





Editora chefe
Prof? Dr® Antonella Carvalho de Oliveira
Editora executiva
Natalia Oliveira
Assistente editorial
Flavia Roberta Bardo
Bibliotecaria
Janaina Ramos
Projeto grafico
Camila Alves de Cremo
Luiza Alves Batista 2021 by Atena Editora
Maria Alice Pinheiro  Copyright © Atena Editora
Natéalia Sandrini de Azevedo  Copyright do texto © 2021 Os autores
Imagens da capa Copyright da edicao © 2021 Atena Editora
iStock Direitos para esta edicdo cedidos a Atena Editora
Edicdo de arte  pelos autores.
Luiza Alves Batista Open access publication by Atena Editora

Todo o conteldo deste livro esta licenciado sob uma Licenca de
@ Atribuigao Creative Commons. Atribuigao-Nao-Comercial-

NaoDerivativos 4.0 Internacional (CC BY-NC-ND 4.0).

O contelido dos artigos e seus dados em sua forma, corre¢cdo e confiabilidade sao de
responsabilidade exclusiva dos autores, inclusive nao representam necessariamente a posi¢ao
oficial da Atena Editora. Permitido o download da obra e o compartilhamento desde que sejam
atribuidos créditos aos autores, mas sem a possibilidade de altera-la de nenhuma forma ou
utiliza-la para fins comerciais.

Todos os manuscritos foram previamente submetidos a avaliagdo cega pelos pares, membros
do Conselho Editorial desta Editora, tendo sido aprovados para a publicacdo com base em
critérios de neutralidade e imparcialidade académica.

A Atena Editora é comprometida em garantir a integridade editorial em todas as etapas do
processo de publicagao, evitando plagio, dados ou resultados fraudulentos e impedindo que
interesses financeiros comprometam os padrdes éticos da publicagao. Situacdes suspeitas de
ma conduta cientifica serdo investigadas sob o mais alto padrao de rigor académico e ético.

Conselho Editorial

Ciéncias Biologicas e da Salide

Prof. Dr. André Ribeiro da Silva - Universidade de Brasilia

Prof® Dr® Anelise Levay Murari - Universidade Federal de Pelotas

Prof. Dr. Benedito Rodrigues da Silva Neto - Universidade Federal de Goias

Prof® Dr® Daniela Reis Joaquim de Freitas - Universidade Federal do Piaui

Prof? Dr® Débora Luana Ribeiro Pessoa - Universidade Federal do Maranhao

Prof. Dr. Douglas Siqueira de Aimeida Chaves - Universidade Federal Rural do Rio de Janeiro
Prof. Dr. Edson da Silva - Universidade Federal dos Vales do Jequitinhonha e Mucuri


https://www.edocbrasil.com.br/
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4267496U9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4773603E6
http://lattes.cnpq.br/5082780010357040
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4767996D6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4574690P9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4751642T1
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4125932D9

Prof® Dr? Elizabeth Cordeiro Fernandes - Faculdade Integrada Medicina

Prof® Dr® Eleuza Rodrigues Machado - Faculdade Anhanguera de Brasilia

Prof® Dr® Elane Schwinden Prudéncio - Universidade Federal de Santa Catarina

Prof® Dr* Eysler Gongalves Maia Brasil - Universidade da Integracéo Internacional da Lusofonia Afro-
Brasileira

Prof. Dr. Ferlando Lima Santos - Universidade Federal do Recdncavo da Bahia

Prof? Dr® Fernanda Miguel de Andrade - Universidade Federal de Pernambuco

Prof. Dr. Fernando Mendes - Instituto Politécnico de Coimbra - Escola Superior de Salide de Coimbra
Prof® Dr® Gabriela Vieira do Amaral - Universidade de Vassouras

Prof. Dr. Gianfabio Pimentel Franco - Universidade Federal de Santa Maria

Prof. Dr. Helio Franklin Rodrigues de Almeida - Universidade Federal de Rondénia

Prof® Dr? lara Lucia Tescarollo - Universidade Sao Francisco

Prof. Dr. Igor Luiz Vieira de Lima Santos - Universidade Federal de Campina Grande

Prof. Dr. Jefferson Thiago Souza - Universidade Estadual do Ceara

Prof. Dr. Jesus Rodrigues Lemos - Universidade Federal do Piaui

Prof. Dr. Jonatas de Franca Barros - Universidade Federal do Rio Grande do Norte

Prof. Dr. José Max Barbosa de Oliveira Junior - Universidade Federal do Oeste do Para

Prof. Dr. Luis Paulo Souza e Souza - Universidade Federal do Amazonas

Prof? Dr® Magnélia de AraGjo Campos - Universidade Federal de Campina Grande

Prof. Dr. Marcus Fernando da Silva Praxedes - Universidade Federal do Recdncavo da Bahia
Prof® Dr® Maria Tatiane Goncalves Sa - Universidade do Estado do Para

Prof® Dr* Mylena Andréa Oliveira Torres - Universidade Ceuma

Prof® Dr® Natiéli Piovesan - Instituto Federacl do Rio Grande do Norte

Prof. Dr. Paulo Inada - Universidade Estadual de Maringa

Prof. Dr. Rafael Henrique Silva - Hospital Universitario da Universidade Federal da Grande Dourados
Prof® Dr® Regiane Luz Carvalho - Centro Universitario das Faculdades Associadas de Ensino
Prof® Dr® Renata Mendes de Freitas - Universidade Federal de Juiz de Fora

Prof® Dr® Vanessa da Fontoura Custddio Monteiro - Universidade do Vale do Sapucai

Prof? Dr? Vanessa Lima Gongalves - Universidade Estadual de Ponta Grossa

Prof? Dr? Vanessa Bordin Viera - Universidade Federal de Campina Grande

Prof? Dr® Welma Emidio da Silva - Universidade Federal Rural de Pernambuco


http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4785541H8
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4707037E3
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?metodo=apresentar&id=K4721661A9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4730006H5
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4730006H5
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4799345D2
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4431074H7
https://orcid.org/0000-0002-5205-8939
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4421455Y9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4777457H7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4732623J3&tokenCaptchar=03AGdBq24iB-Pof08yPIxT6yxqim-Gnz-Y1IERLxwCNF6X8B9QzolzMoUtSDkPD6WZqA3yZ9AocEA-Ms1KKdTiOsRHg3DhIQwGo4ezaV3L0m_jo_oNAt2bpDjn-YYZVFAVh_wflb5D7E2YzRSy1Owzi0PkDAULG_dxn3s8nGd7OI4JiQUTInBUYirVwP-tlf_CP0AcGDIRSR6_ywnG_r5InTp1TG4mF2qZpMSWM8YklIs672ldbN7qYBYirnIjtrefebeiYbxomms41FywGx-yEcO10Ztb8x6DRdgHU_a6cXS8Z5k5ISxMK1MurH5TXXMv9GTYdgr_kZ6P2pZflXWlKOY_cNoCwIwSPAUTQ1VJR-fpO869k8oAgy1VpCxPKUoVcP6Vb9d4XrDijweLhiAXfO1_iH0V6LyUyw
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4730979Y6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4770360J4
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4177965H7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4762258U7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4769144H2&tokenCaptchar=03AGdBq24Yxzjqjp7LskrufFVo0QrNAEv_wS-y9Yis7IH_xN8FImtn8T7wzW4CuISziPu87d95GO0da-CoAH7yG2-Z2mAJEQjgvyA7RGZsPKjEBx32rZJKmJkeRFMazOtWfpab87pjaC_XpeRceOifpsHXhAnXcuOqREUS4W1iUHMb0B_kvJKY7FRdnJRer3EHn5Ez_79p0cFso7UE5Ym0ET4ptZXWlpQ4RcrS0hQDiJS-IDoKSOxiaCZF9pFNEWki2O6bRejqfEqUlEGc3UTwcq_vkXTUgvNSnjeSCGbS09fo5UGVZP1Q1YNrzuIHhujGsB_BvTjjlC7fLNxfU2r2qpuzV9xULL7P5sLJPBFGqY_mZQuN-2tBIEujGguY81LwJm0GB4sgtmYJDc-JU-tiU1QrsExBI9_OKg
http://lattes.cnpq.br/1353014365045558
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4417033E2
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4723835T5
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4208877H4
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4467061D7&tokenCaptchar=03AGdBq267s04IEVTMOWiqwurh_lBmUoi-vS7BW6P--0eLLmrOX3otZcGuK9_kzkerITV0xTmMad5fjY73BQjeAr5HU9a3VsN-BCAhIdFq3Bt2GghD1Sac4QbYFTuCxGCEajtFe9GBasPKJhvDIpQspDMnFXYyXhHAERpCeeFfUl-iWYu92wzV213OW5WT39pXNY-Eox-fBJemXlD4lUsNjSNqJhZOaj3MQ-6ZihaP2Bg1nKJ0H9sKrRw-M0ZFfilSGsFeVwe3HiyIPVrLdZmeB7rN1ldWt1HHwAcgJKtUFD_QaprpSqT135HrPW6GG3n5UBd7lKNvk0MnETJZHSV49UlnpJDy3cXwa7ZZu2KGU4X3fIN6o1YHVJzMsQXodx0lT8nC0uhPIUElyD694XgZv0L-mmWMl1PrDw
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4208106A6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4465502U4
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4728374J9&tokenCaptchar=03AOLTBLSd782i965vCUhSY1Tf89Z5X-2c8WmQvb5mB04zomll-Y2szBLd81HYsfkufWR-gBq5feMUL2LWVFOYezaaB_N8HJrg444SriTsScGQwNgFRlNqEFWVKgyr2LcdZC3TwBSOhFrHcx-fB9E_MLK9TEcuTIrweDsrLptGONUQHuGFs0w5Tq8zQpUJ1oBPW9PWJ8VOWknBRF_vyVj1043dMF4u7HT9lUeOC53CV1mxxrgJEBlXqXYuUVzFKRNUjZtRAg0W3aGDTT2BjW1kOtBkozSKnk_ZrFpMuxqzujBD_5zoN8hKsmKWbn3uvYuw3FAHhvtXhc6GbwtFn3NTSeOo1d4iFG-ODet7uvVFJJSRSVuPPDEtHMRVcm082SntHNs8rB_cBPJmK54nRqSxougSpTfA7kq3Zjn_SoOeKo22R-2b_C9U4nAfxhKkzip5nV4cA1A13DrZ2vOSMGmMiBVqvhhr5ywn6Quy_pPEuWwca5XKP15frqfeIQiObr5VsyngYyyE7JyIDfhQ1UDigdsGHLGH2ZEl_Y1Mf83-z6bui470oWfCD8hBgg9UBOgnyvJ91B6S1qDi
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4750685J6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4773701H6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4496674E1
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4708470J3
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4273971U7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4241566A7

Medicina: longe dos holofotes, perto das pessoas

Diagramacgdo: Camila Alves de Cremo
Corregdo: Maiara Ferreira
Indexagdo: Gabriel Motomu Teshima
Revisdo: Os autores
Organizador: Benedito Rodrigues da Silva Neto

Dados Internacionais de Catalogac¢é@o na Publicacao (CIP)

M489 Medicina: longe dos holofotes, perto das pessoas /
Organizador Benedito Rodrigues da Silva Neto. - Ponta
Grossa - PR: Atena, 2021.

Formato: PDF

Requisitos de sistema: Adobe Acrobat Reader
Modo de acesso: World Wide Web

Inclui bibliografia

ISBN 978-65-5983-564-5

DOI: https://doi.org/10.22533/at.ed.645210810

1. Medicina. 2. Saulde. I. Silva Neto, Benedito
Rodrigues da (Organizador). II. Titulo.
CDD 610

Elaborado por Bibliotecaria Janaina Ramos - CRB-8/9166

Atena Editora

Ponta Grossa - Parana - Brasil
Telefone: +55 (42) 3323-5493
www.atenaeditora.com.br
contato@atenaeditora.com.br



http://www.atenaeditora.com.br/

DECLARACAO DOS AUTORES

Os autores desta obra: 1. Atestam nao possuir qualquer interesse comercial que constitua um
conflito de interesses em relacédo ao artigo cientifico publicado; 2. Declaram que participaram
ativamente da construcao dos respectivos manuscritos, preferencialmente na: a) Concepcao do
estudo, e/ou aquisi¢gao de dados, e/ou analise e interpretacao de dados; b) Elaboragao do artigo
ou revisao com vistas a tornar o material intelectualmente relevante; c) Aprovacao final do
manuscrito para submissao.; 3. Certificam que os artigos cientificos publicados estdo
completamente isentos de dados e/ou resultados fraudulentos; 4. Confirmam a citacao e a
referéncia correta de todos os dados e de interpretacdes de dados de outras pesquisas; 5.
Reconhecem terem informado todas as fontes de financiamento recebidas para a consecugao
da pesquisa; 6. Autorizam a edi¢do da obra, que incluem os registros de ficha catalogréfica,
ISBN, DOI e demais indexadores, projeto visual e criacao de capa, diagramac¢ao de miolo, assim

como langcamento e divulgacao da mesma conforme critérios da Atena Editora.



DECLARAGAO DA EDITORA

A Atena Editora declara, para os devidos fins de direito, que: 1. A presente publicagao constitui
apenas transferéncia temporaria dos direitos autorais, direito sobre a publicacao, inclusive ndo
constitui responsabilidade solidaria na criacdo dos manuscritos publicados, nos termos
previstos na Lei sobre direitos autorais (Lei 9610/98), no art. 184 do Codigo Penal e no art. 927
do Cédigo Civil; 2. Autoriza e incentiva os autores a assinarem contratos com repositérios
institucionais, com fins exclusivos de divulgagdo da obra, desde que com o devido
reconhecimento de autoria e edigao e sem qualquer finalidade comercial; 3. Todos os e-book
sao open access, desta forma nao os comercializa em seu site, sites parceiros, plataformas de
e-commerce, ou qualquer outro meio virtual ou fisico, portanto, esta isenta de repasses de
direitos autorais aos autores; 4. Todos os membros do conselho editorial sao doutores e
vinculados a instituicdes de ensino superior pUblicas, conforme recomendacao da CAPES para
obtencao do Qualis livro; 5. Nao cede, comercializa ou autoriza a utilizagao dos nomes e e-mails
dos autores, bem como nenhum outro dado dos mesmos, para qualquer finalidade que nao o

escopo da divulgacao desta obra.



APRESENTACAO

Sabemos que o trabalho do médico humanitario envolve uma grande variedade
de atividades que podem girar em torno de diversas atividades. Existe um longo e vasto
caminho muitas vezes pouco iluminado pelos sistemas de comunicag¢do, mas que sdo uma
base essencial para o desenvolvimento dessa ciéncia. Exemplos como de equipes médicas
que atuam em situacGes de conflito e pds-conflito, no controle e combate as doencas
epidémicas, no atendimento emergencial as vitimas de catastrofes naturais, e garante
atendimento médico as pessoas excluidas dos sistemas de saude locais, contribuem para
esse entendimento.

A proximidade com o paciente e os valores éticos necessitam ser valorizados e
incentivados, pois geram possibilidades além de pressionarem grandes industrias e
governos para que medicamentos acessiveis e de qualidade cheguem as populagdes mais
pobres do mundo.

Tendo em vista a dimensédo e a importancia dessa tematica, a mais nova obra da
Atena Editora, construida inicialmente de trés volumes, direciona ao leitor um novo material
de qualidade baseado na premissa que compGée o titulo da obra.

Situacbes de emergéncia pedem resposta rapida, com atendimento médico
especializado e apoio logistico, mas falhas cronicas no sistema de saude local, como a
escassez de instalagbes de saude, de profissionais qualificados e a inexisténcia da oferta
de servigos gratuitos para populagées sem recursos financeiros, também podem motivar
a atuacgdo da organizagado. Ou seja, uma amplitude de temas que aqui serdo abordados
dentro dos diversos campos de atuag¢do dos profissionais envolvidos.

De forma integrada e colaborativa a nossa proposta, apoiada pela Atena Editora,
tras ao leitor producdes académicas desenvolvidas no territério nacional abrangendo
informacgdes e estudos cientificos no campo das ciéncias médicas com énfase na promogao
da saude em nosso contexto brasileiro. Desejamos que a obra “Medicina: Longe dos
holofotes, perto das pessoas” proporcione ao leitor dados e conhecimento fundamentado
e estruturado.

Tenham todos uma 6tima leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: A doenca de Niemann-Pick (DNP)
€ uma doencga hereditéria, rara e caracterizada
pela auséncia ou deficiéncia da enzima

Medicina: Longe dos holofotes, perto das pessoas

esfingomielinase. Ha 3 tipos mais comuns dessa
doenga, tipo A, tipo B e tipo C, embora haja outros
menos comuns, como tipo D, E e F. Apesar do
mesmo nome, 0s subtipos guardam diferengas
importantes entre eles, porém se assemelham
nas manifestacbes clinicas. Esse artigo tem
como objetivo relatar o caso de um paciente
pediatrico portador da DNP, demonstrando seu
quadro clinico e os exames que levaram ao
diagnéstico. Além disso, foi realizada uma reviséo
de literatura sobre o tema nas bases de dados
Scielo, BVS e LILACS. O diagnéstico da DNP
é dificil por conta da baixa disponibilidade dos
exames necessarios, o que acaba dificultando
o diagnéstico. Além disso, ha as limitagdes
terapéuticas, sendo o tratamento voltado para
alivio de sintomas. Logo, € necessarios mais
estudos sobre o assunto para aprimoramento
dos métodos diagnésticos e da terapéutica.
PALAVRAS-CHAVE: Doenca de Niemann-Pick;
Erros inatos do metabolismo; Esfingomielinase.

NIEMANN-PICK DISEASE IN A PEDIATRIC
PATIENT: A CASE REPORT

ABSTRACT: Niemann-Pick disease (NPD) is
a rare, hereditary disease characterized by the
absence or deficiency of the sphingomyelinase
enzyme. There are 3 most common types of this
disease, type A, type B and type C, although there
are others less common, such as types D, E and
F. Despite the same name, the subtypes have
important differences between them, but they are
similar in clinical manifestations . This article aims
to report the case of a pediatric patient with DNP,
demonstrating its clinical picture and the exams
that led to the diagnosis. In addition, a literatura
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review was carried out on the subject in the Pubmed, Scielo, BVS and LILACS databases.
Diagnosis of DNP is difficult due to the low availability of the necessary tests, which ends up
making the diagnosis difficult. In addition, there are therapeutic limitations, with treatment
aimed at relieving symptoms. Therefore, more studies on the subject are needed to improve
diagnostic and therapeutic methods.

KEYWORDS: Niemann-Pick disease; Inborn errors of metabolism; Sphingomyelinase.

11 INTRODUGAO

Adoenca de Niemann-Pick (DNP) é uma doenca hereditaria, de carater autossémico
recessivo, rara, caracterizada pela auséncia ou deficiéncia da enzima esfingomielinase
4cida, que determina o acumulo de esfingomielina em diversos tecidos do organismo
(AHUJA, et al, 2015)

O nome dela advém do fato da descrig¢ao inicial ter sido realizada por Albert Nienamm
em 1914, que descreveu o subtipo A, e, posteriormente, em 1927, Ludwick Pick descreveu
o subtipo B (FONSECA; LEAO; OLIVEIRA, 2000).

Embora apresentem o mesmo nome, a DNP tipo C é genética e bioquimicamente
diferente do tipo A e B. A primeira é causa por anormalidades no gene responsavel pela
metabolizagédo do colesterol (NPC1) o que acaba levando a diminuigdo da metabolizacdo
lisossdbmica do colesterol e, consequentemente, ao acumulo dessa substancia,
principalmente, no baco, figado e cérebro. O motivo para apresentarem o0 mesmo nome,
apesar das significativas diferencas, se da pelas semelhancas sintomatolégicas entre elas
e a limitagéo tecnologica de décadas atras, impedindo testes genéticos e enzimaticos que
permitissem diferencia-las. Vale frisar que existem descricbes também de outros subtipos
menos comuns, como o D, E e F. (FONSECA; LEAO; OLIVEIRA, 2000).

Disturbios no metabolismo da esfingomielinase acabam prejudicando a degradacao
da esfingomielina, fazendo com que ela se deposite, principalmente, nas células do sistema
mondcito-macréfagos. Com isso, essas células atingidas acabam aumentando bastante
de tamanho devido a deposicédo em excesso da esfingomielina, sendo entdo chamadas de
células espumosas (SANTOS, 2017).

As manifestagdes clinicas da doenca devem-se ao acumulo de macréfagos repletos
de lipidios e vacuolizados, denominados células de Niemann-Pick, em varios 6rgéos, como
figado, bago, medula 6ssea, pulméo e sistema nervoso central (BALDI, 2009).

A DNP atinge recém-nascidos, criangas e adultos de ambos os sexos. O subtipo
A se manifesta nos primeiros meses de vida e o paciente morre na infancia; no subtipo
B, os primeiros sintomas aparecem na infancia, de forma n&o neuropatica, porém
muitos sobrevivem até a idade adulta; e os subtipos C e D apresentam distirbios
neurodegenerativos, com inicio nos primeiros 2 anos ou mais de vida, ou, ainda, no final da
infancia (SCHWARTZ, 2008).

Embora o diagnéstico presuntivo possa ser feito baseado na histéria clinica e nos
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achados radiol6gicos, os exames laboratoriais — dosagem da atividade da esfingomielinase
em leucOcitos periféricos e cultura com células de fibroblastos ou anélise de biépsia de
medula 6ssea demonstrando a presengca de acumulo de macréfagos preenchidos por
lipidios (histiécitos azul-marinho) — sao definitivos para o diagnostico (MENDES, 2012).

Esse artigo tem como objetivo relatar um caso de um paciente pediatrico com DNP
que abriu o quadro com cianose e ganho ponderal inadequado.

21 METODOLOGIA

Esse artigo trata-se de um relato de caso clinico de um paciente pediatrico no qual
séo relatados seus dados clinicos, a evolugdo da doenca e como foi feito o diagnostico
da doenca de Niemann-Pick. Além disso, foi feito uma revisdo de literatura sobre o tema
utilizando trabalhos disponiveis nas seguintes bases de dados: Scielo, BVS e LILACS.
Convém frisar que, por ser uma doenca rara, ha limitacdo da quantidade de trabalhos
disponiveis nas bases de dados.

31 RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, 1 ano e 11 meses, cuja méae relata dificuldade da filha
em ganhar peso ha 1 ano. Quando interrogada sobre esta dificuldade, relata alimentacéo
adequada a idade em quantidade e qualidade, iniciada aos 6 meses de vida, sem dificuldade
de degluticao, porém com queixas gastrointestinais, como enjoo e constipacdo. Associado a
isso, apresenta quadros de cianose sem relacgdes diretas a episddios de choro ou estresse
fisico, com predominancia em labios, lingua e méos. Além disso, apresenta retardo do
desenvolvimento neuropsicomotor, ndo deambulando e falando poucas palavras.

A mae afirma ter feito todo o acompanhamento pré-natal, com gestacdo sem
intercorréncias e ter tido parto vaginal, a termo. Apds o nascimento, houve um episédio
de infecgdo neonatal hospitalar, que resultou em internamento por 24 dias. Relata que na
época do primeiro internamento, a paciente teve que fazer fototerapia por ictericia, sem
maiores informagdes sobre a conduta. Apoés isso, a mée relata que a filha apresentou bom
desenvolvimento até 1 ano antes do segundo internamento.

Em relagdo a constituicdo familiar da paciente, sobressai um importante fator de
risco para doencas hereditarias que é a consanguinidade da méae e do pai. Além disso,
a mae ja teve 3 gestagdes, sendo que 1 (uma) delas evoluiu para aborto espontaneo.
Ademais, a crianga estava com calendario vacinal em dia, morava em casa com boas
condig¢des sanitarias e ndo havia quadros semelhantes ao dela na familia.

Ao exame fisico a paciente se apresentava com cianose perioral e em extremidades,
chorosa e néo cooperativa, baqueteamento digital em maos e pés, tiragem intercostal, bago
a 6,5 cm do rebordo costal e hipotonia de membros inferiores.. Estava com frequéncia
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cardiaca de 77 batimentos por minuto, frequéncia respiratoria de 52 inspiragdes por minuto
e saturacéo de oxigénio de 87%. O peso da paciente na de 7,7 kg (percentil < 3).

Laboratorialmente, apresentava aldolase 12,3 U/L; LDH 771 U/L e TGO 122/L. O
restante dos exames laboratoriais, como hemograma, funcdo renal, coagulograma, PCR
estavam todos dentro da normalidade.

Em relacdo aos exames de imagem, foram realizadas radiografia de tdérax que
indicou doenca pulmonar difusa. Ja& na Tomografia Computadorizada de Alta Resolugédo
(TCAR) visualizou-se espessamento do intersticio septal difuso, achado sugestivo de
doenca de depbsito, restringindo, com isso, as hipoteses diagnosticas. O ultrassom
abdominal demonstrou haver esplenomegalia. Ja no ecodopplercardiograma houve o
achado de hipertenséo pulmonar e insuficiéncia tricspide.

O mielograma, por fim, revelou histiécitos presentes com aspecto espumoso,
sugestivo, juntamente com os outros achados clinicos, laboratoriais e radiolbégicos de
doencga de Niemann-Pick.

41 DISCUSSAO

O achado no mielograma de histiocitos azul marinho (células Niemann-Pick) e células
espumosas constituem atualmente o parametro mais facilmente utilizado nestes casos
para diagnéstico. Porém, este achado ndo permite diferenciar entre os subtipos da doenca.
Para isso, seria necessario a avaliagédo da atividade enzimatica da esfingomielinase, além
da analise dos alelos mutantes, a fim de diferenciar entre os subtipos. Infelizmente, ndo
foi realizado esses exames por indisponibilidade deles no hospital, segundo relatou a mae
(SANTOS, 2017).

A definigcdo etiologica exata se faz bastante relevante, principalmente, em doencgas
de acumulo, pois o amplo espectro clinico varia desde uma doenc¢a neonatal visceral fatal
a uma doenga neurodegenerativa cronica no adulto. A auséncia de exames mais simples e
menos onerosos que possam dar o diagnostico, assim como a vasta apresentacéo clinica
da doenga, constituem grandes entraves ao diagnoéstico e tratamento de algumas doencgas
de armazenamento lisossomal, como a DNP (BRAGA, 2015).

Convém frisar que, de posse desse diagnostico, torna-se necesséario o
aconselhamento genético, haja vista se tratar de uma doenca, cuja heranga é autoss6mica
recessiva. Dessa maneira, os pais desse individuo carregam em seus genes, cada um uma
copia do gene mutante podendo comprometer qualquer um dos sexos, sem manifestar
sinais e sintomas da doenga (SANTOS, 2017).

Atualmente, o tratamento da doenca esta direcionado para a estabilizagdo das
manifestagdes neurolégicas. Além disso, ha a possibilidade de tratamento dos pacientes
por meio da terapia de redug¢do do substrato. Por se tratar de uma doencga rara, boa parte
dos estudos trabalham com poucos casos e dentro desse cenario escasso de evidéncias,
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a maioria dos pacientes tem inicio precoce da doenga, principalmente em alguns tipos
especificos da doenga, sendo o inicio do adulto menos incapacitante do que o inicio infantil
(LORENZONI, 2014).

51 CONSIDERAGOES FINAIS

Portanto, a DNP constitui ainda um desafio para a pratica médica, tanto pela
dificuldade em se fazer o diagndstico correto, quanto pelas limitagbes terapéuticas.

O fato de ser uma doenca rara, com poucas pessoas acometidas, torna esse desafio
ainda maior, pois, obviamente, as informacdes acabam sendo mais limitadas.

Pesquisas mais amplas envolvendo novas abordagens terapéuticas para a
doenca de Niemann-Pick estdo ainda sendo desenvolvidas. E de vital importancia que os
profissionais da area da saude demostrem maior interesse no conhecimento dessa doenca,
a fim de que seu diagnostico seja mais precoce e, posteriormente, busque-se garantir um
tratamento mais eficaz.
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