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Dispositivos ventilatérios nao invasivos em
crianca portadora de amiotrofia espinhal do
tipo 1: relato de caso
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with spinal muscular atrophy type 1: a case
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Abstract

Introduction: the spinal muscular atrophy type 1
(AME1) is an autosomal recessive genetic disorder
that promotes cell death of motor neurons located in
the anterior horn of the spinal cord and motor nuclei
of the brainstem. Early mortality is linked to the
bulbar dysfunction and respiratory failure, requiring
hospitalization and invasive mechanical ventilation
(IMV). The purpose of this study is to promote the
maintenance patients with SMA type 1 without inva-
sive ventilation support and individualized physical
therapy protocol, improving child's quality of life and
integration with their families.

Description: this report relates a child diagnosed
with AMEI, who at 11 months was admitted and
underwent IMV for 76 days, succeeding extubation
after respiratory therapy protocol application using
cough machine and noninvasive ventilation (NIV).

Discussion: despite the difficulties and complica-
tions observed, there was persistence of the proposed
assistance, reaching goal of withdrawal of IMV and
transfer to home care with noninvasive ventilation
devices. The IMV for tracheostomy is considered
treatment of choice in Brazil. Notwithstanding, fami-
lies need to be clarified of the irreversibility of the
disease and strategic possibilities of therapeutic
strategies (IMV, NIV and palliation) for the manage-
ment of the child with severe SMA 1.
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Resumo

Introdugdo: amiotrofia espinhal do tipo 1 (AME
1) é uma doenga genética autossémica recessiva que
promove morte celular de neurénios motores loca-
lizados no corno anterior da medula e nicleos
motores do tronco cerebral. A precoce morbimortali-
dade esta associada a disfun¢do bulbar e insufi-
ciéncia respiratoria, necessitando de internamento
hospitalar e de suporte ventilatorio artificial. O obje-
tivo do estudo foi divulgar a relevincia da
manuteng¢do de paciente com AME 1 sem protese
ventilatoria invasiva e com protocolo de fisioterapia
individualizado, proporcionando melhor qualidade de
vida e integra¢do com seus familiares.

Descrigdo: relato de caso de menor diagnosti-
cado com AME 1 que aos 11 meses foi submetido a
ventilagdo mecdnica invasiva (VMI) por 76 dias,
obtendo sucesso no desmame apos aplicagdo de um
protocolo de fisioterapia respiratoria, incluindo a
utilizag¢do de tosse mecanicamente assistida e venti-
lag¢do ndo invasiva (VNI).

Discussdo: apesar das dificuldades e intercorrén-
cias observadas, a assisténcia proposta alcangou o
objetivo de retirada da VMI e transferéncia para
internagdo domiciliar com dispositivos ventilatorios
ndo invasivos. A VMI por traqueostomia é consi-
derada tratamento de elei¢do no Brasil, no entanto,
as familias precisam ser esclarecidas da irreversibili-
dade da doenga e das possibilidades estratégicas das
terapéuticas atuais (VMI, VNI e paliag¢do) para o
manuseio de crianga grave com AME 1.
Palavras-chave Extubagdo, Respiragdo artificial,
Atrofia muscular espinal, Atrofias musculares
espinais da infdancia
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Introducao

A amiotrofia espinhal (AME) é uma doencga genética
autossOmica recessiva, causada por mutacdes no
gene SMNI1, envolvendo a morte celular de
neurdnios motores localizados no corno anterior da
medula e niicleos motores do tronco cerebral.! Na
sua forma mais grave, que ¢ o tipo 1, também
conhecida como Doenga de Werding-Hoffman, seus
portadores apresentam hipotonia grave, fraqueza
muscular difusa, arreflexia e incapacidade de sentar
sem apoio. A depender do tratamento de eleigdo e
gravidade da doencga, a morte geralmente ocorre por
insuficiéncia respiratoria entre 12 meses e trés anos
de idade.2-4

Descricao

Lactente com diagnostico de AME 1, sexo
masculino, 11 meses de vida apresentando insufi-
ciéncia respiratoria aguda foi admitido em um
hospital privado de Recife, Pernambuco, Brasil e
submetido a intubagdo orotraqueal (IOT) de
urgéncia. Apods oito dias de IOT foi submetido &
traqueostomia (TQT) eletiva. No 22° dia de
assisténcia ventilatoria mecénica invasiva (VMI) a
crianga apresentou descompensagio respiratoria com
necessidade de substituigdo da TQT por tubo
orotraqueal (TOT).

Nao foram encontradas alteragdes anatdmicas na
traqueia apos a avaliagdo da equipe de cirurgia tora-
cica, ¢ diante da recusa dos seus responsaveis legais
para uma nova traqueostomia, 0 menor permaneceu
em VMI com o TOT.

Apos 76 dias de internamento foi avaliado o

Figura 1

check list de desmame da VMI: administragdo de
corticoide por 72 horas (dexametasona 4 mg, via
endovenosa, de 6 em 6 horas, em bolus); sem alte-
ragdes significativas na radiografia (RX) do torax;
gasometria adequada; e teste de respiragdo espon-
tanea (TRE) em pressdo de suporte ventilatorio
(PSV) positivo de 7 cmH,0 por 30 minutos. E entdo
realizado extubagdo traqueal com sucesso. O menor
permaneceu estavel por 24h em ventilagdo ndo inva-
siva (VNI) via interface nasal (Figura 1), modo
assistido controlado (A/C), com os seguintes
pardmetros: pressdo positiva inspiratoria (PIP): 20
cmH,O; pressdo positiva expiratoria final (PEEP): 6
c¢cmH,0; fracdo inspirada de oxigénio (FiO,): 21% e
frequéncia respiratoria (FR): 18ipm.

As sessdes de fisioterapia seguiram um proto-
colo individualizado elaborado pelos autores em
colaboragdo equipe multiprofissional
envolvida neste caso: (1) tosse mecanicamente assis-
tida (TMA) com o aparelho Cough Assist (Philips
Respironics, Murrysville, PA, EUA), a técnica
consistiu em cinco ciclos de Insufla¢do ¢ Exsuflagdo
Mecéanica (MI-E) com pressdes de +40 cmH,O e -40
cmH,O respectivamente, associados a aceleragdo do
fluxo expiratorio (AFE) e aspiragdo nasotraqueal; (2)
terapia de expans@o pulmonar (TEP) através da
elevacdo e tracionamento dos membros superiores
até a estabilizacdo da saturagdo periférica de
oxigénio SpO, (=92%) e VNI com aumento da PIP
em 5 cmH,0 por 10 minutos, seguindo de redugdo
de 1 em 1 cmH,0 a cada cinco ciclos respiratorios.
(3) posicionamento em prono ¢ VNI durante o sono
(PIP: 20 cmH,0; PEEP: 6 cmH,0; FiO,: 21%; FR:
18 ipm) (Tabela 1).

com a

Crianca com uso de ventilacdo mecanica nao invasiva via interface nasal.
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Tabela 1

Fisioterapia na amiotrofia espinhal

Protocolo de fisioterapia respiratoéria para crianca portadora de amitrofia espinhal do tipo 1 elaborado pelos autores, com a colaboracao

da equipe multiprofissional envolvida no caso relatado.

Fases Técnica Parametros/Descricao Numero de repeti¢oes/
Tempo de aplicagdo
Fase 1 Tosse assistida Insuflacdo +40 cmH,0 e Exsuflacdo-40 cmH,0 Cinco ciclos de Insuflacao e

mecanicamente (Cough
Terapia Desobstrutiva  Assist; Philips Respironics,

Murrysville, PA, EUA)

Aceleragado de fluxo
expiratorio (associada a fase
exsuflatoria do Cough
Assist)

Aspiragao nasotraqueal

Fase 2 Tracionamento toracico
manual

Terapia Reexpansiva

Terapia de expansao
pulmonar com pressao
positiva

Fase 3 Ventilacdo mecanica nédo
invasiva com pressao

Assisténcia Mecanica positiva via interface nasal,
modo assistido controlado

Invasiva (A/Q)

Ventilatoria Nao

Drenagem Postural

Movimento téracoabdominal sincronizado,
gerado pelas méaos do fisioterapeuta sobre o
tempo expiratério que se inicia apds o platd
inspiratoério

Succdo no trato respiratério por meio de uma
sonda via nasotraqueal

Elevacdo e tracionamento dos membros

superiores apds apiragdo nasotraqueal

Aumento da Pressao Positiva Inspiratéria em 5
cmH,0: 25cmH,0

Pressdo Positiva Inspiratéria: 20 cmH,0; Pressao
Poisitiva Expiratéria Final: 6 cmH,0; fracdo
inspirada de oxigénio: 21% e frequéncia

respiratoria: 18ipm

Crianca posicionada em prona

Exsuflacdo Mecanica

Cinco

Proporcional a quantidade
de secrecao

Cinco

Tempo de aplica¢do de 10
minutos, sendo diminuida de
1 em 1 cmH,0 a cada 5 ciclos
respiratorios

Durante o sono
(aproximadamente 8 horas)

Durante o sono
(aproximadamente 8 horas)

Apbs 24 horas da extubacdo, a VNI foi suspensa
depois de discussdo com a equipe multidisciplinar. O
menor evoluiu com desconforto respiratdrio, espasti-
cidade e queda de SpO, (75-85%). Foi administrado
trés ciclos de salbutamol por via inalatéria, melho-
rando o padrdo ventilatorio e estabilizagdo da SpO,
(>92%). Passando-se dez horas, o menor apresentou
novo episddio de broncoespasmo e queda de SpO,
(78-86%), repetiu-se o uso de salbutamol e ajustes
da VNI para PIP: 24 cmH,0 e PEEP: 8 cmH,0. No
dia seguinte foi realizada gasometria arterial (pH:
7,43; pCO,: 29,8 mmHg; pO,: 52,3 mmHg; HCOj5:
19,5 mEq/L; BE: -4; SatO,: 90%) e RX de torax que
foi normal.

No 3° dia pds extubagdo o desmame da VNI foi

iniciado e 0 menor passou um periodo de uma hora
por dia, duas vezes ao dia respirando espontanea-
mente (RE), sendo planejado desmame da VNI até
um tempo total de cinco horas em RE, duas vezes ao
dia. Neste dia (3° dia pos extubagdo) os exames labo-
ratoriais evidenciaram quadro infeccioso bacteriano,
sendo diagnosticada infec¢do relacionada a
assisténcia a saude. Realizado antibioticoterapia com
ciprofloxacino por 14 dias.

No 5° dia pds-extubagdo, o desmame foi nova-
mente suspenso devido pneumotorax a esquerda
ap6s pungdo venosa central, para tal, foi feito
drenagem toracica (DT) com colocagdo de dreno
tordcico em selo d"agua. O RX de térax apdés a DT
evidenciou atelectasia em lobo médio do pulméo
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direito. O lactente foi posicionado em prona e rea-
lizou-se TEP com otimizagdo da PEEP (8 cmH,0),
sendo evidenciada resolugdo da atelectasia no RX de
torax do dia seguinte. Neste dia, o menor néo foi
colocado em RE e o uso da TMA foi temporaria-
mente suspenso. Por decis@o da equipe multidisci-
plinar, nos dois dias seguintes a VNI foi utilizada de
forma continua. No segundo dia pés-pung¢@o, durante
infusdo de concentrado de hemacias, o menor
evoluiu com queda de SpO, (76-82%), pele
mosqueada e desconforto respiratorio. Foi aumen-
tada a PIP para 20 cmH,O estabilizando a SpO,
(>92%). No 3° dia poés-pun¢do foi reiniciado o
desmame da VNI com RE por 1:30h, duas vezes ao
dia, aumentando o tempo de RE para 2:30h e depois
para 3:30h. A PIP foi reajustada para 18 cmH,0. No
3° dia apds o reinicio do desmame a crianga foi
desconectada da VNI durante o dia e reconectada a
noite e durante o sono vespertino. No dia seguinte
reduziu-se a PIP para 16 cmH,O e a PEEP para 6
cmH,O0.

As sessdes de fisioterapia seguiram nos dias
seguintes sem intercorréncias, a VNI foi estabelecida
por duas horas durante o dia, independente do sono.
Ap6s 14 dias foi solicitado internamento domiciliar
e iniciado o treinamento dos familiares. Os exames
de rotina foram considerados adequados (Hb: 11,2;
Leucocitos: 8.680; PLT: 413.000; PCR: 0,196;
gasometria pH: 7,46; pCO,: 32,4mmHg; pO,:
86,8mmHg; HCO;: 22,7 mEq/L; BE: -0,1; SPO,:
96,9%). Apos 131 dias de internamento, a crianga foi
transferida para internamento domiciliar com os
mesmos parametros ventilatorios e protocolo da
fisioterapia (Tabela 1).

Radiografia apo6s sete meses da extubacdo

Figura 2

revelou pulmdes com boa expansibilidade, sem
alteragdes significativas (Figura 2), ¢ murmurios
vesiculares universalmente audiveis através da
ausculta pulmonar.

Apos oito meses da alta hospitalar, a crianga
tinha trés anos e um més e permanece em interna-
mento domiciliar de alta complexidade com acom-
panhamento fisioterapéutico duas vezes ao dia, sem
necessitar hospitalizagdes. Utiliza a TMA (cinco
ciclos de MI-E: +40 cmH,0; -40 cmH,0) e VNI
apenas durante o sono mais duas horas durante o dia
(PIP: 20 cmH,0; PEEP: 6 cmH,0; FiO,: 21%; FR:
18ipm).

Discussao

Estudos descrevem que a progressao do comprome-
timento muscular em portadores de AME 1 ¢é rapida
em funcdo da gravidade da doenga. Verifica-se
intensa destrui¢do de neurénios motores inferiores,
degeneracdo dos axdnios motores das raizes anteri-
ores e profunda atrofia neurogénica dos musculos,
inclusive da musculatura respiratéria. Na maioria
dos casos, a expectativa de vida é curta, dificilmente
ultrapassando o terceiro ano de vida.l.4 No entanto,
pacientes com AME 1 sdo geralmente estaveis até
que ocorram complicagdes respiratorias e disau-
tonomia. A insuficiéncia respiratdria aguda ¢ devido
a fraqueza e fadiga dos musculos respiratérios, bem
como pela incapacidade de tossir de forma eficaz, o
que dificulta o clareance mucociliar e facilita a
recorréncia de pneumonias. O caso em estudo apre-
sentou sinais classicos de insuficiéncia respiratoria
aos 11 meses de idade, concordando com os dados
reportados na literatura.2.3,5

Raio-x de torax apos 7 meses de extubacdo orotraqueal.
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Estudos relatam diferentes formas de tratamento
para portadores de AME 1: VMI com traqueostomia,
VNI e seguimento do curso natural da doenca (pali-
acdo).1.2,6 Na Australia, um estudo retrospectivo de
auditoria clinica envolvendo 35 criangas durante o
periodo de 2005 a 2010 verificou que apenas 26%
delas foram ventiladas invasivamente por um
periodo <90 dias e apenas duas foram intubadas apds
confirmacao do diagnostico. Limites “minimos e
maximos” do plano de cuidados de terminalidade de
vida (alimentagdo por sonda nasograstrica, fluidos,
admissdo em UTI, sedagdo e analgesia) foram discu-
tidos em 74,3% dos casos, sendo que em 19
lactentes, os desejos dos pais foram explicitados em
prontudrios, incluindo ndo reanimar. As criangas
morreram por insuficiéncia respiratoria em 82,7%,
com documentacdo em prontuario.3

Outro estudo retrospectivo realizado na Italia
envolvendo 194 pacientes e comparando estas trés
estratégias terapéuticas (VMI, VNI e paliagdo), veri-
ficou que 62,3% dos casos foram tratados com pali-
agdo, 21,7% com VMI e 16% com VNI e TMA.
Além disso, a escolha da VNI aumentou de 8,1%
(1999-2004) para 22,7% (2005-2010) com diferenga
significativa. Ademais, os autores relataram a possi-
bilidade de vieses de informagéo, pois nio se sabe se
no manejo da VNI, os valores pressoricos estavam
adequados, se todos os profissionais eram qualifi-
cados para tal, bem como se fisioterapia respiratoria
foi realizada de forma continua, atendendo as neces-
sidades e limitagdes individuais de cada menor
avaliado.2

No Brasil, na literatura pesquisada encontramos
apenas relatos de caso e o tratamento de escolha foi
a VMI por TQT, porém essa escolha reduz qualidade
de vida e pode levar a morte em fase precoce.’.8 A
presenga de protese ventilatoria como a traque-
ostomia pode lesar diretamente a mucosa da via
aérea causando ulceracdo, inflamac¢do, edema e
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