma gestagdo sem
intercorréncias e € de lactentes a termo com peso adequado para a idade
gestacional; os escores de Apgar foram varidveis'? , assim como no relato de
caso apresentado.

A apresentacéo clinica da forma congénita pode ser variavel dependendo da
severidade da disfungao respiratoria, algumas criangas ndo respiram ao
nascer, necessitando de ventilagdo mecéanica desde a sala de parto. Muitas
criangas nas quais a doenga se manifesta ao nascer desta forma nao respiram
espontaneamente durante varias semanas ou meses, porém depois passam
fazer um padrao de respiragdo adequado ao estar acordado, mas a
hipoventilacdo se mantém durante o sono. No caso relatado a paciente
apresentou ja no primeiro dia de vida insuficiéncia respiratoria dependente de
ventilagdo mecanica (VM). Em criangas maiores o diagndstico pode ser feito
com a presenca de edemas, cianose e sinais de insuficiéncia cardiaca direita
com primeira manifestacdo da sindrome, estas criangas tem sido
subdiagnosticadas, colocando-se apenas que sao ciandticas congénitas,
apresentando somente hipertensao pulmonar no cateterismo cardiaco. Outros
morrem e sao diagnosticados como Sindrome da morte stbita®,

Devido essa variada gama de apresentacoes da sindrome foram propostos os
seguintes critérios diagndsticos: 1) Evidéncia persistente de hipoventilagao
durante o sono (PCO2 maior que 60 mmHg); 2) O inicio dos sintomas ocorre
usualmente durante o primeiro ano de vida, 3) Auséncia de doencas
pulmonares pulmonares ou neuromuscular associadas; 4) Sem evidéncia de
doenca cardiaca primaria'®. Vale ressaltar que no caso descrito foram
observados todos os critérios diagnosticos.

O diagnéstico da sindrome deve ser feito por meio de critérios excludentes, a
fim de eliminar quaisquer patologias, de tronco cerebral, metabdlicas,
neuromusculares, pulmonares ou cardiacas, que possam cursar com
hipoventilacdo alveolar. Devem-se considerar um infarto, tumores e
malformacdes arteriovenosas do tronco  encefélico, siringomielia,
encefalomielopatia necrosante de Leigh, degeneracéo olivopontocerebelar e

sindrome de Mobius'?.
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A existéncia dos critérios diagndsticos descritos anteriormente, associado a
alteragdes a polissonografia, que ajudara a quantificar a gravidade da doenca
como recomenda a Academia Americana de Pediatria'®. A polissonografia
permanece como padrao-ouro para o diagnéstico da SHCC, apesar disso esse
exame nao foi realizado na RN do caso descrito.

O tratamento deve incluir medidas gerais e nutricionais, assisténcia ventilatéria
e prevencao da acidose, hipdxia cerebral e isquemia'?.

Além da presenca de equipe multidisciplinar, as familias necessitam de
treinamento especifico para cuidar destes pacientes que irdo necessitar de
suporte invasivo ou nao e de monitorizacdo domiciliar como oximetria e
capnografo, pois os pacientes podem nao apresentar sinais clinicos de esforgo
respiratorio, perante uma situacao de comprometimento do drive'®.

O uso de pressao positiva nas vias aéreas (CPAP) é atualmente a forma mais
utilizada para o tratamento de sindromes relacionadas ao sono. Os portadores
desses disturbios, desde os severamente atingidos, quanto as formas mais
leves, rescondem de forma bastante aceitavel ao uso de pressao positiva. As
complicagdes do uso da pressao positiva geralmente séo raras e previsiveis '".
A ventilagdo invasiva por meio de traqueostomia, para pacientes que
necessitam de ventilagdo mecéanica por tempo prolongado, mesmo que
somente no periodo noturno é o tratamento de eleicdo nos trés a cinco
primeiros anos de vida, sendo necessario adotar como modo o assistido-
controlado, tendo em vista os casos de insucesso, em criangas com menos de
cinco anos de idade, tratadas com ventilacdo nao invasiva. Ja nas criangas
acima de cinco anos, que podem retirar a traqueostomia, a ventilagdo nao
invasiva, com dois niveis de pressao (BiPAP), apresenta-se como o tratamento
mais eficaz, desde que se ajuste os valores de acordo com a necessidade da
crianga’®.

Usou-se um marcapasso do nervo frénico em pacientes maiores de dois anos,
Embora tenha havido complicacdes relacionadas ao marca-passo, como
fiborose do nervo frénico, infeccdes e miltiplas cirurgias, varios desses
pacientes tornaram-se independentes de ventiladores mecanicos'?.

Por fim, vale acrescentar que existiram muitas dificuldades na elaboragao
desse relato de caso, uma vez que o estudo foi retrospectivo, com isso, a

principal fonte de dados consistiu no prontudrio da paciente, arquivado ha mais
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de cinco anos nos setores de arquivo de dois hospitais diferentes. Além disso,
o prontuario apresentava informagoes incompletas e muitas vezes descrigdes
ilegiveis. Inclusive, o registro dos ultimos cinco meses de vida da paciente nao
foi encontrado, mesmo apos varias tentativas de busca. Vale ressaltar ainda
que a procura dos profissionais que assistiram a paciente ndo teve grande
sucesso, ficando limitada a somente uma profissional médica.

E importante também afirmar que, os dados clinicos encontrados no prontuario
em questao indicam uma grande possibilidade da presenca de encefalopatia
hipoxi-isquémica(EHI), o que descartaria a SHCC, com isso, o diagnoéstico
diferencial deveria ter sido ampliado pelos profissionais envolvidos no caso.
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