—~

UNIFACIG

CENTRO UNIVERSITARIO

CENTRO UNIVERSITARIO UNIFACIG
MEDICINA

ACONDROPLASIA E QUALIDADE DE VIDA: PERSPECTIVAS PARA O
CUIDADO DO PACIENTE

Diogo Caliman Azevedo

Manhuacu / MG
2024



DIOGO CALIMAN AZEVEDO

ACONDROPLASIA E QUALIDADE DE VIDA: PERSPECTIVAS PARA O CUIDADO
DO PACIENTE

Trabalho de Conclusdo de Curso apresentado no
Curso de Superior de Medicina do Centro
Universitario UNIFACIG, como requisito parcial a
obtencdo do titulo de bacharel em Medicina.

Orientadora: Prof. Ms. Karina Gama dos Santos
Sales

Manhuacgu / MG
2024



DIOGO CALIMAN AZEVEDO

ACONDROPLASIA E QUALIDADE DE VIDA: PERSPECTIVAS PARA O CUIDADO
DO PACIENTE

Trabalho de Conclusdo de Curso apresentado no
Curso de Superior de medicina do Centro
Universitario UNIFACIG, como requisito parcial a
obtencao do titulo de bacharel em medicina

Orientadora: Prof. Ms. Karina Gama dos Santos
Sales

Banca Examinadora;:

Data da Aprovacao: / /




RESUMO

O nanismo é um distUrbio caracterizado pela falha no crescimento, resultando em
baixa estatura em comparac¢do com a estatura média de uma populacdo da mesma
idade e sexo. Comeca a aparecer principalmente a partir dos dois anos de idade e
prejudica o crescimento e o desenvolvimento durante a infancia e a adolescéncia.
Mais de 200 condic¢des diferentes podem causar alteracdes na taxa de crescimento.
O preconceito contra pessoas com nanismo sempre existiu €, mesmo na Renascenca,
pessoas com baixa estatura eram consideradas "animais aprisionados”. Devido a
escassez de pesquisas sobre o tema (principalmente no campo da educacgao), o
nanismo continua sendo um conceito pouco conhecido. O objetivo é identificar e
pontuar os tratamentos existentes para pacientes com acondroplasia, seja por
tratamentos conservadores ou cirargicos. Assim como descrever os fatores
dificultadores para realizacao de tarefas diarias, como 0 acesso aos servi¢os publicos
e privados na sociedade. Nao foram escolhidos artigos que focassem em outras
formas da sindrome do nanismo além de acondroplasia e que cujo objetivo fosse
diferente da avaliacdo da qualidade de vida nestes pacientes ou opc¢des de tratamento
para 0S mesmos, ja que 0 estudo nao foca
em intervengdes na sindrome, artigos datados a mais de 10 anos também
foram excluidos. A acondroplasia é originada devido a mutacfes autossGmicas
dominantes e podem surgir tanto de pessoas que ja sdo acometidas pela doenca
como a partir de mutacdes espontaneas. As mutacdes espontaneas sdo mais comuns,
representando cerca de 80% dos casos. Diante das afirmacfes supracitadas, é
notavel que o individuo com acondroplasia pode apresentar diversos problemas,
neurolégicos, respiratérios, esqueléticos, psicologicos, mas que possuem
caracteristicas que se sobressaem como baixa estatura, membros curtos, limitacao
da extensédo dos cotovelos, e alteracdes nas estruturas das maos.

Palavras-chave: Acondroplasia. Medicina integrativa. Nanismo. Qualidade de vida.
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1. INTRODUCAO

Nanismo € a palavra utilizada para designar diversas alteracdes que resultam
na baixa estatura dos acometidos pela doenca. No Brasil o nUmero de portadores de
nanismo ainda é desconhecido, e diversas dificuldades s&do encontradas pelos
portadores ao longo de sua vida possui diversas apresentacoes, sendo a principal
causa a acondroplasia (Vasconcelos, 2016).

O paciente tem tracos e um quadro clinico semelhantes e recorrentes,
membros curtos com predominio do segmento proximal, extensao dos cotovelos
dificultada, como baixa estatura, dedos das mé&os em forma de tridente, onde
normalmente ocorre separacdo entre o terceiro e o quarto dedos. No segmento
cefalico, notam-se macrocefalia, macrocrania com maior destaque na regiéo frontal,
hipoplasia facial, nariz em sela e a deficiéncia do posicionamento dentario e
desalinhamento entre as arcadas superior e inferior (Langer, Rimoim, 1979).

As alteracbes se originam nas modificacbes de informacdes no gene do
crescimento de fibroblastos tipo 3 (FGFR3) que esta localizado no cromossomo 4p16,
sendo este o responsavel pelo crescimento 0sseo. O defeito ocorre devido a alteracéo
do aminoacido arginina pelo aminoacido glicina, no dominio transmembranar do
receptor que fica localizado nos condrécitos da placa de crescimento 0sseo. Em
placas de cabeca O0ssea normais, a ativacdo do FGFR3 inibe a proliferacdo da
cartilagem (Frade, Oliveira, Jesus, 2013).

Na acondroplasia a mutacao deixa o receptor em um estado persistentemente
ativado, o processo subjacente é a incapacidade da folha epitelial de gerar cartilagem
colunar, resultando em crescimento longitudinal insuficiente do osso durante a
formacéo endocondral. Em alguns casos, observa-se uma linha transversal de tecido
conjuntivo alternando entre a cabeca 6ssea e o diafragma, o que dificulta ainda
mais esse desenvolvimento. O crescimento horizontal € mantido, de modo que a
forma final do osso longo fique curta e larga (Frade, Oliveira, Jesus, 2013).

Atualmente, ndo ha um estudo que prove o nimero exato da quantidade de
portadores de Acondroplasia no Brasil, Pottes (2010), uma estimativa é que existam
1 paciente acondroplésico para cada 15 mil habitantes. E uma sindrome descrita como
um distlurbio autossémico dominante, porém cerca de 80 a 90% dos casos sao
retratados por novas mutagdes, na maioria dos casos os pais de filhos portadores de

nanismo ndo apresentam a mutacéo génica (Lopes et al., 2008).



A partir do ano de 2004 entrou em vigéncia o Decreto n° 5.2961, garantindo o
direito de acessibilidade, referentes a condicdo para utilizacdo com seguranca,
amparo e independéncia, dos espacos publicos, equipamentos urbanos, das
edificacdes em geral, servicos de transporte, sistemas e meios de comunicacao e
informacgéo, para pessoas portadoras de deficiéncias ou com patologias que
apresentam como caracteristica a reducédo da capacidade de mobilidade do cidadéo
(Cabral, 2008).

O objetivo € identificar e pontuar os tratamentos existentes para pacientes com
acondroplasia, seja por tratamentos conservadores ou cirdrgicos. Assim como
descrever o acompanhamento, diagnéstico e fatores psicoldgicos e patoldgicos
dificultadores para socializacdo, qualidade de vida, bem estar, auto estima,
acessibilidade, equidade, incluséo, realizacéo de tarefas diarias, como 0 acesso aos
servicos de transportes e vias publicas adaptadas, visar politicas publicas para
integracdo dos pacientes com acondroplasia na comunidade. Visto que existe a
necessidade de novos estudos sobre o tema, que € muito relevante e recorrente nos

servicos de saude e no dia a dia da populacao.

2. MATERIAIS E METODOS OU RELATO DE CASO

Trata-se de uma revisao de literatura focada em producdes literarias entre os
anos de 2013 e 2023 nas plataformas digitais Scielo, google académico, Pubmed e
LILACS.

Foram utilizadas as palavras-chave, acondroplasia e qualidade de vida e
“achondroplasia quality of life” que levou aos artigos sobre o tema. Posteriormente, foi
utilizado os critérios de inclusdo: estudos de corte, qualitativos e outras revisfes de
literatura. foi realizada uma triagem inicial, escolhendo artigos de revisdo ou
investigacdo que incluisse a qualidade de vida em pacientes acondroplasicos,
incluindo avaliacdes psicoldgicas, socioeconémicas e clinicas. Sobre idiomas foram
escolhidos apenas artigos em portugués e inglés entre os anos de 2013 a 2023.

N&o foram escolhidos artigos que abordaram outras formas da sindrome do
nanismo além de acondroplasia e que cujo objetivo fosse diferente da avaliacdo da
qualidade de vida nestes pacientes ou op¢des de tratamento para 0s mesmos, ja que

o estudo ndo investiga intervencdes na sindrome, artigos datados a mais de 10 anos



também foram excluidos. No total foram pesquisados 25, sendo utilizados 14 e

descartados 11 de acordo com os critérios de inclusdo e exclusao.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

A acondroplasia é originada devido a mutacdes autossémicas dominantes e
podem surgir tanto de pessoas que ja sdo acometidas pela doengca como a partir de
mutacdes espontaneas. As mutacdes espontaneas sdo mais comuns representando
cerca de 80% dos casos (Pauli, 2019; Shediac et al, 2022).

A acondroplasia foi esclarecida com a identificagcdo do Receptor 3 do Fator de
Crescimento de Fibroblastos (FGFR3) como o gene causador. As alteracdes
genéticas percebidas nos pacientes com acondroplasia estdo localizadas no
cromossomo quatro, mais precisamente no bragco curto do cromossomo (Frade,
Oliveira, Jesus, 2013)

As mutacOes que ocorrem na base molecular da ACH resulta na ativacao de
FGFR3, que tem atividade aumentada na presenca de ligantes FGF, isto ocorre
devido a substituicdo do aminoacido arginina pelo aminoacido glicina. O alongamento
0sseo € realizado em conjunto pela atividade das varias placas de crescimento e pelos
centros de ossificacdo, que sédo afetados na ACH pela mutacdo do FGFR3 (Legeai-
Mallet, Savarirayan, 2020). O receptor interrompe a disseminacao dos condrdécitos nas
placas de crescimento, por meio de uma cascata pos-receptor.

A aparéncia dos individuos afetados pela acondroplasia sugere que as placas
de crescimento de proliferacdo mais acentuada tendem a ser mais afetadas do que

as mais lentas em outros locais (Hogler, Ward, 2020).

3.1 Epidemiologia

A Acondroplasia € a forma mais recorrente de nanismo e afeta cerca de 1 a
cada 25.000 pessoas, resultando no total de 250.000 espalhados por todos os paises
do mundo. E uma doenca genética que afeta a estrutura corporal e a altura da pessoa
acometida e considera-se a forma mais reconhecida de nanismo devido as anomalias
que ocorrem na placa de crescimento (Wrobel, Pach, Ben-Skowronek, 2021; Pauli,
2019).

3.2 Quadro clinico e aspectos patolégicos



O quadro clinico de uma pessoa que possui acondroplasia é de facil
constatacao, devidos as caracteristicas marcantes da doenca, que sao: baixa estatura
(traco mais caracteristico da acondroplasia) estrutura corpGrea desproporcional
(encurtamento dos membros inferiores e superiores em relagdo ao tronco), aumento
da circunferéncia cefalica, base do cranio hipopléasica, tonus muscular diminuidos,
ossos iliacos arredondados, diminuicdo progressiva para baixo na distancia
interpedicular da area dorsal para a lombar (Cialzeta, 2009).

Todas essas alteracbes ao se relacionarem geram diversos sintomas nos
pacientes acondroplasicos como artralgia, mialgia, lombalgia, limitacdo da extensdo
dos cotovelos e alteragdes nas estruturas das maos e dos pés.

Quanto ao desenvolvimento mental, ndo ha nenhum prejuizo, mesmo alguns
casos apresentando hidrocefalia durante a infancia, a capacidade de aprendizado em
muitos pacientes com a sindrome é acima da média (Cervan et al., 2008). Porém,
deve se atentar ao cuidado com questdes psicolégicas, que muitas vezes se
encontram em situacdes de baixa autoestima e sofrem de diversas formas de
preconceito.

O fendtipo do paciente acondroplasico tem como caracteristica por baixa
estatura, membros curtos com predominancia de segmentacdo proximal e
envolvimento de ossos longos, resultando em nanismo considerado romboide de
membros curtos, mascarando a desproporcao entre corpo e membro. Por outro lado,
0 tronco que compensa a reducao do tamanho das pernas e o comprimento total do
bebe pode ndo chamar a atencdo de pais e pediatras sensiveis (Frade, Oliveira,
Jesus, 2013).

Em exames radiolégicos podemos encontrar o 0sso frontal proeminente com
calvaria aumentada e base do cranio pequena, coluna apresentando
grande diminuicdo progressiva e a pelve geralmente apresenta os 0ssos iliacos
arredondados e espinha sacrociatica pequena e rebaixada (Frade, Oliveira, Jesus,
2013).

O nanismo pode afetar indiscriminadamente mulheres e homens que, com
rarissimas excec¢des, conservam sua capacidade intelectual e sdo capazes de levar
uma vida normal e de boa qualidade. No entanto, em muitas situagdes, os enfermos
séo forcados a enfrentar o preconceito e a discriminagdo social e a superar as

dificuldades de acesso a um ambiente preparado para receber pessoas altas. Como



resultado, muitas vezes precisam de ajuda em tarefas simples, como usar um caixa
eletrénico ou pegar um transporte publico. Pessoas com nanismo desproporcional,
tipico da acondroplasia, sdo chamadas de andes, termo pejorativo que prejudica muito

sua autoimagem e socializagéo (Vasconcelos, 2016).

3.3 DIAGNOSTICO

A sindrome geralmente é diagnosticada nos exames de pré-natal, quando as
caracteristicas clinicas e radioldgicas sdo identificadas pela equipe de saude.
Confirmacdo do diagndéstico com base nas caracteristicas ultrassonogréaficas da
acondroplasia pode ser fornecida por testes moleculares (teste mutacional FGFR3)
de uma amostra pré-natal. Quando confirmado a mutacdo do receptor FGFR3
consegue-se compreender o efeito de desalinhar as células da zona proliferativa, com
0 crescimento prejudicado dos ossos (Guimaraes et al., 2023).

O diagnostico da acondroplasia é suspeito no final da gestacdo com base no
encurtamento de 0sso longo descoberto incidentalmente por meio de ultrassonografia

no feto de um casal de estatura média (Guimaraes et al., 2023).

3.4 Tratamento

Devido a alta variedade de manifestacdes clinicas e complicacbes em
pacientes acondroplasicos, deve-se realizar uma plano terapéutico multidisciplinar,
envolvendo diversas especialidades médicas, além do pediatra (Brasil, 2020)

O tratamento pode estender-se por varios anos e deve ser acompanhado de
perto por um médico especialista na area, porque podem ocorrer reacoes adversas
ao uso do medicamento (Brasil, 2020).

O horménio do crescimento faz parte da lista de medicamentos de alto custo
que sdo distribuidos de forma gratuita pelo SUS, o Sistema Unico de Satide, em casos
de comprovacao que tem indicacdes e pedidos médicos para a realizacdo da
reposicao hormonal (Brasil, 2020).

Ainda ndo existe um tratamento especifico que possibilite reverter
completamente o quadro clinico da acondroplasia, porém, os cuidados com essa
enfermidade devem ser feitos com uma equipe que lide do caso de forma

multidisciplinar e os cuidados precoces sao fundamentais (Brasil, 2020).
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Também existem opcdes de tratamento cirdrgico, que séo indicados de
preferéncia apds os 3 anos de idade, a cirurgia comumente usada € a osteotomia da
tibia e da fibula. O uso do fixador externo possibilita o alongamento gradual
concomitante com o reparo das deformidades, o que é vantajoso para esses
pacientes. Uso dos fixadores externos como arsenal para o tratamento apresenta
resultados incentivadores, especialmente devido as grandes deformidades
angulares, multi-apicais e multiplanares, que ndo podem ser corrigidas de forma
aguda (Nogueira, 2024).

Este método € capaz de solucionar além das deformidades, de forma
gradativa ou aguda, a questdo do encurtamento dos membros: na mesma cirurgia,

podemos corrigir e alongar o membro (Nogueira, 2024).

3.5 Acompanhamento

A acondroplasia requer acompanhamento multidisciplinar, com o objetivo
de prevenir e gerenciar complicacbes, melhorar a qualidade de vida das pessoas
gue a sofrem e favorecer sua independéncia e incluséo social. (Guimaréaes et al.,
2023). Durante todas as consultas o profissional deve se atentar ao cuidado com o
individuo com questbes psicolégicas, que muitas vezes eles se encontram em
situacOes de baixa autoestima.

A gestante pode descobrir que o feto possui acondroplasia por exames como
o ultrassom porém hoje ainda se encontra um déficit de exames em algumas regides
mais precdrias e com isso a chegada de um bebé com acondroplasia pode ser uma
surpresa para a mae e o profissional. O ministério da Saude recomenda que a
gestante deve receber condutas acolhedoras, como acfes educativas e preventivas,

para principalmente deteccéo precoce de patologias e riscos durante a gravidez.

4. CONCLUSAO OU CONSIDERACOES FINAIS

7

Diante das afirmacdes supracitadas, € notavel que o individuo com
acondroplasia pode apresentar diversos problemas, neuroldgicos, respiratorios,
esqueléticos, psicolégicos, mas que possuem caracteristicas que se sobressaem

como baixa estatura, membros curtos, limitagdo da extensdo dos cotovelos, e
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alteracbes nas estruturas das maos. Além disso, cabe ressaltar a dificuldade
encontrada devido a uma vasta gama de limitacdes e julgamentos devido ao

preconceito e discriminacao sofrida pelos portadores da doenca.

De maneira andloga a essas questbes o paciente deve fazer um
acompanhamento multidisciplinar em todas as fases de sua vida, principalmente na
infancia , por tanto é de suma importancia que o médico clinico geral ao receber um
paciente acondroplasico tenha preparo e saiba reconhecer as caracteristicas assim

como realizar o manejo do paciente.

5. REFERENCIAS

CABRAL, Ana Karina Pessoa da Silva. Ergonomia e inclusdo de pessoas com
deficiénciano mercado de trabalho: um levantamento do estadoda arte com
énfase nos métodos e técnicas utilizadospara (re) insercéo profissional. 2008.
Dissertacdo de Mestrado. Universidade Federal de Pernambuco.

CERVAN, Mariana Pereira et al. Estudo comparativo do nivel de qualidade de vida
entre sujeitos acondroplasicos e nao-acondroplasicos. Jornal Brasileiro de
Psiquiatria, v. 57, p. 105-111, 2008.

CIALZETA, Domingo. Acondroplasia: una mirada desde la clinica pediatrica. Rev
Hosp Nifios BAires, v. 51, n. 231, p. 16-22, 2009.

FRADE, Luciana; OLIVEIRA, Janaina; JESUS, José Alfredo. Acondroplasia:
diagnadstico clinico precoce. 49. ed. Diagnoéstico clinico precoce: Biblioteca virtual
em saude, 2013. 302-305.

GUIMARAES, Maria Clara Pereira et al. Acondroplasia: uma revisédo de literatura.
Revista Eletrénica Acervo Médico, v. 23, n. 3, p. €12334, 24 mar. 2023.

HOGLER, Wolfgang; WARD, Leanne M. New developments in the management of
achondroplasia. Wiener Medizinische Wochenschrift (1946), v. 170, n. 5, p. 104,
2020.

LANGER LO; RIMOIM DL. Achondroplasia in birth defects compedium. The National
Foundation. 1979;2:34

LEGEAI-MALLET, Laurence; SAVARIRAYAN, Ravi. Novel therapeutic approaches for
the treatment of achondroplasia. Bone, v. 141, p. 115579, 2020.



12

LOPES, S, C, F. Acondroplasia: revisdo sobre a doenca. Centro de Estudos e
Pesquisas Sanny — CEPS - Grupo de Pesquisa em Disfungcéo do Movimento Humano
da Faculdade de Fisioterapia da UNISANTA, 2008.

PAULI, Richard M. Achondroplasia: a comprehensive clinical review. Orphanet
journal of rare diseases, v. 14, n. 1, p. 1, 2019.

POTTES, Hélio. Associacdo Gente Pequena do Brasil. 2010. Disponivel em:
www.gentepequena.org.br. Acesso em: 06/01/16.

SHEDIAC, Renée et al. Experiences of children and adolescents living with
achondroplasia and their caregivers. Molecular Genetics & Genomic Medicine, v.
10, n. 4, p. €1891, 2022.

VASCONCELOS, Horténcia Lira de. Individuos acondroplasicos e banheiros publicos
: um estudo de caso na Universidade Federal de Pernambuco - CAA. Caruaru: O
Autor, 2016.

WROBEL, Wiktoria; PACH, Emilia; BEN-SKOWRONEK, Iwona. Advantages and
disadvantages of different treatment methods in achondroplasia: a review.
International Journal of Molecular Sciences, v. 22, n. 11, p. 5573, 2021.



