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APRESENTAGAO

A colecédo “Ciéncias Saude: Teoria e Intervencdo” é uma obra que tem
como foco principal a discussao cientifica por intermédio de trabalhos diversos,
alicercados teoricamente, para a construgcdo do conhecimento, de forma a contribuir
para intervencgdes transformadoras neste campo.

A intencao do livro é apresentar a pluralidade de teorias e de intervencdes de
forma didatica e util aos varios profissionais, pesquisadores, docentes e académicos
da area da saude. Trata-se de um compilado de cento e dois artigos de variadas
metodologias e encontra-se estruturado em cinco volumes.

Neste segundo volume, os 25 capitulos abrangem temas relacionados as
doencas crénicas, as doengas agudas e a outros agravos a saude.

Deste modo, esta obra apresenta resultados teéricos bem fundamentados e
intervencdes realizadas pelos diversos autores. Espera-se que este e-book possa
contribuir para uma atuacdo mais qualificada nas ciéncias da saude.

Uma o6tima leitura a todos!

Marileila Marques Toledo
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RESUMO: A sindrome de Cockayne (CS)
€ uma doenca rara recessiva, autossémica
caracterizada por microcefalia, crescimento
envelhecimento

pds-natal prejudicado e

prematuro patolégico. Historicamente, tem
sido considerada um transtorno de reparo
do DNA; fibroblastos de pacientes exibem
frequentemente reparacdo prejudicada de
excisaodenucleotideos acopladosatranscricéo.
Estudos anteriores foram em grande parte
restritos a relatos de casos e pequenas séries,
e ha diretrizes para os cuidados que foram

estabelecidos.

PALAVRAS-CHAVE: Relato de Caso;
Cockayne; Distarbio Raro; Autossémico
Recessivo
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COCKAYNE SYNDROME, A CASE REPORT IN PALMAS -TO

ABSTRACT: Cockayne’s syndrome (CS) is a rare, autosomal recessive disease
characterized by microcephaly, impaired postnatal growth and pathological premature
aging. Historically, it has been considered a DNA repair disorder; Patient fibroblasts
often exhibit impaired transcription-coupled nucleotide excision repair. Previous studies
were largely restricted to case reports and small series, and there are guidelines for
care that have been established.

KEYWORDS: Case report; Cockayne; Rare disorder; Autosomal Recessive

11 INTRODUCAO

A Sindrome de Cockayne (SC) € um doencga rara, autossémico recessivo, com
uma incidéncia de 1 em 250.000 nascidos vivos, € uma prevaléncia de 2,5 por
milh&o, esses valores sdo consistentes em varias regidées do mundo [1,2,3].

Observou-se que a SC esta associada a mutagcdes em dois genes, o ERCC6
(Excision-Repair Cross-Complementing) (75%) localizado em 5q11, e o ERCC8
(25%) localizado em 10g11. O estudo realizado por Nance e Berry, em 140 pacientes
com SC (Nance e Berry, 1992) auxiliou na descricdo sobre muitas das caracteristicas
clinicas. A partir destes dados foi proposto um sistema de classificacdo em 3 tipos.
O espectro de manifestacdes &€ amplo, onde predominam alteragdes neuroldgicas,
oftalmoldgicas, otorrinologicas e dentarias.

2| EPIDEMIOLOGIA

Em um estudo realizado por Wilson B. T., utilizando ultrassom, durante o
estagio pré-natal de oitenta e sete dos 102 pacientes do estudo de coorte, foram
encontrados anormalidades em 21 exames.

Observou-se restricdo de crescimento pré-natal em 15, com proporgcdo de
mulher para homem de 2: 1. Enquanto o peso ao nascer de todos os homens
identificados dessa maneira cairam entre os 0,4% e 2% para a idade gestacional,
entre 0 2° e o 91° percentil para todas as mulheres. Os ventriculos cerebrais
aumentados foram observados em quatro casos e microcefalia em dois casos.

Informacdes sobre o modo de parto estavam disponiveis para 90 nascimentos:
27% eram cesarianas, 4% eram assistidas e 69% normais, partos vaginais. Os
pesos ao nascer estavam quase inteiramente dentro do normal (0,4 a 99,6 ° centil)
e, com base nas informagdes disponiveis, dados da circunferéncia da cabeca
de nascimento, a maioria dos individuos com SC foi normocefélico. Os dados
demonstram que a primeira ocorréncia de SC em qualquer familia & extremamente
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dificil de diagnosticar antes do nascimento ou no momento do parto[3].

No inicio da vida, criangcas com SC podem parecer completamente normais.
As caracteristicas faciais de algumas criancas pode parecer condensado, ou 0S
olhos podem parecer pequenos, o que é considerado tipico da aparéncia facial € a
perda de gordura subcutanea e orbital tornando o nariz mais proeminente e dando
aos olhos uma aparéncia funda, essas caracteristicas se exacerbam com o tempo.

Entretanto, o fendétipo facial pode ser muito mais sutil. Algumas pessoas
desenvolvem uma aparéncia de olhos fundos sem perda de gordura subcutéanea.
Além disso, criangcas com SC podem permanecer com seus membros superiores
em posicéo flexionada[3].

31 DIAGNOSTICO

A vigilancia para SC deve ser realizado em qualquer crianga com falha de
crescimento poOs-natal, microcefalia e dois dos seguintes acometimentos: maos
e pés persistentemente frios, perda auditiva bilateral, fotossensibilidade dérmica,
tremor (intencdo), contraturas articulares, perda progressiva de gordura corporal,
catarata ou caracteristicas faciais tipicas.

O uso desses critérios aumenta o reconhecimento clinico da SC em cerca de
90% segundo Wilson, B. T., a ineficacia desses critérios reflete a variabilidade no
fendtipo entre pacientes com SC, que deve ser levados em consideracgao durante a
avaliacao clinica.

A falha no crescimento, a microcefalia e o atraso no desenvolvimento foram
considerados obrigatérios.

41 DESCRICAO DO CASO

J.C.L., 6 anos e 5 meses, filha de pais com consanguinidade (primos em
1° grau), apresenta sindrome de Cockayne classica tipo 1, apresentando atraso
global do desenvolvimento neuropsicomotor, déficit de crescimento importante,
fotossensibilidade, dismorfias craniofaciais, elevacéo das enzimas hepaticas, olhos
bastante encovados, hipercromia peripalpebral importante, rosto fino, escassez
de tecido celular subcutédneo difusamente, diminuicdo da elasticidade da pele,
quantidade elevada de céaries em cavidade oral. Na fundoscopia revela papilas
Opticas normais, porém retina periférica se apresenta de aspecto marchetado com
pontilhado pigmentado em ambos os olhos. Na RM de encéfalo feito com 2 anos e 6
meses apresentou hipersinal difuso da substancia branca em T2 sem representacao
em T1, compativel com hipomielinizacado e também atrofia de estruturas da fossa
posterior, inclusive cerebelo.
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51 DISCUSSAO

Atualmente ndo ha cura para a SC, cada individuo deve ter um médico nomeado
e acessivel, responsavel por coordenar os cuidados em andamento. Devem ser
desenvolvidos esfor¢cos no sentido de retardar a progresséo da incapacidade. A
sobrevivéncia além da infancia € incomum, o acompanhamento com um pediatra
€ frequentemente o mais apropriado, mas além disso, torna-se necessario um
acompanhamento multiprofissional com apoio biopsicossocial ao doente e a familia.
Na vida adulta, um dos obstaculos encontrados pelos pacientes com SC sédo o
despreparo dos servigcos para adultos por serem mal equipados para gerenciar
pacientes dessa estatura. O objetivo principal da vigilancia é maximizar a qualidade
de vida. A caso descrito, recebe acompanhamento multidisciplinar regular com a
APAE, endécrinopediatra, gastropediatra, nutricionista, fisioterapeuta, fonoaudiéloga

e pediatra.
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