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Estelivroé dedicado a todas as criangas com
Progéria’ pelasua coragem interminavel, beleza
duradourae espirito destemido.

Vocés sao nossa inspiracao.

v

Minha Filosofia para uma Vida Feliz

1. Nao figue chateado com aquilo que vocé
NAO consegue fazer, porque ha muitas coisas
gue vocé CONSEGUE fazer.

2. Cerque-se de pessoas com guem VvOcé
gosta de estar.

3. Avance sempre.

4.Nunca perca uma festa se vocé puder
participar.

Apresentado por Sam Berns em
TEDxMidAtlantic
26 de outubro de 2013

http://www.youtube.com/watch?v=36mlo-tM05¢
https://iwww.ted.com/talks/sam_berns_my_philosophy_for_a_happy_life
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Mensagem da Diretora Médica

Desde a sua concepc¢do em 1999, vimos a Progéria ir da obscuridade a
descoberta genética, aos testes de tratamento e ao primeiro tratamento
ja descoberto. A cada dia que passa, as familias e seus profissionais de
saude buscam orientagdo sobre como aumentar a qualidade de vida de
criangas com Progéria. Com seus belos

sorrisos e suas personalidades incriveis, todo

nés queremos que as criangas com Progéria

vivam a vida ao maximo. Eu espero

sinceramente que este guia ofereca alguma

assisténcia neste objetivo em comum.

Eu estou extremamente orgulhosa de

apresentar esta segunda edicdo do Manual da

Progéria:. Um Guia para Familias e

Profissionais de Saude que Assistem Criangas

com Progéria. NGs aprendemos enormemente

sobre como lidar com saude e doenca na

Progéria, desde a nossa primeira edicdo. Isso sO foi possivel pela
dedicacdo dos especialistas mundiais em Progéria, que contribuiram
para esta edicdo, e pelas corajosas criangas e suas familias, que fazem
parte dos programas da Fundacgé&o de Pesquisa da Progéria (PRF).

Mais de 100 criangcas com Progéria, de 47 paises diferentes, receberam
cuidados dos especialistas em Progéria que contribuiram para esta
edi¢cdo. Isso permitiu que todos crescéssemos e aprendéssemos a cuidar
dessas criangas incriveis.

Obrigada a todos que doaram seu tempo e experiéncia para que este
manual pudesse ser criado. Acima de tudo, obrigada as criangas que nos
inspiram todos os dias.

A intencdo deste manual € ajudar criancas com Progéria de todas as
idades, em qualquer estagio do desenvolvimento e da doenca. H& se¢bes
que conversam diretamente com as familas e também ha
recomendacdes mais técnicas para profissionais de salde. Essas
recomendacdes estao intercaladas dentro de cada capitulo.

Acima de tudo, esse manual foi criado com amor — o amor que nos
permite, diariamente, fazer a diferenca nas vidas das criancas que
merecem cada felicidade que a vida pode oferecer.

Juntos, encontraremos a cura!

Leslie Gordon, MD, PhD
Co-fundadora e Diretora Médica da Progeria Research Foundation, Inc.
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1 CONCEITOS BASICOS SOBRE PROGERIA

1. Conceitos Basicos
sobre Progéria
O que é Sindrome de

Hutchinson-Gilford Progéria?

Qual é a historiae a
missao da PFR?

Existe tratamento ou
cura para a Progéria?

Progéria € uma doenca genética rara que ndo é passada através dos pais,
porque é uma alteragdo (mutacdo) aleatéria no DNA (ver secdo Genética,
Capitulo 4). Existe um teste genético para a Progéria e a PRF tem um
programa de testagem genética. A Progéria afeta todas as etnias, assim como
meninos e meninas de forma igual. Criancas com Progéria podem ser
encontradas em todo 0 mundo e a misséo da PRF é ajudar cada uma delas.

O que é a Sindrome de
Hutchinson-Gilford Progéria
(HGPS or Progeria)?

Progéria é também conhecida como Sindrome

de Hutchinson-Gilford Progéria (HGPS). Foi

descrita pela primeira vez em 1886 pelo Dr.

Jonathan Hutchinson e em 1897 pelo Dr.
Hastings Gilford.

Dr. Jonathan Hutchinson
lllustration: VanityFair, Sept, 1890

Progéria € uma sindrome rara, fatal, de
“envelhecimento precoce”. Ela é chamada
de “sindrome” porque todas as criangas tém sintomas muito semelhantes
que “aparecem juntos”. As criangas tém uma aparéncia muito semelhante,
embora a doenca afete criangas de diferentes origens étnicas. Apesar de a
maioria dos bebés com Progéria nascerem com aparéncia saudavel, eles
comegam a apresentar algumas caracteristicas da Progéria no primeiro ano de
vida. Algumas vezes, um dos primeiros sinais da Progéria € uma tens@o ou um
inchaco da pele no abdome e/ou nas coxas. Outros sinais da Progéria incluem
falha de crescimento, perda de gordura corporal e cabelos, alteragBes na pele,
rigidez das articulaces, luxagdo do quadril, aterosclerose generalizada, doenga
cardiovascular (coracéo) e derrame cerebral.

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/

1.2 CONCEITOS BASICOS SOBRE PROGERIA

Sem tratamento especifico para a Progéria, as criancas com Progéria morrem de
aterosclerose (doenca cardiaca) ou derrame cerebral na idade média de 14,5 anos
(com uma variagdo entre 8 e 21 anos). Notavelmente, o intelecto das criangas com
Progéria ndo é afetado e, apesar das mudancas fisicas em seus corpos jovens, essas
criancas extraordinarias sdo inteligentes, corajosas e cheias de vida.

Qual é a histéria e a missdao da PRF?

A Progeria Research Foundation, Inc. (PRF - Fundag&o de Pesquisa da Progéria)
foi criada nos Estados Unidos em 1999 pelos pais de uma criangacom Progéria,
os doutores Leslie Gordon e Scott Berns, além de muitos amigos e familiares
dedicados que viram a necessidade tanto de recursos médicos para paciente,
médicos e familias de pessoas com Progéria, quanto de financiamento da
pesquisa sobre a Progéria. Desde aquela época, a PRF se tornou uma forga
motriz para promover avangos na area, incluindo a descoberta historica do
gene da Progéria e a descoberta do primeiro tratamento para a Progéria.
(Ver Diagnostico, Genética e Aconselhamento Genético, Capitulo 4 e
Estudos da PRF sobre Medicamentos para Tratamento, Capitulo 3). A
PRF desenvolveu uma rede de programas abrangente (ver Programas e
Servigosda PRF, se¢do 20) para ajudar as pessoas afetadas pela Progéria e
0s pesquisadores quedesejamrealizarpesquisas sobreaProgéria. APRF é alinica
instituicdo em todo o mundo, sem fins lucrativos, dedicada exclusivamentea
encontrartratamentose acuraparaa Progéria e para os disturbios associados
ao envelhecimento, incluindo doencas cardiacas.

Existe tratamento ou cura para a Progéria?

A Progeria Research Foundation financia pesquisas para encontrar novos tratamentos e
a cura para a Progéria. Atuamente, ndo h& nenhuma cura para a Progéria. Existe um
tratamento para a Progéria, chamado lonafarib, que gjuda alguns, mas ndo todos os
aspectos da doenca. (Ver Estudos da PRF sobre Medicamentos para
Tratamento, Capitulo 3). Lonafarnib ajuda com a doenca cardiovascular e
0ssea na Progéria. Ele também ajuda criangas com Progéria a viverem
vidas mais longas. N&o ajuda com a pele, as articulagdes ou o cabelo. E
uma medicacao administrada por via oral, na forma de capsulas ou na
forma liquida. Seus principais efeitos colaterais sdo diarreia, nausea e
perda de apetite, os quais geralmente diminuem ou desaparecem ap0s
algumas semanas a meses. Para aprender mais sobre como obter tratamento
com lonafarnib, entre em contato com a Progeria Research Foundation.

Além do tratamento com Lonafarnib, a Progeria Research Foundation financia e
apoia Ensaios Clinicos que administram drogas promissoras como tratamento
potencial para criangas com Progéria. Para descobrir mais sobre 0s ensaios
clinicos para a Progéria, entre em contato com a Progeria Research Foundation
ou acesse www.clinicaltrials.gov e procure pela palavra-chave “Progeria”.

TheProgeriaResearchFoundationwww.progeriaresearch.org
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1.3 CONCEITOS BASICOS SOBRE PROGERIA

Atualizagdo sobre o Lonafarnib: nossa primeira
droga aprovada pelo FDA para criangas com
Progéria.
Em novembro de 2020, a Administracdo de Alimentos e
Medicamentos doso Estados Unidos (U.S. FDA) aprovou o uso de
lonafarnib, comercializado como “Zokinvy”, para o tratamento da
Progéria e das Laminopatias Progeroides de processamento
deficiente em criangas com 12 meses ou mais, com uma superficie
corporal de 0,39m? ou maior.
O Zokinvy foi aprovado com base em sua habilidade de
aumentar o tempo médio de vida das criancas. Esta é a
primeira droga ja aprovada para criangas com Progeria.
Gracas aos parceiros da PRF na Eiger BioPharmaceuticals,
gue ajudaram a conseguir a aprovagdo do Zokinvy no FDA,
criancas e adultos jovens com Progéria nos Estados Unidos
agora podem ter acesso ao Zokinvy através de uma receita
médica, em vez de ter de consegui-lo através de ensaios
clinicos. A Progéria agora se junta aos menos de 5% de
doencas raras conhecidas que tém um tratamento aprovado
pelo FDA. A equipe da PRF e a grande comunidade
relacionada a Progéria estdo extremamente felizes com este
marco historico.
O desenvolvimento clinico do Zokinvy
para a Progéria demandou 13 anos de
ensaios clinicos, envolvendo
aproximadamente 100 criancas de 37
paises, de 6 continentes, financiados
e coordenados pela Progeria
Research Foundation.
Para criangas e adultos com Progéria que
moram fora dos Estados Unidos da América, 0s
caminhos possiveis para receber tratamento
com o lonafarnib incluem um programa
organizado de acesso e 0s ensaios clinicos
sobre Progéria, dependendo, em parte, do pais
onde o paciente mora. Para perguntas sobre
essas e mais informagdes, por favor entre em
contato com a Progeria Research Foundation
em info@progeriaresearch.org.

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org
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2.1 PROGRAMAS E SERVICOS DA PRF

2.Programas e Servicos da PRF

Registro Internacional  de

Pacientes

Programa de Testagem
Diagnostica

Base de dados Médicos e de
Pesquisa

Banco de Células e de Tecidos
Financiamento de Pesquisas
Seminarios Cientificos
Conscientizacao do Publico
Voluntarios e Campanhas de
Arrecadacao

A coragem das criancas e das familias que participam dos
programas da PRF é a chave para novas descobertas e para o
progresso no campo da Progéria.

Antes da criacdo da PRF e da descoberta da mutagdo genética da
Progéria, ndo havia praticamente nenhuma informacéo disponivel
sobre a Progéria. As familias frequentemente se frustravam por
muitos meses a anos tentando encontrar um diagndstico correto e 0s
tratamentos apropriados para as suas criangas. A Progeria Research
Foundation (www.progeriaresearch.org) fornece servicos para
familias e as criangas com Progéria, como educacdo sobre a
Progéria e comunicagdo com outras familias afetadas pela Progéria.
Ela serve de recurso para médicos e profissionais da saude dessas
familias, através de recomendaces sobre os cuidados clinicos, um
programa de testagem genética e uma base de dados médicos e de
pesquisa. A PRF também oferece financiamento para pesquisas
clinicas e em Ciéncias Bésicas, e fornece o material biologico para a
pesquisa, além de aproximar os pesquisadores e 0os médicos por
meio de conferéncias cientificas.

Publicacdes Cientificas sobre Progéria 1950-2018
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2.2 PROGRAMAS E SERVICOS DA PRF

Esta secdo descreve 0s muitos programas e recursos disponiveis através
da Progeria Research Foundation. Por meio desses programas, podemos
ver os resultados positivos do nosso trabalho. A quantidade de pesquisas
sobre Progéria decolou! N6s aumentamos a taxa de publicacoes cientificas
em mais de 2000% e continuamos a todo vapor. S&o essas pesquisas que
nos levardo a novos tratamentos e a cura!

Registro Internacional de Pacientes

Apenas uma em cada 20 milhdes de pessoas tem Progéria. E t&o raro, que
a maioria dos médicos nunca viu uma crianga com Progéria. Além disso,
as familias tém poucos recursos locais que possam explorar. O Registro
Internacional de Pacientes da PRF foi estabelecido para fornecer
servigos e informacdo para as familias das criangas com Progéria, seus
médicos e pesquisadores e para facilitar a compreenséo da natureza e
da evolucdo natural da Progéria. Cadastrar uma crian¢a com Progéria no
Registro garante uma distribuicdo rapida de novas informagdes que podem
beneficiar os pacientes e suas familias, como este manual, oportunidades de
estudos clinicos e novas descobertas cientificas.

Visite ~ www.progeriaresearch.org/patient_registry.html  para  mais
informacdes.

A PRF serve como um recurso para médicos e profissionais de
saude dessas familias atraves de recomendacdes sobre 0s
cuidados clinicos, um programa de testagem genética e uma
base de dados médicos e de pesquisa.

Programa de Testagem DiagnOstica

A Progéria é causada por uma mutacdo genética. A PRF oferece testes
genéticos para criancas com Progéria sem qualquer custo para as familias. Um teste
genético significa diagndstico precoce, menos diagndsticos equivocados e
intervencdo médica precoce para assegurar uma melhor qualidade de vida para
ascriancas.

O primeiro passo é a andlise feita pelo nosso diretor médico do histdrico clinico  ede
fotografias da crianga. Depois entramos em contatocom afamiliae seus médicos para
que eles providenciem seu exame de sangue. Todas as informac¢espessoais
sdomantidasemsigiloabsoluto.

Fornecemos testes de sequenciamento genético feitos por um laboratério aprovado
pelaCLIA parao Exon 11 do gene LMNA (somente a partedo gene onde a mutagéo
HGPS classica é encontrada) ou 0 sequenciamento completo do gene LMNA (para
formas atipicas de Progéria chamadas laminopatias progeroides).

TheProgeriaResearchFoundationwww.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/patient_registry.html
http://www.progeriaresearch.org/

2.3 PROGRAMAS E SERVICOS DA PRF

Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA) € um 6rgéo de
regulamentagdes do mercado industrial que garante testes laboratoriais
de qualidade.

Visite  www.progeriaresearch.org/diagnostic_testing.html para mais
informagdes.

Banco de dados médicos e de pesquisa

OBancode Dados Médicos e de Pesquisada PRFé umacolecdode
prontudrios médicos e exames radioldgicos, tais como raios X, ressonancias
magnéticas e tomografias computadorizadas de criancas com Progéria de
todas as partes do mundo. Os dados s@o minuciosamente analisados para
determinar o melhor método de tratamento paramelhorar a qualidade de vida
das criancas e suas familias. A andlise desses prontuérios médicos
forneceu novas percepgBes acerca da natureza da Progéria e de outras
doencas, como as cardioldgicas, 0 que, por sua vez, servird para incentivar
0 avango de novos projetos de pesquisa. Asinformagdes sdo valiosissimas
para o prestador de servicos de salde e para as familias. A PRF tem usado
essas informagdes para fornecer novas andlises de Progéria para 0 mundo
médico e o da pesquisa. Este manual é um produto do Banco de Dados
Médicos e de PesquisadaPRF.

A PRF tem o privilégio de trabalhar com centros académicos de excelente
qualidade sobre o Banco de Dados Médicos e de Pesquisa da PRF: oCentro
Universitario Brown para Pesquisa em Gerontologia e Tratamento de Salde e o
Hospital de Rhode Island.

O Banco de Dados Médicos e de Pesquisa da PRF é aprovado pelas
Comissdes de Revis&o Institucional da Brown University e Hospital de
Rhode Island. Para  obter mais informagbes,  visite
www.progeriaresearch.org/medical_database.html.

Banco de Células e de Tecidos

O Banco de Células e Tecidos oferece aos pesquisadores médicos material
genético e bioldgico dos pacientes com Progéria e suas familias de modo
que pesquisas sobre Progéria e outras doencas relacionadas com o
envelhecimento possam ser realizadas aproximando-nos da descoberta da
cura. Gragas a participacdo de criangas corajosas e suas familias, a PRF
oferece mais de 1000 linhas de células e tecidos de criangas afetadas e seus
familiares imediatos a laboratérios e pesquisadores em todo 0 mundo. 1Sso
inclui células sanguineas, bidpsias da pele, dentes, cabelo, tecido de autopsia
e muito mais. Isso ajuda a garantirndo apenas que a pesquisasobre Progéria
sejamaximizada, mastambémque as crian¢asnao precisemsersubmetidas
adoar sangue e a fazer bidpsias de pele vérias vezes. Os pesquisadores
precisamapenasinscrever-senoBanco de Célulase TecidodaPRF paraobter
0s materiais biologicos de que precisam para fazer perguntas importantes
sobreaProgeéria.
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2.4 PROGRAMAS E SERVICOS DA PRF

A PRFtem o privilégio de trabalhar com centros académicos de excelente qualidade
e colaboradores do Banco de Células e Tecidos da PRF: Hospital de Rhode Island,
Brown University e Instituto de Pesquisa Hospitalar de Ottawa.

O Banco de Células e Tecidos daPRFéaprovadopelasComissdesdeRevisao
InstitucionaldoHospitalde Rhode Island.

Visite www.progeriaresearch.org/cell_tissue_bank.html para mais
informacdes.

Financiamento da pesquisa

As doac0es cientificas da PRF tém permitido que pesquisas inovadoras sobre
a Progéria e sua relacdo com doencas cardiacas prosperem, por meio de
projetos de pesquisa realizados em todos os Estados Unidos e no mundo. As
propostas séo cuidadosamente avaliadas pela Comisséo de Pesquisas Médicas
e pela Diretoria da PRF. A PRF solicita propostas de todo 0 mundo em um esforgo
continuo para incentivar os pesquisadores a trabalharem neste campo intrigante
ecrescente.

Visite  www.progeriaresearch.org/research-funding-opportunities.html  para mais
informag0es

Congressos cientificos

A PRF organiza conferéncias cientificas de ponta a cada dois a trés anos. Esses
encontros retinem cientistas e clinicos de todo o mundo para colaborarem,
compartilharem ideias e contribuirem com sua experiéncia para a nossa busca da
cura para esta doenca letal. Os congressos s&o os pilares de inspiracéo para 0s
membros das comunidades cientifica e médica, assim como para as familias, que
procuram entender a Progériae suarelagdo com o envelhecimento e com a doenca
cardiaca, a0 mesmo tempo em que buscam descobrir novos tratamentos e a cura.

Visite  www.progeriaresearch.org/scientific_meetings.html  para  mais
informacQes.

Participantes do 9° Congresso Cientifico Internacional da Progeria Research
Foundation, realizado em Boston, MA, EUA, em 2018
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2.5 PROGRAMAS E SERVICOS DA PRF

Conscientizacdo do Publico

Antes de a PRF ser criada, a Progéria era praticamente desconhecida do
publicoem geral e da maioria dos profissionais de satde. Asinformagfes sobre
Progériae anossamensagemde longo alcance—ade que encontrar acura pode
ajudar pessoas com cardiopatias e outros problemas relacionados ao
envelhecimento — tem alcancado milhdes de pessoas por intermédio do
website da PRF, seus boletins informativos, materiais educativos e a midia.
A historia da PRF ja foi divulgada na CNN, BBC, Primetime, Dateline,
Discovery, nas revistas Time e People, N0 The New York Times, The Wall
Street Journal, e dezenas de outros veiculos de informacéo de grande
circulacdo. Em 2013, o documenté&rio do HBO baseado em criancas que
participavam do primeiro ensaio clinico de todos, “A vida, segundo Sam’atingiu
outras milhdes de pessoas. A medida que a conscientizacio continua a
avancarpelo mundo, umnumerocadavezmaiordecriancasvemaPRFem busca
de ajuda, mais pesquisadores inscrevem-se na PRF para receberem
financiamento e células para serem usadas em suas pesquisas, mais
cientistas participam dos congressos cientificos da PRF e um nimero cada vez
maior de voluntérios oferece o tdonecessarioapoio.

Visite www.progeriaresearch.org/press_room.html para mais
informacQes.

Antes de a PRF ser criada, a Progéria era praticamente
desconhecida do publico em geral. Agora, as informacdes tém
alcancado milhoes de pessoas por intermédio do nosso site, de
boletins informativos, materiais educativos e pela midia.

Voluntarios e Campanhas de Arrecadacao

APRFcontacomsuasdivisdese outrosvoluntariosparadivulgarelevantar
fundos para a pesquisa médica. Com exce¢éo de uma pequena equipe,
todas as pessoas envolvidas com a PRF, incluindo sua Diretoria,
membros da comissdo e funcionérios graduados generosamente
dedicam seu tempo, energia e talento & PRF gratuitamente para que
possamos ter menos despesa com custos administrativos e investir
mais na conscientizacdo e descoberta da cura da Sindrome de
Hutchinson-Gilford, Progéria.

Por favor, visite www.progeriaresearch.org/get_involved.html para
descobrir como vocé pode ajudar a PRF em sua luta.
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3 .1ESTUDOS DA PRF SOBRE MEDICAMENTOS PARA TRATAMENTO

3. Estudos da PRF sobre
Medicamentos para Tratamento

Ensaios clinicos para Progéria
— conceitos basicos

A ciéncia por trds dos
ensaios clinicos

Um breve olhar sobre os
medicamentos estudados

A descoberta do gene da Progéria abriu as comportas para pesquisas
sobre Progéria que levaram aos ensaios clinicos. A PRF mantém as
familias informadas através de conferéncias informativas por telefone,
boletins de noticias, “posts” no Facebook e outros tipos de contato. Nao
hesite em conferir com a PRF, periodicamente, o estado dos ensaios
clinicos em andamento ou em fase de planejamento.

Ensaios clinicos para Progéria — Conceitos Basicos

Desde 1999quando aPRFfoi criada, a Progériapassou da obscuridade
a descoberta do gene, e a finalizagdo de muitos ensaios clinicos.Esta
secdo fornecerd informagdes sobre os ensaios clinicos em geral e em que
pontoosestudossobre a Progériase encontravam até o ano de 2019. Sdo
fornecidos os websites onde é possivel encontrar informagbes mais
detalhadas.

> Entendendo ensaios clinicos

Existe um grande volume de informacdes sobre os ensaio clinicos disponivel na
Internet. E muito importante aprender sobre os ensaios clinicos para que cada
familiapossadecidir se desejaoundo participar dealgumestudo.

Todos os ensaios clinicos séo considerados pesquisa e sao totalmente
voluntérios. Asinformagcdes basicas apresentadas nesta se¢ao sao extraidas de
www.clinicaltrials.gov e modificadas para os ensaios clinicos sobre Progéria.
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>0 que é um ensaio clinico?

Em linhas gerais, um ensaio clinico é uma pesquisa em saude na qual a
observacgdo da salde ou a intervencdo na saude - ou ambas - pode ser
empregada. No caso da Progéria, iniciamos os estudos de pesquisacomos dois
objetivosem mente. Estudamoso mé&ximo possivel antes, durante e depois de
ascriancas tomarem os medicamentos do estudo. O estudo da“histérianatural”
da Progéria nos ajuda a definir o que esta acontecendo com as criangas e a
desenvolver estratégias de tratamento para elas na nossa busca pela sua
melhor qualidade de vida e longevidade.

> Por que participar de um ensaio clinico?

Os participantes dos ensaios clinicos podem desempenhar um papel mais ativo
no seu proprio tratamento, obter acesso a novos tratamentosde pesquisa
antes que estes estejam amplamente disponiveis e ajudar os outros
contribuindo para a pesquisa médica.

> Quem pode participar de um ensaio clinico?

Todos os ensaios clinicos possuem diretrizes sobre quem pode participar. O uso
de critérios de inclusdo/excluséo € um principio importante da pesquisa médica
que ajuda a produzir resultados confidveis. Os fatores que permitem que uma
pessoa participe de um ensaio clinico chamam-se “critérios de incluséo” e 0s
que proibem alguém de participar chamam-se “critérios de excluséo”. No caso
de alguns ensaios sobre a Progéria, esses critérios incluiram a confirmagéo
genética da Progeéria, idade, registro de ganho de peso ao longo do tempo,
condi¢Besde satide dosrins e figado, histéricode tratamento anterior e outras
condicBes médicas. Antes de participar de um ensaio clinico, o participante deve
se qualificar para o estudo. Os critérios de inclusdo e exclusao nunca séo usados
para rejeitar pessoas individualmente. Emvez disso, oscritériossaousadospara
identificar participantes apropriados e manté-los em seguranga, uma vez que
existe uma relacdo de risco-beneficio a ser analisada em pesquisas. Os critérios
ajudam a garantir que os pesquisadores serdo capazes de responder as
perguntas que planejam estudar, incluindo a pergunta crucial: “esse
medicamento ajuda as crian¢as?

>0 que acontece durante um ensaio clinico?

O ensaio clinico inclui muitos tipos de pesquisadores, tais como médicos,
enfermeiros, terapeutas, estatisticos, coordenadores, técnicos de laboratérioe
outros profissionais de salide. Eles verificama satde do participante no inicio do
ensaio, dao instrugdes especificas para a participagdo no ensaio € mantém o
contato depois que 0 ensaio é concluido.
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Nos ensaios de Progeéria, a familia de cada paciente voa periodicamente até o
local doestudopara realizar examese receber os medicamentos.

Atualmente, os estudos financiados pela PRF ocorrem no Hospital Infantil
de Boston, em Boston, MA, EUA. Existe também algum monitoramento em
casa, de modo que quaisquer toxicidades possam ser tratadas
imediatamente.

Até hoje, a PRF tem formecido as passagens, o0 alojamento, os testes
laboratoriais e os medicamentos, de forma a ndo impedir nenhuma crianca
de participar dos ensaios clinicos.

> Parametros confidveis de melhora da doenca sao essenciais
para os ensaios clinicos

Apesar de estudos em células e em camundongos serem
extremamente encorajadores, assim como qualquer tratamento
experimental, nos precisamos ter medidas de melhora da doenca que
nos digam com confianca se as medicagdes estdo sendo benéficas
para as criancas durante o tempo de duracéo do estudo. Geralmente,
o0s estudos sobre a Progéria tém tratado as criancas por cerca de 2
anos. Isso significa que medidas cuidadosas devem ser tomadas antes
do inicio do uso da medicag&o, para que sejamos capazes de medir as
mudancas que ocorrerem durante o estudo. Com esta finalidade, uma
andlise cuidadosa do padrdo clinico basal das criangas com
Progéria é realizada, utilizando seus prontuérios médicos, medidas
de peso antes do estudo e informacdes de exames realizados no
local do estudo, antes de o paciente comecgar a tomar a medicacéo.
Os paréametros de base podem, entao, ser comparados com os dados
coletados periodicamente durante o tratamento medicamentoso, de
forma a determinar da maneira mais precisa possivel o real impacto
do tratamento nas criancas.

> O que é consentimento informado?

Consentimento informado é o processo de conhecer os principais fatos
sobre um ensaio clinico antes de decidir participar ou ndo. Também é um
processo continuo ao longo do estudo para fornecer informages aos
participantes.

Para ajudar alguém a decidir sobre participar ou ndo, os investigadores que
trabalham no ensaio explicam os detalhes. As informacdes sdo fornecidas no
idioma principal de cada familia para assegurar a clareza na comunicac&o. E
fornecido o recurso de tradugéo. Depois, a equipe de pesquisa fornece um
documento de consentimento informado que inclui detalhes acerca do estudo,
tais como seu objetivo, duragdo, procedimentos necessarios e principais
contatos.
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Os riscos e possiveis beneficios s@o explicados no documento de
consentimento informado. O participante ou seus pais ou tutores legais
decidem entdo se desejam assinar o documento. Ascriangas com capacidade
para entender os principais problemas sdogeralmente solicitadasaassinarum
formulério depois de receberem a explicacdo sobre 0 ensaio em termos
apropriadosparaasuaidade.No caso dascriangascommenos de 18 anosisso
é chamado de assentimento. O consentimento informado ndoé umcontratoe
oparticipante poderetirar-sedoensaioaqualquer momento.

Quiais sao os riscos e beneficios de participar de um ensaio
clinico?

Beneficios: 0sensaios clinicos que sdo bem planejados e bem executados
sdoa melhorabordagem para os participantes elegiveis:

+ Desempenharumpapelativonoseupropriotratamentode saude

* Obter acesso a novos tratamentos de pesquisa antes que eles estejam
amplamente disponiveis.

* Obter tratamento médico especializado nas mais importantes unidades de
salde durante o estudo

* Ajudar a outros contribuindo para a pesquisa médica

Riscos: Sempre ha riscos nos ensaios clinicos:

* Quase sempre ha efeitos colaterais no tratamento experimental. Esses
efeitos sdo cuidadosamente monitorados, mas como o medicamento do
tratamento nunca foi administrado em criangas com Progéria ou 0
medicamento ndo foi dado a muitas pessoas no mundo, ndo conhecemos
todos os efeitos colaterais que podem ocorrer. Os efeitos colaterais,
particularmente aqueles recém-identificados, s@o reportados as familias
participantes durante 0 ensaio ao passo que os resultados sobre os
beneficios ndo podem ser divulgados antes dofinal do ensaio.

+ Epossivel que o tratamento experimental ndo seja eficaz para o participante.
E o proprio ensaio clinico que pergunta se os tratamentos s&o benéficospara
criangascomProgéria.Naosabemosarespostaaté terminarmos o ensaio
eanalisarmostodososdados.

* Oensaiorequertempoe esforco por parte de cada familia, inclusive viagens
ao local do estudo, outros tratamentos, internagdes em hospitais ou
exigéncias complexas sobre dosagem. Cada familia € um parceiro no
processo de ensaio.

E preciso uma coragem enorme para viajar para longe de casa, conhecer
pessoas que geralmente ndo falam o seu idioma e confiar o tratamento do seu
filho a essas pessoas.
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> O participante continua recebendo atendimentos de saude
primaria na sua casa enquanto esta em tratamento?

Sim. Osensaios clinicos proporcionamtratamentos de curto prazorelacionados
com uma determinada doenga ou condi¢do, mas néo oferecem cuidados
de salde priméria ampliados ou completos. Os testes concentram-se nas
alteragdesque podemocorrercomo medicamento. O cuidadode saudeem
casa éfocado nasaude geral dacrianca. Além disso, se o prestador de servigos
de salde em casa trabalhar em associagcdo com a equipe de pesquisa, 0
participante pode ter certeza de que outros medicamentos ou tratamentos nao
entrardo em conflito com os medicamentos do ensaio.

> O participante pode deixar o ensaio clinico depois que o
tiver iniciado?

Sim. Um participante pode deixar 0 ensaio clinico a qualquer momento.
Enquanto decide se deseja retirar-se do ensaio, o participante deve discutir 0
assunto com a equipe de pesquisa para certificar-se de que a interrup¢éo do
tratamento ocorra com seguranga. Em geral, os medicamentos precisaréo ser
devolvidos; o custoseraabsorvido pelas pessoasque estdorealizando o ensaio,
nao pelafamilia.

> De onde vieram as ideias para os estudos?

As ideias para 0s ensaios clinicos vieram dos pesquisadores. Depois que 0S
pesquisadores testam novos tratamentos no laboratdrio e em estudos com
animais (chamados estudos pré-clinicos), os tratamentos experimentais com
os resultados de laboratorio mais promissores passam para 0S ensaios
clinicos. E importante lembrar que, embora os tratamentos possam parecer
excelentes no laboratério, somente saberemos se funcionam e como
fundonam nos pacientes se administrarmos o tratamento e depois
acompanharmos cuidadosamente os resultados dos ensaios clinicos.

> Quem patrocina os ensaios clinicos?

Os ensaios clinicos podem ser patrocinados ou financiados por uma
grande variedade de organizagGes ou pessoas. A PRF tem fornecido
enorme financiamento para todos os estudos de tratamento que
ocorreram nos EUA, até hoje. Alguns destes estudos também foram
parcialmente financiados pelo National Institutes of Health (NIH), pelo
Hospital Infantil de Boston e pelo Instituto de Cancerologia Dana-
Farber. Criancas de 37 paises diferentes participaram destes estudos.

> O que é um protocolo?

Um protocolo é um plano de estudo no qual se baseiam todos os ensaios
clinicos. O plano é cuidadosamente planejado para proteger a saude dos
participantes bem como responder a perguntas especificas da pesquisa.
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Um protocolo descreve quais tipos de pessoas podem participar do ensaio; o
cronograma dos testes, procedimentos, medicamentos e dosagens, além da
extensao do estudo. Enquanto estiverem no ensaio clinico, os participantesque
estiverem seguindo um protocolo séo examinados regularmente pela equipe da
pesquisa para monitorar sua saude e determinar a seguranca e eficacia do
seutratamento.

Que tipos de ensaios clinicos sdao os ensaios de Progéria?

Os ensaios da Fase I determinam a dosagem e a toxicidade do medicamento em
um pequeno numero de pessoas.

Os ensaios da Fase Il determinam a toxicidade e a eficacia do medicamento para
umadoencaemum pequeno nimero de pessoas.

Os ensaios da Fase Il determinam a atividade de um tratamento
administrando os medicamentos reais @ metade dos pacientes e placebo
(pilulas de aglcar) ou outro tratamento & outra metade. Esses ensaios
geralmente incluem um grande numero de pessoas (1.000 - 3.000) para
confirmar sua eficacia, monitorar os efeitos colaterais, compara-los aos
tratamentos utilizados normalmente e coletar informacdes que permitirdo que o
medicamento ou tratamentoexperimental sejausado com seguranca.

Os ensaios da Fase IV s&o estudos pds-comercializacdo que apresentam
informagBes adicionais inclusive os riscos, beneficios e utilizagdo ideal do
medicamento.

Atéomomento,todososensaiosde ProgériasdoensaiosdaFasell,onde séo
estudadosatoxicidade e o efeito sobre aprogressaodadoenca. S&o também
ensaios “abertos’ nos quais todas as criangas recebem 0 mesmo
medicamento (nenhumdos participantesrecebe placebo).

Trés medicamentos foram testados em ensaios clinicos financiados pela
Progeria Research Foundation (PRF). Antes de realizar os ensaios
clinicos, uma droga ou uma combinacdo de drogas apresentou
resultados positivos no laboratdrio, quando testada em células com
Progéria ou em camundongos com Progéria. PRF esti focada em
financiar pesquisas cientificas em todo o mundo, para que cientistas possam
descobrir novas drogas que se mostrem promissoras no laboratorio. Uma vez
que isso é conseguido, algumas dessas drogas estio prontas para serem
utilizadas em estudos sobre Progéria em humanos.

NGs ndo sabemos se as drogas terdo o efeito esperado quando iniciamos o
estudo, porgue apenas o proprio estudo sera capaz de nos dizer se as drogas
sdo eficazes. Nbs sO analisamos os resultados do estudo depois que ele é
terminado, geralmente 3 a 4 anos apGs 0 seu inicio.
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Encontrar o gene da Progéria foi o elemento chave para este ramo
de exploragdo. Este gene é chamado de LMNA e normalmente
codifica uma proteina chamada “prelamina A” (que sofre outros
processos para se tornar a “lamina A”). Crian¢as com Progéria tem
uma mutacdo no LMNA, o que leva & producdo de uma forma
anormal da prelamina A, chamada “Progerina”. Nosso objetivo nos
estudos clinicos é evitar que a progerina danifique as células,
reduzindo, portanto, a gravidade da doenca em criangcas com
Progéria.

As medicagfes estudadas, até hoje, nos ensaios clinicos tentam atingir a
producdo da Progerina em etapas diferentes de uma mesma via.

Ha quatro drogas ja estudadas nos ensaios clinicos para Progéria
(ver Figura 1):

1) Um inibidor da farnesiltransferase (FTI), chamado lonafarnib

2) Uma estatina, chamada pravastatina

3) Um bisfosfonato, chamado acido zoledronico

Um inibidor mTOR, chamado everolimus (semelhante a droga
rapamicina)

Ensaios Clinicos - Vias de acao

HMG-CoA
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Figura 1. Processos pos-traducionais e medicacdes dadas nos ensaios clinicos para
HGPS. Itens em verde estimulam a via. Itens em vermelho inibem a via. *Denota
medicaces testadas em ensaios clinicos. Everolimus € um analogo da rapamicina que
inibe mOTR e promove autofagia celular. FT = farnesiltransferase
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> Lonafarnib

A proteina que acreditamos ser responsavel pela Progéria é
chamada Progerina. Para que o funcionamento normal da célula
seja afetado e cause a Progéria, uma molécula chamada “grupo
farnesil” deve se ligar a proteina Progerina. H& varios passos
necessarios para que uma célula produza o grupo farnesil e o
conecte a proteina Progerina. O lonafarnib bloqueia a ligacdo do
grupo farnesil & Progerina e, portanto, torna a Progerina menos
danosa as células.

O tratamento com lonafarnib mostrou varios resultados positivos.
Enquanto um discreto aumento de peso foi observado em criangas
com Progéria tomando este medicamento, seu efeito mais
importante parece ter sido a melhora em algumas fungbes do
sistema cardiovascular, a parte da doenca que causa a morte na
maioria das criancas. De modo geral, 0os vasos sanguineos se
tornaram mais flexiveis com o tratamento. Lonafarnib também
melhorou a estrutura Ossea. Mais importante, os estudos tém
mostrado que o lonafarnib pode estar aumentando a expectativa de
vida. Quando se comparam criangcas que foram tratadas com
lonafarnib com outras que n&o foram, em um periodo de 2 anos,
houve 1 morte no grupo tratado, mas 9 mortes no grupo néo tratado.
Em outras palavras, as evidéncias mostram que o lonafarnib pode
estar contribuindo para que as criancas tenham coragfes mais fortes
e vidas mais longas.

Apesar de os resultados terem sido positivos, também ficou claro que
o lonafarnib, sozinho, ndo era o suficiente para reverter completamente
adoenca. N&s nos esforcamos para descobrir novas drogas que trardo
beneficios ainda maiores que os do lonafarnib.

Até marco de 2019, lonafarnib n&o foi aprovado pela Administragdo
de Comidas e Medicamentos dos Estados Unidos (U.S. FDA), e sé
pode ser administrado através de ensaios clinicos aprovados, como
0 estudo financiado pela PRF, em Boston, MA. Além dos ensaios
clinicos em Boston, MA, existe um estudo conduzido pela Eiger
Biopharmaceuticals, a fabricante do medicamento. Chamado de
Programa de Acesso Estendido, permite que criangas em alguns
paises recebam lonafarnib através de seus médicos locais. Para
mais informagdes, entre em contato com a Progeria Research
Foundation no site www.progeriaresearch.org.
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> Pravastatina e acido zoledrénico

O segundo estudo combinou pravastatina, acido zoledrbnico e
lonafarnib, na esperanca de que trés drogas associadas poderiam
ser mais efetivas que o lonafarnib sozinho. A pravastatina e o &cido
zoledrdnico agem blogueando (inibindo) a producéo do grupo farnesil.
No entanto, os resultados do estudo mostraram que a combinagéo das
trés drogas era igualmente eficaz ao uso o lonafarnib isoladamente.
Portanto, 0 uso das trés drogas juntas ndo € recomendado como
terapia substituta ao uso do lonafarnib isoladamente.

> Everolimus

Everolimus (comercializado sob os nomes Afinator, Zortress) € um inibidor
de mTOR, administrado por via oral. Em criangas que nao tém Progéria,
este medicamento tem sido usado para prevenir a rejeicdo de 6rgdos
transplantados, como coracdo, rins e figado. Em experimentos de
laboratério, ele pode aumentar a quebra da molécula anormal da progerina.
Dessa maneira, ele funciona de maneira diferente das trés drogas acima,
as quais tentam reduzir a producéo da progerina, a causadora da doenca.
A PRF esta financiando e coordenando um ensaio clinico no Hospital
Infantil de Boston que administra everolimus em adi¢cdo ao lonafarnib a
criangas com Progéria. Os resultados deste estudo séo esperados em
2023.
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O Zokinvy foi aprovado com base em sua habilidade de
aumentar o tempo médio de vida das criangas com Progéria.
Esta € a primeira droga ja aprovada para criangas com
Progeria.
Gracas aos parceiros da PRF na Eiger BioPharmaceuticals,
gue ajudaram a conseguir a aprovagdo do Zokinvy no FDA,
criangas e adultos jovens com Progéria nos Estados Unidos
agora podem ter acesso ao Zokinvy através de uma receita
médica, em vez de ter de consegui-lo através de ensaios
clinicos. A Progéria agora se junta aos menos de 5% de
doencas raras conhecidas que tém um tratamento aprovado
pelo FDA. A equipe da PRF e a grande comunidade
relacionada a Progéria, estdo extremamente felizes com este
marco historico.
O desenvolvimento clinico do Zokinvy
para a Progéria demandou 13 anos de
ensaios clinicos, envolvendo
aproximadamente 100 criancas de 37
paises, de 6 continentes, financiados
e coordenados pela Progeria
Research Foundation.
Para criancas e adultos com Progéria que moram
fora dos Estados Unidos da América, 0s
caminhos possiveis para receber tratamento com
0 lonafarnib incluem um programa organizado de
acesso e 0s ensaios clinicos sobre Progéria,
dependendo, em parte, do pais onde o paciente
mora. Para perguntas sobre essas e mais
informacdes, por favor entre em contato com a
Progeria Research Foundation em
info@progeriaresearch.org.
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4. DiaghOstico, Genética e Aconselhamento Genético

4. Diagnostico, Genética
e Aconselhamento
Genético

Testagem genética para Progéria pode ser realizada atraveés de
uma pequena amostra de sangue (5 a 10 mL) ou, as vezes, de
uma amostra de saliva

PARA AS FAMILIAS

O que causa a Progéria?

Apds uma intensa pesquisa cientifica, 0 gene da Sindrome de Hutchinson-
Gilford foi descoberto em abril de 2003 por um grupo de pesquisadores que
trabalham em conjunto através do Consorcio de Genética da Progeria
Research Foundation, Inc. (PRF), bem como por um grupo de
pesquisadores franceses. O gene responsavel pela Sindrome de Hutchinson-
Gilford € chamado LMNA (pronuncia-se “lamin-a"). Um pequeno erro de
ortografianasequénciadoDNAde LMNAé responsavel pelaProgéria. Esse tipo
de mudanca genética € chamado de mutacdo pontual. O gene LMNA
normalmente produz uma proteina chamada lamina A, que é uma proteina
importante para a maioria das células do nosso corpo. A lamina A é
encontrada no nlcleo da célula (a parte de cada célula que contém o DNA) e
ajudaamanteraformae afungdodacélula.

Na Progéria, a mutacdo de LMNA faz com que o gene produza uma proteina
lamina A anormal, chamada progerina. Em criangas com Progeéria, muitas
células do corpo - como 0s vasos sanguineos, pele e 0ssos - produzem
proteinas progerina. A medida que as criancas ficam mais velhas, a progerina
acumula-se nessas células causando a doenca progressiva.
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4 .2 DiagnOstico, Genética e Aconselhamento Genético

A descoberta desta nova proteina chamada progerinanos permitiu entender por
que as criancas com Progéria envelhecem antes do tempo, e nos conduziu
aos primeiros testes de medicamentos para tratamento da Progéria (ver Estudos
da PRF Sobre Medicamentos Para Tratamento, capitulo 3). Também sabemos
agora que o organismo de todo mundo produz progerina, embora em
quantidades muito menores em comparagdo com criancas com Progéria.
Portanto, ao trabalhar para ajudar criangas com Progéria, podemos ter
descoberto uma proteina inteiramente nova que provoca doengas cardiacas
e envelhecimento em todos nos (ver Progéria e Envelhecimento, Capitulo 22).

Como a Progéria € Diagnosticada?

O melhor diagnostico de Progéria é feito quando s&o levados em conta
0 exame clinico e o teste genético. Quando um médico ou um membro
da familia suspeitam que uma crianca tenha Progéria, eles podem
consultar um geneticista e/ou um conselheiro genético sobre essa
possibilidade. Testes genéticos nos Estados Unidos devem ser
realizados por intermédio de um laboratério de testes aprovado pelo
CLIA*. O teste pode ser realizado por meio do Programa de Testes de
Diagndstico da PRF, fornecidos sem custo para as familias (ver
Programas e Servigos da PRF, Capitulo 2).0 teste genético é feito por
meio do envio de uma amostra de sangue pelo correio para a PRF,
por médicos locais, de qualquer lugar do mundo. Quando a amostra
de sangue é recebida, os resultados do teste sdo normalmente
fornecidos entre 2 e 4 semanas, dependendo da extensao dos testes
genéticos necessarios. Os resultados sao fornecidos as familias pelos
médicos locais, que podem discutir os resultados pessoalmente,
responder perguntas e fornecer um plano de cuidados as familias. A
PRF esta sempre disponivel as familias e aos médicos para responder
perguntas e realizar acompanhamento.

Existem diferentes tipos de Progéria?

Neste manual, chamamos a Sindrome de Hutchinson-Gilford Progéria de HGPS
ou Progéria. A Progéria classica é causada por umaalteracdogenética especifica
em um determinado local no gene LMNA, que resulta na produgdo de
progerina. Portanto, quando estamos procurando apenas a Progéria cléssica,
testamos uma secéo do gene LMNA, e ndo todo o gene. H& outras doencas
genéticas intimamente relacionadas que s@o chamadas de “laminopatias
progeroides” ou “sindromes progeroides”, que ndo produzem progerina. Essas
doencas podem ser mais ou menos graves do que a Progeéria classica e séo
geralmente ainda mais raras do que a Progéria. Quando estamos & procura de
sindromes progeroides, testamos o gene LMNA inteiro e, com
frequéncia, também testamos outros genes.

*

Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA) é um oOrgdo de
regulamentagdes do mercado industrial que garante testes laboratoriais de qualidade.
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4 . 3 DiagnOstico, Genética e Aconselhamento Genético

As diretrizes constantes deste manual sdo escritas para criangas com
Progéria cl&ssica, porque sabemos mais sobre 0 processo da doenca e
estratégias de tratamento para a Progéria classica. A aplicagdo desse
conhecimento para sindromes progeroides néo classicas pode ser (til para as
familias e cuidadores, mas o bom senso deve ser aplicado, uma vez que
criangas com sindromes progerdides ndo classicas terao diferentes
necessidades eproblemas.

A Progéria é contagiosa ou hereditaria?

A Progéria ndo é contagiosa e geralmente ndo é transmitida entre
geracgOes. A alteracao genética é quase sempre uma ocorréncia fortuita
extremamente rara. Criangas com outros tipos de sindrome progeroides
que ndo sejam a HGPS podem ter doengas que séo transmitidas nas
familias. No entanto, a HGPS é uma mutagao “autossémica esporadica
dominante” - esporadica, porque € uma nova alteracdo genética
naquela familia e dominante, porque basta que apenas uma copia do
gene seja mudada para se ter a sindrome.

Para os pais que nunca tiveram uma crianga com Progéria, as chances
de ter uma crianca com Progéria € de 1 em 4.000.000. Mas para 0s pais
que ja tiveram uma crianga com Progéria, as chances de isso acontecer
novamente s&o muito maiores — cerca de 2 a 3%. Por que 0 aumento?
Isso é devido a uma condi¢do chamada mosaicismo, onde pai ou mée
tem a mutagdo genética da Progéria em uma pequena propor¢édo de
suas células, mas ndo tem Progéria. Mosaicismo ocorre numa pequena
porcentagem das vezes em muitas doencas genéticas. Se um évulo ou
espermatozoide dos pais tiver a mutacdo genética, entdo esses pais
poderiam ter outra criangca com Progéria. Testagem pré-natal esta
disponivel para verificar a alteracéo genética do LMNA. O médico de
familia ou um conselheiro genético devem ser consultados a
respeito da testagem pré-natal.

PARA PROFISSIONAIS DA SAUDE

(Adaptado de “Hutchinson-Gilford Progeria Syndrome” em GeneReviews
2019, Gordon, LB, Brown, WT, Collins, FS; disponivel em:
https://mww.ncbi. nim.nih.gov/books/NBK1121/?report=reader)
Diagndstico/testagem

O diagndstico da Sindrome de Hutchinson-Gilford Progéria (HGPS),
classica ou ndo classica, é dado a um paciente que tenha sinais
clinicos especificos e no qual seja identificada a presenca de uma
variante patogénica do LMNA, que resulte na produgdo da proteina
lamin A anormal, a progerina.
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Individuos com o genotipo classico da HGPS séo heterozigotos para a
variante patogénica ¢.1824C>T, (aproximadamente 90% dos
individuos com HGPS). Individuos com o geno6tipo ndo classico da
HGPS tém as caracteristicas clinicas da HGPS e séo heterozigotos
para outra variante patogénica do LMNA no éxon 11 ou no intron 11,
que resulta na producdo de progerina (identificado em
aproximadamente 10% dos individuos com HGPS).

Achados clinicos sugestivos

A HGPS deve ser suspeitada em individuos com atraso grave do
crescimento, &reas de esclerodermia, alopecia parcial que progride
para alopecia total na idade de 2 anos, lipodistrofia generalizada,
retrognatia, achados radiogréficos de reabsor¢do dssea na regido
distal das claviculas e nas falanges distais, assim como coxa valga e
erupcdo da denticdo priméria incompleta ou atrasada, todos num
cenario de desenvolvimento intelectual normal.

Aconselhamento Genético

Quase todos os individuos com HGPS tém a doenga como
resultado de uma variante patogénica autossémica dominante de
novo. O risco de recorréncia nos irméos de um individuo afetado &
pequeno (j& que a HGPS é causada por uma variante patogénica
de novo), mas € maior que o da populagdo geral, devido a
possibilidade de mosaicismo na linha germinativa parental. Uma
vez que a variante patogénica do LMNA tenha sido identificada em
um individuo de uma familia afetada, a testagem pré-natal para
uma gravidez de risco é possivel. O risco de irmdos de um
individuo afetado € pequeno. No entanto, em 3/110 (3%) dos
individuos atualmente vivos com o gendtipo classico da HGPS
(identificados através do Registro Internacional da PRF) a doenca
foi passada de um dos pais com mosaicismo somatico ou da linha
germinativa.

Incidéncia e Prevaléncia

A incidéncia estimada de HGPS ao nascimento é de 1 em 4
milhdes de nascimentos, sem diferencas observaveis entre as
origens étnicas [Hennekam 2006]. A prevaléncia de criangcas com
HGPS na populacédo geral € de 1 em 20 milhdes [Gordon et al.
2014].
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Categorias das doencas progeroides

H& 5 categorias principais que ajudam a definir os distdrbios
relacionados ao LMNA. As duas primeiras definem HGPS, enquanto as
3 ltimas néo séo consideradas HGPS:

1. Genotipo HGPS classico, produtor de Progerina
2. Gen¢tipo HGPS ndo classico, produtor de Progerina
3. Laminopatias progeroides ndo produtoras de Progerina

> Devidas a uma variante heterozigotica patogénica do LMNA
gue néo resulta na producéo de Progerina.

> Devidas a variantes patogénicas em outros genes (p. ex.
ZMPSTED?24).

4. Laminopatias ndo progeroides
5. Sindromes progeroides sem laminopatias

O diagndstico da HGPS de gendtipo classico é estabelecido em
um individuo com os achados sugestivos citados previamente e
com a identificagcdo de uma variante heterozigotica patogénica
€.1824C>T por meio de testagem genética molecular (ver tabela
1).

O diagnostico de HGPS com gendtipo néo cléssico € estabelecido
em um individuo com achados sugestivos similares aqueles da
HGPS de gendtipo classico, associados a identificacdo de uma
variante patogénica autossémica dominante produtora de progerina
no sitio de splice no éxon 11 ou no intron 11 do LMNA (ver tabela 1).

Abordagens de testagem genético-molecular podem incluir uma
combinacao de testagem gene-especifica (testagem de gene Unico,
painel de multiplos genes) e de testagens gendmicas abrangentes
(sequenciamento do exoma, sequenciamento do genoma).

Testagem de gene Unico

= A analise especifica da variante patogénica ¢.1824C>T do LMNA pode
ser o primeiro teste realizado em individuos com achados sugestivos de
HGPS.

» A anélise da sequéncia do LMNA pode ser realizada se nenhuma
variante patogénica tiver sido encontrada na anélise especifica. A
anélise da sequéncia do intron 11 deve ser incluida, se j& néo tiver
sido realizada durante a anélise especifica.

Nota: delecdes e/ou duplicagdes do LMNA néo foram reportadas
em individuos com HGPS.

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/
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Um painel de multiplos genes que inclua LMNA, ZMPSTE24 e
outros genes de interesse (ver Diagnostico Diferencial) € a melhor
forma de identificar a causa genética da condigdo, com o menor
custo, enquanto ainda limita a identificacdo de variantes de
significado incerto e de variantes patogénicas em genes que nao
explicam o fenétipo subjacente.

Quando o fendtipo € indistinguivel entre os muitos outros disturbios
caracterizados pelo fen6tipo progeroide, a testagem gendmica
abrangente (que ndo requer que o médico determine o(s)
provavel(is) gene(s) envolvido(s))
sequenciamento do exoma é 0 mais comumente usado;
sequenciamento do genoma também é uma possibilidade.

7

e

Correlacao Gendtipo-Fendtipo

Tabela 1. HGPS de gendtipo classico HGPS de gendtipo ndo classico:
Variantes causadoras do LMNA e fendtipos clinicos comparativos

a melhor

opcao. O

Variante g;%et‘l':;‘i):os NiUmero de
Genotipo :atfsli';:a comparados (identificados Referencia
° aos da HGPS
Classica
HGPS €.1824C>T; Eriksson et al, [2003], De
classica p.G608G Ver nota 2 113 Sandre-Giovannoli et al, [2003]
c.1822G>A .
p. G608S Moderada 5 Eriksson et al, [2003], PRF
c.1821G>A | Grave; progéria 3 Moulson et al [2007], Reunert
p. V607V neonatal et al [2012], PRF
€.1968G>A Muito leve 2 Hisama et al [2011],
HGPS p.Q656Q Barthelemy et al [2015]
ndo -
cléssica €.1968+1G>C | Grave 2 Igbal & Iftikhar [2008], PRF
Moulsonetal[2007], Navarro
€.1968+1G>A| Grave 4 etal, [2004], PRF
€.1968+2T>A | Leve 2 Bar et al [2017], PRF
€.1968+2T>C | Leve 1 PRF
€.1968+5G>A| Muito leve 2 Hisama et al [2011], PRF
€.1968+5G>C | Moderada 3 PRF

HGPS = Hutchinson-Gilford Progeria

PRF = Programa de testagem diagnostica da Progeria Research Foundation

1. Existe um espectro de gravidade da HGPS de gendtipo classico e a maioria dos
individuos com o genétipo ndo classico se encaixam nesse espectro. As
comparacdes em relacdo a HGPS de gendtipo classico sdo baseadas na gravidade
média da HGPS de gendtipo classico. Importante notar que é possivel que uma
variante patogénica listada apresente um espectro de gravidade entre diferentes
individuos afetados.

2. Individuos com a variante patogénica c.1824C>T do LMNA tém um fendtipo
extraordinariamente similar. [Eriksson et al 2003].

TheProgeriaResearchFoundationwww.progeriaresearch.org



http://www.progeriaresearch.org/

4 .7 DiagnOstico, Genética e Aconselhamento Genético
Modo de heranca

A Sindrome de Hutchinson-Gilford Progeria (HGPS) € tipicamente causada
por uma variante patogéncia autossémica dominante de novo. A
penetrancia é completa.

Risco em membros da familia

* Quase todos os individuos com HGPS tem o distrbio como
resultado de uma variante patogénica de novo.

» Aproximadamente 3% dos individuos vivos com HGPS de fenétipo
classico, identificados através do Programa Diagnostico da
Progeria Research Foundation tem a HGPS aparentemente como
resultado de um mosaicismo na linhagem germinativa (ou
somética e germinativa) de um dos pais.

* Os pais dos individuos afetados geralmente ndo sdo afetados.

= O risco de recorréncia em gravidezes subsequentes, depois de um
individuo ter sido geneticamente diagnosticado com HGPS, é
significativamente mais alto do que a incidéncia de 1 a cada 4 milhdes,
existente na populagéo geral, apesar de ainda ser baixo.

» Descendentes de um individuo afetado: ndo ha relato de reproducao
entre os individuos com HGPS classica.

Testagem pré-natal e diagndstico genético pré-implantacao

Uma vez que a variante patogénica do LMNA tenha sido

identificada em um membro de uma familia afetada, a testagem

pré-natal para uma gravidez de alto risco (por causa da rara

possibilidade de mosaicismo da linha germinativa em um

progenitor) ou o diagnostico genético pré-implantacdo sé&o

possiveis.

Base molecular da doenca

No caso da variante patogénica do LMNAc.1824C>T, a transi¢ao de
C para T ndo muda o aminoacido traduzido Glicina, mas ativa um
sitio de splice alternativo, resultando em uma transcricdo com 150
pares de base deletados na porg¢éo 3’ do éxon 11. Algumas mutagdes
intrnicas no éxon 11 também podem resultar na mesma delecéo de
150 pb. A traducéo seguida do processamento pos-traducional desse
mRNA alterado produz uma proteina prelamina A anormal mais
curta, com a delecdo de 50 aminoacidos proximo da sua ponta C-
terminal, recebendo, entéo, o nome de “progerina”. A dele¢éo desses
50 aminoacidos remove o sitio de reconhecimento que leva a quebra
proteolitica dos 18 aminoacidos terminais da prelamina A, assim como
os sitios de fosforilagdo envolvidos na dissociacéo e reassociagdo da
membrana nuclear a cada diviséo celular.
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Um componente chave da doenga na HGPS é a farnesilagéo
presumidamente persistente da progerina, 0 que a deixa
permanentemente ligada com a camada interna da membrana
nuclear, onde ela pode se acumular e causar danos progressivos
as células, & medida que elas envelhecem. O fato de que a falha
na remocdo do grupo farnesil €, pelo menos em parte,
responsavel pelos fenotipos observados na HGPS é fortemente
corroborado por estudos em células e camundongos que foram
modificados para produzir uma progerina nao-farnesilada ou
tratados com uma droga que inibe a farnesilagcdo, levando a
producéo de progerina ndo-farnesilada.

Outras variantes do LMNA que ndo resultam na produgdo de
progerina, resultam em proteinas lamina A com anormalidades
varidveis em sua estrutura e fungdo. As anormalidades podem
incluir interacdes com a membrana celular, proteinas associadas a
lamina, as quais produzem doencas celulares e nos organismos,
com fendtipos varidveis que se sobrepdem aos da HGPS em alguns
aspectos.

Disturbios geneticamente realacionados

Cerca de 12 condigdes genéticas distinguiveis com variagdes de
nucleotideo no LMNA foram identificadas (ver OMIM 150330). Além
disso, variantes patogénicas no ZMPSTE24, que codifica a
metaloproteinase associada a zinco, uma enzima envolvida no
processamento pos-traducional do LMNA, pode causar excesso de
proteinas prelaminas A e um fenétipo parecido (OMIM 606480).

O termo laminopatia progeroide ndo produtora de progerina pode ser
usado para descrever fendtipos que tenham sobreposi¢do, mas que
sejam claramente diferentes dos gendtipos classico e néo classico da
HGPS. Diversas variantes patogénicas no LMNA resultam em uma
variedade de anormalidades da lamina A, resultando em diversos
fendtipos.

Laminopatias ndo progeroides causadas por variantes patogénicas do
LMNA que resultam em proteina lamina A anormal:

e Distrofia muscular autossémica dominante de Emery-Dreifuss
(AD-EDMD)

e Distrofia muscular autossémica recessiva de Emery-Dreifuss
(AR-EDMD)

Cardiomiopatia dilatada familiar e defeito dos sistemas de conducao
autossémicos dominantes (ver Cardiomiopatia Dilatada)

TheProgeriaResearchFoundationwww.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/
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e Lipodistrofia parcial atutossémica dominante familiar do tipo
Dunnigan (FPLD) (OMIM 151660)

e Distrofia  muscular de cinturas autossdmica dominante 1B
(LGMD1B) (ver Distrofia muscular de cinturas)

= Neuropatia axonal autossémica recessiva de Charcot-Marie-Tooth 2B1
(CMT2B1)

» Displasia mandibuloacral autossémica recessiva (MAD) [Cao & Hegele
2003]

*Relatos de caso de indiviiduos com variantes do LMNA e
fenétipos clinicos Unicos [Cauxetal 2003; Kirschneret al., 2005]

Diagnosticos diferenciais

Sindromes progeroides sem laminopatia. A seguir, outras
sindromes que incluem alguns aspectos de envelhecimento
precoce:

e Sindrome neonatal progeroide (Sindrome de Wiedemann-
Rautenstrauch) (OMIM 264090)

* Acrogéria (OMIM 201200)

= Sindrome de Cockayne

= Sindrome de Hallermann-Streiff (OMIM 234100)
» Gerodermia osteodisplastica (OMIM 231070)

e Lipodistrofia congénita de Berardinelli-Seip (lipodistrofia congénita
generalizada)

= Sindrome progeroide de Petty-Laxova-Wiedemann (OMIM
612289)

e Forma progeroide da sindrome de Ehlers-Danlos (OMIM
130070)

e Sindrome de Werner (OMIM:277700)

* Displasia Mandibuloacral (ver Distdrbios geneticamente relacionados)
(OMIM 248370)

= Sindrome de Nestor-Guillermo (OMIM 614008)
= Sindrome de Penttinen (OMIM601812)
e Qutras (mutacdes em POL3RA e PYCRL1)
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5.1 CARDIOLOGIA

5. Cardiologia

Visao geral dos aspectos
cardiovasculares na Progéria
Monitorando a salde cardiovascular
Problemas Unicos durante o tempo de
vida

Aspirina para a sallde do coragdo

Em linhas gerais, se vocé achar que alguma coisa séria estd
acontecendo, procure imediatamente por atendimento médico. Vocé
é a melhor pessoa para dizer se o que estd acontecendo com seu filho
é algo novo e fora do comum.

Visdo geral dos aspectos cardiovasculares na Progéria

Insuficiéncia cardiaca é a causa de morte mais comum na Progéria.
Criancas com Progéria desenvolvem mudangas progressivas no
coragao e nos vasos sanguineos ao longo do tempo; elas desenvolvem
aterosclerose precoce e progressiva. Apesar de estarem sob risco de
sofrerem ataques cardiacos e derrames em qualquer idade, 0 aumento
da rigidezdo coracdo e dos vasos sanguineos inicialmente causa
poucos ou nenhum sintoma. Com a idade, criancas com Progéria
comumente desenvolvem enrijecimento e calcificacdo das artérias e
das valvulas cardiacas esquerdas. Isso causa placas arteriais
(barreiras) nas artérias e fun¢do anormal das valvulas cardiacas.

PARA AS FAMILIAS

Riscos e recomendagoes

Aterosclerose precoce e progressiva levando a insuficiéncia
cardiaca causa mais de 80% das mortes em criangas com Progéria.
O cardiologista do seu filho ou outro profissional da saude fara
recomendacdes, screenings anuais da pressdo sanguinea,
colesterol e testes de funcdo cardiaca, incluindo um ECG
(eletrocardiograma) e ecocardiograma (ultrassom cardiaco), e
outros testes, se necessario.
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A pressdo sanguinea e 0 ECG geralmente sdo normais em criangas
jovens com Progéria. Afericbes cuidadosas e repetidas podem
detectar se houve diferencas significativas ao longo do tempo.

O monitoramento frequente do estado cardiovascular é extremamente
importante. Aqui vai uma lista de testes comumente recomendados e
consideracdes sobre o sistema cardiovascular em pacientes com
Progéria:

> Consulta médica anual, idealmente com um cardiologista
peditrico, incluindo avaliacdo da frequéncia cardiaca e pressao
sanguinea e atencdo a qualidade do pulso, sopros cardiacos e
vasculares.

> ECG (eletrocardiograma) de 12 derivac6es pelo menos uma
vez por ano

> Medida da lipidemia em jejum, incluindo colesterol e glicemia,
anualmente.

> Educacdo a respeito de ingestao hidrica adequada, tratamento
de febre e dieta saudavel para o coragéo.

> Aspirina em baixas doses pode ser prescrita pelo médico
do seu filho para prevenir ataques cardiacos e derrames.
A terapia com aspirina geralmente é suspensa uma
semana antes de qualquer cirurgia ou procedimento
dentario invasivo; consulte o seu médico se qualquer
cirurgia estiver sendo planejada. Se a sua crianga estiver

com catapora, suspenda o uso da aspirina.
> Diretrizes gerais para dor no peito

Muitas familias gostariam de ter diretrizes para saber diferenciar
sintomas cardiacos urgentes dos ndo urgentes. Saber se uma
crianca esté tendo um evento cardiaco urgente € muito dificil. O
risco de um evento cardiaco em uma crianga mais nova, sem
evidéncia prévia de doenca cardiovascular, € menor do que o de
uma crianga mais velha com problemas cardiacos pré-existentes.
Se houver histérico cardiovascular de dor no peito, dor recorrente
no peito acompanhada de dificuldade de respirar, mudanga no
nivel de consciéncia, sudorese, tontura ou outras sensacfes de
mal-estar, atengdo médica imediata deve ser buscada.

> Administrando aspirina e outras medicagdes anti-
inflamatdrias concomitantemente

Aspirina em baixas doses geralmente é prescrita a criangcas com

Progéria para ajudar a prevenir ataques cardiacos e derrames.
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A deciséo de iniciar o uso da aspirina e/ou de adicionar outras drogas
ao uso da aspirina deve ser sempre discutido com 0 médico do seu
filho. As familias das criancas que tomam aspirina perguntam se
podem ser administrados outros medicamentos anti-inflamatorios,
como ibuprofeno ou naproxeno, para dores de cabega ou no corpo.
Estas medicacgbes, conhecidas como AINEs (anti-inflamatérios nao
esteroidais), exercem um efeito aditivo no poder anticoagulante da
aspirina. Em geral, o uso por pouco tempo pode ser realizado, mas o
uso a longo prazo néo é recomendado em associagdo com aspirina.
Se surgirem hematomas ou sangramentos, suspenda 0 uso do
medicamento e consulte o médico do seu filho.

PARA PROFISSIONAIS DA SAUDE

Riscos e Recomendacgdées

Monitorando a saude cardiovascular

Criancas com HGPS apresentam risco alto de ataque cardiaco e
derrames em qualquer idade. ObservagBes sugerem que a doenca
cardiovascular aterosclerética na Progéria é caracterizada por
enrijecimento vascular progressivo com padrdes variaveis de oclusdo
vascular, particularmente envolvendo artérias da cabeca e do
pescoco. Hipertenséo franca parece menos comum do que labilidade
extrema da pressdo sanguinea. A aferi¢do da pressao arterial (PA) em
ambos 0s bragos e pernas, em repouso, em um ambiente calmo¢
particularmente importante nessa populacdo. Se uma artéria esta
bloqueada, a presséo sanguinea cai distalmente a estenose. A maioria
das criancas com HGPS tem fungéo ventricular esquerda normal ou
hiperdinamica, apesar de frequentemente o ecocardiograma
evidenciar disfuncéo diastolica (o coracéo esta mais rigido e ndo se
enche de sangue apropriadamente) que se inicia na primeira infancia
e progride com a idade. Calcificacdo com obstrugédo da valvula mitral
e/ou adrtica tipicamente ocorre mais tarde na infancia e pode ser
acompanhada por hipertrofia ventricular, aumento atrial ou
insuficiéncia valvar, com eventual insuficiéncia cardiaca esquerda.
Testagem anual geralmente € o melhor método de deteccéo de
quaisquer mudancas importantes na salde cardiaca,
particularmente para todas as criangas com Progéria, com ou sem
doenca cardiovascular identificada. Os testes a seguir devem ser
considerados para todas as criangcas com HGPS:

e Consulta cardiolégica com exame fisico, incluindo atencdo aos
pulsos e afericdo da pressédo arterial com uso de manguitos de
tamanho adequado nos quatro membros.
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 Ecocardiograma — incluindo avaliagdo anatémica, com atencéo para o trato
de saida do ventriculo esquerdo, presenca de calcificacdes, gradientes
transvalvares, Doppler tecidual e tamanho e funcéo biventricular.

 Eletrocardiograma (ECG) de 12 derivaces — atencéo aos achados
de sobrecarga atrial, hipertrofia ventricular, isquemia, alteracées de
ST-T, anormalidades de conduc&o.

e Ultrassom duplex das car6tidas, * se disponivel

* Velocidade de onda de pulso, * se disponivel

*Note-se que o ultrassom duplex esta disponivel em alguns centros, mas néo é rotineiramente
realizado em pacientes pediatricos. Por favor, consulte a se¢do Referéncias deste manual para
ver publicagfes sobre doengas e testes cardiovasculares em criangas com Progéria, para
aprender sobre a realizacao de testes ndo rotineiramente realizados em criangas. A velocidade
de onda de pulso carotideo-femoral também esta disponivel em alguns centros, mas
geralmente é um teste especial para adultos.

Tratamentos cardiovasculares

Estudos em adultos e criangas com risco de ocluses arteriais
mostraram beneficio do uso de aspirina em doses baixas, para a
prevencao tanto de derrames quanto de ataques cardiacos. Aspirina
em baixa dose deve ser considerada para todas as criangas com
HGPS em qualquer idade, independentemente de a crianca ter
apresentado doenca cardiovascular evidente ou resultados alterados
no lipidograma. Aspirina em baixas doses pode contribuir para a
prevencdo de Ataques Isquémicos Transitorios (AITs), derrames e
insuficiéncia coronéria, ao inibir a agregacao plaquetaria. A dose da
aspirina é determinada pelo peso do paciente e deve ser de 2-3mg/kg
uma vez ao dia ou em dias alternados. A dose € modificada de acordo
com as apresentagdes (ou seja, um quarto, metade ou dose completa
[comprimidos de 81mg séo disponiveis de forma padrdo nos EUA]) e
ajustada de acordo com o surgimento de hematomas etc. As plaguetas
podem se tornar mais “pegajosas” (mais propensas a formar coagulos)
em épocas de estresse, como febre, doenca etc. Embora essas
recomendacOes sejam diretrizes, os individuos geralmente fazem
ajustes na dose da aspirina com base na evolucéo clinica.

Quando uma crianca comeca a desenvolver sinais ou sintomas de
declinio vascular, como hipertenséo arterial, AlT, derrames cerebrais,
convulsdes, angina, dispneia ao esforgo, insuficiéncia cardiaca ou
achados preocupantes no ECG/ecocardiograma, um maior nivel de
intervencdo se justifica. Qualquer sintoma que piore ao esforco e
desapareca com 0 repouso € motivo de preocupacgdo. Medicagdes
para insuficiéncia cardiaca e hipertensdo, anticoagulantes e outras
medicacgOes podem ser prescritas.
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Todas as medicacdes devem ser dosadas conforme o peso e
cuidadosamente ajustadas de acordo com a toxicidade (efeitos
colaterais negativos) e a eficacia. Embora as intervencdes
cirrgicas devam ser consideradas com muito cuidado nos
pacientes com HGPS, tem se empregado intervencdes
cardiacas por cateter recentemente desenvolvidas para
tratamento de doengas valvares. A utilidade a curto e a longo
prazo deste tipo de intervencao cardiovascular em criangas
com Progéria ainda deve ser determinada, e os médicos
devem considerar 0s riscos e 0s potenciais beneficios caso a
caso.

>  Consideragdo sobre o uso da aspirina

A aspirina pode, algumas vezes, causar dor no estdmago. Se
sangramento importante ou hematomas surgirem, suspenda
0 uso da aspirina e consulte o seu médico.

>  Sindrome de Reye

Existe uma baixa associagéo entre o uso de aspirina durante a varicela
(catapora) e figado gorduroso com encefalopatia (sindrome de Reye)
em menores de 15 anos de idade. O risco de sindrome de Reye é
extremamente pequeno comparado com os beneficios potenciais do
tratamento de baixa dosagem de aspirina em individuos com HGPS,
dadoo elevadoriscode eventos cardiovasculares nesse grupo.
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6 Saude Cerebral /
Neurologia/Derrames

Derrames e AlTs

Aspirinapara prevengédo de derrames
Dor de cabecGa

ConvulsOes

Recomendag0es de exames de imagem
Sedacao

Circunstancias especiais: viagens,
hidratagéo

Boa hidratacdo é muito importante na Progéria, para
evitar baixo fluxo de sangue para o cérebro e o coracio.
Quando estiver fazendo uma viagem longa, especialmente
se estiver viajando de avido, estimule seu filho a ingerir
liquidos adicionais.

Visdo geral da doencGa neurovascular na Progéria

Derrames por doenca cerebrovascular s&o um problema comum na
Progéria. Derrames ocorrem quando artérias sofrem estreitamento e
dificultam a chegada de sangue oxigenado ao tecido cerebral. Apesar de
as criangas geralmente ndo morrerem por derrames, eles podem causar
problemas médicos graves que podem piorar a qualidade de vida e a
capacidade fisica. Um AIT, ou ataque isquémico transitorio, & como um
“mini-derrame”mas o0s sintomas sao apenas temporarios.

PARA AS FAMILIAS

Riscos e recomendacgées

Derrames e ataques isquémicos transitOrios (AlTs)
Derrames e ataques isquémicos transitorios (AITS) sdo um risco
aumentado para criancas com Progéria. Sinais e sintomas de um
derrame ou AIT incluem fraqueza de um braco ou perna de um lado do
corpo, dificuldade para falar, perda da viséo e/ou confuséo.
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Se a sua crianca tiver sintomas de um derrame ou AIT, chame uma
ambuléncia ou leve-o imediatamente para um Pronto-Socorro. O
médico pode recomendar uma TC (Tomografia Computadorizada) ou
uma RNM (Ressonancia Nuclear Magnética) do cérebro. Estes
exames podem mostrar se houve lesdo cerebral por falta de fluxo
sanguineo.

Aspirina para prevenir derrames

Sob recomendacéo do médico ou do neurologista do seu filho, a
terapia com aspirina em dose baixa pode ser prescrita para ajudar
a prevenir derrames futuros. A decisdo de iniciar a aspirina e/ou
adicionar um outro tipo de medicacdo a aspirina deve ser feita
sempre em conversa com a equipe médica e/ou consulta com um
neurologista para orientar os cuidados adequados. A seguranca de
muitos desses medicamentos e as orientagdes para uso nao estdo
bem estabelecidas em pacientes pediatricos e, portanto, uma
avaliacdo e acompanhamento cuidadosos se fazem necessarios. As
familias das criancas que tomam aspirina perguntam se podem ser
administrados outros medicamentos anti-inflamatorios, como
ibuprofeno ou naproxeno, para dores de cabecga ou no corpo. Estas
medicacBes, conhecidas como AINEs (anti-inflamatérios néo
esteroidais), exercem um efeito aditivo no poder anticoagulante da
aspirina. Em geral, 0 uso por pouco tempo pode ser realizado, mas o
uso a longo prazo ndo é recomendado em associagdo com aspirina.
Se surgirem hematomas ou sangramentos, suspenda o uso do
medicamento e consulte 0 médico do seu filho. Nao ha problema em
tomar acetaminofeno (paracetamol, p. ex. Tylenol) para dor enquanto
se faz uso da aspirina em doses baixas.

Dores de cabeca

Dores de cabega sdo frequentemente observadas em criangas com
Progéria. As dores de cabega podem ser de natureza Unica ou recorrente.
A dor de cabega pode ser localizada (dor em um ponto especifico) ou seu
filho pode reclamar de dor em multiplas areas da cabega e do rosto.
Algumas criancas tém dores de cabeca associadas a agentes causadores,
como certas comidas e bebidas, falta de sono e jejum. Os alimentos e
bebidas causadores mais comuns s&o chocolate, queijo, nozes,
crustaceos, comida chinesa (geralmente contendo glutamato
monossaédico), agucar, cafeina e alcool. Se uma dor de cabeca
ocorrer, descansar em um quarto silencioso e escuro pode ajudar,
em adicdo a ingestéo de liquidos e administragdo de acetaminofeno
(p. ex. Tylenol). Procure um profissional de salde se surgir dor de
cabeca que ndo melhora.
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Convulsodes

Convulsdes sdo disturbios breves e temporarios dentro do sistema elétrico do
cérebro. A convuls@o mais fécil de reconhecer envolve movimento de
agitacdo do corpo e um periodo de diminui¢io da consciéncia. Outras
formas menos dbvias de convulsBes podem afetar a consciéncia, o controle
muscular ou a percep¢éo sensorial da pessoa.

Muitas vezes, os membros da familia que testemunham um episddio de
convuls&o séo solicitados a registrar detalhes como a hora do dia em que o
ataque ocorre, sua duracéo, quais as partes do corpo afetadas, e qual o nivel de
consciéncia imediatamente antes e depois da convulséo. Essas informacbes
podem ser bastante Uteis para se determinar o tipo da convulsao.

Os médicos podem recomendar um eletroencefalograma (EEG), que € um
teste onde eletrodos minusculos s&o conectados a cabega a fim de registrar as
ondas cerebrais. O EEG pode algumas vezes mostrar alteracdes na
atividade elétrica do cérebro. Um EEG normal ndo exclui o diagndstico de
convulsdo e os pacientes poderéo precisar de monitoramento adicional
como parte da avaliacdo. Se o EEG for anormal, os resultados podem ser
usados para determinar se sdo necessarios medicamentos para evitar
convulsdes futuras e, em caso afirmativo, podem orientar a escolha da
medicacao.

Algumas criancas apresentam convulsdo como resultado de um AIT
ou de um derrame. Mesmo se vocé se sentir assustado, € importante
manter a calma e permanecer com seu filho até a convulsdo parar.
Preste atencdo ao momento em que ela comegou e parou e quais
partes do corpo foram envolvidas. Se seu filho estiver sentado ou
em pé, deite-o gentilmente no ch&o e evite que sua cabeca caia para
trés. Coloque seu filho de lado. E importante n&o tentar abrir a boca
e ndo tentar colocar nada entre os dentes. N&o tente parar os
movimentos ou “sacudir” seu filho para acabar a convulséo. Durante
a convulséo, seu filho pode perder o controle da fungéo do intestino
ou da bexiga. Depois da convulsdo ele(a) pode se sentir mais
cansado(a) ou sentir dor de cabeca ou no corpo. Chame uma
ambulancia ou entre em contato com um médico sempre que a
convulsdo for prolongada (mais de 5 minutos), se houver mudanca
na cor da pele e/ou se sua crianga apresentar dificuldade para
respirar. E comum que as criangas fiquem sonolentas depois de uma
convulséo; entre em contato com um médico se for a primeira vez
qgue seu filho apresenta uma convulsdo, se ele nao estiver
totalmente acordado depois de 10-15 minutos ou se houver qualquer
preocupacao adicional.
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PARA OS PROFISSIONAIS DA SAUDE

Riscos e Recomendacoes

Derrames e Ataques Isquémicos
TransitOrios (AlTs)

Derrames e doenca cerebrovascular séo as
principais causas de morbidade em criancas
com Progéria. O que ocorre geralmente séo
eventos trombdticos. A ocorréncia mais
precoce de um derrame publicada foi na
idade de 4 anos. Em alguns casos,
convulsbes sdo o sintoma presente no
derrame.

RNMde umacriangade ~ Em um esforgo para tentar encontrar pistas
5 anos de idade, com  gohre g susceptibilidade aumentada para o
bloqueio completo do . -,
fluxo sanguineo em  desenvolvimento de derrames, uma série de
uma das artérias  criangas com Progéria foi estudada para avaliar
cardtidas no pescogo 0s tipos de mudangas que 0correm Nnos vasos
sanguineos da cabeca e do pescoco com o progredir da idade. O
achado mais frequente é o estreitamento das artérias caroétidas
internas. O fluxo sanguineo é lentificado pela estenose e a
formac@o de placas pode ser um sitio para o surgimento de
trombose. Numa tentativa de tentar compensar o fluxo sanguineo
diminuido, a circulago cerebral forma vasos colaterais para tentar
fornecer oxigénio as areas do cérebro antes supridas pelas
artérias estenosadas. Entretanto, esses novos vasos sanguineos
sdo menores e mais frageis que 0s vasos normais e sdo mais
suscetiveis a mudangas da pressdo sanguinea e hidratacéo.

Em criancas com Progéria, o primeiro sintoma da doenga
cerebrovascular € geralmente um derrame ou um ataque isquémico
transitério. No momento em que a crianca se apresenta com
sintomas neuroldgicos, a RNM frequentemente mostra sinais dos
chamados “derrames silenciosos” (que ocorreram no passado).
Derrames silenciosos sdo aqueles que ocorrem em regibes
cerebrais que podem n&o produzir sintomas clinicos, mas que ao
longo do tempo se somam, causando sintomas mais permanentes.
Se um derrame com novos sinais clinicos ocorrer, o controle da
pressdo sanguinea é imperativo.
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No caso de um derrame maior, o monitoramento em um CTI é
geralmente indicado até que a condigdo da crianca se estabilize.
Tratamentos ~ medicamentosos, como  anticoagulacdo,  sdo
frequentemente considerados nesse momento.

Aspirina para a prevencao de derrames

Medicamentos, tais como 0s agentes antiplaquetarios (como a
aspirina), sdo frequentemente utilizados para se evitar a ocorréncia de
derrames, especialmente nas areas onde ha algum estreitamento dos
vasos sanguineos ou seu bloqueio parcial. A aspirina em baixas doses
pode ajudar na prevencao de eventos trombéticos, incluindo ataques
isquémicos transitorios (AITs), derrame e insuficiéncia coronariana, ao
inibir a agregacdo plaquetaria. A dose da aspirina € calculada pelo
peso do paciente e geralmente dosada no intervalo de 2-3mg/kg
diariamente ou em dias alternados. A dosagem é modificada de
acordo com as apresentacdes disponiveis (ou seja, um quarto,
metade ou comprimido inteiro [comprimidos de 81mg disponiveis de
forma padrdo nos EUA]) e modificados se houver evidéncia de
hematomas ou sangramento.

Dor de cabeca

Dor de cabeca é frequentemente observada em criangas com Progéria.
Isso € esperado, pelo menos em parte, em virtude de algumas das
alteracOes observadas nos vasos sanguineos. Dores de cabega podem
ser de natureza isolada ou recorrente e localizadas a uma ou mais areas
da cabeca e da face. As causas exatas das dores de cabecga ndo sdo
completamente compreendidas.

Convulsoes

A funcdo neuroldgica na Progéria € normal. Convulsdes podem ocorrer
algumas vezes devido a doenca cerebrovascular subjacente. Convulsdes
devem ser avaliadas e tratadas de acordo com as orientacoes padréo para
pacientes pediatricos.

Recomendac¢des de exames de imagem

E recomendado que criancas com Progéria sejam submetidas a
Ressonancia Nuclear Magnética (RNM) do cérebro e
Angiorressonancia Magnética (ARM) das maiores artérias do
cérebro e do pescoco para determinar a presenca de
estreitamento arterial e derrame, anualmente. Em criangcas com
Progéria, derrames geralmente sdo clinicamente silenciosos e a
identificacdo do infarto € inesperada. A ARM do pescoco pode
identificar regides de estreitamento ou oclusdo dos quatro maiores
vasos sanguineos no pescogo que suprem o cérebro, assim como
identificar novos vasos “colaterais” que se formaram para supri-lo.
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Além disso, a ARM do cérebro também pode identificar pequenos vasos
anormais na superficie cerebral, que se formam em resposta ao
estreitamento arterial e fornecem uma via alternativa para o fluxo
sanguineo e a perfusdo cerebral. Esses exames fornecem informagoes
Uteis, j& que a presenca de vasos estenosados ou de circulagdo colateral
pode ajudar a identificar criancas que mais se beneficiariam de
tratamento diario com aspirina e de atengdo especial a hidratagdo
adequada.

Sedacao

Muitas criancas pequenas necessitam de sedacdo para obterem estudos de
imagem do cérebro ou do corpo. Criancas com Progéria, que sao conhecidas
por terem anormalidades cardiovasculares ou da presséo arterial, necessitam de
atencdo especial quando submetidas a sedacéo ou anestesia. Uma avaliagéo por
um profissional qualificado, como um anestesista ou intensivista, é
recomendada antes de qualquer sedacdo planejada para discutir planos de
controle de liquidos e presséo arterial. Consulte Manejo das Vias Aéreas /
Anestesia, Capitulo 8, para recomendacdes adicionais.

Circunstancias especiais: viagem, hidratacao

O inicio repentino de sintomas neuroldgicos € frequentemente provocado por
atividades que envolvem respiracdo excessiva (hiperventilagéo), reducéo da
pressédo arterial ou desidratacdo. Por essas razdes, € muito importante que as
criancas permanegam muito bem hidratadas em todos 0s momentos. Isso é
particularmente crucial em épocas de doenca e / ou viagens. Criangas que
planejam viajar devem aumentar sua hidratacdo e ingest&o de liquidos nas 24-48
horas anteriores aoinicio daviagem. Como umaestimativaaproximada, osrequisitos
minimos de ingest&o de liquido s&o de cercade umlitro por dia, com umobjetivo mais
proximode 1,5litros.
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7 .1CUIDADOS DE EMERGENCIA / CUIDADO INTENSIVO

7.Cuidados de Emergéncia/ Cuidado

Emergéncias
médicas graves

Outras consideragOes

O acesso vascular pode ser dificil em criancas com Progéria. Uma veia
pode parecer proeminente, mas ser ineldstica e mais dificil de acessar

do que aparenta.
Visdo geral do Cuidado de Emergéncia/ Cuidados

Intensivos
= Criangas com Progéria apresentam um risco aumentado de ter emergéncias
de “adultos”, como dor no peito (angina),um ataque cardiaco ou um derrame.

» No entanto, criangas com Progéria também podem apresentar emergéncias
comuns, como 0ssos fraturados, lesGes na cabeca, ou laceragdes.

PARA AS FAMILIAS

Riscos e Recomendacoes

e Muitas criangas com Progéria apresentam hematomas por longos
periodos, mesmo depois de um acidente pequeno, principalmente na
cabeca.

» Devido a escassez de tecido subcuténeo, as veias de algumas criancas
sdo de dificil acesso para um profissional de salde que precisa retirar
sangue ou introduzir um cateter intravenoso (V).

= Aprenda os sinais e sintomas de um ataque cardiaco ou de um derrame,
para facilitar o reconhecimento da existéncia de uma emergéncia real.

* Sintomas de um ataque cardiaco: dor em “aperto” ou “pressdo” no peito, dor
irradiando para o braco ou na mandibula, falta de ar, sensag&o de desmaio.
Sintomas de um derrame: dorméncia ou fraqueza repentina no rosto, braco
ou perna, incapacidade de falar ou fala arrastada e dor de cabeca importante
sem uma causa conhecida.
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PARA PROFISSIONAIS DA SAUDE

Riscos e Recomendacoes
Emergé€ncias médicas graves

Criangasafetadascom Progériatémmaior riscodeemergénciastipicasde um
adulto, tais como angina, infarto do miocérdio, ataque isquémico
transitorio e derrames. Caso a crianga com Progéria sinta dor no peito,
deve-se presumir que seja doenca cardiaca isquémica até que se prove o
contrario. O tratamento € em grande parte de suporte, incluindo oxigénio e
fluidos intravenosos suplementares. Se a crianga ndo estiver tomando
aspirina profilética no inicio, ela deverd mastigar meia a uma aspirina para
bebés (40,5 —81mg). Em geral, evite medicagBes como nitratos, que podem
fazer cair drasticamente a pressao arterial. Trate a dor e a ansiedade
conforme necessério para atenuar os efeitos de taquicardia no caso de
demandas de oxigénio pelo miocardio. Se ocorrer arritmia, s&o recomendados
algoritmos padréo de Suporte Avancado de Vida em Pediatria (PALS —
Pediatric Advanced Life Support).

A doenca cerebrovascular na Progéria pode ser significativa. A histdria de
convulsdes, dores de cabega fortes ou fraqueza unilateral pode significar um
ataque isquémico transitério prévio ou pequeno derrame. Muitas criangas
que sofrem umderrame reconhecido clinicamente mostramter evidéncias de
acidente isquémico silencioso prévio atraves da ressonancia magnética. O
manejo da suspeita de AIT ou derrame é feito em grande parte com
tratamento de suporte, como oxigénio efluidosintravenosossuplementares
para melhorar o estado de hidratacdo. As convulsdes sdo tratadas de
acordo comas diretrizes usuais para pacientes pediatricos.

Outras consideracdes

Outras consideragdes para criancas com Progéria em situacoes
médicas de emergéncia incluem:

e Acesso vascular: Apesar de as veias periféricas poderem parecer
proeminentes devido a escassez de gordura subcutanea, os vasos séo
tipicamente menos elésticos e mais dificeis de acessar do que pode
parecer.

e Trauma: Criangas com Progéria podem apresentar hematomas
significativos que permanecem por longos periodos, mesmo
apds pequeno trauma.
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Grandes hematomas no couro cabeludo n&o sdo incomuns,
especialmente se a crianca estiver tomando aspirina
profilitica. Menos comumente, mas de natureza mais grave,
criancas com Progéria parecem ter um risco maior de
hematomas subdurais apds traumas relativamente pequenos
na cabeca.

e Sintomas articulares: dor articular € uma queixa comum
entre criangas com Progéria, espacialmente nos quadris e
joelhos. A maioria dos sintomas nas articulagdes pode ser
tratada com analgésicos comuns; 0s casos de dores mais
significativas devem ser encaminhados para um ortopedista,
devido ao risco aumentado de subluxagdo ou luxacgéo. Dor
persistente no quadril deve ser avaliada, devido ao risco de
necrose avascular da cabeca femoral. Para mais
orientacdes a respeito de luxagOes articulares, veja “Ossos/
Ortopedia”, capitulo 13.
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8.1 MANEJO DAS VIAS AEREAS/ ANESTESIA

8. Manejo das Vias
Aéreas/Anestesia

As desafiadoras
caracteristicas das vias
aéreas na Progéria

Manejo das vias
aéreas

Anestesia e sedacdo

Criancas com Progéria possuem um maior risco de
complicacoes durante a sedacdo e anestesia, por serem
pequenas e pelo risco de ataque cardiaco que possuem.
Consideracoes especiais devem ser feitas quando e se sua
crianca precisar de cirurgia.

PARA AS FAMILAS

Riscos e Recomendacodes

» Criancas com Progéria possuem boca e mandibula pequenas, o que
necessita ser levado em consideracdo caso precisem de anestesia
ou sedacdo para cirurgia ou procedimento.

= Converse com 0 anestesiologista e com o médico de seu(sua)
filho(a)caso tenha alguma preocupacao

* Compartilhe essa secao do Manual Sobre Progéria com
a equipe de saude de seu(sua) filho(a).

PARA OS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Riscos e Recomendacdes

Caracteristicas desafiadoras das vias aéreas na
Progéria

Melhorias na prética de anestesia pediatrica tém refor¢cado a seguranca
da sedacdo e da anestesia geral para fins de procedimentos
diagnasticos, intervencionais e cirdrgicos em criancas.
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Criangas com Progéria, no entanto, possuem maior risco de
complicagdes durante a sedacdo ou durante a anestesia, pela
anatomia irregular de suas vias aéreas, bem como pelo
potencial de eventos adversos cardiovasculares. Mesmo um
anestesista pediatrico experiente pode ndo ter tido a
oportunidade de cuidar de uma crianca com Progéria, e por
esse motivo esta secdo discute as consideracdes especiais

para anestesia e manejo das vias aéreas.

As caracteristicas tipicas das vias aéreas de criangas com
Progéria incluem o seguinte:

Hipoplasia mandibular
Micrognatia e/ou retrognatismo
Abertura bucal pequena

Denticdo anormal (erupcao
tardia, apinhamento)

Palato ogival

Flexibilidade  reduzida do
pescoco e articulagdes
témporo-mandibulares

Contraturas do esqueleto e
mobilidade reduzida do
pescoco

Reducéo da gordura
subcutanea

Nariz estreito e narinas
pequenas

Manejo das vias aéreas

Retrognatia na Progéria:
esteja preparado para
utilizar equipamentos e
tubo endotraqueal
menores que o tamanho
esperado

As caracteristicas fisicas associadas a Progéria podem causar dificuldade no
posicionamento, ventilacéo, vedacao da mascara de ventilacao e visualizacao da
laringe. Dessa forma, o médico deve estar preparado para utilizar técnicas para via
aérea dificil, incluindo dispositivos supragldticos e técnicas de intubag&o por fibra
Optica. Para criangas que ndo podem ser intubadas por visualizacdo direta
(laringoscopia), a intubacao por fibra Optica pode ser necessaria.
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Para a maioria dos testes diagndsticos e cirurgias menores, caso 0
procedimento possa ser feito de maneira segura sem a
necessidade de intubacéo endotraqueal, o uso de ventila¢éo bolsa-
valvula-mascara ou de um dispositivo supragl6tico deve ser
considerado. Entretanto, o uso de sedagdo para procedimentos
sem via aérea garantida deve ser cuidadosamente realizado por
médicos com experiéncia em manejo de via aérea, pelo risco de
obstrucdo com o uso de sedativos.

A intubacéo nasal pode ser desafiadora devido ao pequeno
tamanho das narinas e angulo glético incomum. Criancas
com Progéria sao proporcionalmente menores do que outras
criancas de mesma idade; portanto, a sele¢gdo do tamanho
do equipamento para manejo das vias aéreas pode ser mais
precisa se baseada na altura do que na idade. Além disso,
existe um risco aumentado de hipotermia devido a alopécia
e escassez de gordura subcutanea.

Durante a sedagdo ou anestesia, o profissional de saude deve
estar atento a presenca de doenga cardiovascular e
cerebrovascular caracteristicas da Progéria. A maior parte das
criangas com Progéria possuem ECG e ecocardiograma normais.
Com a progressdo da doenga, podem desenvolver hipertensdo
sistémica, hipertrofia ventricular esquerda e anormalidades das
valvas mitral ou adrtica. Infelizmente, estudos como teste de
estresse podem nao ser Uteis para prever 0s riscos de
complicacdes intraoperatdrias.

A vasculopatia corondria e cerebral associada com a Progéria resulta

na perda da elasticidade vascular e no risco aumentado de isquemia

cardiaca ou cerebral durante estados de hipovolemia ou hipoperfuséo.

Criangas com Progéria devem permanecer bem hidratadas antes e

apos procedimentos eletivos, e medicagfes ou agentes anestésicos

que podem aumentar o consumo miocardico de oxigénio ou causar

hipotensdo devem ser evitados. Muitas criancas com Progéria séo

aconselhadas a utilizar aspirina profilatica; os riscos e beneficios de

cessar a terapia com aspirina antes de cirurgias eletivas devem ser

discutidos com o cirurgido, cardiologista e/ou neurologista envolvidos

no cuidado do paciente
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O. Cuidados com os
olhos/ Oftalmologia

Visao geral das caracteristicas
oculares na Progéria

Riscos e recomendagOes para a
familia Recomendac¢bes para
o profissional que cuida dos
olhos

Dormir com os olhos ligeiramente abertos, pode causar “olho seco”.
Manter os olhos umidos reduz a chance de ceratite de exposicdo.

Caracteristicas oculares na Progéria
A maioria das criangas com Progéria tem os seguintes problemas
oculares:

« Olhos ligeiramente abertos ao dormir, provavelmente devido a pele
firme e auséncia de gordura subcuténea.

« Lacrimejamento frequente, o que provavelmente é uma reagdo ao
“olho seco” que é causado pela pele firme e pelo escasso coxim
gorduroso que sustenta o globo ocular.

 Auséncia de sobrancelhas e cilios, o que pode diminuir a prote¢éo contra
poeira e outros irritantes.

» Fotofobia, que é a sensibilidade excessiva a luz e a aversao a luz solar
ou locais bem iluminados.

PARA AS FAMILIAS

Riscos e Recomendacoes

Um exame ocular é recomendado ao momento do diagndstico e anualmente,
em seguida. Se alguma doencga ocular for detectada, sua crianca pode
necessitar de exames mais frequentes.

Pode haver um maior risco de necessidade do uso de dculos, j& que muitas das
criancas (mas ndo todas) estao usando 6culos para hipermetropia em tenraidade.
N&o se sabe por queissoocorre.

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/

E importante incluir exames de vista anuais com um oftalmologista
qualificado no controle da salde das criangcas com Progéria e consultar um
oftalmologista, casosurjaalgumadividasobreasatde dosolhos.

>0Olho seco

O olho seco aumenta o risco de ceratite de exposi¢do. E como

um obscurecimento do olho que comecga bem pequeno, mas que

pode crescer com o tempo e bloguear a visdo. Este € um evento
grave que precisa da atencdo imediata de um oftalmologista.

Para diminuir o risco de ceratite, mantenha o olho umido.

Algumas estratégias que o oftalmologista podera
recomendar:

* Administrar lagrimas artificiais diversas vezes ao dia. Lagrimas
artificiais sdo vendidas sem receita médica em todas as
farmécias e drogarias. No entanto, se vocé estiver precisando
usa-las mais de 4 vezes por dia, vocé deve utilizar lagrimas
artificiais que ndo contenham conservantes. Lagrimas artificiais
sem conservante vém em frascos individuais que devem ser
usados em no méximo um dia ap6s abertos.

= A noite, pode-se aplicar pomada lubrificante nos olhos para
umedecer e proteger a abertura.

* Pode-se usar fita adesiva propria para pele para fechar as
palpebras suavemente durante a noite.

>Fotofobia

A maioria das criangas com Progériando necessita de tratamentoespecial para
sua leve fotofobia. No entanto, se necessario, 6culos de sol, lentes escuras
de encaixe para 6culos de grau ou lentes que escurecem sob luz intensa
podem ajudar na sensibilidade aluz.

Riscos e Recomendacoes

> Achados oftalmoldgicos tipicos
» Hipermetropia leve a  ® Auséncia de sobrancelhase Ceratopatia por

moderada e Madarose exposicao
* Insuficiéncia acomodativa e Lagoftalmo « Cicatriz cornea
e Gorduraorbitalreduzida, * Pterigio

levando a “6rbitas rasas
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A maioria dos pacientes com Progéria tem doenca da superficie ocular
secundéria a ceratopatia de exposicdo. Eles podem apresentar fotofobia,
desconforto e reducéo da visdo. Tratamento agressivo das doencas da
superficie ocular é recomendado com o uso de 6culos de sol, lagrimas
artificiais, tarsorrafia com fita adesiva a noite e uso de plugs lacrimais. A
lubrificacdo da superficie ocular com lagrimas artificiais é recomendada.
Pacientes com Progéria também relataram alivio significativo ao usar colirio
de soro de cordao umbilical; no entanto, estes colirios ndo estdo disponiveis
comercialmente em muitos paises, incluindo os Estados Unidos. Em casos
graves, é possivel considerar tarsorrafia temporal e uso de lentes de contato
esclerais. O beneficio potencial do tratamento cirdrgico da superficie ocular
deve ser cuidadosamente avaliado em relag&o aos riscos da anestesia.

A maioria dos pacientes com Progéria tem hipermetropia leve a moderada,
assim como acomodacdo reduzida. E recomendado que se avalie a
acuidade visual para perto e que se realize retinoscopia dinamica e, se
reduzida, deve-se considerar a prescri¢do de lentes corretivas para abordar
0 erro refrativo e a acomodacéo reduzida.

N&o foi evidenciado, em pacientes com Progéria, o desenvolvimento de
glaucoma, catarata ou degeneracOes retinianas, que séo tipicamente
associados com o processo normal de envelhecimento.

Um exame oftalmoldgico abrangente é recomendado ao momento do
diagndstico e anualmente, em seguida. Se alguma doenca da cornea
for detectada, sua crianca pode necessitar de exames mais frequentes.

Figura 1. Note a auséncia de pelos na sobrancelha
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Figure 2. Madarose mais grave na palpebra superior do
que na inferior

Figura3.Cicatriz corneana inferior por ceratopatia de
exposicao

Figura 4. Pterigio agressivo envolvendo o eixo visual
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10. Audicao/ Avaliacao
audioldgica

A orelha externa da crianca com
Progéria

Testes de comportamento auditivo para
avaliar os limiares auditivos

Testes eletrofisiolOgicos objetivos da
funcéo auditiva

Resumo

Criangcas com Progéria geralmente desenvolvem perda de
audicdo condutiva para baixas frequéncias. Em geral, isso
ndo acarreta prejuizo funcional, mas sentar-se mais a frente
na sala de aula é recomendado.

Visdo geral da audiologia e do ouvido da crian¢a com Progéria
Esta se¢do descreve o perfil auditivo tipico das criangas com Progéria, bem

como uma orientacdo para a avaliagao audiologica e possiveis estratégias de
manejo.

PARA AS FAMILIAS

Riscos e Recomendacoes

= Devido ao formato da orelha e a perda de flexibilidade na pele, a
orelha externa pode ser bastante sensivel a pressao.

e Familias relatam que criancas com Progéria frequentemente
apresentam actmulo de cera em seus ouvidos. Converse com 0
profissional de saude do seu filho sobre o uso de produtos que
amolecem a cera.

e Criangcas com Progéria geralmente tém perda auditiva leve a
moderada para baixas frequéncias. O profissional de salde que
cuida do seu filho deve testar rotineiramente sua audicdo e
encaminha-lo a um especialista, se necessario.
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PARA OS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Riscos e Recomendagdes
* A orelha externa da crianga com Progéria

Na orelha normal, o pavilhdo auricular e o tergo lateral do canal
auditivo sdo compostos por cartilagem complacente e por gordura
subcuténea que permite que os transdutores (fones de ouvido)
utilizados nos testes de comportamento e nos testes
eletrofisiologicos da audicdo se ajustem confortavelmente no
ouvido. A situacao do ouvido externo em criangcas com Progéria
representa uma dificuldade especifica na realizagcdo da avaliacdo
auditiva, pois essas criancas sdo caracterizadas pela perda da
complacéncia da cartilagem e perda da flexibilidade de pele. O
resultado é que o ouvido pode ser particularmente sensivel a
pressao aplicada pelos transdutores no pavilhdo auricular (fones
de ouvido supra-aurais geralmente utilizados nos testes de
condugao pelo ar) e no conduto auditivo (tais como os exames de
timpanometria para a realiza¢édo de emissao acustica ou fones de
insercdo utilizados nos testes de condugéo pelo ar ou emissdes
otoacusticas). (Ver as figuras abaixo). Ao toque, o pavilhdo
auricular é obviamente mais rigido do que os pavilhdes
auriculares de criangas que ndo tém Progéria. As pessoas que
executam os testes de audicdo devem aplicar manualmente
pressdo no pavilhdo auricular e perguntar ao paciente se a
pressdo causa desconforto antes de colocar os fones de ouvido
supra-aurais.

Figura 1. As orelhas direita e esquerda de criangas com Progéria. Observe o
tamanho grande da entrada do conduto auditivo em relac&o ao ouvido externo.
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Figura 2. As orelhas direita e esquerda de criangas com Progéria. Observe o didmetro
obviamente menor do canal auditivo na parte profunda (6ssea) do canal
auditivo, em comparacgéo com a parte mais superficial (cartilaginosa) do canal
auditivo.

A parte cartilaginosa do conduto auditivo geralmente tem aparéncia de
perda geral de cartilagem, o que resulta num calibre significativamente
maior do que a porgdo 6sseaque compreende 0s 2/3meédios do conduto
auditivo. Essa diferenca de tamanho da parte cartilaginosa e 6ssea do
conduto auditivo pode causar confuséo quando se tenta colocar o fone de
ouvido no conduto. Em geral, um fone de ouvido ou a ponta de uma sonda
de timpanometria € acoplado manualmente a por¢do cartilaginosa do
conduto auditivo. A grande discrepancia de tamanho pode dificultar a
obtenc&o de uma vedagao hermética quando se tenta a timpanometria e 0
exame de reflexo do mdsculo do ouvido médio. Embora seja potencialmente
mais fécil obter uma vedacédo acoplando-se o fone intra-auricular & parte
6ssea do conduto, essa parte do conduto € muito sensivel em todas as
pessoas e, portanto, pode ser dificil para o paciente com Progéria tolerar a
colocacéo de fones intra-auriculares para os testes audiométricos. Envolva o
paciente no processo de testes apresentando-lhe o proximo exame e
explicando que os fones intra-auriculares sdo fabricados com
caracteristicas (tamanho e rigidez) que néo se aplicam necessariamente a
crianga com Progéria. As criangas devem receber permissdo total para
suspender qualquer exame a qualquer momento, 0 que também pode
aumentarasua confianga nos examinadores e talvez a sua tolerancia
ao pequeno desconforto.
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Aimpactagdo de cerume € geralmente relatada pelas familias como sendo
problematica nas criangas com Progéria. A cera do ouvido € geralmente muito
seca e adere a parede do conduto auditivo no ponto de jungao ente 0 0ssoea
cartilagem. Ascriangas com Progeériadevem consultarrotineiramente ummédico
que examine a presenca de impactacéo de cerume nos ouvidos e devem
seguir as recomendacdes do médico de usar solucdes liquidas (como 6leo
mineral e peroxido de hidrogénio) paratentaramolecer a ceraantesde o médico
proceder a extracdo manual. Dependendo do tamanho do problema, as
consultas podem ser anuais ou ainda mais frequentes.

Testes de comportamento auditivo para avaliar os
limiares auditivos

A medicao dos limiares de deteccdo de audicio tonal pela audiometria de
comportamento € o padréo ouroparaaavaliagdo clinicadafungao auditiva.

Os pacientescomProgériaséo, de modogeral, cognitivamente normais para
asuaidade e, portanto, sua linguagem € apropriada para uma crianca da sua
idade. Alinguagem de uma crianga € umbomi indicador de qual técnica do teste
de comportamento é amais apropriada para determinar oslimiaresdeaudicao
tonal ou mesmo se é possivel examinar a crianca. Tendo em vista que esse
distarbio aparece por volta dos 18 a 24 meses, a audicdo pode ser avaliada em
criancas com Progéria em idade de diagndstico mais precoce por meio de
audiometria de reforgo visual; essa técnica de exame pediatrico € vélida para
criangas de desenvolvimento normal entre 8 e 30 meses. As criangas com
Progériaentre 2 e 5 anos geralmente podem ser examinadas por audiometria
ludica condicionada. Criancas a partir dos 5 anos geralmente podem ser
examinadas por audiometria convencional pelo método de “levantar a
mao”.

Quase todas as criangas com Progéria tém algum grau de perda de audicdo
condutiva de baixa frequéncia. Consulte a Figura 3 para ver um audiograma tipico
(resultadode teste de audicdo)em uma crianga com Progéria. Quando ocorre
em ambos 0s ouvidos, a perda de audi¢cao nao € sempre bilateral e nem
mesmo simétrica. No entanto, 0 mesmo padrdo de perda auditiva é visto
consistentemente em criangas com Progéria: de baixa para média frequéncia,
caminhando para audi¢do melhor, e talvez normal, nas frequéncias mais
altas.
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Figura 3. Audiograma tipico de uma crianga com Progéria: perda auditiva de
conducdo, leve a moderada, para baixas frequéncias

Testes eletrofisioldgicos objetivos da funcao auditiva

> Timpanometria

A timpanometria € um exame para avaliar a fun¢do grosseira do ouvido
médio. Ela € realizada aplicando-se manualmente ou inserindo-se um
cateter com ponta de borracha destinada a vedar hermeticamente o
conduto auditivo. Um tom de baixa frequéncia (226 Hz) é produzido no
conduto auditivo enquanto a pressao do ar é alterada de +200 daPa para -
400 daPa. Essaalteracéo na pressdo do ar € bastante leve e geralmente leva
alguns segundos. A alteragdo no nivel de pressdodosomdotomde baixa
frequéncia no conduto auditivo € resultado do som que esta sendo
transmitido de forma mais ou menos eficiente através do sistema do ouvido
médio como funcéo da presséo do ar no conduto auditivo. Existem dados
normativos para o volume fisico do conduto auditivo, pressao de pico,
complacénciaestética e largura timpanica. Os achados da timpanometria sdo
essencialmente normais em muitas criangas (independentemente dos
resultados dos testes de audi¢do). Quando anormal, a complacéncia
estatica geralmente esta reduzida e a largura timpanica é
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consequentemente maior do que o normal. Isso sugere um
enrijecimento do timpano e/ou dos ligamentos que conectam os 3
ossos da orelha média. O volume fisico do canal auditivo e a
pressao de pico geralmente estdo normais. O exame otolégico em
alguns pacientes por um otorrinolaringologista pediatrico néo
revelou efusdo do ouvido médio em nenhum desses pacientes com
complacéncia estatica reduzida. A razdo para os achados anormais
de timpanometria ainda ndo € clara até o momento.

> Limiar de reflexo acustico (reflexo do musculo do ouvido médio)

O limiar de reflexo do musculo do ouvido médio € uma medida bruta da funcéo
do ouvido médio que incorpora um arco reflexo que vai do oitavo nervo
craniano ao nivel do complexo olivar superior, descendo, em seguida, ao
sétimo nervo craniano, tanto ipsilateral quanto contralateral ao estimulo. O
teste é realizado praticamente da mesma forma que a timpanometria,
utilizando a mesma extremidade do cateter usado na timpanometria. E
necesséaria uma vedacgdo hermética para a realizacdo desses exames, 0 que
em geral pode ser feito em poucos minutos. Um tom teste de baixa frequéncia
(226Hz) é produzido no conduto auditivo e a pressdo do ar do conduto
auditivo € mantida estavel. Um tom estimulante de mdltiplas frequéncias
(geralmente 500Hz, 1000Hz e/ou 2000Hz) é produzido no conduto auditivo a
uma intensidade relativamente elevada (limiares de reflexo normais séo 85 —
90 dB HL). Um tom de estimulo suficiente para comprometer o reflexo do
musculo do ouvido médio, faz com que o musculo estapédio se contraia,
enrijecendo o sistema do ouvido médio. Esse enrijecimento pode ser
detectado praticamente da mesma maneira que na timpanometria. Quando
hé& disfun¢do do ouvido médio, os reflexos do musculo do ouvido médio sdo
em geral elevados (>90 dB HL) ou ausentes (nenhum reflexo obtido usando-
se um estimulo méximo de 110dB HL). As crian¢as com Progéria tém quase
sempre reflexos do musculo do ouvido médio elevados ou ausentes,
independentemente dos achados da timpanometria.

> EmissOes otoacusticas

As emissfes otoacusticas sdo uma medida da integridade
funcional da céclea, até o nivel das células ciliadas externas.
Considera-se que essas emissbes de “som de ouvido” sejam
derivadas da eletromotilidade das células ciliadas externas saudaveis e,
portanto, sejam um subproduto do mecanismo auditivo “normal”.
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Pessoas com perda auditiva neurossensorial, como a causada pela
idade (presbiacusia) ou pelo ruido (“perda auditiva induzida por ruido”),
tém auséncia de emissdes otoacusticas. Essas emissdes podem ser
evocadas por um estimulo sonoro externo, como um clique ou um par
de tons puros e a resposta resultante da coclea pode ser medida no
conduto auditivo com um microfone altamente sensivel, se o ruido
ambiente (na sala e do paciente) for suficientemente baixo para que a
emissdo possa ser medida. Esse exame, portanto, requer a colocacéo
de um fone no conduto auditivo que abrigue um transdutor para a
geracgao e para a captacdo de som. N&o requer vedagao hermética, mas
€ necesséario um bom acoplamento as paredes do conduto auditivo para
que o som nado escape de dentro do ouvido. As criangas com Progéria
quase sempre tém emissdes otoacusticas normais nas frequéncias
média e alta. Sabe-se que as emissdes otoacusticas sdo geralmente
afetadas (s&o reduzidas ou ausentes) pela perda auditiva condutiva no
ouvido médio devido a disfun¢éo do proprio ouvido médio. As emissdes
otoacusticas em criangas com Progéria séo tipicas do que se poderia
esperar com base no seu audiograma: em frequéncias onde existe perda
auditiva condutiva (nesses pacientes, geralmente em frequéncias
médias a baixas), as emissdes otoacusticas sao reduzidas ou ausentes.
E importante ressaltar que as emissdes otoacUsticas de alta frequéncia
(10k Hz) estdo sempre presentes nas criangas com Progéria desde que
a perda auditiva condutiva ndo se estenda para essas frequéncias mais
elevadas. Parece entdo que a coclea de uma crianga com Progéria ndo
envelhece prematuramente.

> Audiometria do tronco encefdlico (também conhecida como

potencial evocado auditivo de tronco encefalico)

A audiometria do tronco encefélico mede os potenciais elétricos de campos
distantes evocados por um estimulo sonoro dos nucleos do tronco encefélico
auditivoao nivel dolemnisco lateral. Geralmente séo utilizados testes para
calcular os limiares auditivos em criangas muito pequenas ou que tenham
atraso no desenvolvimento e ndo possam participar da audiometria de
comportamento ou nos casos em que haja suspeita de que uma leséo da via
neural auditiva ascendente (como um tumor no oitavonervo craniano).

TheProgeriaResearchFoundationwww.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/

Como esse exame requer uma participagdo passiva do paciente, o
sono € sempre desejavel durante esses exames (quer natural ou
mediante 0 uso de sedacéo). Preocupacbes semelhantes com
relacdo a colocacdo de um transdutor no canal auditivo também
existem aqui, uma vez que os transdutores utilizados na
Audiometria do tronco encefalico sdo os mesmos que sao utilizados
na audiometria do comportamento. Outra preocupacdo é que a
resposta evocada seja registrada no campo distante usando trés ou
quatro eletrodos no couro cabeludo com impedancia cutanea
obrigatoriamente baixa (< 5k ohm) e bem equilibrada (todos abaixo
de 5k ohm). Em geral, é utilizado um abrasivo suave para esfoliar a
pele e remover as células mortas. Tendo em vista a pele
extremamente fina do paciente com Progéria, é preciso tomar
cuidado para ndo comprometer a integridade da pele no caso de
esse exame ser realizado.

Um paciente com perda auditiva de baixa a média frequéncia tem
pouca perda funcional na comunicagdo. Consequentemente, 0s pais
geralmente relatam que seu filho com Progéria ouve muito bem;
frequentemente é encontrada uma perda auditiva de baixa frequéncia
gue ndo havia sido previamente diagnosticada. Intervencoes
audiolégicas sao geralmente limitadas ao monitoramento anual da
audicdo para investigar piora progressiva da audicdo afetando as
frequéncias de fala, ou talvez um assento preferencial na sala de aula.
Ocasionalmente, baseado no relato dos pais de que a crianga com
perda auditiva para baixas frequéncias estd tendo dificuldade de
compreender a voz do professor, recomenda-se 0 uso de um
amplificador educacional em FM para ajudar a crianga a ouvir a voz do
professor em detrimento do som ambiente da sala de aula.

Algumas vezes, uma criangca com Progéria tem perda auditiva grave o
suficiente para prejudicar a compreensao de outras pessoas. Tendo em
vista as alteragdes anatdmicas do ouvido externo descritas anteriormente
neste documento, pode ser dificil ajustar um fone ao ouvido com o auxilio
de um molde personalizado. O processo de construgdo de um molde para
um fone de ouvido requer a colocacdo de um bloco de algoddo numa
corda dentro do canal auditivo, a mistura de silicone de duas partes e a
injecdo desse silicone no canal auditivo e na orelha, tornando-se
endurecido em alguns minutos; isso se chama “impresséo do molde da
orelha”.
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A colocacdo profunda do molde de algoddo € frequentemente
desconfortavel em uma pessoa com anatomia normal da orelha; em uma
crianga com Progéria, é razoavel se esperar um desconforto ainda
maior. Uma abordagem que pode reduzir o desconforto durante a
impress@o do molde da orelha € lubrificar o algoddo com dleo mineral
antes de injetar o silicone. O prognéstico para o uso de fones é muito
bom, pois o tipo de perda auditiva € condutiva e ndo ha expectativa de
perda de clareza do sinal, como acontece quando existe um grau mais
do que moderado de perda auditiva coclear (ou seja, neurossensaorial).

As criangas com Progéria tém perda de audi¢do condutiva de baixa
frequéncia, que é geralmente discreta, mas pode ter grau moderado (ou
maior). A fisiopatologia dessa perda auditiva ndo € clara atualmente.
Algumas criancas tém timpanometria bastante anormal com limiares
auditivos que eram relativamente normais ao passo que outros
pacientes com timpanometria normal tém a audicdo significativamente
comprometida. Essa perda auditiva de conducdo existe mesmo na
auséncia de cerume e efusdo do ouvido médio. Os reflexos do musculo
do ouvido médio estdo quase que invariavelmente elevados ou ausentes.
As emissdes otoacUsticas Sao quase sempre normais nas frequéncias em
que o mecanismo de audicao condutiva € normal ou quase normal (nas
frequéncias média a elevada). O local da leséo pode entao parecer ser
alguma disfungéo no sistema do ouvido médio sem relagdo com uma
otite/efusdo do ouvido médio. Essa disfuncéo resulta no enrijecimento do
sistemaea consequente perdadas propriedades de transmissdo dosom do
ouvido médio.

Quando necessarias, intervengfes audioldgicas sao eficientes em
ajudar as criangas com Progéria a ouvir bem. Essas intervengées
incluem dispositivos de auxilio auditivo (como sistemas FM) e
aparelhos auditivos.
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11.1 CUIDADOS BUCAIS / ODONTOLOGIA

11.Cuidados bucais /
Odontologia

O atraso na erupcdo dos dentes dos bebés é extremamente
comum na Progéria. A denticdo definitiva pode surgir por tras
dos dentes de leite e alguns dentes podem ndo nascer.

Visao geral

A boa higiene dental € importante para todas as criancas,
especialmente para aquelas com Progéria, que tém maior risco de
doencas dentarias.

PARA AS FAMILIAS

Riscos e Recomendacodes

Existem muitos achados odontoldgicos que sao prevalentes em criangas
com Progéria:

> Apinhamento dentario

> Atraso ou ndo erupgdo dos dentes de leite e dos dentes
permanentes

> Espaco insuficiente para os dentes permanentes
> Doencas da gengiva

> Alta incidéncia de céaries

> Mandibulas peguenas e pouco desenvolvidas

> Atrito (desgaste) dos dentes de leite
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11.2 CUIDADOS BUCAIS / ODONTOLOGIA

E importante estabelecer uma relagdo com o dentista logo cedo na vida
do seu filho. Na idade de 1 ano, ou quando surgir o primeiro dente do seu
filho, ele deve visitar o dentista — de preferéncia, um dentista pediatrico.
Devido ao alto risco de seu filho desenvolver doengas dentérias,
recomenda-se gque a crianca visite o dentista duas vezes por ano para
consultas de rotina, limpeza, aplicacdo de flGor e com frequéncia ainda
maior se o dentista encontrar problemas odontoldgicos que necessitem
de atencdo. Isso ndo apenas permitird avaliagdes orais frequentes, mas
também ajudara seu filho a sentir-se & vontade no ambiente odontoldgico.

PARA OS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Riscos e Recomendacoes

> Achados odontolégicos comuns na Progéria
= Apinhamento grave
» M4 ocluséo
 Erupgéo dentéria ectopica
» Atraso e falha de erupcdo da denticdo priméaria e permanente
« Espaco insuficiente para a denticdo secundaria
« Discrepancias entre o tamanho do dente e o comprimento do arco
= Molares permanentes geralmente localizados no ramo
= Gengivite e doenca periodontal
» Recessao gengival localizada
» Alta incidéncia de céries
* Atrito da dentig&o primaria
e Hipodontia

= Agenesia de dentes permanentes, principalmente dos segundos pré-
molares

« Freio lingual curto (anquiloglossia)
 Fenda labial falsa
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11.3 CUIDADOS BUCAIS / ODONTOLOGIA

> Achados craniofaciais em Progéria
« Alopécia
e Veias do cranio proeminentes
« Cianose perioral
« Perfil convexo
» Amplitude limitada do movimento
« Hipoplasia maxilar e mandibular
= Micrognatia
» Maxila e mandibula retrognaticas
» Ma ocluséo esquelética de Classe Il

> Coisas a se considerar
« Visitas precoces ao dentista

« RevisOes mais frequentes; deve-se fazer revisdes a cada 6 meses
para exame, profilaxia e tratamento com fllior

 Se possivel, estabelecer uma relacdo com o dentista antes
de a crianga completar um ano ou na erup¢ao do primeiro
dente

> Importancia de educar os pais
« Alto indice de caries nessa populacéo
e Educacéo sobre instrucdes de higiene oral
» Educacéo sobre a etiologia das céries
 Educacéo sobre maneiras de se evitar as caries

e Desestimular o uso de copos com tampa e mamadeiras com
bebidas cariogénicas

= Entre as refeicBes e a noite, beber apenas agua e evitar sucos e
outros tipos de bebidas que podem causar problemas dentarios.
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11.4 CUIDADOS BUCAIS / ODONTOLOGIA

» Comece a escovar 0s dentes assim que eles surgirem, usando uma
pequena quantidade de pasta de dentes com fltor.

= Implementacgéo precoce de pastas de dente e enxaguantes bucais com
fluor e aplicacdo de flior no consultério

e Apneia obstrutiva do sono pode estar aumentada devido a
micrognativa/retrognatia.

> Consideragdes Ortododnticas

= Apinhamento grave e disturbios de erupcao podem requerer tratamento
com extracdo dentaria. Quando os dentes definitivos nascerem
ectopicamente atrds dos dentes de leite, a extracdo dos dentes de leite
pode facilitar a mobilizacdo dos dentes secundarios até a posicao
apropriada. (Ver figuras demonstrando os achados dentais tipicos, pagina
11.5)

« Susceptibilidade a doenca periodontal e abertura limitada pode
contraindicar terapias ortodonticas convencionais.

> Extragdes dentarias

 Apesar de ndo existirem relatos de osteonecrose dos maxilares induzida
por bisfosfonatos (ONMB) nessa populac¢éo, deve-se ponderar os riscos e
beneficios da extragdo dentéria.

A aspirina de baixa dose administrada para prevencao de derrames
pode afetar a coagulagcdo; portanto, os riscos e beneficios de
suspensao temporaria da aspirina versus o uso de medidas locais para
hemostasia (suturas/agentes hemostaticos) devem ser pesados.
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11.5 CUIDADOS BUCAIS / ODONTOLOGIA

> Figuras que demonstram achados odontoldgicos tipicos

Dentes apinhados, com areas de Caries
recess&o gengival

Atrito (Desgaste) dos dentes

Apinhamento com mal posicionamento .
p P deciduos

dos dentes permanentes

Atrito  dos incisivos  centrais Falsafenda palatina

deciduos e erupgéo ectdpica dos
incisivos inferiores permanentes

Anquiloglossia
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12 .1PELE / DERMATOLOGIA

12.Pele / Dermatologia

Achados dermatoldgicos
comuns na Progéria

Cabelo e unhas

Pequenas protuberdncias macias na pele do abdome ou das
pernas pode ser um dos primeiros sinais da Progéria

PARA AS FAMILIAS

Riscos e Recomendacodes

* Alteracdes na pele podem ser o primeiro sinal notado pelos pais
que indica que seu filho possa ter um problema médico. Elas
podem se apresentar como uma pele tensa que restringe
movimentos; manchas escuras; ou um abaulamento macio na
barriga e/ou nas pernas.

» A pele pode secar e cogar. Sabonetes suaves e cremes séo
recomendados.

» Todas as criancas com Progéria perdem seus cabelos.

= As unhas podem ficar secas e rachadas ou partidas. Fique alerta
para o surgimento de unhas encravadas, j& que elas podem se
tornar infectadas.

 Algumas vezes surgem calcificaces na pele, que podem cogar e
infeccionar. Embora a ingestdo de calcio na dieta seja importante, a
suplementac&o de calcio ndo é recomendada a longo prazo.

» Procure um dermatologista para quaisquer preocupagfes com
a pele ou com a perda de cabelo do seu filho.

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/

12 .2 PELE / DERMATOLOGIA

PARA OS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Riscos e Recomendacdess

Achados dermatoldgicos comuns na Progéria

As alteracdes na pele podem ser a primeira indicagéo de que ha problema
numa crianga com Progéria. Algumas vezes, as anormalidades da pele
podem ser identificadas ao nascer, mas as alteragoes séo percebidas com
maisfrequéncianoprimeiroanodevida. As alteracdes dermatologicas incluem
pele tensa, que pode restringir alguns movimentos. O enrijecimento da pele
pode estar praticamente ausente em algumas criancas, mas pode ser grave
e restringir movimentos da parede toracica e a capacidade gastrica em outras.

Os achadosdermatoldgicosvariam emgravidade e incluem manchas escuras
na pele, pele esticada e pequenas areas (1-2 cm) de protuberéncias macias
na pele, particularmente no abdome.

A pele pode ficar seca e com prurido. Produtos de limpeza suaves e cremes
comerciais podem ajudar nesse aspecto. Recomenda-se que as familias
consultem um dermatologista parafalar sobre o ressecamento e o prurido da
pele. Calos sé@o comuns nos pés, devido a perda de gordura.
Calcinose cutanea foi observada em cerca de 5% — 10% das criangas
com Progéria, na regido distal dos dedos, calcanhares, tronco, coxa e
pernas, torax e abdome. Difragdo por raios-X mostra que eles sdo
compostos por hidroxapatita semelhante & do o0sso. Portanto,
provavelmente existe uma disfuncdo de calcio nas criangas com
Progéria. Por causa desse achado, assim como pela presenca de
calcificacdo extra-esquelética na radiografia (Ver Ossos/Ortopedia,
Capitulo 13), a ingestéo de calcio por meio da dieta € provavelmente a
estratégia mais segura para estes jovens pacientes, a medida que a
suplementacao de calcio a longo prazo nao é recomendada.

Cabelos e unhas

Os cabelos tém em geral aparéncia normal no nascimento, mas comegam a
cair gradualmente nos dois primeiros anos de vida. O padrao de perda de
cabelos geralmente comeca na parte de trés ou nas extremidades do couro
cabeludo. A parte superior é geralmente a Ultima a cair. Todo o cabelo
maduro dacabegacai, permanecendoapenas unsfiosfinoseralos.

A crianga perde as sobrancelhas nos primeiros anos, ficando apenas
com pelos claros e esparsos. Os cilios em geral ndo caem, mas sao
esparsos.
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12 .3 PELE / DERMATOLOGIA

As unhas das maos e dos pés adquirem um formato anormal,
crescem lentamente e algumas vezes racham. Isso em geral ndo

causa problemas funcionais, mas observe as unhas encravadas que
podem infeccionar.

N&o ha qualquer tratamento especifico que impeca essas alteracoes
dermatologicas.

A perda de cabelos se inicia pela Pele esticada e pequenas areas de
periferia do couro cabeludo; aparte  protuberancias na pele sdo evidentes
de cima é frequentemente a Ultima no abdome nesta foto e também
a perder os cabelos podem surgir nas pernas.

Distrofia ungueal Calcinose cuténea: calcificacfes

na pele podem surgir e se tornar
irritadas ou infectadas
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13.10SSOS / ORTOPEDIA

13. Ossos / Ortopedia

Estrutura dssea

Achados radiograficos em
criangas com Progéria

Osteoartrite do quadril

Para minimizar as chances de luxacdo, criancas com Progéria nao
devem brincar em camas elasticas, ‘pula-pulas’, ou em outras
superficies irregulares que podem contribuir para instabilidade do
quadril.

Visao geral

As criancas com Progéria enfrentam muitos problemas relacionados com o
crescimento e desenvolvimento dos 0ssos. Algumas vezes, as anomalias
esqueléticas podem ser vistas no nascimento, mas com frequéncia se
desenvolvemamedidaqueas criangasficammaisvelhas.

PARA AS FAMILIAS

Riscos e Recomendacoes

Estrutura Ossea

» Criangas com Progéria tém 0ssos menores (mais finos) quando
comparados aos de outras crian¢as da mesma idade, mas as
dimensfes Osseas gerais sdo relativamente proporcionais aos
Seus corpos menores (ou seja, baixa estatura e baixo peso para
a idade). Apesar de seus 0ssos serem mais fracos quando
comparados com o de criangas da mesma idade, eles tém uma
for¢a quase equivalente a dos de criangas do mesmo tamanho e
a taxa de fraturas O0sseas € a mesma da de criangas com a
mesma idade.

e Deve-se tomar um cuidado razoavel quando as criancas com
Progéria brincam com seus colegas maiores, para se evitar lesées
acidentais.

* Atividades que requerem a sustentagdo do prdprio peso, como
caminhar, correr e pular sdo incentivadas, para manter 0s 0Ss0s
saudaveis.
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13 .2 OSSOS / ORTOPEDIA

* Alguns ossos (pontas dos dedos, claviculas) podem sofrer
reabsorcdo 6ssea. As pontas dos dedos podem assumir uma
aparéncia bulbosa.

 Criancas com Progéria tém mandibulas muito pequenas. (Ver Cuidados
Bucais / Odontologia, Capitulo 11).

Saude dssea da crianca em crescimento

* Apesar de 0s 0sso0s das criancas com Progéria serem menores
em tamanho quando comparados aos das crian¢cas da mesma
idade, a densidade dssea (massa de célcio mineral) €
essencialmente normal. Por esta razdo, as fraturas 0Osseas
ocorrem em taxas semelhantes as das crian¢as saudaveis.

e Para manter uma boa salde 6ssea, € importante que as criancas
recebam quantidades adequadas de vitamina D e célcio em sua dieta.
Criangas com Progéria geralmente ndo tém niveis anormais de calcio no
sangue. No entanto, criangas com Progeéria podem ter dep6sitos de célcio
extra nas partes moles fora do esqueleto (calcificagdes heterotdpicas).
Portanto, é recomendado que a ingestéo de célcio seja realizada através
da dieta (alimentos e bebidas). O consumo diério deve ser de 1300mg de
calcio elementar. Suplementacdo de célcio a curto prazo, quando
indicado por um médico, pode ser apropriada. Suplementos de calcio a
longo prazo ndo s&o recomendados.

» A vitamina D ajuda o corpo a absorver calcio da dieta. Ela pode
ser obtida de alguns alimentos, como peixe e ovos. No entanto, a
vitamina D € mais dificil de se consumir na dieta do que o célcio.
Criancas com Progéria podem tomar diariamente um
multivitaminico que contenha 400 — 600 Ul de vitamina D. Se se
descobre que os niveis estéo baixos em uma crianga, doses mais
altas serdo prescritas por um médico por 6 — 8 semanas (2000 Ul
por dia). Os niveis de vitamina D devem ser checados
rotineiramente, especialmente em regides distantes dos tropicos,
onde h& menor exposicdo solar. Uma medida anual é
recomendada para garantir que uma crianca ou adolescente néo
tenha deficiéncia de vitamina D.

* A triagem 0ssea periddica por exames de imagem de baixa radia¢do
(andlise de raios-x de dupla-energia) € realizada para medir a massa
mineral 0ssea. Entretanto, como as criancas com progéria sao
menores que criangas da mesma idade, € importante que esses
resultados sejam comparados aos de criangas do mesmo tamanho,
e ndo da mesma idade.

e Osteoartrite (OA) do quadril: muitas criangas com Progéria
desenvolvem osteoartrite do quadril. Apesar de a maioria das
criangcas com Progéria apresentar evidéncia de osteoartrite em
algum momento, apenas uma minoria desenvolve dor persistente
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e significativa. A equipe de saude do seu filho seré capaz de determinar
0 melhor curso de tratamento e de controle de dor.

e Luxacdo do ombro: uma minoria das criangas com Progéria sofre
luxacdo do ombro, causada principalmente por suas claviculas
mais curtas. Isso pode ser muito doloroso. Algumas vezes, 0
ombro volta para o lugar espontaneamente, ou pode ser colocado
de volta no lugar por um médico. Uma vez que uma luxacgéo do
ombro tenha ocorrido, torna-se mais provavel que ela volte a
ocorrer. Até hoje, nenhuma cirurgia foi necesséria para tratar esse
problema.

» Luxacdo do quadril:algumas criangas com Progéria sofrem luxagéo
do quadril quando ficam mais velhas. Isso se deve a mudangas no
formato dos 0ssos da perna no encaixe do quadril e a mudancas na
propria articulacdo. Esse processo pode ser doloroso e geralmente
requer uma ida ao hospital para se colocar 0 0sso de volta no lugar.
Uma vez que uma luxacdo do quadril tenha ocorrido, ela tende a
recorrer e algumas vezes leva a luxacdo permanente. Isso pode
atrapalhar atividades como correr, caminhar e realizar outras
atividades da vida didria. Muitas criangas foram submetidas a
cirurgia do quadril para corrigir o problema. Os primeiros resultados
tém sido positivos, com retomada da caminhada apoés fisioterapia
apropriada e sem luxagbes pos-operatérias. Para minimizar a
chance de deslocamento do quadril, criangas com Progéria ndo
devem brincar em camas elasticas, pupa-pulas ou em outras
superficies irregulares que podem contribuir para instabilidade do
quadril.

Aqui vao algumas dicas da Lindsay, que foi submetida a cirurgia de reconstrucao
do quadril:

“Dicas para criangas com Progéria que fizeram cirurgia de quadril: se vocé
decidir ler ou usar essas dicas, POR FAVOR, ndo as ignore. Confie em mim.
Eu tentei fingir que elas ndo existiam. Pois saiba que ndo foi uma boa
ideia. Por isso estou escrevendo isto”.
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¢ “N&o cruze sua perna operada por cima da outra. Principalmente
por causa das suas coxas.

e Se vocé tiver os recursos necessarios, eu recomendo que vocé
compre uma palmilha elevadora para os sapatos. Vai te ajudar a se
equilibrar quando caminhar.

e A dica anterior me faz lembrar dos sapatos, se vocé decidir
comprar uma palmilha elevadora. E dificil encontrar sapatos que
sirvam para este fim. Eu recomendo que vocé compre sapatos com
o solado mais largo. Como “Converse”, “Nike” que tém as solas
mais curvas [ver desenho]. Se o “Converse” ndo funcionar, fique
com um sapato com solas mais quadradas.

e Se vocé for menina, eu passaria longe de sapatos com salto fino.
Porque a palmilha fica dividida em duas partes. Fazendo com que
seja mais facil vocé colocar o pé no lugar errado e cair.

¢ FISIOTERAPIA! Eu ndo poderia enfatizar isso demais. Vocé vai ter
vontade de desistir (1).”
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“(1) Vocé pode até chorar. Apenas NAO DESISTA. Vocé vai
conseguir. Apenas ouca 0 seu fisioterapeuta e faca
exatamente como ele mandar. Vai demorar um tempinho
para voltar a andar. Para mim, foi mais ou menos depois de
6 meses e meio. Mas pode variar, dependendo da sua
frequéncia e do seu esfor¢o. Apenas continue. Vai se tornar
mais facil.

e Eu ndo quero tornar isso estranho, mas pode ser que seja.
Ha sensacgfes que vocé pode ter no seu quadril. Eu gosto de
descrever como um beliscdo, mas acontece nos musculos
do quadril. Se vocé sentir isso, eu recomendo esfregar o
musculo ou colocar um pouco de gelo nele por 15 — 20
minutos. Geralmente ajuda.”
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PARA OS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Riscos and Recomendacoes

Estrutura Ossea

As criangas com Progéria tém 0ssos menores quando comparados aos de
outras criancas da mesma idade, mas sua densidade mineral & em geral
ligeiramente mais baixa a baixa-normal depois que se leva em conta a
diferenca no tamanho dos ossos. Contudo, como S&o menores, 0S 0SS0S Sa0
relativamente mais frgeis do que os das criancas da mesma idade sem
Progéria. Fraturas espontaneas sao raras e as criangas com Progéria ndo
parecem ter 0ssos fraturados com mais frequéncia do que as criangas sem
Progéria. Quandoasfraturasocorrem,osossoscicatrizamdeformaapropriada.
Em geral, as atividades funcionais com apoio do préprio peso (andar, correr,
saltar) séo boas para manter a densidade mineral dos 0ssos e devem ser
incentivadas. E preciso ter cuidado ao brincar com criangas maiores, pois 0s
amigos que pesam mais do que as
criancas com  Progéria  podem
inadvertidamente machuca-las
duranteabrincadeira.
Para manter a melhor salde dssea
possivel, € importante que a dieta das
criangas contenha célcio e vitamina D
em doses adequadas. A meta de
ingestdo de célcio € de 1000 a 1200 mg por
dia(3-4xicarasdeleite ououtros alimentos
ebebidasricosemcalcio). Parafacilitara
absorcdodo calcio dietético destinado ao
crescimento  adequado dos  0SSOs,
recomenda-se que as criangas ingiram

Crianga no scanner pelo menos 400 UI de vitamina D por dia.
DXA; essa maquina Tendo em vista que pode ser dificil obter
mede a densidade k .

6ssea e a composicao soment,e. do allmentq a_vitamina D
corporal necessaria, a Academia Americana de

Pediatria recomenda a suplementacao
de vitamina D (por exemplo, comprimido multivitaminico para criangas).
Repare que nos ndo recomendamos a suplementagao de calcio, devido
a preocupacdo com o fato de que, diferente da ingestdo de célcio pela
dieta, os suplementos de calcio podem promover calcificacdo vascular
elou heterotdpica.
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> Medidor de absorg¢do de raios-X de dupla energia

Sao recomendadas densitometrias dsseas anuais por absor¢do de
raios X de dupla energia (DXA) para acompanhar a evolugao dssea.
Tomografiasda coluna (para pesquisar a densidade) e do corpo inteiro
fornecem as medidas mais Uteis na crian¢a. Uma tomografia de corpo
inteiro € especialmente Gtil porque oferece uma avaliagdo da
composicéo do corpo, além de medigbes dos 0ssos. As medigcdes do
quadril s&o menos confiaveis quanto a densidade dssea devido aos
achadosincomunsparao fémur na Progéria. Contudo, algumas vezes
0s médicos pedem uma DXA do quadril para entender como
diferengas no desenvolvimento do quadril podem afetar a marcha de
uma crianca. A DXA esté disponivel na maioria dos hospitais. Para
maior precisdo, ajuste o Z-score da densidade 6ssea para 0
tamanho pequeno. Os Z-scores que sdo gerados
automaticamente sdo para criangas maiores da mesma idade e
vao parecer enganosamente baixos, geralmente na faixa de
osteoporose. Quando ajustado para tamanho (ou seja, usando
alturafidade), os Z-scores aumentam, geralmente para a faixa
osteopénica ou até normal.

> Tomografia computadorizada quantitativa

Pode-se realizar a tomografia computadorizada quantitativa (QCT) para
avaliara geometriaestrutural do osso e orisco de fratura. AQCT ndoesta
disponivel em muitos hospitais, mas € uma andlise tridimensional da
estrutura dssea capaz de ajudar na avaliagdo da condicdo Ossea
independentemente do seu tamanho. Existem poucos dados de controle
pediatrico normal na literatura atualmente e, portanto, acompanhar as
mudancas ao longo do tempo (ou seja, anualmente) para uma
determinada crianga € 0 que mais ajuda a avaliar a condi¢cdo do
esqueleto.

Achados radiograficos em criangcas com Progéria

> Achados anormais

» A acro-ostedlise (reabsor¢do do 0sso na falange distal) pode ser
encontrada nos recém-nascidos, mas é observada em todas as criangas
maistarde. Torna-se maisgrave comaidade. Geralmente ndo ha dor
associada com a acro-ostedlise. Essa € a manifestacdo radiografica
mais precoce da Progéria.

» Malformacé@o da mandibula: a mandibula exibe micrognatia e
retrognatia. Ela é pequena e o angulo da mandibula é
anormalmente obtuso.
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* Reabsorcdo clavicular: ocorre ostedlise nas extremidades distais das
claviculas. Este € geralmente um achado precoce.

e Afinamento e caimento das costelas: as costelas tém um calibre
mais fino e sdo caidas nas pontas.

» Térax em formato de “sino”: As costelas tém uma aparéncia “caida”
e 0 &pice toracico é estreitado. Isso da ao térax uma configuracéo
em forma de sino ou piramidal.

e Coxa valga: o angulo entre o colo femoral e a diafise esta
anormalmente aumentado (>125 graus). Isso leva a uma postura de
“cavaleiro”, com uma marcha de base ampla e, em conjunto com
displasia do quadril, predispde & instabilidade articular do quadril e
subluxacéo.

» Coxabreve: o colo femoral é curto e largo

» Coxamagna: a cabega do fémur tem uma configuracao grande, larga
e ndo esférica.

* Displasia acetabular: 0 acetabulo é relativamente raso. Isso pode
causar dor ao sustentar o peso do corpo, subluxacdo do quadril,
reducéo da amplitude de movimento, osteoartrite.

* Necrose avascular da cabeca femoral: as cabecas femorais
podem perder o suprimento sanguineo normal, levando a
achatamento, fragmentac&o e colapso subcondral.

» Anormalidades de 0ssos longos: as diafises tém uma aparéncia
delicada, as metafises sdo alargadas (Umero proximal, fémur
distal, tibia proximal) e as epifises sdo grandes e largas.
Mineralizacdo das diéfises pode parecer normal, enquanto as
metafises e epifises se apresentam relativamente
desmineralizadas.

 Capitulo do Umero distal aumentado: o centro de crescimento na
face lateral do Umero distal é atipicamente grande.

= CalcificagBes cardiovasculares e de partes moles: calcificacfes
heterotdpicas podem ser vistas numa distribui¢do cardiovascular ou em
tecidos moles que envolvem o abdome ou as extremidades, comumente
contornando as falanges dos dedos das maos. A fisiopatologia desta
disfuncéo do célcio ndo esta bem definida. Entretanto, hé evidéncia de
que suplementag&o de célcio agrava essa condi¢éo e deve ser preterida
em relacdo ao célcio advindo da dieta para saude Ossea. A
suplementacéo de célcio em curto prazo ou em situagdes de emergéncia
é indicada.
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Muitos dos achados radiogréficos surgem mais tarde na vida,
entdo a maioria nao € usada para o diagndstico. Os achados
mais precoces siao geralmente a acro-osteblise e a reabsorgao
clavicular.

> Achados normais

7

A idade oOssea é variavel, pode ser normal, um pouco
avancada ou um pouco atrasada em relacdo a idade
cronoldgica.

e As fises sdo normais; as placas de crescimento nas
extremidades dos 0ssos longos sdo normais.

« Articulagfes do cotovelo, punho, joelho e tomozelo sé&o normais,
apesar de a sua amplitude de movimento ser frequentemente
anormal. (Ver Fisioterapia, Capitulo 14).

= As suturas cranianas sao normais; 0S espagos entre 0S 0SS0S
do cranio sdo normais.

> Achados radiograficos

Acro-ostedlise Coxavalga

TheProgeriaResearchFoundationwww.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/

13.10 OSSOS / ORTOPEDIA

Reabsorcao clavicular

Calcificacéo de partes moles nas
falanges distais
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Osteoartrite do quadril

A osteoartrite (OA) € um processo doloroso, cronico, incuravel e néo
inflamatorio que afeta as articulagbes diartrodiais por meio da
destruicao progressivadacartilagemhialina. Asindrome é caracterizada
clinicamente pela dor, deformidade e limitacdo de movimentos e
patologicamente por lesdes erosivas focais, destrui¢ao da cartilagem,
esclerose 6ssea subcondral, formac&o de cistos e osteofitose marginal.
Embora muitos fatores etiologicos tenham sido postulados, as
alteracBes patoldgicas observadas em pacientes com OA sdo
produzidas por alguma forma de lesdo mecénica. Nas crian¢as com
Progéria, a OA é provavelmente oresultadodainstabilidadedaarticulacéo
causadapelo mau alinhamento anatdmico e aincongruéncia persistente
da superficiedaarticulac@orelacionadacomadisplasiadacabecado
fémur (coxa magna) e do acetabulo. A cabeca femoral grande e ndo
esférica ndo se articula adequadamente com o acetabulo 6sseo raso,
levando a instabilidade mecénica, subluxagdo/ luxa¢do do quadril e
alteracOes degenerativas prematuras com perda de cartilagem.
Portanto, existe uma incompatibilidade da cabegca do fémur
aumentada que tenta se articular com a cavidade pequena,
acarretando instabilidade mecanica, limitagdo da amplitude de
movimento, estreitamento focal do espago da articulagéo e esclerose
subcondral. A RNM pode ser usada para diagnosticar as alteragdes
mais precoces da osteoartrite antes de mudangas irreversiveis se
tornarem evidentes radiograficamente.

Otratamentoparaaosteoartrite pode ajudaraaliviaradorearigidez, mas
a degradacdo da cartilagem pode continuar a progredir. O tratamento
inicial inclui fisioterapia para restaurar a amplitude do movimento e
aforgcamusculare medicamentosanti-inflamatérios para aliviarador.Para
facilitar a deambulag&o, as criangas com OA avangada do quadril podem
necessitar de apoios aumentativos, como andadores. Quando n&o
conseguem se deslocar sozinhas, as crian¢as geralmente necessitam
de uma cadeira de rodas. Embora a maioria das criancas acabe
apresentando evidéncia radiografica de OA, somente uma minoria
desenvolve dor persistente e significativaousubluxac¢éo permanente
aolongodesuavida.

Amedidaque asalteragdesartriticas avangam, pode-se levar em conta
alternativas cirdrgicas para reconstruir a articulagdo envolvida e criar
uma articulacdo estavel e congruente. Houve pelo menos 3 cirurgias
reconstrutoras realizadas em criangas com Progéria.
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E importante considerar o risco associado (ou seja, dificuldade de
intubacdo, anestesia) e as condicdes medicas (doenga
cardiovascular) quando se pensa neste ou em qualquer outro
procedimento nesta populagcdo de alto risco. Para tratar
cirurgicamente um quadril instavel, uma Osteotomia Derrotatdria
Varizante do Fémur (ODVF) é realizada para corrigir a coxa valga. A
reducdo aberta do quadil e uma osteotomia periacetabular
redirecionante pode precisar ser feita se o quadril continuar instavel
depois da ODVF. Aloenxerto 6sseo deve ser utilizado para estabilizar o
espaco da osteotomia na nova orientacao. Placas de baixo perfil devem
ser usadas no fémur proximal para evitar proeminéncias e irritagéo do
musculo e da pele sobrejacentes.
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14. Fisioterapia

Apresentacao clinica
Intervencoes
Precaucoes

Diretrizes para atividades
Natacao

Contratura de articulagdes ocorrem em todas as criangas com
Progéria. Fisioterapia e atividade fisica podem influenciar
positivamente essa evolu¢do

Vis8o geral da Fisioterapia para crian¢as com Progéria

De modo geral, a Fisioterapia promove a satide com foco nas habilidades
motoras grosseiras.

Este capitulo apresenta recomendacdes gerais para criangcas com
Progéria. As criancas tém apresentagbes muito varidveis.
Portanto, a avaliagdo por um profissional de satde adequado é
necesséria para tratar as necessidades individuais.

(Confira também o capitulo 21, “Frequentando a Escola”, para mais
sugestdes sobre adaptagdes fisicas possiveis sugeridas por pais e
criancas com Progéria).

PARA AS FAMILIAS

Riscos e Recomendacoes

Criangas com Progéria tem movimento limitado em algumas
articulagBes, incluindo o quadril, joelhos, tornozelos e dedos. As
limitacBes articulares ocorrem provavelmente por adoecimento dos
tenddes e ligamentos, assim como pelas alteracbes que ocorrem nos
0ss0s e na pele das criangas com Progéria, que podem limitar o
movimento. Essas limitagbes sdo progressivas algumas das vezes e
impactam a capacidade de as criancas realizarem atividades de vida
diéria, assim como a de participar inteiramente em atividades tipicas
das criangas da mesma idade. A taxa e o grau de progressao s@o
altamente variaveis. Criangas com Progéria também estdo sob risco
de sofrer um derrame. Sinais clinicos de um derrame podem incluir
fraqueza, alteragBes sensoriais e mudangas na fala e na atividade
mental.
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Alguns derrames podem ser subclinicos, o que significa que ndo ha
sinais Obvios presentes. Os efeitos desses derrames no
desenvolvimento e na funcionalidade ainda ndo foram determinados.
Nao ha estudos para determinar a eficacia das intervencgbes de
fisioterapia sobre a atividade fisica desta popoulagdo. As
recomendacbes apresentadas neste manual baseiam-se nas
observacdes clinicas e discussdes com pacientes e seus prestadores
de servicos de saude. Dependendo dos problemas em cada caso e da
disponibilidade de especialistas para atender as familias, o provedor
de salde pode ser um fisioterapeuta, um fisiologista, um cirurgido
ortopédico, um quiroprata ou outro profisional de saude.

A maioria das criancas com Progéria deve receber fisioterapia. A
fisioterapia inclui avaliago, servicos diretos e de consultoria por profissionais
qualificados e programas de exerciciosemcasa. Tudoissofaz parte doplanode
atendimento completo.

A avaliagdo fisioterapica deve incluir os seguintes itens: amplitude do
movimento e comprimento do musculo, desempenho domusculo, postura, dor,
marcha, locomocao, equilibrio, cuidado de si proprio e manejo domiciliar,
desenvolvimento neuromotor, integridade sensorial, participacdo  da
comunidade, a necessidade de dispositivos de assisténcia e adaptagao, além
deorteses.

A frequéncia das sessdes de fisioterapia é determinada pelo
fisioterapeuta e pode variar entre diferentes criangas e para a
mesma crianga ao longo do tempo. Um programa de exercicios em
casa pode ser um dos componentes do plano geral.

As intervengdes incluem atividades de desenvolvimento e funcionais,
exercicios terapéuticos e a prescricdo de equipamentos de adaptacdo e
orteses. Os fisioterapeutas também podem ajudar a localizar programas
de atividades fisicas apropriados, tais como aulas de natagdo com
instrutoresqualificados.

Em que prestar atencao

e Qualquer mudanga repentina no estado funcional, como a
perda da capacidade de andar, dor ou alteragéo significativa
na amplitude de movimento deve ser avaliada por um médico,
mesmo que ndo tenha havido um evento traumatico.

e A doenca cardiovascular pode afetar a capacidade de realizar
atividade fisica e fisioterapia. Fique atento a aumento do nivel de
cansaco, falta de ar durante exercicios e incapacidade de realizar atividades
fisicas. Estes podem ser sinais de mudancas na condicdo de saude do
coracdo do seu fiho e devem ser avaliados por um médico.
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> Contraturas articulares generalizadas

Diretrizes sobre atividades

As criangas com Progéria devem ser estimuladas a participar de
atividades fisicas. A participagcdo € importante, j& que aumenta a
interacdo com outras criangas, contribui para a boa forma fisica e pode
minimizar comprometimentos e limitagdes funcionais & medida que a
doenca evolui.

As criangas podem participar de uma grande variedade de atividades
fisicas, tais como andar, dangar, fazer caminhadas e nadar. Talvez ndo
devam participar de alguns esportes coletivos, por serem
significativamente mais baixos e terem menos massa corporal que seus
colegas e, portanto, a seguranga deve ser levada em conta.
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Deformidades 6sseaspodemtambémserumfator limitante paraalgumas
atividades fisicas. Atividades de alto impacto e camas elasticas devem ser
evitados devido a possibilidade de luxagao do quadril.

Na davida, peca o conselho de um médico e/ou fisioterapeuta que
conheca bem o seu filho.

As criangas e as familias podem precisar da assisténcia de um terapeuta
para encontrar as atividades ou programas de atividades fisicas
apropriadas. Eles podem também precisar de assisténcia para
encontrar brinquedos do tamanho adequado ou brinquedos adaptados
(ex.:velocipedes)paraparticiparemdeatividadesfisicas.

Natacao

A natagéo € excelente para a flexibilidade das articulagBes; entretanto, as
criangas com Progéria enfrentam grandes desafios com a natagdo. Por
terem muito pouca gordura corporal, eles sentem muito frio na agua. A agua
da piscina pode ser extremamente fria; se a &gua puder ser aquecida a uma
temperaturamaisalta, apiscinaseramaisbemtolerada. Omar e os lagos seréo
um desafio maior. Recomendamos uma roupa de mergulho adaptada a
crianga, se possivel. As roupas de mergulho padréo para criangas sao
muitograndes naspernas e bragose podem nao isolar o corpo adequadamente.
Alémdisso,agorduraéimportanteparaanatagaoporque ela flutua. Portanto, €
muito mais dificil para as crian¢as com Progeéria nadaremsemdispositivosde
flutuacdo. Todas as atividades que envolvem a natagdo devem ser
supervisionadas por um adulto qualificado em seguranca e resgate na
agua.

PARA OS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Riscos e Recomendacoes

ApresentaCao clinica

As criangas com Progéria desenvolvem contraturas em todas as
articulacdes do corpo. Além disso, as alteragdes nos 0ssos, inclusive a
reabsorcdo das claviculas e falanges distais das méos e pés contribuem
para a debilitacdo funcional das criangas. Coxa valga e displasia do
acetabulo e do esqueleto sdo encontradas em praticamente todas as
criangas. Também pode haver evolugdo para luxacao uni ou bilateral
do quadril com prejuizo significativo para a marcha. Se grave, a
crianga pode perder a capacidade de deambular.
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14 .5 FISIOTERAPIA

Tém sido observados padrdes caracteristicos de pouca amplitude de
movimento na articulagdo do quadril, flexao, rotagbes em flexdo e
extensdo, e abducao. Na articulacéo do joelho, 0 movimento é limitado
tanto na extensdo quanto na flexdo. O comprimento dos mudsculos
isquiotibiais é relativamente preservado e ndo ha diferenca significativa
entre os angulos popliteos e a extensdo do joelho. Na articulagdo do
tornozelo, a articulagédo subtalar torna-se fixa na eversdo emtenra idade.
Aflex&o plantar além da posicao neutra é limitada.

A marcha é caracterizada por uma aparéncia encurvada no plano
sagital e posi¢ao calcanea significativanotornozelo com deformidade em
valgo na face posterior do pé e pronacgédo da parte média do pé. O
movimento do plano transverso segmentério durante a deambulagéo é
muito limitado.

Dores no quadril e no pé séo caracteristicas comuns em criangas com
Progéria, mas podem ocorrer em outras areas também. A dor no
quadrilpode serrepentinaouterinicioinsidioso e pode estarassociada
atraumaou néo. Ador noquadril pode serumsintomade grave problema
6sseoincluindo luxagdo do quadril, e sempre deve ser avaliada
porum médico.

Ador no pé parece estar relacionada a posi¢éo calcaneovalgo do pé e
tornozelo e a falta de gordura subcutanea sob o calcaneo. Esses fatores
causam aumento da carga do proprio peso corporal sobre o calcaneo mal
acolchoado. A dor no pé pode ser significativa, impedindo que a crianga
ande descalga e limitando a deambulag&o.

Intervencdes

> Exercicios terapéuticos

Os exercicios de amplitude do movimento podem produzir algum
beneficio na preservacdo daamplitude articular. Os exercicios devem ser
feitosvérias vezespor semanae osalongamentosdevemsermantidosna
maxima extensao possivel. As atividades que fazem comque a crianca
se mova por toda aexcursao da amplitudearticular séo maisfuncionaise
maisagradaveisparaascriancas e devem serincentivadas.

O condicionamento aerdbico ndo é necessariamente indicado, pois a
funcdo € limitada mais pelas contraturas articulares e pela dor do que
pelos efeitos secundarios do acometimento cardiovascular.
Entretanto, parece que quanto mais ativas sdo as criangas, mais
funcionais elas permanecem.
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14 .6 FISIOTERAPIA

Fortalecimento muscular pode ser benéfico para reforcar os musculos quese
opdemasareas de contraturas mais comuns, tais como o gliteo maximo,
quadriceps e complexo gastrocnémio-sdleo para ajudar a manter a
amplitude articular.

Orteses podem ser necessarias para dar suporte e melhorar o alinhamento. A
fabricagéo de uma drtese bem acolchoada que distribua 0 peso da crianga mais
uniformemente sobre toda a superficie plantar € Gtil no aumento datolerancia
adeambulagdopeladiminuicdodador.

> Treinamento funcional no cuidado préprio e manejo domiciliar
Entre as limitagdes funcionais estdo a incapacidade de adotar certas
posicoes, tais como se sentar de lado ou realizar atividades como agachar-se ou
subir escadas. Movimentos de transi¢céo, como andar de joelhos,
também podem ser dificeis. LimitagBes na amplitude de movimento parecem
ser a causa principal dessas dificuldades. A baixa estatura também pode
impactar a funcionalidade.

As limitacBes funcionais prejudicardo a capacidade da crianca subir no
Onibus escolar, manipular brinquedos no playground e realizar muitas
atividades de cuidado proprio.

E necesséario avaliagio e fornecimento de dispositivos de assisténcia para
aumentar a independéncia e permitir que as criancas participem da mesma
maneira que outras criangas da mesma idade. Pode também ser necessario
fazer modificagdes no lar(consultar Terapia Ocupacional, capitulo15).

> Treinamento funcional no trabalho (emprego/escola/brincadeiras),
comunidade e integragdo no lazer

As criangas com Progéria geralmente ndo tém dificuldades sociais nem
cognitivas. Habilidadeslocomotorass&olimitadaspor causadas contraturas e da
baixa estatura. Portanto, as criangas com Progéria podem ter dificuldade
para acompanhar outras criangas. A mobilidade independente € preferivel as
formas de mobilidade dependentes, tais como ser carregado ou usar um
carrinho infantil comercial. O fornecimento de dispositivos de mobilidade para
permitir 0 maximo de participacdo das criancas nos seus ambientes é
geralmentenecessarioamedidaqueadoencaevolui.

Os dispositivos de mobilidade d&o independéncia as criancas com Progéria,
assim como umacesso mais adequado ao ambiente especifico para a sua
idade e seu estagio de desenvolvimento. Os dispositivos podem ser
acessorios paraamobilidade e especificos paraasituacéo, como mobilidade de
longa distancia. Sempre que for vidvel, a crianca deverd ser encorajada a ser
0 maisativapossivel paramanteronivelgeral defungao.

Quando disponivel, a mobilidade mecénica (cadeira de rodas elétrica)
é preferivel as cadeiras de roda manuais devido as limitacbes das
extremidades superiores.
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14 .7 FISIOTERAPIA

Fisioterapeutas podem ajudar a determinar as cadeiras de roda mais
apropriadas, levando em conta a idade da crianca e a sua capacidade
funcional. Andadores podem ter alguma utilidade, particularmente
para crian¢as que tenham tido derrames ou que tenham contraturas
mais graves.

Precaucodes

Qualquer mudanca repentina no estado funcional, como a perda
da capacidade de andar, dor ou alteracdo significativa na
amplitude de movimento deve ser avaliada por um médico,
mesmo que ndo tenha havido um evento traumatico.

Embora o0 alongamento suave seja parte do tratamento fisioterépico,
alongamento agressivo deve ser evitado, porque o risco de fraturas como
resultado dessa intervencéo é desconhecido.

Devido a tendéncia ao desenvolvimento de deformidades no
calcaneo, o alongamento do tenddo calcaneo (tenddo de Aquiles)
deve ser evitado.
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15 .1TERAPIA OCUPACIONAL (TO)

15. Terapia Ocupacional (TO)
Avaliacao
Autocuidado
Educacao
Participacao social
Achados fisicos

Abordagem do tratamento
Resumo das mudancgas no ambiente

A medida que as contraturas progridem, as criancas usam
dispositivos alternativos de ajuda para realizar atividades,
como calgar as meias. Isso ajuda a manter a sua
independéncia.

Visdo geral da terapia ocupacional para as

criancas com Progéria

De modo geral, a terapia ocupacional (TO) promove a satde com foco
nas habilidades de vida, equipamento adaptativo e habilidade motoras
finas. Os fisioterapeutas e terapeutas ocupacionais em geral trabalham
juntos para o tratamento 6timo de todo o corpo.

Consulte também Vivendo com Progéria, Capitulo 20, para
recomendac08es adicionais sobre adaptagdes fisicas feitas por pais
de criangas com Progéria.

PARA AS FAMILIAS
RISCOS € Recomendagoes

Avaliacao

As criancas com Progéria devem ser avaliadas anualmente por um
terapeuta ocupacional pediatrico. A avaliacdo deve incluir as seguintes
areas:

» Medigdes fisicas (amplitude de movimento, forga)
» Capacidade de coordenacéo
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e Habilidades funcionais
* Percepcdao visual

* Habilidades de integracéo visual e motora

N&o h& estudos sobre a eficacia das intervengdes de terapia ocupacional com
esta populagéo e as recomendagdes contidas neste manual baseiam- se em
discussbes e observaces clinicas com os pacientes e seus
prestadores de servicos de satde. Qualquer alteragdo stbita na amplitude do
movimento, forca na méo ou capacidade de participar de atividades
funcionais deve ser avaliada por um médico, mesmo que ndo haja evento
traumatico.

As areas da terapia ocupacional incluem autocuidado, educacéo,
trabalho, diversao, lazer e participagdo social. Criangas com Progéria
gostam de participar de inimeras atividades. Elas tém alguma
dificuldade em realizar algumas tarefas; ha alguns padrbes notados
que estio descritos abaixo. As limitagbes surgem relacionadas aos
achados fisicos nos exames ocupacionais, fisicos e médicos. A
participacdo em atividades funcionais requer um terapeuta habilidoso
que deve testar minuciosamente o que a crianca é capaz de fazer. Se
a crianga tiver limitagdes que atrapalhem sua participacdo nas
atividades diarias, um terapeuta ocupacional pode ajudar com
adaptacOes ou criagdo de novos equipamentos.

As sec¢des seguintes trazem uma revisdo de areas comuns de ocupagao
nas quais as criangas tém dificuldades e/ou limitacOes, e oferecem
algumas estratégias de intervencao para aumentar sua participagao:

> Vestir-se

As criangas com Progéria em geral tém dificuldade para vestir as
extremidades inferiores (calcar sapatos e meias, vestir a calca abaixo
dos joelhos). Isso parece estar relacionado as contraturas das
articulacdes das extremidades inferiores. Algumas criangas também
tém dificuldade em controlar fechos com a mesma rapidez que outras
criangasdasuaidade. Os motivos paraissoincluem o pouco contato com
fechos devido ao modelo da roupa que usam, estilo cultural/de criacao,
pouca forca e coordenagdo. As criancas com Progéria geralmente
precisam de ajudapara se vestir nas extremidadesinferiores.
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Elas geralmente desenvolvem estratégias de adaptagdo ao se vestir, tais como
mudancas de posicdo ou 0 uso de equipamentos adaptativos, como
pegadores que podem ajuda-las a serem independentes no vestir das
extremidades inferiores. Pode-se usar um calcador de meia, enquanto uma
calcadeira de cabo longo pode ajudar a calgar seus sapatos com
independéncia.

> Higiene

A maioria das criangas com Progéria é independente com os cuidados
higiénicos proprios da idade aos 4 ou 5 anos; entretanto, elas necessitam de
algumas adaptagdes no ambiente paraajuda-las comobstaculos altose como
que parece ser instabilidade postural (hesitagdo ao subir em bancos). No
banheiro, deve-se colocar bancosjunto aovasosanitarioe apia. Os pais podem
auxiliar ou supervisionar as crian¢as ao entrar ou sair da banheira ou do
chuveiro por questdes de seguranca. As criangas raramente necessitam
de equipamentos de adaptacéo para as tarefas de higiene, tais como o banho.
Contudo, equipamentoscomo esponjas de cabolongopodem ser utilizados para
auda-las a lavar as extremidades inferiores. Algumas criangas tém
dificuldade de abrir e apertar frascos devido a limitacdo nos punhos;
frascos com dosador sdo mais faceis de manipular. Algumas criancas
ndo conseguem usar o papel higiénico sozinhas, devido a limitacdes
na amplitude de movimento e dificuldade de se equilibrar.
Instrumentnos de ajuda, como pingas compridas (pin¢as com o papel
enrolado em volta da ponta) ou lencos umedecidos para facilitar a
limpeza podem ser Gteis. Complementos para o assento do vaso
sanitario podem aumentar o conforto da crian¢a devido ao tamanho
da crianca e a dificuldade de se equilibrar. Também é possivel usar
assentos de vaso sanitario acolchoados para reduzir o desconforto com a
permanéncia prolongada por causa do aumento de proeminéncias dsseas.
Para o cuidado com a aparéncia ou a higiene oral, pode-se usar uma escova
de dentes elétrica ou a pilhas, pois as criangas podem se cansar coma
escovacgdoporterempoucaforgae limitagbesdaamplitudedosmovimentos.

O porta-fio dental e o dispensador automatico de pasta de dentes também
podem ajudar. Consulte Recomendagdes Dentdrias, capitulo 11, para obter
mais informagdes sobre a higiene dos dentes. Embora seja importante
para as criancas participarem da escovacdo dos proprios dentes,
recomenda-se que essa atividade seja supervisionadae que os pais auxiliem
paragarantir a higiene perfeita.

> Alimentagdo

As criangas com Progéria conseguem se alimentar sozinhas. Os
primeiros sinais de diminui¢do da coordenac¢do motora ou os efeitos das
limitagdes articulares podem ser observados enquanto elas utilizam os
talheres, mas em geral ndo interrompem a ingestao de alimentos.
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Uma faca de lamina curva pode ajudar algumas criancas na tarefa de
cortarosalimentos. As criangas com pouca for¢a nas maos ou pouca
coordenacado geralmente achamafaca reta, como a da marca Amefa,
muitopréticae ospaisparecem aprovar o uso desse instrumento.

> Preparacgao e ingestao das refeicoes

As criancas com Progéria geralmente participam pouco da preparacao
das refeicBes quando comparadas as outras criancas da sua idade.
Isso pode dever-se a sua pouca estatura e ao comportamento dos
pais. Algumas familias preparam um local onde os ingredientes para
uma refeicdo rapida podem ficar ao alcance da crianga. Os itens
devem ser retirados das embalagens originais e colocados em
recipientes faceis de abrir.

Também é possivel fazer modificacdes para permitir que as criancas sirvam
sua propria bebida, ja que as embalagens comuns de bebidas sdo em geral
muito pesadas e dificeis de segurar por causa das limitagdes de movimentos.
Essas modificacfes incluem a colocacdo de bebidas em uma jarra
pequena com hico, parcialmente cheia. Banquinho(s) colocados na cozinha
também permitem 0 acesso a bancadas e a pia. Se a crianca estiver
aprendendo a cozinhar e encontrar dificuldades, peca a avaliacdo de
um terapeuta ocupacional para ajudar com pegadores de tigelas e panelas,
descascadoreselétricose outros utensiliosde cozinha. Assentosadaptados, tais
como Tripp-Trapp ou cadeiras altas com suportes adicionais para 0s pés
permitemgueascriangassentem-seamesacomafamilia.

> Adaptacdo da casa

Algumas criangas tém dificuldade em realizar tarefas
domeésticas basicas devido a limitacdo de altura. Entre as
recomendacgdes estdo interruptores de luz adaptados com
corddes ou dispositivos de plastico; macanetas adaptadas
(devido a dificuldade com a posicao da mao e forca para abrir
portas sozinhas) e portas automaticas que também podem
ajudar as criangas a sair de casa em situacdes de emergéncia.
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> Posigoes

As criancas geralmente reclamam de dor quando passam longos periodos
sentadas, 0 que parece estar relacionado as suas protuberancias dsseas.
Almofadaseintervalosfrequentesparadescansar, permitindo-lhesficarde pé se
necessario, sdo recomendaveis. As cadeiras em sala de auladevem permitir-
Ihes ficar na altura normal com os pés apoiados. O uso de “cadeiras” do
tipo Tripp-Trapp ou cadeiras altas com suportes adicionais para 0s pés que
lhes permitam sentar e sair da cadeira com seguranca, também é
recomendado. Essas cadeiras especiais so importantes, pois permitem
que a crianga participe ativamente e se socialize com seus colegas em
sala de aula. Estar na mesma altura dos seus colegas também Ihes permite
ter total visdo da sala de aula e ver o quadro.

> Escrita @ mao

As criangas com Progéria geralmente reclamam de cansago ou
dor na mé&o durante as atividades de escrever ou colorir. Os
motivos para isso ndo so claros, mas parecem estar relacionados
as limitacGes das articulagdes, coxins de gordura reduzidos e a
posicéo funcional da articulagéo carpometacarpal do polegar (que
permanece fixa em meia abducdo ou extensdo) e o
posicionamento limitado dos seus punhos (neutro para ligeira
flexdo palmar). Alguns pais relatam pouco controle motor durante a
escrita a mao. Outros relatam dificuldade de dominar a escrita. Na
maioria das criancas, isso parece ser o resultado da posicdo anormal
do punho e da méo e da pouca forca e ndo da percepcéo visual,
integracdo visual motora e/ou falta de coordenag@o motora fina. A
intervencdo do terapeuta ocupacional geralmente ajuda as criancas
com Progéria a dominarem a escrita, com mais controle motor. As
criangas podem se beneficiar de um programa de fortalecimento
individualizado que inclua exercicios de alongamento e atividades
para aumentar as habilidades de manipulagéo, além de habilidades de
destreza. Algumas criangas se beneficiam também do uso de lapis de
cera e lapis especiais que sdo mais curtos e mais finos e se ajustam
melhor & estrutura das suas méos e sua pouca for¢a. Pegadores de
lapis acolchoados ou canetas acolchoadas podem ser usados para
reduzir a dor nos dedos provocada pelo dispositivo de escrita devido a
diminuico dos depdsitos gordurosos nas pontas dos dedos.
Recomenda-se o uso de uma superficie vertical para aumentar a forca
e a dorsiflexdo do punho (capacidade de dobrar o punho para tras).
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Mesas inclinadas s6 devem ser usadas por recomendacdo de um
terapeuta apdés uma avaliagdo completa, devido a possiveis
contraindicagfes. Muitas criangas relatam cansaco e dor na méao
guando realizam tarefas de escrita longas. A educacao precoce e
a introducéo da digitacdo podem aumentar o volume da produgédo
escrita da crianca. Criancas mais velhas podem beneficiar-se de
softwares ativados por voz, caso tenham problemas motores com
a digitacdo e a escrita & mao.

> Tesouras

Algumas criangas com méos menores apresentam dificuldade para usar a
tesoura e se adaptam melhor a uma tesoura que seja menor, proporcional ao
tamanho da sua méo.

> Transporte de objetos

Muitas criangas com Progéria ndo conseguem levar sua propria mochila ou seus
livros entre a casa e a escola ou durante suajornada na escola. As criangas que
tém dificuldade nessa area necessitam de algumas comodidades, como um
segundo conjunto de livros (um em casa e um na sua sala deaulanaescola). As
mochilas, ent&o, ficamleves, poistudo o que precisam levar séo seus cadernos
ou papéis. Se a crianca levar uma mochila, esta ndo pode pesar mais do que
15% do peso da crianca e deve ser colocada nos dois ombros. Outras
comodidades incluemo uso demochilacomrodinhas. O terapeutadaescoladeve
efetuar umaavaliacdodacantinaparafazeradaptagdes quemantenhamacrianca
ativamente envolvida com seus colegas (por exemplo, maneiras de acessar
tampos das mesas ou carregar a bandeja). Em geral, as criangas também tém
dificuldade de andar e carregar objetos de pesomoderado. Namaioria das vezes,
elas ndo conseguem carregar objetos ao subir e descer escadas e, assim,
precisamdaajudadeumcolega, professor, pai ou mée.

A maioria das criancas relata participacéo em esportes, brincadeiras no
playground e outras atividades de lazer. N&o ha qualquer evidéncia que
sugira que essas criangas ndo devam participar dessas atividades a
menos que elas prejudiquem sua saude.
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Atividades como esportes de contato, esportes coletivos ou atividades de
lazer com seus colegas podem exigir algumaadaptacdoparaatenderassuas
habilidades ou condigdesmédicas. Asvezes, as exigéncias daatividade podem
ser muito grandes ou a crianga pode precisar de equipamentos
especializados. Consulte Fisioterapia, se¢do 12, para obter outras
recomendacdessobreatividadesfisicas.

Muitas criangas com Progéria apresentam fadiga quando percorrem longas
distancias. Alémdisso, elas talvez ndo consigam acompanhar o ritmo dos seus
colegas ou familiares por causa dos seus passos mais curtos; isso pode
prejudicar sua socializagdo. O uso de dispositivos de mobilidade funcional, tais
como carrinhos de crianca, cadeiras de rodas manuais ou elétricas pode ser
necessario emdiferentes ambientes. O terapeuta dacriancadeve realizar uma
avaliacdo da mobilidade funcional e fornecer a crianca e a familiaformasque
permitam a crianga dispor da melhor mobilidade possivel. Por exemplo:
algumas opcdes de cadeira de rodas motorizada (tais como a Permobil que tem
umelevador de assento e uma opgéo de baixa-lo até o chdo) permitem maior
independéncia. Essa cadeira permite que a crianga entre e Saia com
segurancae possa alcangar coisas em diferentes alturas,alémdedeslocar-se
nasaladeaula,emcasaenacomunidade.

Riscos and Recomendacoes

Os achados fisicos variam consideravelmente dentro dos grupos etarios e
faixas etérias entre criangcas com Progéria. As funcdes e as estruturas
orgénicas que afetam o uso das extremidades superiores e das atividades
funcionais em geral incluem o seguinte:
Contraturasdetodasasarticulagbesdasextremidadessuperiores
Assimetrias das extremidades superiores

Reducéo daforca das extremidades superiores

Tendéncia a deslocamentos do ombro (0 que deve ser levado em
consideracgéo durante atividades de forca e de sustentacéo de peso,
como ginéstica)
Ospunhostipicamentetémdorsiflexaolimitada(inclinar paracima)

Os polegares de algumas criangas ndo alcangam o plano de
extensdo carpometacarpal (CMC)

A maioria das criangas utiliza o polegar contra a articulagéo
interfalangeana distal do indicador (a articulagdo mais préxima da
ponta do dedo).
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e Ocasionalmente, ¢é observada hiperextensdo das
articulagdes interfalangeanas dos polegares (a articulacao
mais préxima da ponta do dedo)

e As articulagdes metacarpofalangeanas (articulacbes mais
proximas a mao) tém limitacdo da flexdo, na maioria dos
casos.

e As articulagbes interfalangeanas distal e proximal (a

articulacdo do meio e a articulagdo mais proxima da ponta
do dedo) tendem a apresentar contraturas em flexao.

» Reabsorcao das falanges distais.
« As falanges distais sdo geralmente dolorosas a pressao

» Reducao dos depdsitos gordurosos na mao (principalmente
no polegar e nas pontas dos dedos)

Extensdo maxima dos dedos em
uma crianga com Progéria

» Baixa estatura
» Aumento das proeminéncias 6sseas

« Dificuldade em tolerar temperaturas muito quentes ou muito
frias (p. ex. clima, agua)

 Alguns tém diminui¢cdo de coordenacdo motora fina

 Alguns tém déficits de percepcdao visual e de integracéo
motora visual
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Ap0s a realizagdo de uma avaliagdo de terapia ocupacional, deve-
se recomendar um programa de tratamento. Esse programa pode
incluir servicos diretos, programacéo para ser realizada em casa
com alguns acompanhamentos, ou acompanhamento continuo.
Muitas criancas com Progéria nao precisardo de servicos
semanais, mas necessitardo de tratamento continuo com
educacao dos pais e da crianca.

O terapeuta ocupacional deve fornecer a avaliacéo e tratamento
para ajudar as criancas em todas as areas de fun¢do (autocuidado,
educacdo, trabalho, brincadeiras, lazer e participagdo social). As
criancas com menos de 6 anos de idade devem ser avaliadas pelo
terapeuta ocupacional duas vezes por ano. A partir dos 6 anos, as
criancas devem visitar o terapeuta ocupacional uma vez por ano
para uma avaliacdo. Se houver alguma alteracéo significativa de
funcdo ou qualquer outra preocupacgdo, a familia deve contatar o
terapeuta mais precocemente. O terapeuta deve receber a
anamnese recente e estar ciente de todas as precaucdes. E
necessario haver comunicagcdo constante entre o terapeuta
ocupacional e o fisioterapeuta e, ocasionalmente, serdo necessarias
sessOes de tratamento combinado. Adaptagdo ou mudangas no
ambiente podem demandar o minimo de intervencéo, mas oferecer
a crianga 0 maximo de independéncia. Um programa de tratamento
de terapia ocupacional deve incluir o uso de abordagens tradicionais
de tratamento de deficiéncias fisicas, incluindo a amplitude de
movimento passiva com énfase especial no polegar, punho e dedos.
Nao se sabe atualmente se a mobilizagdo da m&o aumentara a
amplitude dos movimentos; isso ndo deve ser tentado antes de a
crianga ser examinada por um pediatra especialista em mé&o. O
terapeuta deve fornecer ao especialista uma abrangente avaliagdo
da méo que inclua a amplitude dos movimentos, forga, pegada
funcional, itens para destreza e atividades do dia a dia.

As criancas com Progéria apreciam uma ampla variedade de
atividades. Apesar das funcdes diferenciadas do seu corpo e das
diferencas estruturais, existem muitas maneiras de ajustar seu
ambiente e suas tarefas com dispositivos de adaptacdo e outras
alteracbes que lhes permitam aumentar sua independéncia e sua
participacdo em atividades de autocuidado, educacdo, trabalho,
diversdo, lazer e participacdo social. Sua participagdo nessas areas,
juntamente com seus colegas e sua maior independéncia, sao
importantes, especialmente quando se tornam pré-adolescentes.
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> Casa
e Escadinhas para o banheiro

e Escovas de dentes adaptaveis (p. ex., benefit 3D clean) com
angulacdo diferentes, conforme necessario

* Interruptores e maganetas adaptados

e Colocacgdo de mantimento a uma altura menor

e Faca reta Amefa, para auxiliar no corte dos alimentos
> Mobilidade

» As adaptacOes diferem dependendo do ambiente:
lar x bairro x comunidade mais ampla

> Permitir mobilidade funcional

» Facilidade de deslocamento de um lugar para outro
e Capacidade de acompanhar os colegas

» A mobilidade permite a socializa¢éo

> Recreagao

= Adaptar por motivos de seguranca ou preocupacgao dos pais
* Bicicleta e/ou triciclo

> Escola

 Consultar Frequentando a escola, Capitulo 21

> Dispositivos

 Tablets

Devido ao tamanho das maos, os tablets menores sdo mais faceis
de segurar e manipular.

e Teclados
“Mini teclados” sdo o ideal.
> Vestimentas

» Roupas com algas para segurar com as maos (p. ex. EZ Sox, EZ
under, EZ Tees)

e Camisas com golas mais largas/elasticas.

TheProgeriaResearchFoundationwww.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/

16.1CUIDADOS COM OS PES / PODOLOGIA

16. Cuidados com os pés/ Podologia

Problemas de podologia
em criangas com Progéria

Palmilhas

Os pés tornam-se sensiveis ds superficies duras e aos sapatos.
As palmilhas e chinelos ajudam a evitar a dor, bolhas e calos.

PARA AS FAMILIAS

Riscos and Recomendacbes

= As criangas com Progéria apresentam desafios em relacao
aos cuidados com seus pés. Elas geralmente ndo tém o
acolchoamento gorduroso adequado para proteger seus
0ssos contra superficies duras; elas podem ter
anormalidades na pele, contraturas nas articulagbes ou
problemas com as unhas.

e Uma consulta anual a um podologista, e/ou a um
profissional que faz orteses é recomendavel.

PARA OS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Problemas de podologia em criangas com Progéria

Vérios fatores contribuem para as desafiadoras questbes
de tratamento dos pés das criancas com Progéria. Entre
eles estdo a falta de uma camada de gordura apropriada,
anormalidades da pele, distrofia das unhas dos pés e
limitag&o da amplitude articular do calcanhar.
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16 .2 CUIDADOS COM OS PES / PODOLOGIA

Essas questbes provocam calos, bolhas, desconforto nos
calcanhares e incapacidade de andar em superficies rigidas
sem sapatos ou chinelos. S&o recomendadas avaliagdes
anuais por um podoélogo. Os calos podem ser tratados com um
curativo para calos ou outro tipo de acolchoamento.
Massagear suavemente com logdes hidratantes pode ajudar a
aliviar a dor.

As criangas com Progéria ttm um desvio na marcha que € tipico de
pessoas com pouca mobilidade nos pés. O pé normal é capaz de
adaptar-se ao terrenoirregular, pois ostecidos moles do pé permitem
que aface posterior, a parte média e a parte dianteira do pé funcionem
de forma independente umas das outras. Tendo em vista que as
criangas com Progéria tém o0s tecidos moles do pé
consideravelmente diminuidos, o caminhar € instavel para essas
criangas.

Palmilhas

No exame clinico verifica-se que ndo ha o acolchoamento normal
associado a superficie plantar e, portanto, a acomodagdo do
comprimento do péaum sapatotendeaserumatarefadificil. Opéde
uma crianga com Progéria é muito estreito. A falta de
acolchoamento também torna o caminhar doloroso, porque 0s
0ssos dos pés absorvemtodo o peso damarcha.

S&o recomendadas palmilhas feitas sob medida. Elas sdo muitas
vezes solicitadas pelo pododlogo da crianca. Utiliza-se material
acolchoado e macio,masque ofereca suporte paraajudaraestabilizar
0 pé. Emprimeiro lugar, é feita uma impressao por meio de um molde
de gesso. Essa impressdo € entdo usada para fazer um molde
positivo do pé da crianga. Em seguida, um material trilaminado é
aquecido para ficar flexivel e formar um vacuo sobre os moldes.
Tendo em vista que esse material ajuda a preencher parte do
volume dentro do sapato, uma parte muito pequena desse material €
removida na hora de preencher o espago extra de modo que o pé
nao escorregue dentro do cal¢ado.
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17. Nutricao
Aumentando calorias

Lanches saudaveis e de
alto teor caldrico
Fazendo escolhas
alimentares
saudaveis

Vitaminas e batidas

O consumo de alimentos é um dos principais desafios didrios
para as criancas com Progéria e suas familias. Refeicoes
pequenas e frequentes geralmente funcionam bem.

Criangcas com Progéria podem nascer na faixa de peso e comprimento
normais, mas a partir de algum momento dentro do primeiro ano de vida,
elas passam a ndo ganhar o peso adequado e saem da “curva de peso” e
da “curva de comprimento” usadas pelos pediatras para medir 0
crescimento global. E particularmente desconcertante para os pais
testemunharem seus filhos fazerem pequenas refeigdes ou indicarem que
ndo estdo com fome, uma vez que, a0 mesmo tempo, a crianca esta
deixando de crescer. E importante lembrar que todas as criangas com
Progéria passam por essa transicéo e que elas se fixam em uma taxa de
crescimento que € muito diferente de outras crian¢as da mesma faixa
etaria. Elas tém ganho de peso e altura, porém, a um ritmo muito lento e
constante.

Estudos tém demonstrado que as criangcas com Progéria realmente
ingerem calorias o suficiente para crescer, mas o0 processo basico da
doenca na Progéria ndo permite que elas cresgam normalmente. Alguns
pais também relatam que as criangas tendem a consumir refeicbes
menores mais frequentes. Portanto, o objetivo é dar-lhes alimentos e
suplementos nutritivos de alto teor calérico. Cada familia deve consultar
sua equipe médica local para avaliar as necessidades nutricionais
individuais de cada paciente, mas o objetivo geral para cada crianca é
ingerir alimentos nutritivos e altamente caldricos pela boca, além de tomar
suplementos se sua alimentagdo néo estiver alcan¢ando os alvos caloricos.
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> Gorduras no sangue

O adoecimento cardiaco na Progéria provavelmente ndo esta
relacionado aos lipidios. Criancas com Progéria geralmente tém
niveis normais de colesterol, triglicérides e outros tipos de gorduras
gue sdo medidos em exames de sangue para avaliar o risco de
doencas cardiacas em idosos. Algumas vezes, elas tém um HDL
(colesterol bom) abaixo do nivel 6timo. Quando os niveis de
colesterol ou ftriglicérides se encontram elevados, medidas
dietéticas ou medicamentos chamados “estatinas” sdo usadas para
reduzir estes niveis.

> Suplementos dietéticos

Discuta com seu pediatra ou nutricionista se o seu filho poderia se
beneficiar de um multivitaminico padrdo. Entretanto, pelo fato de as
criancas com Progéria terem um metabolismo anormal do célcio, a sua
suplementacdo ndo é recomendada a ndo ser por necessidade
médica imediata. Célcio na dieta é recomendado em vez de célcio na
forma de suplementos.

Aumentando as calorias

Tente estes simples acréscimos para aumentar a contagem de calorias:

* Adicione 6leos saudaveis (canola ou azeite) ao arroz, macarrao,
legumes e nas sopas/cagarolas

= Derreta queijo nos vegetais, adicione ao macarréo ou inclua em
sanduiches

» Adicione abacate aos sanduiches ou saladas; use como molho para
chips

= Adicione leite em p0 a cereais quentes, ovos mexidos,
sopas, cacarolas, sorvete, iogurte e puré de batatas

= Misture frutas e granola e/ou castanhas no iogurte,
adicione manteiga de amendoim em iogurte de
baunilha.

= Adicione carne cozida, presunto, frango, atum e /ou camardo
as sopas, macarrdo instantaneo, molhos ou ovos mexidos.

Lanches saudaveis e de alto teor caldrico

* Manteiga de amendoim ou queijo em biscoitos integrais
= Torrada integral com manteiga de amendoim e banana cortada,
adicione um pouco de mel para adogar.
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17 .3 NUTRICAO
* Manteiga de amendoim nas frutas
= Frutas secas com nozes, chocolate amargo, cereais com
fibras e graos integrais.
» Faga uma vitamina divertida com seu filho usando leite integral,
frutas congeladas e iogurte ou sorvete.

Fazendo escolhas alimentares saudaveis

Suplementos e alimentos de alto teor calérico sdo sugeridos. No

entanto, se houver oportunidade de incorporar alimentos saudaveis a

dieta, as seguintes diretrizes gerais se aplicam:

= Escolha cortes magros de carne e aves e inclua peixe na
dieta da sua familia.

= Incorpore gorduras saudaveis como azeite de oliva e 6leo de
canola, nozes e abacate

* Escolha alimentos integrais

= Coma muitas frutas e verduras

« Experimente novos alimentos. As vezes é preciso provar novos
alimentos varias vezes antes que sua crianga decida se gosta
deles.

Vitaminas e batidas

Um grupo de nutricionistas do Boston Children'sHospital criou e testou
as seguintes receitas de vitaminas/batidas:

Milkshake de Chocolate e manteiga | Milkshake de Oreo
de amendoim

1 xicara de leite integral % xicara de migalhas de Oreo
3 colheres de sopa de manteiga de 2 colheres de sopa de calda de
amendoim chocolate

3 colheres de sopa de calda de 1 % xicaras de sorvete de
chocolate baunilha

1% xicara de sorvete de % xicara de leite integral
chocolate

940 calorias, 16 gramas de proteina

1,330 calorias, 31gramas de proteina

Milkshake de Chocolate Milkshake de chocolate, banana e manteiga
de amendoim

1 Xicara de leite achocolatado 1 xicara de leite integral

2 Colheres de sopa de calda 3 colheres de sopa de

de chocolate manteiga de amendoim

1 pacote de bebida nutricional 1 colher de sopa de calda de

sabor chocolate (p.ex. chocolate

Carnation®) % xicara de sorvete de baunilha

1 xicara de sorvete de chocolate Y2 banana

940 calorias, 25 gramas de proteina | 600 calorias, 19 gramas de proteina
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Batida de laranja e manga Smoothie de frutas vermelhas
1 xicara de manga picada 1 banana
1 xicara de leite integral % xicara de mirtilos (blueberries)
% xicara de sorvete de laranja 1 pote de iogurte de
¥ xicara de sorvete de baunilha baunilha
% xicara de suco de laranja 1 xicara de suco de
500 calorias, 9 gramas de proteina laranja

1 colher de ch& de baunilha
470 calorias, 11 gramas de proteina

Geladinho de macé e mirtilos* Milkshake de cappuccino
1 caixinha de suco de maca 1 saquinho de café instantaneo
% xicara de mirtilos 1 colher de sopa de agua quente
congelados 1 xicara de sorvete de baunilha
1 xicara de peras em % xicara de leite integral
lata 360 calorias, 9 gramas de proteina

Gelo para bater
370 calorias, 9 gramas de proteina
* Sem gordura, sem lactose

Smoothie Havaiano Shake cremoso
1 % xicaras de sorvete de baunilha 1 xicara de sorvete de laranja
¥4 xicara de suco de abacaxi 1 xicara de leite integral
1 banana

Gelo para bater

310 calorias, 4 gramas de proteina 290 calorias, 5 gramas de proteina
Smoothie de morango e Banana Smoothie de frutas e leite de soja*
% xicara de sorvete de 240mL de leite de soja

baunilha % xicara de manga picada

1 xicara de leite integral % xicara de

1 pacotinho de Carnation Instant morangos

Breakfast de Baunilha 1 colher de chéa de

% banana mel

1 colher de sopa de calda de

morango

1 xicara de morangos frescos 280 calorias, 9 gramas de proteina
Gelo para bater * Sem lactose

280 calorias, 8 gramas de proteina

Batida de morango Geladinho de amoras*

1 pote de iogurte de morango % xicara de mirtilos congelados
% xicara de morangos % xicara de suco de cranberry-
Y% xicara de suco de abacaxi framboesa 100% puro

. i 1 xicara de sorvete de limao
250 calorias, 8 gramas de proteina

220 calorias, 1 grama de proteina
*Sem gordura, sem lactose
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Geladinho de morango e banana * | Geladinho de laranja e abacaxi*

1 xicara de morangos 175mL de suco de abacaxi
% banana % xicara de sorvete de laranja
% xicara de sorvete de laranja % xicara de abacaxi picado

% xicara de suco de laranja

220 calorias, 3 gramas de proteina 210 calorias, 1 grama de proteina
* Sem gordura, sem lactose * Sem gordura, sem lactose

Smoothie de morango e banana *

175mL de iogurte de morango sem 4 xicara de morangos frescos
gordura Chobani 1 colher de sopa de calda de
% xicara de leite desnatado morango

% banana Gelo para bater

130 calorias, 10 gramas de proteina
* Sem gordura

N&s recomendamos consultar um nutricionista local para monitorar
0 crescimento e a nutricdo da sua crianca ao longo do tempo. O
nutricionista sera capaz de recomendar suplementos nutricionais
apropriados para a idade, se necessario. Ha muitos produtos no
mercado que podem néo ser apropriados para o seu filho baseado
na idade, tamanho, testes de laboratério especificos, e
necessidades nutricionais atuais; o ideal € que um profissional faca
as recomendagdes necessérias. O estresse da refeicdo pode ser
reduzido com o uso de suplementos nutricionais. Tente estas dicas
saborosas:

= Sirva gelado e tampado: devido ao fato de os suplementos conterem
uma porcdo de vitaminas e minerais adicionados, eles sdo mais
saborosos do que cheirosos. Se vocé estiver servindo o suplemento
em uma bebida, garanta que ela esteja gelada. Sirva direto da lata
com um canudinho ou coloque-a em uma garrafa ou xicara com
tampa.

= Seja criativo!
> Use produtos com sabor de baunilha como um substituto para o

leite em bolos, pées e outras receitas assadas.
> Adicione frutas e gelo batido no liquidificador para fazer um
“smoothie”.

* Produtos em pd: quando misturar suplementos em p6 com liquidos
para fazer uma bebida, deixe-a na geladeira por algum tempo para
permitr que o po fique completamente hidratado. Se estiver
adicionando um suplemento em pé a comida, faca-o apds a comida
ficar pronta.
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18. Mudancas e puberdade

em adolescentes do sexo
feminino

Crescimento e gordura corporal
Estagios de Tanner

Menstruacao

Mulheres jovens com Progéria geralmente tém menstruacdes. Se o
sangramento for volumoso, consulte o médico especialista em
adolescéncia na sua regiao.

PARA AS FAMILIAS

Mulheres com Progéria podem apresentar pelos pubianos esparsos e
brotos mamérios, mas ndo atingem o desenvolvimento sexual
completo. A menarca (primeira menstruagéo) é alcancada em mais da
metade das adolescentes com Progéria. Elas podem continuar a ter
menstruagBes, geralmente sem um ciclo mensal. A perda sanguinea
é varidvel. Algumas garotas apresentam perda de sangue maior
(menorragia) e anemia pode ocorrer. E importante manter o volume
sanguineo e hidratacdo adequados em criangcas com Progéria. Se
vocé tiver alguma preocupacao a respeito do sangramento ou detectar
fraqueza ou exaustio que podem ser devidas & menstruacao, entre
em contato com o seu médico local. Em alguns poucos casos,
adolescentes com sangramento menstrual excessivo receberam
prescricdo de anticoncepcionais de baixas doses, que diminuem ou
interrompem o sangramento menstrual.

PARA OS PROFISSIONAIS DE SAUDE

Em garotas saudaveis sem Progéria, a menarca € geralmente um
evento que ocorre tardiamente na puberdade, seguindo o
desenvolvimento gradual das mamas e de pelos pubianos, o estirdo
do crescimento e mudangas na composi¢do corporal, que sao
caracterizadas por aumento da cordura corporal.
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Alguns estudos prévios sugerem que a menarca e a funcéo
menstrual normal em adolescentes e mulheres saudaveis
dependem da manuteng&o de um peso minimo em relagdo a altura
e de uma porcentagem minima de gordura corporal. Estudos sobre
adolescentes com HGPS demonstram que estes eventos tipicos
nao sdo necessarios para a ocorréncia da menarca.

Crescimento e gordura corporal

Criancas com HGPS exibem retardo do crescimento que dura por
toda a vida, iniciando-se no primeiro ano de vida e com o peso e a
altura geralmente ficando muito abaixo do percentil 3 aos 2 anos
de idade. Lipodistrofia generalizada se estabelece, com niveis
gravemente baixos de gordura subcutanea e leptina.

Estagios de Tanner

Cerca de 40% permanecem no estagio 1 de Tanner, e o restante se
desenvolve até o estagio 2, caracterizado por pelos pubianos esparsos
efou brotos maméarios. Adolescentes do sexo feminino com HGPS néo
atingem o estégio 3 de Tanner.

Menstruacao
Estima-se que 60% das pacientes com HGPS apresentem menarca.

A idade média da menarca ndo é significativamente diferente
daquela estabelecida para garotas sem HGPS (em torno de 14,5
anos de idade). Os ciclos sdo muito variveis, com algumas
apresentando sangramento leve e irregular e outras apresentando
sangramento volumoso com fluxo aumentado (menorragia), levando
a anemia. Quando ocorrer menorragia, com risco de anemia,
considere o tratamento com contraceptivos orais de baixas doses,
com £ 20mcg de etinilestradiol para interromper o sangramento
menstrual. (Estudos na populacdo geral mostram que doses >
20mcg de etinilestradiol podem aumentar o risco de
tromboembolismo).

Nao ha diferenca de tamanho, porcentagem de gordura corporal,
estdgio de Tanner ou concentracdo sérica de leptina entre as
pacientes que apresentam menarca e as que ndo apresentam. A
ovulacéo e a capacidade de engravidar ndo foram estudadas
na Progéria. Até hoje, ndo houve relatos de gravidez em
nenhuma adulta jovem com Progéria.
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19. Sistemas que
funcionam
normalmente na
Progéria

E importante ndo esquecer que existe uma série de sistemas do
corpo que funcionam normalmente nas criancas com Progéria.
Isso pode ocorrer porque a progerina nio é produzida por alguns
tipos de células ou porque certos orgaos sdo mais resistentes aos
efeitos da progerina, ou ainda ser devido a outras razdes nio
conhecidas

> As criangas com Progéria geralmente tém fun¢ao
normal de:

» Cérebro — Apesar de terem uma aparéncia diferente dos outros,
criancas com Progéria tém intelecto e personalidades apropriados
para suas idades. Por causa disso, a interagdo com outras crian¢as
€ muito importante. Elas ndo desenvolvem doenga de Alzheimer. No
entanto, 0s vasos sanguineos no cérebro adoecem e isso pode
causar derrames cerebrais.

» Figado

e RimM O funcionamento normal do

. . . figado, rim, sistema

* Sistema gastrointestinal gastrointestinal e sistema

* Afuncéoimunoldgica € normal; a  Rlygilale(ele[{eoR=N0TgaWiya elegr:Nal 1)
cicatrizacdo de cortes e fraturas REUIE RS TEETON RN EETOL
ocorre na velocidade usual. S0  Jelle ool s [VIX6]
recomendadas Inliglr2tetel-IQl funcionamento normal de um
para criangas com Progéria, da [REMMEEEEEEEEERCERE
mesma forma que para a [EaeEEalel
populacdo  pediatrica  geral, administracéo segura de
incluindo vacinas contra a gripe. BRSNS
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Além disso, apesar de as criangas nao serem
imunocomprometidas nem idosas, as vacinas indicadas
para pessoas desses grupos devem ser dadas as criangas
com Progéria. Se os estoques de determinada vacina
estiverem baixos, consideracdo especial deve ser dada as
criangas com Progéria, uma vez que elas podem ser mais
frAgeis que as outras criangas da mesma idade e, portanto,
menos capazes de lidar com umainfec¢éo. Entre em contato
com o médico do seu filho para obter mais informac6es
sobre vacinas especificas.

A funcéo pulmonar é geralmente normal, mas uma pequena
cavidade toracica e pele esticada na area do peito podem
causar problemas pulmonares restritivos em algumas
criangas.

O sistema enddcrino funciona normalmente, embora
geralmente ndo ocorram as mudangas da puberdade, como
0 estirdo do crescimento e o desenvolvimento da genitalia e
dos pelos adultos. Menstruagdo pode ocorrer. (Ver
Mudangas e Puberdade em Adolescentes do Sexo
Feminino, Capitulo 18)

= Algumas criangas séo tratadas com hormonio do crescimento,
0 que pode aumentar o seu tamanho geral. Ndo esta claro se
0 hormonio do crescimento melhora a salde geral em criangas
com Progéria. Recomenda-se uma avaliagdo por um
endocrinologista qualificado se se considerar tratamento com
hormonio do crescimento.

TheProgeriaResearchFoundationwww.progeriaresearch.org


http://www.progeriaresearch.org/

20.1VIVENDO COM PROGERIA: CONSELHOS DOS PAIS

20. Vivendo com Progéria:
conselhos dos pais

Ideias gerais sobre o dia a dia
Conversando com seu filho com
Progéria

Lidando com o mundo exterior
Irmaos

Esportes

Roupas e calGados Filiagdo religiosa
Animais de estimagao

Ajustes praticos dentro de casa
Viagem

Outras ideias

Viocé ndo estd sozinho. As familias ajudam umas ds outras com
a troca de experiéncias.

Os pais de criancas e adultos jovens com Progéria
compartilharam as seguintes percepcdes sobre como lidam
com os desafios de conviver com a Progéria.

Ideias gerais sobre o dia a dia

“No inicio, antes e imediatamente apds nosso filho ser diagnosticado, o
dia a dia era muito dificil. Ndo sabiamos como “lidar” com o
diagndstico do nosso primogénito porque ndo conseguiamos nem
compreendé-lo, muito menos compartilhd-lo com o resto da familia.
Sonhavamos que o pediatra donossofilhoirianostelefonaredizerque
haviacometidoumterrivel engano e errara o diagndstico do nosso
filho. Hoje, depois de termos recebido apenas apoio e amor de
tantas pessoas e 0 amor do nossofilho, fariamos tudo novamente se
fosse preciso. Nosso filho tem hoje 11 anos. Ele tocou nossas vidas e
asvidas de outras pessoas de umaformaque néo sei explicar.”
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“Como pais de um menino de 3 anos de idade com Progéria, esforgamo-nos ao
méaximo para trat&-lo como se ndo tivesse Progéria. Algumas vezes é dificil.
Eleconseguecomertudooquequererecebemaisatencdodoque suairma
mais velha. N&o o reprimimos quando ele acorda a noite pedindo
Pediasure. Tentamos garantir que ele tenha as mesmas experiéncias que
proporcionamos a suairmamais velha.”

“Os pais tendem a focar apenas nas necessidades dos seus filhos.
E importante reconhecer que o0s pais precisam cuidar de si
mesmos e das suas relagdes com outros adultos.”

Conversando com seu filho portador de Progéria: o
que dizer, guando e como

“N&o haresposta certa ou errada sobre quando e comodiscutira Progéria com
as criancas portadoras e seus irmaos. As decisdes serdo baseadas na
personalidade de cada crianca e nas diferentes culturas em que todos
vivemos.”

“Em geral, as criancas ouvem e entendem o que elas estéo preparadas para
entender. Elas perguntam aquilo que estéo preparadas para ouvir. Via de
regra, respondemos o que € perguntado e partimos do principio de que
nossofilhoquersaberapenas o que pergunta. Ndonosaprofundamosmais do
queisso porque acreditamos que, como tempo, ele deixara claro que esta
preparado para ouvir mais. Além disso, as coisas estdo mudando tao rapido
por causadostestesque ndo sabemosao certose o que estamos dizendo
€ correto sobre o seu futuro.”

“Ela sabe que é menor, ndo tem cabelo, € magra e que isso se chama
Progéria- é isso. N&o temos certeza de como ou quando chegard a hora.
Acreditamos que elajésaiba, mas ndofalamossobreisso.”

“O mais dificil para um dos pais € decidir quando é a hora certa
para conversar sobre a Progéria, antes que alguém se aproxime
do seu filho e Ihe pergunte por que eles séo tao diferentes! Meu
filho tem 7 anos e ele ndo vé nenhuma diferenca entre ele e os
Seus amigos, exceto pelo cabelo. Ele sabe que precisa tomar
cuidado quando estiver brincando e precisa de almofadas e
banquinhos especiais para ser independente, mas ele ndo se da
ao trabalho de pensar se ha algo de errado com ele. Nos
conversamos sobre a Progéria na frente dele, entdo tenho certeza
de que ele sabe mais a respeito disso do que eu consigo perceber,
mas ele ndo faz perguntas sobre isso. NOs decidimos esperar até
que ele fagca perguntas, mas até agora ele ndo nos perguntou
nada, entdo acho que crescer em um ambiente seguro, em que a
escola o apoia e seus amigos o aceitam como ele é, o fez crescer
muito feliz, sem qualquer preocupagao.
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Como ele esté4 ficando mais velho, nés planejamos conversar com
ele, para que ele conhega 0 nome Progéria, se alguém lhe
perguntar, mas nosso plano é assegurar-lhe que sua vida néo vai
mudar por causa da Progéria. Ele pode aproveitar a vida e ser feliz.
NOs vamos resolver os problemas a medida que eles forem
surgindo.”

Lidando com o mundo exterior

“Prepare-se para olhares de surpresa e até mesmo comentarios
grosseiros; tenharespostas prontas, mas ndo entre emdiscussoes. Seu
filho pode ndo perceber os olhares e 0s comentarios, mas vocé
perceberd. Os irmdos podem ficar aborrecidos com os olhares e
perguntas de estranhos. Prepare- os para isso.”

“Vocé enfrentara muitos sussurros, olhares e perguntas. Quando a
crianca é mais nova, é mais facil - ele ou ela ndo entende. Lembre-se de
que vocé é o pai ou a mae, vocé pode dizer ‘NAO’ ou ‘agora ndo’ se
alguémse aproximar de vocé. As vezes pode ser desagradavel, mas,
na maioria das vezes, as pessoasestdoapenaspreocupadas, portanto
sorria e elas sorrirdo também.”
“A coisa mais dificil para nds no inicio ndo foram os problemas
médicos. Foram os desafios psicoldgicos e emocionais que temiamos
que nosso filho tivesse que enfrentar. Sua felicidade eraa primeira coisa
quetinhamosem mente. Asseguramo-nos de fazer grandes amigos na
nossa comunidade. Amigos sinceros ndo se preocupam com a
aparéncia de uma pessoa, ou 0 que ela NAO PODE fazer. Os amigos
sinceros somente veem seu amigo diante delese querembrincare se
divertir. Osamigos e parentes sdo o centro da felicidade do nosso filho.
Orestodo mundo, comseusolharese comentarios, tem apenas um
pequeno efeito sobre seu ego e sua autoconfianga.”

“Ajudar as criangas a lidar com os olhares e perguntas dos outros
€ muito diferente para cada crianga, como seria de se esperar.
Minha adolescente prefere ndo interagir com alguém que a ficou
encarando ou foi rude com ela, porque ela fica muito
desconfortavel. Quando ela era mais nova, nos fizemos alguns
cartdes que incluiam nossos nomes, uma foto e o endereco do site
dela. Nos queriamos que as pessoas pudessem aprender sem a
pressdo de estar em publico. Agora que ela esta mais velha, esté
precisando inventar maneiras de lidar com isso quando n&o
estamos com ela. Ela disse que agora ela abana a mé&o ou sorri e
as pessoas param de olhar.”

“Incorpore primos e criangas da vizinhanga no circulo do seu filho para
construir amizades duradouras.”
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“Informar nossa comunidade foi muito util de duas formas: ajuda nas
atividades de obtenc&o de fundos e ajudaranossofilho e a nossa familiaa lidar
melhor com as diferengas de aparéncia. Coma conscientizacdo, temos recebido
um apoio incrivel da nossa comunidade. Isso nos tem ajudado como pais e
esperamos que, a medida que nosso filho cresga, isso 0 ajude a sentir-se
maisconfortavelcomofatodeterumaaparénciadiferente.”

“Seria de grande ajuda conhecer outras criangas com Progéria e, em algum
momento, criangas com outros problemas.”

“Se vocé for capaz de conversar com a comunidade, tente fazé-
lo. E dificil, mas vai ajudar seu filho. N6s estamos tentando
educar e criar consciéncia na nossa cidade, para que as pessoas
saibam o que meu filho tem e parem de ficar olhando para ele;
mas mesmo numa cidade pequena vocé sempre vai encontrar
alguém que fica olhando. Quando eu tenho a oportunidade, eu
me expresso em publico e falo com as pessoas que é melhor se
aproximar e nos perguntar do que ficar encarando nosso filho.”

Irmaos

“Déatencao especialatodos os seusfilhos;ndo negligencie osirméos pelo
fato de serem normais. Surgirdo problemas de cilimes por parte dos irmaos.
Tente reservar um dia somente para o irméo ou irmé para que ele ou ela se
sinta especial.”

“O que dizer aos irm&os depende do lugar que eles ocupam na ordem de
nascimento, mas ndo dizemos aos irméos nada que néo tenhamos dito ao
nosso filho com Progéria.”

“Nosso filho mais velho sabe do diagndstico e nossofilho com Progéria nao”
“Nosso filho de 11 anos com Progéria tem um irméo de 3 anos e até o
momento temos tentado, da maneiramais clara possivel, explicar aofilho de 3
anos que ele precisa ter cuidado e ndo ser muito bruto com seu irmao mais
velho. Acreditamos que nosso filho de 3 anos entenda que seu irmédo é
especial.”

“Os irmaos podem participar das atividades da Progeria Research
Foundation (PRF) (Fundacdo de Pesquisa sobre a Progeéria), trabalhar no
levantamento de fundos. Eles tém vontade de conhecer outras criangas com
Progériae seusirmaos. Acreditamos queisso sejamuitopositivopara eles.”
“Crescer numa familia que tem um filho com necessidades especiais
pode significar desafios para 0s irm&os. A necessidade de dar atencéo
extra a criangacomProgériapodefazerumirmao pensarqueele/ela
ndo étdo especial ou valorizado por sua familia porque ndo tem
nenhuma doenca.
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Quando a identidade da familia se concentra no cuidado de uma crianga com
Progéria, os irmdos podem ter dificuldade em desenvolver sua propria
independéncia e 0 sentimento de identidade dentro da familia. Certifique-se de
ter cuidado redobrado paraque 0sirmaos nao sintam que S0 menos especiais
porgue ndo necessitam de uma dieta especial, ou acomodagdes especificas
ou ainda visitas especiais ao médico. Essa logica pode parecer absurda para
umadulto, mas n&o para uma crianga pequena. Umirm&o menor pode sentir-
se culpado por ter boa saude e habilidades fisicas. O apoio dos irm&os pode
vir em forma de amizade com outras crian¢as que convivam com alguma
“diferenca” em suas familias. Muito provavelmente nédo haveré outras familias
com criancas com Progéria na sua vizinhanga, portanto, vocé pode procurar
esse apoio em familias que enfrentem outro tipo de deficiéncia. Certifique-se de
que todas as criangas da familia tenham a oportunidade de explorar seus
proprios interesses e talentos especiais.”

Esportes

“Damos ao nosso filho bastante exercicio, conforme a capacidade dele.
Temos uma cesta de basquete rebaixada em casa. Um jogo de golfe em
miniatura e um boliche com garrafas pequenas s&o esportes que ele pode jogar
com 0s amigos. Brincadeiras na dgua sdo excelentes, mas sempre nos
asseguramos de que a supervisao de adultos seja constante. Além disso,
temosbolas,argolas, etc. parabrincadeirasdentrodecasa.”

“Apresente 0s esportes as criangas com Progéria 0 mais cedo possivel. Isso
nao s6 permite que elas participem ativamente da comunidade logo cedo, mas
também é amelhor época paragarantir que sejamfeitaos ajustes para permitir
a sua participacdo. Ao longo dos anos, ja lidamos com mudancas que
afetaram a participacéo dele ao apresentarmos nossofilho a outros tipos de
esporte que ndo exigem grande resisténcia ou concorréncia
agressiva.”

“Natac&o: A roupa de natacéo do nosso bebé nunca se ajustou ao formato do
Seu corpo e, portanto, ndo o0 mantinha aquecido. Ele ficava roxo com 5
minutos na piscina. Recentemente compramos uma roupa de natacao
especialde 3mm, feita sob medida.”

“Umasessaonormal numapiscina de hidroterapiaajudaarelaxar, aliviaa dor,
facilita os movimentos e € um excelente exercicio. Além de ser muito
divertido!”

“Se meu filho ndo tivesse Progéria, eu tenho certeza de que ele
praticaria esportes o dia inteiro. Nés lemos que criangcas com
Progéria precisam para de praticar esportes de contato entre o
9 e 0s 11 anos e o0 nosso filho tem 7.
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Entéo, nosso plano é tentar encontrar atividades fisicas que ele possa
continuar praticando o tanto quanto ele quiser. Ele est4 fazendo aulas
de natagdo com uma roupa de banho especial. Mesmo que a agua seja
aquecida, ndo é aquecida o suficiente para ele, entao a roupa o ajuda a
completar os 30 minutos de aula. Ele tem permisséo para descansar ou
fazer pausas durante a aula de natacao para que ele consiga completar
a aula de 30 minutos. Ele também esté fazendo aulas de danga. Deitar-
se no chao é muito dificil, entdo ele ndo tem esse movimento nas suas
coreografias. E incrivel o quanto ele sente que faz parte do grupo. Ele
também adora correr e participa de uma corrida de 6Km todo ano.
Revezando entre a cadeira de rodas e a caminhada, ele consegue
cruzar a linha de chegada, que é o que ele amal!!!”

Vestimentas e calcados

“Talvez vocé precise costurar algumas pecas de roupa a méo, ou
mandar fazé-las sob medida. Dé preferéncia ao algoddo e materiais que
naoirritem sua pelesensivel.”

“Calgas com tiras ajustaveis na cintura s&o extremamente praticas, pois a
cinturaémuitomenordoqueocomprimentode calganecessario.”
“Se ténis - talvez ortopédicos - forem confortaveis, ndo se preocupe
com moda ouformalidade.”

“Use palmilhas macias e acolchoadas nos sapatos.”

“No inverno, os dedos das méos e dos pés do seu filho podem ficar frios
com facilidade. Luvas grossas ou duas camadas de luvas podem
ajudar.”

“E sempre dificil, mas c6s elastico ajuda muito a manter as
calcas do nosso filho no lugar. Orteses ajudam com seus
calcados e ele também comecgou a usar um ténis com protecéo
em gel. Essa combinagéao fez com que ele parasse de mancar.

Filiacao religiosa e com a comunidade

“Essa pode ser uma excelente fonte de aceitacdo e companheirismo.
Fale com o clero da sua familia o que pensa a respeito e por que
isso esta acontecendo com seu filho. Grupos de jovens e/ou de
escoteiros podemser bons. Envolva seu filho em ajuda aos outros;
ele/ela achara isso encorajador.”

“Os grupos de jovens de igrejas sao extremamente importantes e vitais
para seu filho porque estabelecem a fé e a crenga fundamentais de que
existe um Sersuperiore queacreditamosfirmemente que Deuscuidarade
nosso filho e nos guiara para o criarmos para ser tudo o que Ele deseja
queseja.”
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“Frequentar uma pequena escola Catolica tem nos
ajudado a seguir a vida com a Progéria.”

Animais de estimacao

“Os animais de estimacgdo podem ser uma excelente fonte de
companheirismo e amor incondicional, mas cachorros grandes e/ou
estranhospodem representar perigo.”

“Os animais s@o extremamente importantes! Nossos filhos precisam
sentir queséocapazesde cuidare serresponsaveisporalguma
coisa.”

“Conviver com animais de estimacdo é algo muito
positivo para as criangas. Se eles puderem ter a
companhia de um cachorro, € muito benéfico para eles.”

AlteracOes praticas que os pais dizem ter

ajudado dentro de casa

= Instale torneiras do tipo alavanca nas banheiras e pias

* Rebaixe 0s cabides de casacos, interruptores de luz e
macanetas de portas e torne os trincos mais macios — isso
tornard mais facil para seu filho entrar em cémodos e abrir
armarios.

e |[nstale corrimdes menores, abaixo dos normais, nas
escadas

* Use um colch&o de espuma anatémico (tipo Tempur) na
cama; um terapeuta ocupacional pode ajudar nesse
aspecto

* Tenha pequenos bancos ou caixas para a crianga subir e
alcancar bancadas, pias e usar 0 vaso sanitario

* Procure mobilia que dé conforto & crianga. Consiga cadeiras
que permitam que seus pés toquem o ch@o e mesas de
altura adequada para essas cadeiras. Algumas mesas e
cadeiras sdo ajustaveis. Isso previne céibras.

* No banheiro, coloque um assento acolchoado no vaso
sanitério e coloque um banquinho perto do vaso.

» Coloque tapetes de espuma em qualquer lugar onde
seu filho possa precisar para brincar confortavelmente
no chao.

» Uma familia recomenda fortemente a cadeira Tripp Trapp
para uso em casa e na escola. Elas sdo feitas para
fornecer um assento ergonémico em qualquer idade. A
crianca dessa familia tinha uma em casa desde que tinha
3 anos.
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O sistema escolar forneceu uma cadeira desse tipo em cada uma
das salas de aula dela, desde o ensino fundamental. Essas cadeiras
a permitiram se sentar a mesas e carteiras de qualquer alturajunto
aos seus colegas, enquanto fornecia suporte para seus pes e
assentando-a em uma posi¢do ergonomicamente correta. Eles
também tém almofadas feitas para se encaixar nas cadeiras para
dar mais conforto.

Viagem

“Use um assento de automovel feito de espuma anatébmica em lugar dos
assentos de plastico normais e duros.”

“Nao se esqueca de que seu filho se cansa com facilidade.”

“Quando viajar de avido, peca um assento melhor para tornar as viagens
longas mais confortaveis. Peca também se é possivel usar a salada empresa
aérea para evitar esperar em areas de embarque movimentadas. Se viajar
com seu filho regularmente - como para testes clinicos em Boston -- tente
encontrar um bom contato com alguém ocupando um cargo de geréncia na
empresaaérea. Isso pode ser Util nahora de pedirajuda.”

“Certifique-se de que seufilho descanse bastante na noite anterior a viagem e
bebamuito liquido antes e durante aviagem.”

“Ao fazer o check-in antes do voo, diga ao funcionério que tem um filho
deficiente para poder evitar longasfilas.”

“Providencie para que haja uma cadeira de rodas aguardando no seu
destino para que seu filho ndo tenha que ficar de pé nafila (daimigragao) ou
caminhar no aeroporto.”

“Algumas empresas aéreas colocam um adesivo ou uma etiqueta com a
palavra ‘deficiente’ na sua bagagem para que ela seja retirada do avido
primeiro, junto comabagagemdaprimeiraclasse.”

“Levetodos os medicamentos necessarios na suabagagemde mdono caso
de abagagemdespachada se perder.”

“Certifique-se de que existam hospitais a pouca distancia.”

“N@o tenha medo de embarcar em novas aventuras. Embora algumas
culturas sejam um pouco mais alienadas e/ou tenham dificuldade de aceitar
pessoas comaparénciadiferente, vocé estardbem!”

“Pegue um carro elétrico onde for possivel, para se locomover no
aeroporto. Converse com a linha aérea para que eles deixem um carro
elétrico na porta do avido para quando vocé chegar.

“Leve um Pediasure durante a viagem, caso sua crianga ndo goste da
comida do avido.”
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Outras sugestoes

“Faca concessdes para seu filho fazer um lanche em horas em
que seria proibido comer, para Ihe dar energia e evitar dores de
cabeca, mas em outras situacles tente traté-lo da forma mais
normal possivel.”

“Deixe-0s comer o0 que gostarem. Eles precisam de calorias
e fontes de energia e talvez ndo consigam comer a comida
‘normal’ que o resto da familia come. Nao se esqueca de que
iISS0 pode causar problemas com os irméos.”

“A crianca pode simular as vezes, quando toma consciéncia das
suas diferengas.”

“Dé muito incentivo, como esportes, arte, musica, teatro e
diversas situacoes sociais.”

“Fisioterapia: ficamos surpresos com o quao rapidamente suas
articulagcbes comecaram a ficar menos flexiveis. Um dia ele tinha
apenas os joelhos ligeiramente dobrados e no dia seguinte
estava com 0s bragos (nos cotovelos), punhos, tornozelos e
quadris rigidos. Isso parecia ter acontecido da noite para o dia,
em torno dos 3 anos. Observamos também que ele ndo estava
ficando de pé direito aos 3 anos. Seus ombros estavam
curvados. Para corrigir isso, faziamos alongamento todos os
dias. Ele visita um fisioterapeuta uma vez por més para verificar
Seu progresso.”

“Faca consultas regulares a um poddlogo para ajudar a cortar as
unhas e remover a pele grossa de algumas areas. Observe se
h& unhas encravadas nas maos ou nos pés, pois seus dedos
s&o muito finos.”
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21. Frequentando a escola

Conselhos sobre como trabalhar
com a escola

Cuidados de emergéncia na
escola

Escola, sala de aula, assisténcia
médica e transporte

Muitas criangas com Progéria frequentam a escola com seus colegas e
necessitam de modificacBes especiais para poderem participar confortavelmente
das aulas regulares. Esta se¢do inclui recomendacdes e alguns exemplos
deacomodagdes praticas paraessascriangas.

H& muitas informagdes que se complementam entre este capitulo
e as recomendagBes no capitulo de Terapia Ocupacional, entéo,
leia os dois para obter sugestdes de adaptacdes possiveis na
escola.

Conselhos sobre como trabalhar com a escola para
atender as necessidades do seu filho

Utilize as leis que exigem adaptagdes:

Dependendo do pais e do cenério escolar, hd determinadas leis que
determinam as necessidades de as escolas se adaptarem a
necessidades especiais. Elas podem ser cruciais quando se lida com
as escolas, para garantir que seu filho tenha uma experiéncia escolar
positiva. Nos Estados Unidos, h& duas leis desse tipo:

> Sec80504 da Lei de Reabilitacdo: é o guia de como as escolas
devem fornecer apoio e remover barreiras para um estudante com
deficiéncia, de forma que esse aluno tenha igual acesso ao
curriculo geral da educacédo. Esta € uma lei federal do direito civil
para prevenir a discriminacgéo contra pessoas com deficiéncia.

> A Lei da Educacéo para Individuos com Deficiéncia (IDEA em

inglés) é uma lei federal educacional especial para criangas
com deficiéncia.
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E altamente recomendavel que os pais tenham reunides com o diretor,
enfermeiras da escola, terapeutas e todos os professores envolvidos com a
crianca. E uma excelente oportunidade para informar a todos sobre o que €
Progéria e o que seu filho talvez precise. E também uma oportunidade para
os funciondrios ajudarem uns aos outros e aos pais por meio do
compartilhamento de estratégias e dicas sobre a melhor maneira de
atendera crianga.

Assuntos importantes também podem incluir treinamento para estar
preparado numa emergéncia, a conduta de um professor especifico, a
proximidade da sala de aula & sala da enfermeira ou a entrada do
prédio. Leve uma cdpia deste manual as reunides; eles sdo fornecidos
pela PRF. Todos ficardo agradecidos pelo compartilhamento de
infromacdes para tentar garantir o melhor preparo possivel.

As reunides de inicio do ano letivo permitem que o pessoal facaas perguntas
que surgem inesperadamente e ajudam o pessoal a ver que 0s pais estio
disponiveis para o debate e perguntas. Ao longo do ano, os pais também
podem optar por incorporar um “livro de comunicacdo”, no qual professores,
assistentes de professores e outros ajudantes podem escrever comentarios
para serem discutidos com os pais. As reunides de final de ano ajudam os
professores atuais a compartilharem suas experiéncias com osprofessores do
anoseguinte. Muitasvezes, os pais ou os professores atuais podem escolher
0s professores do ano seguinte.

Qualquer crianga que desenvolver dispneia (falta de ar), angina (dorno peito)
ou cianose (coloragéo azulada dos labios e da pele) durante o esforco, deve
parar imediatamente. Se os sintomas ndo desaparecerem rapidamente, a
crianca deve receber cuidados médicos de emergéncia de acordo como plano
de emergénciada escola oudas instalagbes. Se houver oxigénio disponivel, ele
deve ser administrado. Devido ao risco de eventos cardiacos, também é
desejavel que a equipe médica da escola seja treinada em ressuscitagao
cardiopulmonar (RCP) e tenha acesso a um desfibrilador automético externo
(DAE) com capacidade pediétrica. Para mais informages sobre
treinamento em RCP, atendimento de emergéncia nas escolas e
desfibriladores externos, consulte o site da Associagdo Americana do Coracéo:
www.americanheart.org.

. Assegure a altura correta do assento com os pés tocando a superficie.
Se 0s pés estiverem pendidos, as pernas ficam desconfortaveis. A maioria
das carteiras e cadeiras pode ser baixada ou podem ser usadas mesas
e cadeiras pequenas.
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« Fornecaumaalmofadamaciapara colocaremcadeirasdurasou fornecer um
suporte e uma cadeira ortopédica com varias posigoes.

« Permitirqueacriancasente, fiquedepée sedesloqueavontade. As vezes,
por questdes de conforto, as criancas precisam ficar de pé junto asuamesa
de formaintermitente, emvez de ficarem sentadas, e conseguem fazer
isso seminterromper o trabalho.

« Muitas vezes é dificil para as criangas com Progéria se sentarem de pernas
cruzadas ou no chao duro. Providenciar um banco comrodas em cada sala
deaula.

« S80 necessarios banquinhos nos banheiros para as criangas alcancarema
pia. As portas dos banheiros devem abrir com faciidade ou
permanecerem abertas durantetodo o dia.

« Para criancas mais novas, fornega um carrinho de crianga paraa escola. No
caso de criangas mais velhas, 0 acesso a umacadeira de rodas pode ser Util,
especialmente se a criancativer problemas nas articulacoes.

« Devem ser fornecidos dois conjuntos de livros: um para casa e outro para a
escola.

« Uma mochila com rodinhas € o aconselhado.
« Monitore a fadiga provocada pela escritaem salade aula.

«Crie um espaco de descanso na sala de aula para ser usado
quando necessario ou entre 0s exercicios. Isso evita a
necessidade de sair da sala para obter um descanso.

Sugestdes para a escrita:

Um copista ou a digitacdo em teclado, podem ser usados
para trabalhos mais extensos, conforme a necessidade.

Uma prancheta de desenho inclinada para colocar sobre a carteira pode
sermaisconfortaveldoqueescreversobreumasuperficie plana.

Lépis grandes ou pegadores de lapis semelhantes aos fornecidos para
pessoascomartrite podemsermaisconfortveisparaescrever.

Um laptop pode reduzir a fadiga ou a “céibra do escritor”.

Sugestdes sobre armarios:

Os armérios podem ser particularmente um problema. Algumas vezes
eles tém prateleiras internas, portas pesadas e cadeados de
combinacao rotatoria; as macanetas precisam ser levantadas para
abrir e frequentemente ha aglomeracéo nos corredores.
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Hé vérios ajustes possiveis para 0 uso dos armarios.
A escola pode abaixar as prateleiras e ganchos.

Para auxiliar na abertura do ammario, a escola pode instalar um
cadeado que se abre com uma chave, em vez de um cadeado de
combinag&o rotatdria, ou instalar um sistema de abertura magnética
no armario. O aluno precisaria apenas tocar a placa de abertura com
um chaveiro magnético para destrancar o amrmario.

Para evitar a aglomeracao, designe um armario mais baixo e no final
de umafileira, para que n&o haja outro aluno em, pelo menos, um dos
lados do armario.

= Permitir que a crianca use um chapéu na escola. A maioria das escolas ndo
permite que as criangas usem chapéus, mas é importante que as criangas
com Progéria usem chapéus ou bonés, caso isso as faca se sentirem
mais confortaveis.

= Ajustes para provas padronizadas e do governo:

Providencie para que a prova seja administrada em periodo
curtos com pausas frequentes.

A crianga pode usar um processador de texto e/ou de
respostas para questdes abertas, conforme necessario.

Outra op¢do € a Redacdo Scribe ELA, na qual a crianca dita suas
redacbes para um copiador ou usa um dispositivo de
reconhecimento de voz para gravar a redacdo, conforme
necessario.

e Para a aula de educacdo fisica, € ideal que o professor permita que a
crianca experimente 0 que quiser, mas também permita que a crianca
descanse sempre que precisar. E muitoimportante garantirquea crianca
se sinta sempre envolvida na atividade (néo se sinta deixada de fora). O
professordevemonitoraraatividadecardiovascularde perto. Isso pode ser
limitante, dado que a crianga deve brincar com os seuscolegastantoquanto
possivel. Muitas vezes a criangapode desempenhar um papel central
“importante” como marcador dos pontos ou “coordenador designado” a
fim de minimizar o contato, mas maximizar sua participacao.

» O professor de educagaofisica deve fazer as alteragcdes necessarias na aula
de ginastica e no vestiario. Se a turma sair para um espaco ao ar livre,
monitorar a temperatura ambiente. Se a crianga ndo sair por causade
temperaturasextremas, elapodeficarcomumamigo.
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» Criangas com Progéria ndo devem ser carregadas por outras
criancas. As criancas adoram levantar umas as outras, mas
como muitas vezes elas apertam demais ou caem com acrianca,
iSso nunca é recomendado.

* Providencie sesses de fisioterapia trés vezes por semana na escola, com
sessdes de 20-30 minutos cada e terapia ocupacional 1-2 vezes por
semana na escola, durante 20 minutos por sessdo. Muitas vezes, a
fisioterapia é fornecida dentro do horério de aula e isso ajuda a evitar
sessoes de fisioterapia e terapia ocupacional depois do horario escolar, 0
guetende areduzira qualidade de vida.

= Permita que seu filho leve uma lancheira para comer ou beber quando
quiser. Geralmente, as crian¢as com Progeéria precisam de pequenos
lanches e behidas frequentes, mas a escola em geral limita 0s horérios
reservados para comer e beber. Criangas com Progéria devem poder
comer e beber a vontade, sem interromper a aula. Garanta que 0s
professores substitutos também saibam disso.

= Acriancapode precisar passar a frente nafilado almogo parater tempo
suficiente para pegar a comida e alimentar-se. As crian¢as com Progéria
geralmente comem mais devagar que seus colegas, mas precisam
otimizaraingestao de alimentos e bebidas. Alémdisso, deve poderlevarum
“amigo” para a frente da fila para ajudar a carregar as bandejascommais
conforto. Certifique-se de que o funcionérioda cantina possa ajuda-los a
levar asbandejas ou alcancar os alimentos, se necessario.

= Pec¢aa um adulto ou acompanhante para carregar a mochila da crianca no
inicio do dia e ajuda-lanahoradasaida.

* Umalunoouumadultotambémdeve ajudar natransicdodeumasala de aula
para outra. Um professor assistente exclusivo pode acompanhar seu filho
deumasaladeaulaparaoutrae paraorefeitorio, carregaritenspesados,
como mochilase livros, e pegar coisasem prateleiras altas, conforme
necessario, dependendo da idade da crianca, estado de salde e do
regulamento da escola. A medida que as criancas crescerem, os colegas
podem ajudar com esses tipos de tarefas, evitando assimanecessidade
deter umadulto designado na escola.

= Acrianca deve sair da sala de aula 2 a 3 minutos antes da hora normal de
saida e entre uma aula e outra, bem como para pegar o 6nibus. Em tais
situacdes, mochilas de outros alunos estaréo na altura da cabega e podem
faciimente atingir a crianga. Além disso, os corredores ficam lotadose
desordenadosentreasaulas.Umatransi¢éo mais cedo é o ideal.

= O pai, a mée ou outro adulto aprovado pela escola deve acompanhar a
criancaemtodas as viagens.
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 Providenciar transporte para a escola em um microonibus, se
possivel. O dnibus escolar comum é a &rea menos supervisionada
daescola. O ideal & teracomodac¢do em um dnibus especial.

» O assento em sala de aula deve ficar junto ao professor e perto da
porta. Todas as criangas com Progéria desenvolvem um deéficit
auditivo para tonsgraves. Emboraissoem geral ndo afete ostons
dafala, oideal € que elas se sentem na frente em sala de aula.
Sentar-se perto daporta também ajuda na transicdo de uma sala
de aula para outra sem interrupgao dasatividades.

« Devem ser escolhidas salas de aula préximas ao elevador, se a
escola dispuser deum.

» Permita que a crianca use o elevador junto com um colega sempre
que tiver que movimentar-se entre os andares.

= Paraascriangas menores,tenhauma“areatranquila’e aquecida,
equipadacomcobertor etravesseiroondeacriangapossarelaxar
se ficar cansada. Quando a crianca fica mais velha, podem ser
necessarios periodos de descanso na sala de enfermagem.

» A equipe de enfermagem deve ser orientada a ligar para os pais
sempre que a criancafor atendida na salade enfermagem.

« A equipe de enfermagem deve ter um desfibrilador disponivel para
tratamento.

» Nocasodetransferénciade ambulancia paraumhospital, devemser
tomadas providéncias paraa crianca ser levada diretamente paraum
hospital pré-determinado onde os funcionarios conhegam a crianga
e/ouque sejamaisbemequipadoparacuidardeumacriangacom
Progéria. A Progériaé rarae, namaioriados casos, o pessoal ndo
saberd tratar pacientes com Progéria. A equipe da ambulancia
determinara se a condicdo médica permite atransferéncia parao
hospital mais préximo, independentemente de elesterem oundo
experiénciacom acrianga.

« Teramigos proximos e assistentes confidveis paraajudar naescolaé
FUNDAMENTAL paraquetodos se sintam confortaveis e felizes.
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22 .1PROGERIA E O ENVELHECIMENTO

22. Progériaeo

Envelhecimento

O que a Progériae o
envelhecimento tém em comum
e quais as diferencas entre eles

A compreensdo da Progéria permite percorrer novos caminhos para
entender o processo natural de envelhecimento. Todos nos produzimos
um pouco de progerina, embora muito menos do que as criangas com
Progéria

O que a Progéria e o envelhecimento tém em
comum e quais as diferencas entre eles

A Progéria é chamada de sindrome ‘“segmentar’ de
envelhecimento precoce. Isso porque ela nado mimetiza
completamente o envelhecimento. Por exemplo, criangas com
Progéria ndo desenvolvem doenga de Alzheimer, cataratas ou
canceres tipicos do envelhecimento. Por outro lado, o
envelhecimento na populacéo geral ndo traz algumas alteragdes
6sseas e padrBes de calvicie vistos na Progéria. E muito
importante determinar onde o envelhecimento e a Progéria se
sobrepdem, no nivel bioldgico, para que possamos aprender e
ajudar a todos o tanto quanto possivel.

A descoberta de que a Progéria é causada por uma proteina
recentemente descoberta chamada progerina levantou questdes
totalmente novas: todos nos produzimos progerina? Progerina tem
alguma influéncia sobre o envelhecimento e as doencas cardiacas?
Talvez a pista mais interessante para entender o processo de
envelhecimento seja que a proteina progerina esta presente em
concentracOes crescentes tanto nas células com Progéria quanto
nas células normais, & medida que elas envelhecem. Além disso,
progerina é encontrada em biopsias da pele de doadores mais
velhos (ver figura na préxima pagina) enquanto os doadores jovens
tém menos ou nenhuma progerina detectavel. Ainda, a progerina €
encontrada em células das paredes arteriais, e aumenta em 3% ao
ano, conforme envelhecemos. A recém-descoberta relagdo entre a
Progéria e a progerina abriu as portas da exploragéo cientifica sobre
como essa molécula pode influenciar as doengas cardiacas e o
envelhecimento da populacéo em geral.
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As criancas com Progéria sdo geneticamente predispostas a doencas
cardiacas prematuras e progressivas. A morte ocorre quase que
exclusivamente por causa de doenca cardiaca, a causa niumero um de
morte em todo o mundo®.

Como ocorre com qualquer pessoa portadora de doenca do coragéo, 0s
eventos mais comuns para criangas com Progéria sdo derrames,
hipertensdo arterial, angina, coracdo aumentado e insuficiéncia
cardiaca, todos eles condi¢gBes associadas ao envelhecimento. Assim,
existe claramente uma enorme necessidade de pesquisa sobre Progéria.
A descoberta da cura para a Progéria ndo sé ajudard essas criangas,
mas podera fornecer indicagbes para o tratamento de milhdes de
pessoas com doencas cardiacas e derrame cerebral associados ao
processo natural de envelhecimento.

Como o processo de envelhecimento esta acelerado nas criangas com
Progéria, ele oferece aos pesquisadores a oportunidade de observar, em
apenas alguns anos, o que de outra forma exigiria décadas de estudos
longitudinais.

De forma reciproca, aprender a partir dos milhares de estudos feitos todo
ano sobre a populagdo em envelhecimento pode nos ajudar a entender e
possivelmente tratar e curar as crian¢as com Progéria. Aprender uns com
os outros € a melhor forma de ajudar a todos!

Bidpsia de pele evidenciando
progerina numa pessoa de 93
anos sem Progéria. Os pontos
vermelhos séo células que contém
progerina.

(Fotografia — cortesia de K. Djabali)

A progerina vascular aumenta
em 3% por ano nas artérias da
populacdo geral (Olive et al,

1 World Health Organization 2011)
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Bibliografia

Apresentamos a seguir uma lista de leituras
recomendadas sobre a Progéria. A lista
destaca muitos dos pontos de vista
apresentados no corpo deste manual. Elando
é de modo algum completa. Para conhecer
outras leituras, recomendamos consultar a
PUBMED e pesquisar Progéria, lamina ou
laminopatia. Alguns dos arquivos que vocé
encontrard na sua busca estardo
disponiveis paradownload gratuito.

Websites

www.progeriaresearch.org/patient_care.html

The Progeria Handbook (Manual sobre Progéria): A Guide for Families & Health
Care Providersof Childrenwith Progeria (Umguia para familias e profissionais de
salde que assistem criancas com Progéria). Clinical guidelines by system,
psychosocial strategies, basic science and genetics (Diretrizes clinicas por
sistema, estratégiaspsicossociais, ciénciabasicae genética)

www.ncbi.nlm.nih.gov/bookshelf/br.fcgi?book=gene&part=hgps

GeneReviews - A general clinical and genetics and basic science review (Uma
analise geral sobre clinica e genética e ciéncia basica)

www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=176670

On Mendelian Inheritance in Man (OMIM) — (Artigos de referéncia detalhados e
de altonivel sobre genética)

www.clinicaltrials.gov/ct2/results?term=progeria
Clinical Trials Information (Informac8es sobre ensaios clinicos)
www.progeriaresearch.org/patient_registry.html

PRF International Patient Registry (Registro internacional de
pacientes da PRF)

www.progeriaresearch.org/diagnostic_testing.html

PRF Diagnostic Testing Program (Programa de testes
diagnésticos da PRF)

www.progeriaresearch.org/medical_database.html

PRF Medical & Research Database (Banco de dados médico e de
pesquisa)

www.progeriaresearch.org/cell_tissue_bank.html PRF Cell & Tissue Bank
(Banco de células e tecidos)
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