RELATO DE CASO

Sindrome de Aicardi: relato de caso
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Resumo

Introdugdo: a Sindrome de Aicardi (SA), caracteriza-se como uma sindrome rara identifi-
cada na presenga das trés caracteristicas cldssicas: agenesia de corpo caloso, lacunas
coriorretinianas e espamos infantis.

Descri¢do: a coleta de dados envolveu informagdes relatadas pela genitora e pelo
fisioterapeuta acompanhante da paciente, descrevendo assim a historia clinica da paciente,
as principais complicagoes de acordo com a evolugdo clinica, o tratamento e resposta
terapéutica. Aos dois meses de idade a crianga apresentou atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor e espasmos infantis, porém o diagnostico da sindrome foi realizado somente
aos seis meses de vida envolvendo um exame de ressondncia magnética de encéfalo onde foi
observada agenesia de corpo caloso, iniciando-se tratamento multidisciplinar com neurope-
diatra, fisioterapeuta, psicélogo, nutricionista e fonoaudiologo, além do tratamento medica-
mentoso com baclofeno e fenobarbital.

Discussdo: através do tratamento estabelecido, a crianga obteve ganho motor, controle
cervical, melhora da condigdo respiratoria e sem internagées hospitalares, caracterizando
uma boa evolugdo associada particularmente a intervengdo fisioterapéutica que teve enfoque
na preveng¢do e minimizag¢do de alteragdes respiratorias frequentemente associadas d
morbidades e mortalidade nestes casos. Os resultados obtidos apontam o papel fundamental
da interven¢ao multidisciplinar para o enfrentamento desta condigdo.
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Introducao

Durante toda a vida, o ser humano passa por
mudangas que promovem seu desenvolvimento;
processo onde ha aquisi¢cdo de uma grande quanti-
dade de habilidades fisica, cognitiva, sensorial,
emocional e social.l

Porém, diversos fatores podem colocar em risco
o curso normal desse processo, como condi¢des
ambientais ou bioldgicas, transtornos neurais,
motores € cognitivos o que acaba desencadeando o
aparecimento de sindromes,2 dentre as quais, tém-se
a Sindrome de Aicardi (SA).

Identificada pela primeira vez pelo neurologista
francés Jean Aicardi em 1965, a SA ¢ diagnosticada
na presenga das trés caracteristicas classicas: age-
nesia ou disgenesia de corpo caloso, lacunas corior-
retinianas e espasmos infantis (crises convulsivas),
ou na presenca de duas das caracteristicas classicas
acompanhadas de, pelo menos, duas outras carac-
teristicas principais: malformagdes de vértebras, de
coluna, ou de costela, hipotonia muscular, retardo
intelectual, ou retardo nas aquisi¢des posturais.3.4

A SA apresenta-se tipicamente como um caso
unico na familia, sendo dificil um novo caso com
uma probabilidade de uma mae ter um segundo filho
com a mesma patologia de menos de 1%.5

Apesar de ainda ndo estar totalmente compro-
vado, acredita-se que essa patologia esteja ligada a
uma alteragdo no cromossomo X, uma condi¢do que
afeta quase exclusivamente individuos do sexo femi-
nino.5

Quando acomete o sexo masculino pode-se ter
duas situagdes: o paciente apresenta o caridtipo com
47 cromossomos, ou seja, 47XXY (anomalia
cromossdmica também associada a Sindrome de
Klinefelter), ou continua com os 46 cromossomos
onde se tem uma situagdo de letalidade.5

Na grande maioria dos casos de irmas gémeas
dizigoticas, a SA afeta apenas uma irma, afastando a
hipotese de etiologia no ambiente intrauterino,
causas infecciosas ou agente teratogénico.6

Mais de 4000 casos sdo conhecidos no mundo e
sua incidéncia ¢é estimada entre 1: 105.000 nascidos.
Nos Estados Unidos esta estimativa é de 1: 167.000,
e na Europa entre 1:93.000 a 1: 99.000. A idade
média de sobrevida, ainda que em individuos mais
afetados, ¢ de 16 anos, tendo em vista que antiga-
mente era de apenas 6 anos. A probabilidade de um
individuo sobreviver aos 27 anos de idade é de
0,62%, sendo de 49 anos o maior tempo de vida
relatado de um individuo com uma forma leve da
sindrome.>

Devido & natureza degenerativa das afecgdes
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neuromusculares, até o presente momento ndo existe
tratamento a ndo ser paliativo e preventivo em
relagdo ao aparecimento dos sintomas. Via de regra,
os pacientes em sua grande maioria necessitam de
antiepilépticos, como a vigabatrina, para o controle
adequado de convulsdes, porém, o efeito ndo é o
esperado para todos, o que torna essa alternativa de
tratamento limitada e com resultados muito varia-
dos.”

Para atender as necessidades e amenizar suas
dificuldades, o paciente ¢ submetido a intervengdes
reabilitadoras conduzidas por uma equipe multidis-
ciplinar. Um neurologista pediatrico especializado
na gestdo de espasmos infantis e epilepsia ¢ de
grande relevancia no controle das convulsdes, além
da Fonoaudiologia, Terapia Ocupacional e
Fisioterapia que devem comecar da forma mais
precoce possivel.”

Porém, mesmo com o apoio dessa equipe, €
evidente a necessidade de maior conhecimento
dentro da area da referida patologia, pois, por ter
uma baixa incidéncia a informagdo sobre esta
condigdo ¢ escassa, o que dificulta também o diag-
nostico.

Tais razdes justificam a nosso ver o presente
trabalho, cujo objetivo ¢ apresentar o relato de caso
de uma crianga com sindrome de Aicardi.

Descricao

A crianga estudada é do sexo feminino, nascida a
termo, de 40 semanas, parto cesario, sendo a idade
da mée de 39 anos. O peso ao nascer foi de 3.760g,
estatura 50 cm, perimetro cefalico 35 cm, APGAR
8/10, com presenga de choro e sucg@o ao nascer, sem
intercorréncias no periodo pds-parto imediato.

Aos dois meses de idade observaram-se os
primeiros sintomas incluindo atraso no desenvolvi-
mento neuropsicomotor ¢ espasmos infantis. Na
avaliacdo cinético funcional, realizada aos dois
meses e 14 dias de vida, a paciente apresentou atraso
no desenvolvimento psicomotor, caracterizado por
déficit de dominio cervical e auséncia da movimen-
tacdo espontdnea, com hiporreflexibilidade dos
reflexos primitivos.

Na postura supina, os membros superiores
encontravam-se suavemente fletidos no nivel dos
cotovelos e em rotagdo externa, nos membros inferi-
ores, com amplitude de movimento normal. Na
avaliagdo respiratoria a crianga apresentou murmurio
vesicular presente e ruidos adventicios do tipo ronco,
sem necessidade de suporte ventilatorio.

Diante desses sintomas, os atendimentos fisiote-
rapéuticos foram realizados diariamente, em um



periodo de 60 minutos, voltados para evitar compli-
cacOes osteomusculares e respiratoria.

Aos 6 meses, registrou-se internag@o hospitalar
por um periodo de 27 dias devido complicagdes
respiratdrias, sendo necessaria ventilagdo mecanica
ndo-invasiva (VNI). Apos essa internagdo, a crianga
apresentou hipotonia global.

Ao realizar-se ressonancia magnética de encéfalo
aos seis meses de vida, foi observada agenesia de
corpo caloso (Figuras 1 e 2), justificando a hipotese
diagndstica da Sindrome de Aicardi. Iniciou-se
gerenciamento multidisciplinar até o momento, com
neuropediatra, fisioterapeuta e psicologo semestral-
mente. Mensalmente mantém-se tratamento com
nutricionista e fonoaudidlogo, e cinco vezes por
semana, intervencdo com o fisioterapeuta no
municipio em que reside. O gerenciamento das
crises convulsivas é feito usando-se fenobarbital, e
baclofeno para tratamento da espasticidade.

Exames oftalmologicos realizados aos 15 meses
de idade incluiram o Exame de Movimentos
Oculares (EMO) nos quais a fungdo visual indicou
habilidade para seguimento a luz e a objetos de
contraste; o exame de Biomicroscopia (BCO) onde
cornea e cristalino apresentaram-se transparentes € o
Exame de Fundoscopia (FO) nos quais a retina apre-
sentou-se com coloragdo normal. Com base nesses
exames, concluiu-se que a paciente ndo apresentava
lacunas coriorretinianas.

A intervencdo fisioterapéutica teve inicio aos
dois meses de idade envolvendo atendimentos
didrios de Fisioterapia respiratoria e motora. A
paciente chegou ao atendimento fisioterapéutico sem
diagnostico clinico definido, apresentando atraso no

Figura 1
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desenvolvimento motor, falta de controle cervical,
sem habilidades para localizar ou acompanhar sons.

No seu primeiro trimestre foram realizados esti-
mulos sonoros e visuais, associados a dissociagdo de
tronco e alcance alternado procurando uma norma-
lizag@o do tonus e inibigdes de padrdes patologicos.
Foram realizados exercicios como jogo das méos e
pés, capacidade de sentir a cabega ¢ as maos, ¢ 0
rolar, buscando-se aumentar a consciéncia corporal,
através de estimulagdes sensoriomotoras e
prevengdo de deformidades.

Através desses exercicios, a crianga, com quase
seis meses, comegou a trazer seus membros a linha
média. Aos nove meses passou a apresentar movi-
mentos ativos, porém discretos na regido cervical,
principalmente em rotagdo, e comegou 0 manuseio
de instrumentos como mamadeiras, chupetas, e fazer
e usar suas maos para brincar com seus pés.

Essa evolugdo acompanhou a intervencdo
fisioterapéutica que envolveu alongamentos
passivos, mobilizagdo articular, trabalhos de tronco
com uso de brinquedos adaptados, estimulo ao con-
trole cervical e a linha média, treino de sedestagao,
estimula¢do funcional (estimulo do rolar, estimulo
para pegar objetos, e estimulo visual com recursos
tecnologicos € com bonecos).

Com relagdo a independéncia funcional, ndo foi
possivel obter ganhos significativos, pois a crianga
ndo consegue sentar sem apoio, suportar o peso do
seu corpo nos membros inferiores ou deambular até
mesmo com auxilio. Ela mesma também néo fala e
responde apenas com sorrisos aos estimulos tateis e
auditivos. Tais disfungdes impedem a participagdo
em atividades de vida diaria (AVD’s).

Corpo caloso normal em um recém-nascido (A) e em uma crianga de 9 anos (B).

Fonte: www.pediatricneuro.com
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Figura 2

Ressonancia magnética mostrando agenesia de corpo caloso.

Fonte: arquivos médicos da familia.

Porém, mesmo diante das limitagdes observadas
aos trés anos de idade, a crianga nao apresenta hipo-
tonia, possui controle cervical, controle de tronco
leve passivo; em supino consegue sustentar a cabega,
rolar total, movimentar as pernas, preensido palmar,
reflexo glabelar; acompanha objetos e segue sons.

A atuacdo da Fisioterapia respiratoria consistiu
de técnicas de higiene bronquica como: tapotagem,
compressao/descompressdo, vibrocompressao,
drenagem postural no intuito de deslocar a secrecéo,
pois a mesma ndo conseguia expelir voluntaria-
mente. A abordagem terapéutica implementada visou
melhorar a expansibilidade toracopulmonar e a
oxigenacdo. Este trabalho teve impacto significativo
no quadro geral da paciente, que ndo necessitou mais
de internagdes por quadro de infecgdo respiratoria.

Discussao

No diagndstico da SA, uma das primeiras manifes-
tacdes sdo os espamos espasmos infantis, que
aparecem precocemente, geralmente por volta do
terceiro més, com rapidas contragdes musculares e
hiperextensdo de membros superiores e tronco,
podendo ocorrer varios episodios durante o dia,3 nos
quais as criangas apresentam espasmos sem controle
total das crises.8.9 A possibilidade desse controle,
mesmo que rara, ja foi relatada na literatura4 com
duas criangas indianas, que conseguiram 100% de
controle das crises. Isso concorda com o presente
estudo, pois a crianga ndo apresenta nenhuma crise
de espasmos ha dois anos e quatro meses, havendo
ja, possibilidade de suspensdo do medicamento.

No que diz respeito a agenesia de corpo caloso,
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esta pode ocorrer de forma completa ou parcial,
sendo que todas as criangas diagnosticadas com essa
sindrome apresentaram tal anormalidade.4.8.9 Esse
diagnostico pode ser realizado ainda no periodo
gestacional, através do exame de ultrassonografia,
levantando suspeitas de sindrome de Aicardi.5
Porém, no presente caso, esse achado foi feito
através de uma ressonancia magnética apos o nasci-
mento da crianga.

Outra caracteristica da SA sdo as lacunas corior-
retinianas, presentes em 50% dos casos, sendo que
todas as criangas com sindrome de Aicardi relatadas
na literatura consultada apresentaram essa caracteris-
tica.4.8,9 A crianga do presente estudo, no entanto,
ndo apresentou lacunas coriorretinianas. Todos os
exames oftalmoldgicos comprovaram preservagao da
retina, cOrnea e cristalino. Vale salientar que a
auséncia dessa caracteristica ndo interfere no diag-
ndstico, pois a crianga apresenta duas caracteristicas
classicas, agenesia do corpo caloso e espasmos
infantis, além de trés caracteristicas principais: hipo-
tonia muscular, retardo intelectual e retardo nas
aquisigdes posturais.3.4

Ainda com relagdo aos sintomas, a ma formagao
na coluna, principalmente na regido toracica ¢ um
achado radioldgico comum na SA, podendo ser
encontrada em 75% das criancas afetadas. Essas
disfungdes incluem fusdo congénita dos corpos
vertebrais, hemivértebras e vértebras em borboleta,10
o que ndo foi evidenciado no caso estudado.

Diante de toda sintomatologia caracteristica da
sindrome, a maioria dos casos apresenta graves
disturbios no desenvolvimento psicomotor,
conforme citado na literatura,8 sem melhora no



atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, mesmo
com estimulagdo ¢ intervengdo fisioterapéutica.

No entanto, esse fato ndo ocorreu no presente
estudo, uma vez que a crianca respondeu de maneira
satisfatoria ao tratamento fisioterapéutico, apresen-
tando controle de cervical, controle de tronco leve
passivo, capacidade de sustentar a cabega em supino,
rolar total, movimentar as pernas de maneira volun-
taria, acompanhar objetos e sons, contando ainda
com a presenca de preensdo palmar e do reflexo
glabelar.

Desse modo, a evolugdo do quadro respiratorio e
motor, observadas no caso, pode ser relacionada aos
atendimentos fisioterapéuticos implementados. Tal
fato fomenta a importante contribui¢do do
Fisioterapeuta na equipe multidisciplinar necessaria
para um adequado gerenciamento da SA.
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Nesse sentido, destaca-se a importancia do
atendimento voltado a higienizagdo bronquica, uma
vez que a sobrevivéncia da SA ¢ de até 40% na
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rapéutico, ndo necessitou de internacdo ou atendi-
mento hospitalar.
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