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Resumo

A Amiotrofia Espinhal do tipo 1 (AME1) é uma doenca genética autossdmica recessiva,
também conhecida como Sindrome de Werdnig-Hoffmann. No portador de AME1
ocorrem alteragdes neurais, fraqueza muscular e insuficiéncia respiratoria aguda. Trata-
se de uma revisdo integrativa da literatura com o objetivo de avaliar os efeitos do uso da
ventilagcdo ndo invasiva (VNI) em criancas com faléncia respiratéria decorrente da
AMEL, a partir de publicacdes cientificas nas bases de dados PEDro e Pubmed entre
2002 e 2019. Os critérios de inclusdo definidos foram: publicacdes em portugués, inglés
e espanhol e indexados nos referidos bancos de dados, e, artigos na integra que
retratassem a tematica referente a reviséo integrativa e os critérios de exclusdo sdo
artigos que nao dizem respeito a resposta da pergunta do estudo. A analise e sintese dos
dados dos artigos foram realizadas de forma descritiva, reunindo o conhecimento
produzido sobre o tema explorado na revisao, apresentando os beneficios, dificuldades
e indicacBes que contemplam a VNI para o tratamento da AMEL progressiva. A partir
dos estudos selecionados para essa revisao integrativa pode-se concluir que a
insuficiéncia respiratoria € a principal complicacdo da amiotrofia espinhal do tipo 1, e
gue, uma assisténcia ventilatoria adequada, como a VNI, é um tratamento fundamental,
podendo aumentar a sobrevida e a qualidade de vida desses pacientes.

PALAVRAS CHAVE: Atrofia Muscular Espinhal. Ventilagdo néo invasiva. Atrofias
Musculares Espinhais na Infancia.

Abstract

Spinal Amyotrophy type 1 (AMEL) is an autosomal recessive genetic disease, also
known as Werdnig-Hoffmann syndrome. In the carrier of AMEZL, neural changes,
muscle weakness and acute respiratory failure occur. It is an integrative literature review
with the objective of evaluating the effects of the use of non-invasive ventilation (NI1V)
in children with respiratory failure due to AME1, based on scientific publications in the
PEDro and Pubmed databases between 2002 and 2019. The inclusion criteria defined
were: publications in Portuguese, English and Spanish and indexed in the referred
databases, and articles in full that portrayed the theme related to the integrative review
and the exclusion criteria are articles that do not concern the answer to the question of
the study. The analysis and synthesis of the data of the articles were performed in a
descriptive manner, gathering the knowledge produced on the theme explored in the
review, presenting the benefits, difficulties and indications that contemplate NIV for the
treatment of progressive AMEL. From the studies selected for this integrative review, it
can be concluded that respiratory failure is the main complication of type 1 spinal
amyotrophy, and that adequate ventilatory assistance, such as NIV, is a fundamental
treatment, which can increase survival and the quality of life of these patients.

KEY WORDS: Spinal Muscular Atrophy. Non-invasive ventilation. Spinal Muscular
Atrophies in Childhood.
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INTRODUGAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo I, também
conhecida como doenga de Werdnig-Hoffmann, ¢ uma doenga
neuromuscular de origem genética, autossdmica recessiva, tendo
como sequela a atrofia progressiva e fraqueza muscular (POLIDO
etal., 2017; ROBIN et al., 2017).

A patologia é causada por uma condicdo genética, o
cromossomo responsavel pela manutencdo do gene do
motoneurdnio sofre uma delecdo de um segmento e inibe a sua
permanéncia por um longo periodo de tempo. Isso, resulta em
reducéo da proteina de conservagao do neurdnio motor, causando,
no portador de AME, altera¢Bes neurais, apresentando fraqueza
muscular e insuficiéncia respiratoria aguda, sendo a ultima
principal causa de 6bitos nessa populagdo (BAIONI; AMBIEL,
2010).

A Insuficiéncia Respiratdria apresenta sinais e sintomas
clinicos e alteracdes fisioldgicas que cursam com a incapacidade
no sistema respiratério, 0 que acarretard com a remocgao
inadequada de diéxido de carbono e dificuldade de oxigenacdo
adequada do sangue arterial (MARTINS, 2019).

O manejo da insuficiéncia respiratéria aguda, em suas
diferentes modalidades, tradicionalmente era conduzido com o
uso da ventilacdo mecénica ap6s a intubacdo traqueal. O uso de
métodos invasivos tem aumentado os riscos de complicagdes,
como a pneumonia associada a ventilaco, e, os danos traumaticos
na via aérea (KEENAN et al., 2011). A ventilagdo ndo invasiva
ndo substituiu a ventilagdo mecanica, pois, possui indicacdes e
contraindica¢fes precisas, porém, tem ganhado destaque no
tratamento da insuficiéncia respiratoria aguda (FRANCA et al.,
2014).

Para prolongar a sobrevida de pacientes com AME tem-
se adotado o uso de VNI e técnicas coadjuvantes, pois evitam a
necessidade de traqueostomia, além disso os indices de
pneumonia e outras complicagdes sdo reduzidos. Entre outros
beneficios, a VNI preserva a degluticdo e linguagem, mantém os
mecanismos de defesa das vias aéreas e melhora a tosse. Os
objetivos principais da técnica € reduzir o desconforto
respiratorio, melhorar a qualidade de vida e melhora nas trocas
gasosas (FERREIRA et al., 2009).

A maioria dos pacientes portadores da amiotrofia muscular
espinhal, em algum momento do curso da doenca, apresentardo
insuficiéncia respiratéria aguda necessitando muitas vezes de
ventilagdo mecénica por tempo prolongado. Com isso,
necessitamos de intervencfes que minimizem esses efeitos
colaterais. Sendo assim, a realizag&o do presente estudo justifica-
se por apresentar um assunto relevante e atual dentro da
fisioterapia respiratoria peditrica, e, tem por objetivo avaliar os
efeitos do uso da ventilagdo néo invasiva (VNI) em criangas com
insuficiéncia respiratéria decorrente da AME tipo I.

METODOS

Trata-se de uma revisdo integrativa, de abordagem
qualitativa para a identificacdo de producdes sobre a ventilagdo
ndo invasiva na amiotrofia espinhal tipo I, entre 2002 e 2019.

Para o levantamento dos artigos na literatura, realizou-se
uma busca nas seguintes bases de dados: Pubmed e PEDro. Foram
utilizados, para busca dos artigos os seguintes descritores e suas
combinag8es nas linguas portuguesa e inglesa: “Atrofia Muscular
Espinhal”, “Ventilagdo ndo invasiva”, “Atrofias Musculares
Espinais da Infancia” e” Fisioterapia”.

Os critérios de inclusdo definidos para a selecdo dos
artigos foram: artigos publicados em portugués, inglés e espanhol,
artigos na integra que retratassem a tematica referente a revisao
integrativa e artigos publicados e indexados nos referidos bancos
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de dados nos altimos doze anos. Os critérios de ndo incluséo
foram artigos que ndo dizem respeito a resposta da pergunta do
estudo.

A analise e sintese dos dados dos artigos foram realizadas
de forma descritiva, com o intuito de reunir o conhecimento
produzido sobre o tema explorado na revisdo, apresentando os
beneficios, dificuldades e indicacdes que contemplam a
ventilacdo ndo invasiva para o tratamento da amiotrofia muscular
espinhal progressiva.

RESULTADOS

Abordando todas as palavras chave foram encontrados 112
artigos. Foram combinadas as palavras chave entre si e aplicados
os critérios de inclusdo e ndo inclusdo, resultando em quinze
artigos. Realizou-se a leitura do resumo dos mesmos e foram
incluidos onze artigos, apresentados no quadro 1.

DISCUSSAO

Também conhecida como Doenca de Werdnig-Hoffman, a
amiotrofia espinhal progressivo tipo | é a forma mais grave das
amiotrofias espinhais progressivas, e, a fraqueza dos musculos
respiratérios constitui o principal fator relacionado a
morbimortalidade (JORGE; CARRAPATOSO; FERNANDES,
2013).

A insuficiéncia respiratéria aguda € uma das complicacdes que
afetam com mais frequéncia os portadores de doencas
neuromusculares, por isso, estudos que comparem o uso da VNI
com a VMI nessas situagdes sdo necessarios para que se cheguem
a protocolos baseados em evidéncias que auxiliem na prética
clinica (LUO et al; 2017).

Segundo Magalh&es et al. (2015) o uso de VNI e a atuacdo da
fisioterapia na AME 1 demonstram resultados positivos e
possibilita que a crianga seja transferida para internagdo em seu
respectivo lar, superando a expectativa de vida apresentada na
literatura. Este estudo também demonstrou a importancia em
manter o paciente com AME 1 sem a VMI por traqueostomia, por
meio de um protocolo e da intervengdo multidisciplinar,
possibilitando melhorias na qualidade de vida da crianca e na
interacdo com seus cuidadores.

Gonzaga et al. (2011), realizaram uma revisdo sistematica com o
objetivo de avaliar a eficicia da VNI em criangas com
insuficiéncia respiratéria aguda e obtiveram resultados
satisfatérios recomendando a utilizagdo da VNI como modo de
rotina, sendo evidéncia cientifica com grau de recomendacéo B-
1. Os estudos incluidos na revisdo mostraram que 0s pacientes
que utilizaram VNI obtiveram redugdo no desconforto
respiratdrio e melhora da oxigenagdo e ventilagdo, comprovados
através da analise da gasometria arterial ou pela oxiemtria de
pulso.

O uso da VNI e técnicas coadjuvantes podem prolongar a
sobrevida na amiotrofia espinhal progressiva, segundo Carrasco
et al. (2014), consegue reduzir o procedimento de traqueostomia
e até mesmo evita-lo, também consegue diminuir a incidéncia de
pneumonia e outras complicacfes devido uso de ventilagdo
artificial. A VNI, além de todos esses beneficios promove uma
melhora da qualidade do sono, melhora a qualidade de vida e
diminuiu o esforgo respiratério, como consequéncia prolonga a
sobrevida desses pacientes.

Para Chen; Hsu; Jong (2017), no ambiente de emergéncia, a VNI
juntamente com a técnica da tosse mecanicamente assistida (Cof
assist), quando aplicadas precocemente, sdo eficazes no
tratamento de insuficiéncia respiratdria aguda em criangas com
doengas neuromusculares. Esta é uma medida alternativa para
desobstruir vias aéreas, evitando a ventilagdo mecéanica invasiva,
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Quadro 1. Estudos selecionados de acordo com os critérios de inclusao.

CARDENA et al., 2021

Autor/Ano Titulo Objetivo Conclusédo
O estudo concluiu que a VNI parece melhorar
a qualidade de vida e prolongar a sobrevida
das criangas com amiotrofia espinhal
vVasconcelos et al. Atrofia muscular espinhal | Caracterizar criangas com atrofia | repercutindo  positivamente em  seu
(2005) — Apoio ventilatério ndo | espinhal anterior submetidas a VNI no | desenvolvimento, entretanto  ainda &
invasivo em pediatria Hospital Pediatrico de Coimbra. controverso 0 estudo nessas criangas, pois
envolvem questdes éticas e prolongamento da
vida, sendo a doenga progressiva e
degenerativa.
A sobrevida em pacientes com atrofia
. The changing natural | Avaliar se houve mudanca na sobrevida | muscular espinhal tipo 1 tem aumentado nos
Oskoui etal. history of spinal muscular | em pacientes com SMA tipo 1 entre | Gltimos anos, em relacdo a tendéncia
(2007) atrophy type 1 1980 e 2006. crescente de atendimento clinico mais
intenso.
As doencas neuromusculares séo
Elaborar uma revisdo das principais | relativamente frequentes na infancia. Embora
Fonseca et al Abordagem  respiratoria | doengas neuromusculares que | ainda ndo exista tratamento especifico que
(2008) dos pacientes com doengas | comprometem a musculatura | proporcione a cura da doenca, a abordagem

neuromusculares

respiratoria na infancia, sua

fisiopatologia e abordagem terapéutica.

precoce e adequada das criangas permite, na
grande maioria das vezes, melhor qualidade
de vida e aumento expressivo da sobrevida.

Baioni; Ambiel
(2010)

Atrofia muscular espinhal:
diagndstico, tratamento e

perspectivas futuras

Caracterizar o perfil clinico e
laboratorial dos pacientes portadores de
AME, e, relatar as recentes descobertas
e as perspectivas futuras, para o

tratamento desta patologia.

O tratamento médico e os cuidados paliativos
sdo importantes durante toda a vida dos
pacientes com AME. O objetivo dos
tratamentos farmacoldgicos é retardar o
progresso da doenga e melhorar a funcéo
muscular residual. Outro fato importante é o
aconselhamento genético, elemento
fundamental para os familiares, devido ao
risco de terem filhos com a mesma heranca

genética.

Os trabalhos publicados até o momento

Ventilacdo ndo invasiva | Discutir a experiéncia acumulada em | sugerem efeitos fisiol6gicos benéficos.
em criangas com | estudos clinicos sobre VNI, com a | Porém, devem ser realizados mais estudos
Gonzagaetal. | R . . o
(2011) insuficiéncia respiratoria | finalidade de avaliar seu papel no | randomizados e com maior nimero de casos
aguda — wuma revisdo | tratamento da IRA, em pacientes na | para melhor definicdo do papel da VNI no
sistematica faixa etaria pediétrica. tratamento da insuficiéncia respiratéria aguda
em criancas.
Jorge; o . Avaliar o papel da fisioterapia, através o L
A Fisioterapia na L . A fisioterapia é tratamento fundamental e
Carrapatoso; ) ) ) de uma revisdo da literatura, na L ) .
Amiotrofia Espinhal 3 o obrigatorio para criangas com AME tipo I,
Fernandes ) ) prevencdo e no tratamento dos sinais e o ) .
Progressiva Tipo I: Uma | ) ) . com 0 objetivo de retardar ou impedir
(2013) sintomas da amiotrofia espinhal

Revisdo de Literatura

progressiva tipo 1, minimizando as

complicagbes que aparecam precocemente,
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complicagBes motoras e respiratorias e
melhorando a qualidade de vida.

através do manejo profilatico e terapéutico
das infecgBes respiratorias.

Carrasco et al.
(2014)

Tratamientos respiratorios
en la enfermedad

neuromuscular

Descrever o0s tratamentos respiratrios
necessarios para preservar a funcédo
pulmonar do paciente neuromuscular
com énfase especial & utilidade da
ventilagdo ndo invasiva, cujo uso esta
mudando a histdria natural de muitas

dessas doengas.

As complicacbes da ventilagdo invasiva
juntamente com o desenvolvimento dos
sistemas de VNI, a evidéncia de seus efeitos
benéficos, a baixa gravidade de suas
complicacdes e a crescente experiéncia de seu
uso nos Ultimos anos, substituiram a indicagao

de ventilagdo mecénica invasiva domiciliar.

Magalhdes et al.
(2015)

Dispositivos ventilatérios
ndo invasivos em crianga
portadora de amiotrofia
espinhal do tipo 1: relato
de caso

Divulgar a relevancia da manutencéo de
paciente com AME 1 sem protese
ventilatéria invasiva e com protocolo de
fisioterapia individualizado,
proporcionando melhor qualidade de

vida e interacdo com seus familiares.

A atuacdo da fisioterapia na AME 1 e uso de
VNI, apresentaram resultados satisfatorios,
permitindo a

transferéncia para internacdo domiciliar com

dispositivos ventilatorios ndo invasivos.

Miranda; Borges;
Martins
(2015)

Atrofia Espinhal do tipo I:

Revisdo das principais
abordagens da fisioterapia

respiratoria

Realizar uma revisdo integrativa das
principais abordagens da fisioterapia
respiratria em pacientes com AME tipo
I

As abordagens propostas pelos estudos
destacaram a fisioterapia respiratdria, e, a
indicacdo de traqueostomia e VNI ainda s&o
incertos frente a evolucdo da doenga. As
abordagens mostraram impacto satisfatorio no

prognostico das criangas.

Chen; Hsu; Jong
(2017)

Noninvasive airway

approaches  for  acute

neuromuscular respiratory

Demonstrar 0 uso da ventilagdo nao
invasiva associada a desinsuflagdo em

duas criancas com amiotrofia espinhal

A associacdo entre ventilagdo ndo-invasiva e
desinsuflacdo mecénica é eficaz e vidvel para

reduzir o tempo de internacdo hospitalar em

invasive ventilation for
acute respiratory failure in
neuromuscular disease and

chest wall disorders

com doengas que afetam 0s nervos,
muasculos ou a parede toracica. A
revisdo teve como objetivo comparar o0s

dois métodos em termos dos efeitos na

sobrevida de curto prazo, -efeitos
colaterais e tempo de internagdo
hospitalar.

) ) tipo Il que frequentaram um | pacientes pediatricos com amiotrofia com
failure in  emergency o . ) . L ) .
departamento de emergéncia devido a | insuficiéncia respiratoria aguda, porém mais
departments ] . L . .
insuficiéncia respiratoria aguda. estudos de coorte sdo necessarios.
Luolet al. Observar como os efeitos da ventilagdo

ndo invasiva (VNI) em comparacdo com | N&o ha evidéncias de estudos randomizados
(2017) a ventilagdo invasiva no tratamento da | para apoiar 0 uso rotineiro de ventilagdo ndo
Invasive  versus  non- | insuficiéncia respiratéria em pessoas | invasiva (VNI) em vez de ventilagdo invasiva

em pacientes com insuficiéncia respiratdria
neuromuscular aguda. No entanto, algumas
evidéncias de estudos observacionais sugerem
gue a VNI deve ser testada em todos os
pacientes, exceto aqueles com disfuncéo
bulbar.

e, diminuindo o tempo de internagdo de pacientes pediatricos.
Porém, em outro estudo foi discutido que para as criangas com
AME tipo 1 ainda ndo ha um consenso de indicagdo de VNI, e,
que o Programa de Assisténcia Ventilatéria N&ao-Invasiva,
ofertado pelo SUS para Pacientes Portadores de Distrofia

Muscular, deveria ser estendido aos demais pacientes com
doencas neuromusculares (FONSECA et al., 2008).

Miranda et al. destaca que a progressdo das complicacBes
respiratdrias na AME tipo 1, onde evoluem com insuficiéncia
respiratdria cronica, sdo decorrentes da fraqueza e fadiga dos

musculos apresentados pelos pacientes. Destaca-se ainda que a
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VNI pode prolongar a sobrevida na AME visto a relacdo com a
menor incidéncia de pneumonia e outras complicacdes
relacionadas ao uso da via aérea artificial. A fisioterapia
respiratoria tem um papel importante no prognostico de criangas
portadoras da sindrome, aumentando consideravelmente a
qualidade de vida nestes pacientes.
Oskoui et al. também reporta que a VNI melhorou a sobrevida de
pacientes com amiotrofia muscular espinhal tipo 1. Isso se deve
também a crescente busca por tratamentos logo apés o diagnostico
nesses pacientes. Ja para Baioni; Ambiel (2010) deve-se retardar
a progressdo da doenca, melhorando a funcdo muscular de
pacientes com AME, por meio de cuidados multiprofissional e
reabilitacdo, oferecendo para a crianca uma melhor qualidade de
vida.
A VNI tem sido o tratamento de primeira escolha quando se trata
de pacientes com faléncia respiratdria, pois auxilia na melhora da
funcdo pulmonar, reduz a frequéncia respiratoria, reduz a pressao
arterial do gas carbdnico (PaCO2), conseguindo uma ventilacao
alveolar minuto mais eficiente. Para que seja uma terapéutica
eficaz, o paciente deve estar com as vias aéreas pérvias, ter um
bom reflexo de tosse e protecdo da glote (CARRASCO et al.,
2014).
Para Vasconcelos et al. 2005, a VNI por pressao positiva tem sido
utilizada com éxito em pacientes com doencas neuromusculares
com complicacBes agudas e cronicas. Considerada uma op¢édo
segura, ndo interfere na vocalizacdo e aprendizagem, facilita o
desenvolvimento da crianga, aléem de ser bem tolerada.

O uso prolongado da méscara pode causar complicacdes
desde Ulcera na regido nasal ou da fronte até conjuntivite e
depressdo do macico central da fronte. O sucesso da VNI no
ambito domiciliar necessita de um suporte familiar adequado,
onde familiares e cuidadores estejam familiarizados com a
utilizacdo do insuflador manual em caso de dessaturagdes subitas,
aspiracdo de secrecbes, no ajuste da interface e no
reposicionamento da crianca, de forma a facilitar a ventilagdo e a
eliminacdo das secre¢bes das vias aéreas garantindo todos os
cuidados no domicilio (VASCONCELOS et al., 2005).

CONCLUSAO

Concluiu- se que o suporte ventilatorio através da
ventilacdo ndo invasiva pode aumentar a sobrevida e a qualidade
de vida dessas criangas, prevenindo complicacdes respiratorias e
tornando esta crianga 0 mais funcional possivel.

Deve-se atentar ao cuidado multiprofissional e a qualificar
a equipe para a aplicacdo da ventilacdo nédo invasiva, visando o
sucesso da préatica e a redugdo de lesbes causada pela mesma,
lembrando que a crianca deve entender e contribuir para a
aplicacdo da terapéutica, devendo essa ser feita de forma ludica e
integrada a participacdo da familia.

O fisioterapeuta, como profissional de primeira escolha
para aplicacdo da terapéutica, deve dominar a técnica, conhecer
os diferentes modos ventilatdrios e trabalhar com a pratica
baseada em evidéncias, pra que o atendimento seja completo e
benéfico.
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