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RESUMO

A sindrome de Leigh (SL) é uma doenca neurodegenerativa grave e progressiva. A SL apresenta um espectro
clinico amplo e que se manifesta, em geral, nos dois primeiros anos de vida, levando a 6ébito em até os 3 anos de
idade e raramente se manifesta em idades mais avancadas. A SL consiste em uma variedade de mecanismos que
alteram o metabolismo mitocrondrial, causando encefalomielopatia necrotizante e um quadro clinico de atraso
no desenvolvimento e involugdo psicomotora. Neste trabalho relatamos o caso de uma menina (M.E.) que est&
sendo acompanhada na Instituicdo Rainha da Paz desde 1 ano e 7 meses de idade, quando passou a apresentar o
guadro clinico sugestivo de SL, com progressiva dificuldade de locomogdo. Durante 10 anos, M.E foi
acompanhada por uma equipe multiprofissional e foi submetida a atividades de hidroginastica, relaxamento,
fisioterapia, fonoaudiologia, pedagogia, musicoterapia e terapia ocupacional que culminaram no aumento da
sobrevida da paciente e na sua qualidade de vida. Em paralelo foi realizado tratamento medicamentoso com
suplementacdo com vitaminas do complexo B, Coezima Q10 e anticonvulsivantes. Os resultados funcionais
positivos e a extensdo da sobrevida da paciente alcangados por meio das praticas multiprofissionais relatadas
neste relato de caso nos leva reconhecer o potencial benéfico do atendimento multiprofissional, uma vez que nao
existe um tratamento estabelecido para essa doenca. Faz-se ainda necessario a realizacdo de mais estudos acerca
dessas estratégias terapéuticas associada ao atendimento multiprofissional para SL.

Palavras-chave: Sindrome de Leigh, doenga mitocondrial, terapia multiprofissional.

THE RELEVANCE OF MULTIPROFESSIONAL TEAM FOR LEIGH SYNDROME:

A CASE REPORT

ABSTRACT

Leigh syndrome (LS) is a severe progressive neurodegenerative disease. LS presents a broad clinical spectrum
and usually manifests itself in the first two years of life, leading to death until 3 years old and rarely manifesting
in older ages. LS consists in a several mechanisms that change the mitocondrial metabolism, causing necrotizing
encephalomyelopathy and clinical condition of developmental delay or psychomotor regression. In this work we
report the case of a girl (M.E.) who is being accompanied at Instituicdo Rainha da Paz since her 1 year and 7
months old, when she started to present a suggestive clinical picture of LS with a consequent difficulty in
locomotion. For 10 years, M.E was accompanied by a multiprofessional team and was submitted to several types
of therapies, i.e., hydrogymnastic, relaxation, physiotherapy, speech therapy, pedagogy, music therapy and
occupational therapy that resulted in an increase in patient survival and quality of life. In parallel, she also
received a drug treatment with B vitamins, Coezima Q10 and anticonvulsants. The positive functional results and
the extension of patient survival achieved through the multiprofessional practices reported in this case lead us to
recognize the beneficial potential of multiprofessional care, since there is no established treatment for this
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disease. It is also necessary to carry out more studies about these therapeutic strategies associated with
multiprofessional care for LS.
Keywords: Leigh’s syndrome, mitochondrial disease, multiprofessional therapy.

LA IMPORTANCIA DEL TRABAJO MULTIPROFESIONAL PARA EL SINDROME DE LEIGH:
RELATO DE CASO.

RESUMEN

El sindrome de Leigh (SL) es una enfermedad neurodegenerativa grave y progresiva. La SL presenta un espectro
clinico amplio y que se manifiesta en general en los dos primeros afios de vida, llevando a la muerte en hasta los
3 afios de edad y raramente se manifiesta en edades mas avanzadas. La SL consiste en una variedad de
mecanismos que alteran el metabolismo mitocrondrial, causando encefalomielopatia necrotizante y un cuadro
clinico de retraso en el desarrollo e involucion psicomotora. En este trabajo relatamos el caso de una nifia (M.E.)
gue esta siendo acompariada en la Institucién Reina de la Paz desde 1 afio y 7 meses de edad, cuando pasé a
presentar el cuadro clinico sugestivo de SL, con progresiva dificultad de locomocién. Durante 10 afios, M.E fue
acompafiada por un equipo multiprofesional y fue sometida a actividades de hidroginastica, relajacion,
fisioterapia, fonoaudiologia, pedagogia, musicoterapia y terapia ocupacional que culminaron en el aumento de la
sobrevida de la paciente y en su calidad de vida. Simultaneamente se realiz6 tratamiento medicamentoso con
suplementacion con vitaminas del complejo B, Coezima Q10 y anticonvulsivantes. Los resultados funcionales
positivos y la extensidon de la supervivencia de la paciente alcanzados por las practicas multiprofesionales
relatadas en este relato de caso nos lleva a reconocer el potencial beneficioso de la atenciéon multiprofesional, ya
gue no existe un tratamiento establecido para esa enfermedad. Se hace necesario la realizacién de mas estudios
acerca de estas estrategias terapéuticas asociadas a la atencion multiprofesional para SL.

Palabras clave: Sindrome de Leigh, enfermedad mitocondrial, terapia multiprofesional

INTRODUCAO

A Sindrome de Leigh € uma desordem de origem mitocondrial recessiva, ligada
ao cromossomo X ou que pode ser autossémica recessiva. Esta doenca também
conhecida como encefalomielopatia necrosante subaguda, encefalopatia
necrosante de Leigh e encefalomielopatia necrosante de Leigh ou degenerativa.
Esta Sindrome acomete 1 em cada 40.000 nascidos vivos e ocorre em geral nos
dois primeiros anos de vida, podendo também ocorrer manifestacbes em adultos
jovens. Ela é causada por mutacBes nos genes que codificam moléculas do
sistema de fosforilacdo oxidativa (OXPHQOS), enzimas envolvidas na biossintese
de ubiquinona e do complexo de piruvato desidrogenase® 2.

O diagnostico da doenga pode ser obtido através da avaliacdo clinica e de exames.
Em relagéo a avaliagdo clinica, dos primeiros anos de vida até a fase jovem adulta

é possivel observar sinais da sindrome, como hipotonia da cabeca, deficiéncia de
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acucar, anorexia, vomitos, irritabilidade e convulsdes, oftalmoparesia, nistagmo e
atrofia optica, podendo levar o paciente a 6bito na faixa etaria de 7 anos **. O
diagnostico molecular é realizado através da cultura de fibroblastos obtidos de
biopsia de musculo para a procura de mutacdes gendmicas pontuais envolvendo a
transcricdo T-G e T-C na posicdo 8993 ou transicdo A-G na posicéo 8344,

Além disso, exames mais convencionais também colaboram para o diagnostico,
como tomografia computadoriza de cranio, ressonancia magnética, dosagem de
lactato e piruvato no sangue e do aminograma plasmatico *=.

Este trabalho inclui um relato de caso da Sindrome de Leigh. A amostra foi
constituida de uma paciente que recebeu atendimento multiprofissional por 10
anos (de 2005 a 2015) em uma Associacdo Beneficente Comunidade de Amor
Rainha da Paz, que atende criancas e adolescentes com deficiéncia mdltipla,
situada na cidade de Santana de Parnaiba, Sdo Paulo. Este estudo foi aprovado
pela Comissdo de Etica em Pesquisa (CEP) da Universidade Paulista (UNIP),
aprovado pela CEP conforme resolucdo 466/12, sob CAEE n°
21327013.2.0000.5512.

Assim, por se tratar de uma Sindrome rara e considerando a escassez de dados da
literatura que associem a Sindrome com intervencdes multiprofissionais, este
estudo colabora com a literatura para o melhor conhecimento da Sindrome e dos
processos de atendimento que estejam associados a doenca. Desta forma, o
objetivo do estudo € relatar a importancia do atendimento multiprofissional para
um paciente com Sindrome de Leigh, contribuindo com o conhecimento acerca do

assunto.

Relato de Caso
A paciente ME desenvolveu-se dentro da normalidade até completar um ano e
sete meses. A partir dai sua familia observou uma involugdo motora, procurando
um neurologista que diagnosticou a paciente com a Sindrome de Leigh (Figura 1).

Apo6s o diagnostico inicial, a familia procurando compreender a doenca da
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paciente, procurou a Instituicio Rainha da Paz onde inicialmente foi atendida
pelo geneticista, que realizou um aconselhamento genético a fim de confirmar o
diagnostico inicial e que solicitou o encaminhamento da paciente ao
oftalmologista, 0 qual detectou alteracbes na visdo, com comprometimento
cortical associado a atrofia Optica bilateral mais a esquerda e presenca de
nistagmo pendular com componente Jerky Manifesto, na refracdo miopia e

astigmatismo, o qual indicou a utilizacéo de 6culos (grau de 3,25 em cada olho).

Fig. 1: Exame de Eletroencefalograma da paciente.
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Em paralelo, iniciou-se o acompanhamento multiprofissional na prépria
associacdo, que € composto por fisioterapia, fonoaudiologia, pedagogia,
musicoterapia, psicologia, geneticista, enfermagem, hipoterapia, terapia
ocupacional e nutricdo para realizacéo de diferentes atividades. Para esta paciente,
atividades relacionadas ao relaxamento, fortalecimento, equilibrio e estabilidade
do tronco, auxilio na movimentacgdo, na coordenacdo motora e na postura fizeram
parte do atendimento da fisioterapia, hidroginastica e hipoterapia. Atividades
relacionadas ao estimulo da comunicacéo verbal e degluticdo, bem como estimulo
a coordenacao e identificacdo de cores, nimeros e letras, e manuseio de alguns
instrumentos eram de responsabilidade da fonoaudiologia, pedagogia,

musicoterapia e terapia ocupacional (Figura 2).
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Fig. 2: ME em suas terapias.

A participacdo ativa da paciente nas atividades propostas pela equipe por mais de
10 anos favoreceu a melhora da coordenagdo motora, da postura, da degluticéo e
da socializacdo. Contudo, apds a interrupcdo do tratamento por cerca de 3 meses,
por questbes particulares, houve uma regressdo da sua postura e coordenagdo
motora. Logo ap0s esse episodio, a paciente foi internada em um hospital para
controlar as crises convulsivas quando foi reavaliada por oftalmologista que

detectou perda total da visdo em olho esquerdo e 60% em olho direito.

DISCUSSAO

A Organizacdo das Na¢bes Unidas (ONU) divulgou em 2011 dados nos quais
comprovam que cerca de 1 bilhdo de pessoas vivem com alguma deficiéncia,
equivalendo uma a cada sete pessoas, sendo que 80% dessas pessoas residem nos
paises em desenvolvimento. Importante destacar que cerca de 80 % das sequelas
dessas deficiéncias poderiam ser minimizadas com condutas simples, como

medidas preventivas em todas as esferas da salde, indicando que os pacientes

1 Graduada em Ciéncias Bioldgicas pela Universidade Paulista — UNIP- Santana de Parnaiba, S&o Paulo (SP) - Brasil.

2 Doutora em Geociéncias pela Universidade de S&o Paulo — USP; coordenadora do curso de Ciéncias Bioldgicas UNIP —
Alphaville.

3 Doutora em Enfermagem pela Universidade de S&o Paulo, — USP — S&o Paulo (SP); professora da UNIP.

4 Psicéloga da Instituicdo Rainha da Paz.

5 Doutora em Biotecnologia pela Universidade de Sdo Paulo— USP; professora da UNIP e coordenagdo do projeto de extenséo
comunitaria UNIP/Rainha da Paz.

Revista Salude e Meio Ambiente — RESMA, Trés Lagoas, v. 7, n.3, pp. 1-16, outubro
/dezembro. 2018. Edi¢ao especial. ISSN: 2447-8822




com deficiéncia, necessitam de uma atencdo a salde integral e multiprofissional,
além de um enfoque voltado para educacéo e promocéo da satide®”.

Condutas voltadas a atencdo holistica, praticados pela equipe multiprofissional,
permitem a deteccdo antecipada de problemas e norteiam para o desenvolvimento
de acbes para reabilitacdo, o que diminui os efeitos negativos da deficiéncia ®.
Assim, para os portadores da Sindrome de Leigh, o atendimento multiprofissional
com neurologia, geneticista, fisioterapia, oftalmologia, psicologia, fonoaudiologia,
musicoterapia, e apoio pedagogico, é de vital importancia para retardar a evolucao
do quadro clinico e favorece a avali¢do de complicagcfes dessa doenga progressiva
sendo que claramente minimizam as complicacées inerentes a esta doenca %°*°.

O tratamento fisioterapico para pacientes com a Sindrome de Leigh visa 0
restabelecimento dos movimentos corporais béasicos, prevenir as deformidades
osteomusculares melhorando a condicdo motora, alongamentos passivos, e
exercicios da cintura pélvica e escapular e treino de equilibrio de tronco e cabeca’.
Nas terapias respiratorias sdo realizados exercicios de tapotagem, exercicios para
aumentar a capacidade pulmonar e uso de instrumentos de percussdo para o
fortalecimento da musculatura facial®*.

As medidas utilizadas para o tratamento dos portadores da Sindrome de Leigh séo
paliativas. A paciente desse estudo foi suplementagcdo com vitaminas do complexo
B e Coezima Q10 ajudam a proteger as membranas dos neurbnios do sistema
nervoso central e anticonvulsivantes como Topiramato e Fenobarbital atrasando a
evolucdo da doenga'***.

Nesse relato de caso foi possivel observar o quanto as atividades propostas pela
equipe multiprofissional foram importantes para minimizar os agravos a salde,
relacionados a doenca. O primeiro aspecto é a idade da paciente, que até a
submiss@o desse estudo estava com 11 anos, fato que contrapde a literatura, que
demonstra que pacientes acometidos com Sindrome de Leigh possuem uma

expectativa de vida de até 7 anos™.
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Outro aspecto importante, é o atendimento multiprofissional sem interrupcdes,
pois a paciente desse estudo teve piora do progndstico pela interrupcdo do

atendimento, mesmo que por um periodo consideravelmente pequeno®®.
CONCLUSAO

A Sindrome de Leigh por ser um distdrbio neurodegenerativo progressivo e sem
tratamento especifico necessita de intervencdes imediatas para o diagnostico e
medidas paliativas da equipe multiprofissional.

Juntamente com o tratamento medicamentoso se faz necessario acompanhamento
da paciente com exercicios de fortalecimento, equilibrio postural, estimulo da
comunicacdo verbal e terapia ocupacional visando a melhoria da qualidade de
vida da paciente e, consequentemente, aumento da expectativa de vida.

A Sindrome de Leigh por ser rara e pouco discutida na literatura, existe a
necessidade de mais estudos acerca do tema, principalmente quando esta
associado ao atendimento multiprofissional, favorecendo o entendimento de

pacientes, familiares e profissionais da salde.
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