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Abordagem multiprofissional na Doencga
de Krabbe: relato de caso

Multiprofessional approach in Krabbe Disease: case report
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Resumo

A doencade Krabbe é uma doenca neurodegenerativa autossémica recessiva ocorrida por
uma mutacdo do cromossomo 14q31.3. Diante disto, o objetivo deste trabalho foi descrever
um caso de um paciente com Doenga de Krabbes submetido a um tratamento
multiprofissional. Até os 4 meses a crianga apresentou seu desenvolvimento motor normal e
logo apds apareceu os primeiros sintomas. Aos 8 meses recebeu o diagndstico e pemmaneceu
até os 5 anos e 2 meses em atendimento domiciliar com acompanhamento de equipe
Multiprofissional. Durante esse periodo apresentou-se estavel, sem complicacdes e histérico
de internagdes, ressaltando a relevancia desse acompanhamento na sobrevida desses
pacientes.

Unitermos. Doencade Krabbe; Leucodistrofia das Células Globoides; Fisioterapia; Terapia
respiratdria; Equipe Multiprofissional

Abstract

Krabbe's disease is an autosomal recessive neurodegenerative disease caused by a mutation
of chromosome 14q31.3. In view of this, the objective of this study was to describe a case of
a patient with Krabbes disease who underwent multiprofessional treatment. Until the age of
4 months, the child showed normal motor development and soon afterthe first symptoms
appeared. At 8 months he received the diagnosis and remained until 5 years and 2 monthsin
home care with monitoring by a Multiprofeonal team. During this period, he was stable,
without complications and with a history of hospitalizations, emphasizing the relevance of
this monitoring in the survival of these patients.

Keywords. Krabbe Disease; Leukodystrophy of Globular Cells; Physical therapy;
Respiratory therapy; Multiprofessional Team

Resumen

La enfermedad de Krabbe es una enfermedad neurodegenerativa autosémica recesiva
causada por una mutacion del cromosoma 14q31.3. En vista de esto, el objetivo de este
estudio fue describir un caso de un paciente con enfermedad de Krabbes que se sometid a
un tratamiento multiprofesional. Hasta la edad de 4 meses, el nifo mostrd un desarrollo
motor normal y poco después aparecieron los primeros sintomas. Alos 8 meses recibid el
diagndsticoy permanecio hasta 5 afios y 2 meses en atencién domiciliaria con monitoreo por
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un equipo multiprofesional. Durante este periodo, se mantuvo estable, sin complicaciones y
con antecedentes de hospitalizaciones, destacando la relevancia de este monitoreo en la
supervivencia de estos pacientes.

Palabras clave: enfermedad de Krabbe; Leucodistrofia de células globoides; Fisioterapia;
Terapia respiratoria; EqQuipo multiprofesional
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INTRODUCAO

A Leucodistrofias das Células Globo

ides (LCG) ou Doenca de Krabbe (DK) foi descrita em
1916, pelo neurologista Knud Haroldsen Krabbe, que
apresentou cinco criangcas com algumas caracteristicas
neuropatoldgicas, manifestando uma esclerose difusa no
cérebro!?.

Atualmente € caracterizada como uma doenca
neurodegenerativa autossdmica recessiva, extremamente
rara, com incidéncia estimada em 1:100.000 nascidos
vivos; ocorrida por uma deficiéncia na funcao da enzima
lisossomal galactosilceramidase (galactocerebrosidase -
GALC) por mutacgao no gene do cromossomo 14g31.3. Essa
enzima é um elemento fundamental durante o periodo
perinatal, especialmente importante até aproximadamente
0os 18 meses de vida, sendo responsavel pela hidrdlise das
ligacOes éster da galactose de galactoesfingolipideos, tais
como galactosilceramida e galactosilesfingosina (psicosina),

presentes na membrana da mielina3.
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Pode ser classificada como: infantil precoce, que
corresponde a 85-90% dos casos; infantil tardia; juvenil e
adulto. Os sintomas apresentados sao: espasticidade,
irritabilidade e atraso durante o desenvolvimento motor,
podendo, assim, causar a morte antes dos dois anos de
vida. Sendo necessario o conhecimento do quadro clinico
para investigacdo diagndstica*>.

Portanto, diante dessa realidade, esta pesquisa teve

como objetivo descrever um caso de um paciente com DK.

RELATO DO CASO

Trata-se de um estudo de caso aprovado no comité de
ética e pesquisa da Faculdade Pitagoras - Fortaleza/CE.
NUmero do protocolo: 3.929.206.

Paciente, sexo masculino, no momento da pesquisa
estava com 4 anos e 11 meses, pré-termo, parto cesareo,
sem intercorréncias no periodo gestacional e pds-parto
imediato. Segundo relato da genitora, a crianca apresentou
aquisicdes motoras durante os primeiros 4 meses de vida,
com respostas aos reflexos primitivos; capacidade de
acompanhar movimentos com o0s olhos; sorrir aos
estimulos auditivos, sustentar e controlar a cabeca. Apods
completados 4 meses, surgiram os primeiros sinais: olhar
fixo, choro incontrolavel, irritabilidade e espasmos
musculares em membros superiores. A partir disto,
comecou a fazer uso do fenobarbital e entdo so

manifestava reagdes a estimulos dolorosos. Neste mesmo
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periodo houve comprometimento da independéncia e
funcionalidade, porém sem histérico de hospitalizagdes.

Aos cinco meses de idade foi realizado o
Eletroencefalograma (EEG) que apontou presenca de ondas
delta e teta, lentas, esparsas e generalizadas em surtos.
Logo apds o resultado, a crianga foi encaminhada para
internacao sendo admitido na Unidade de Terapia Intensiva
e posteriormente seguindo para a Unidade de Pacientes
Especiais, onde ficou um ano e trés meses. Durante este
periodo foi submetido a varios exames, até chegar ao
ensaio  enzimatico: arisulfatase A (6,1nmol/h/mg
proteina/valor de referéncia: 5-20); e galactocerebrosidase
(2,4nmol/h/mg proteina/valor de referéncia: 14-53);
diagnostico bioquimico da DK concluido aos 8 meses de
idade.

Desde entao, a crianga ficou sendo acompanhada pelo
Programa de Assisténcia Ventilatéria Domiciliar com visita
de uma equipe Multiprofissional composta por médica
pediatra a cada 15 dias, fisioterapeuta duas vezes por
semana e enfermeira 1 vez por semana.

A Pediatra acompanhava o quadro clinico; a
enfermeira entregava equipamentos e realizava orientacoes
sobre cuidados diarios. Ja a Fisioterapeuta realizava
atendimentos voltados para o sistema respiratdério e motor
da crianga.

Na avaliagcao inicial da Fisioterapeuta, o paciente
apresentava de acordo com a Escala de Coma de Glasgow -

ECG: Abertura ocular 4 (espontaneo); Resposta verbal 1

Rev Neurocienc 2021;29:1-9.



(ausente); Resposta motora: flexao anormal 3, extensao
anormal 2, totalizando um score de 10 pontos. Na Escala
de Sedacao de Ramsay apresentou grau 4 (sedado, com
resposta rapida a leve toque entre as sobrancelhas
(glabela) ou estimulo auditivo alto). Na avaliacao cinético
funcional apresentou grau de forca muscular 1 para todos
0S movimentos de membros superiores e inferiores.

Na avaliacao respiratdria a crianca encontrava-se em
uso de Ventilacdo Mecanica Invasiva (VMI); apresentando
na ausculta pulmonar: murmurio vesicular presente com
roncos difusos; padrao respiratério normal, torax simétrico
e com boa amplitude dos movimentos respiratdrios e
auséncia do reflexo de tosse.

A Fisioterapia motora teve como objetivo prevenir
contraturas e deformidades no sistema osteomioarticular. O
tratamento incluiu exercicios de dissociacdo de tronco,
mudancas de decubito, alongamentos, dissociacao de
cinturas, exercicios passivos nos membros, posicionamento
em posturas extensoras em membros superiores e
orientacdes sobre posicionamento.

A fisioterapia respiratdria teve como objetivo manter
as vias aéreas limpas e pérvias para diminuir os riscos de
infeccoes e a necessidade de hospitalizacdes. No decorrer
dos atendimentos, utilizou-se o ambu associado com soro
fisioldgico, juntamente com as técnicas de higiene
brénquica, tais como: vibro compressao,
compressao/descompressao, Aceleracao de Fluxo

Expiratorio (AFE) e aspiracao das vias aéreas superiores.
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Desde entao o quadro geral da crianca apresentou-se
estavel, sem deformidades significativas (Figura 1) e
registro de internagoes.

Alguns meses apds esse estudo o paciente faleceu aos

5 anos e 2 meses de idade por parada cardiorrespiratoria.

Figural. Criangca com cinco anos de idade (com autorizacdo dos responsaveis).

DISCUSSAO

As criancas com DK do tipo infantil precoce,
desenvolvem aquisicoes motoras nos primeiros meses de
vida®, e as manifestacbes clinicas ocorrem antes dos 6
primeiros meses®, com dificuldades de alimentacdo, atrasos

no desenvolvimento motor, cegueira e surdez, convulsoes e
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deterioracdo mental®, culminando com os sinais classicos
de choro excessivo, extrema irritabilidade, presente em
todas as criangas diagnosticadas; e espasticidade
muscular?4,

O diagnostico € fundamentado através da historia
familiar, quadro clinico e exames genéticos com avaliacao
da funcao da atividade da enzima GALC em recém-nascidos
e dosagem da atividade desta enzima nos leucodcitos
isolados que apresenta  valores menores  que
15nmol/h/proteina*>, sendo que a atividade encontrada foi
de 2,4nmol/17h/mg proteina (valor de referéncia: 14-53).

Geralmente esses pacientes saem do ambiente
hospitalar com o intuito de evitar possiveis infegoes, porém
continua restrito ao leito sendo fundamental o
acompanhamento da equipe multiprofissional. Sobre isto, a
intervencdo fisioterapéutica é a mais frequente com
objetivo de diminuir a degeneracao muscular através de
recursos que auxiliem na prevencao de contraturas,
controle da espasticidade, melhora da mobilidade,
flexibilidade e forca. Além de manter a funcionalidade
respiratdria, ja que o paciente encontra-se fazendo uso de
VMI, por meio das técnicas de higiene brénquica, drenagem
postural e dispositivo de succao que auxilie na diminuicao
das secrecdes das vias aéreas®8,

Isto é fundamental, visto que como ainda nao ha cura
e o prognostico da DK é ruim, com uma expectativa de vida

entre 17 a 24 meses apos a confirmacao do diagnostico3°-°,
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E importante ressaltar que a DK apresenta um risco de
25% de recorréncia para cada nova gestacao. Portanto é de
suma importancia que seja realizado um aconselhamento
genético para a familia inserida nesse contexto©,

O acompanhamento multiprofissional de maneira
efetiva proporcionou melhora do quadro clinico com
resultados significativos em seu quadro motor e
respiratorio, com auséncia de rigidez e deformidade
articular significativa; capacidade respiratdria estabilizada;
sem histdrico de infecgdes, internacgdes, Ulceras de pressao,
além da manutencdo da amplitude de movimento

respiratoria.

CONCLUSAO

Foi possivel identificar que wuma investigacao
diagnostica rapida e eficaz, aliada ao tratamento
multiprofissional bem direcionado pode levar a um melhor
progndstico com aumento da expectativa e qualidade de
vida do paciente com DK. Neste caso, a crianga veio a ébito
com 5 anos e 2 meses devido uma parada
cardiorrespiratoria

Diante da complexidade no tratamento para essa
doenca, faz-se necessario que haja um suporte adequado
nao sO para o paciente, mais para a familia inserida nessa
realidade. Destacando a atuacao da equipe multidisciplinar
com foco na intervencao fisioterapéutica, que diante dos

dados as condutas realizadas pelo profissional de
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fisioterapia proporcionaram uma melhor qualidade de vida
na qual superou a expectativa mencionada na literatura.
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