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OS DESAFIOS NO CUIDADO INTEGRAL AO PACIENTE DIAGNOSTICADO COM
SINDROME DE PELIZAEUS-MERZBACHER - RELATO DE CASO
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RESUMO

Introducio: A Doenca de Pelizacus-Merzbacher (PMD) ¢ um disturbio genético raro, ligado
ao cromossomo X, que causa hipomielinizacdo do sistema nervoso central. Descrita por
Pelizacus (1885) e Merzbacher (1910), resulta em atraso no desenvolvimento, ataxia e
espasticidade. Causada por variantes no gene PLP1, a PMD desafia o diagnostico e
tratamento. Objetivo: Aprofundar em relato de caso de paciente diagnosticado com PMD em
associacao com revisdo da literatura que elucide o caso por meio de bases teoricas. Relato de
Caso: H.E.P., sexo masculino, 4 anos e 6 meses de idade, com diagndstico prévio PMD,
comparece ao Centro de Satde para consulta de puericultura. Apresentava importante
comprometimento no neurodesenvolvimento e alteragdes neuroldgicas condizentes com a
PMD, com paralisia de membros inferiores, hipotonia de membros superiores, afasia, ataxia,
nistagmo, apresenta baixa responsividade aos estimulos externos, incontinéncia urindria e
fecal e atraso no desenvolvimento neurocognitivo. O paciente ja encontrava-se em
acompanhamento pela equipe multidisciplinar do municipio de referéncia, mas sem equipe
médica especializada. Como conduta, foram mantidas as medidas de suporte e o paciente foi
encaminhado para neuropediatria. Conclusdo: A PMD ¢ uma sindrome complexa tanto em
ambito social como em relacdo a seus mecanismos fisiopatologicos. Apesar de ndo existirem
tratamentos capazes de modificar o curso da doenga, a intervengdo precoce e individualizada ¢
essencial para melhorar a qualidade de vida e bem estar dos pacientes. Desse modo, demanda
mais pesquisas e discussdes para que novos tratamentos e condutas eficazes sejam
reconhecidos.
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1. INTRODUCAO

Em 1885, Friedrich Pelizaeus identificou pela primeira vez um distirbio genético que
resultava em nistagmo, paresia espdastica, ataxia e atraso no desenvolvimento. Em 1910,
Ludwig Merzbacher aprofundou a descri¢do da neuropatologia em 12 individuos afetados,
todos relacionados ao probando. (Pelizaeus, 1885) Em colaboragao, Pelizacus e Merzbacher
elucidaram a heranca ligada ao cromossomo X, as caracteristicas neonatais e a
hipomieliniza¢ao do sistema nervoso central que definem essa condi¢do sindromica. (Hodes,
1993) .

A doenca de Pelizacus-Merzbacher (PMD) ¢ uma doenga de rara incidéncia com
predominancia no sexo masculino e categorizada como um distirbio desmielinizante ou
hipomielinizante, no qual a mielinizacdo normal nunca se estabelece. A PMD ¢ ocasionada
por variantes patogénicas no gene da proteina proteolipidica 1 (PLPI). (Inoue, 2019) Esse
artigo tem como objetivo apresentar e descrever relato de caso de atendimento clinico
pediatrico de crianca diagnosticada com Sindrome de Pelizacus Merzbacher (PMD) no

DOI: 10.51161/conbraneuro/51780



Revista Multidisciplinar em Satude ISSN: 2675-8008 V.6, N22, 2025

municipio de Ouro Preto, Minas Gerais, e abordar aspectos clinicos, diagnésticos,
prognostico, evolucdo e psicossocial. Por fim, esse estudo tem como interesse fornecer
informagdes relevantes no ambito objetivo e critico que beneficiam diretamente os pacientes,
além de contribuir para o conhecimento cientifico mais amplo no campo da genética e
neurociéncia.

2. RELATO DE CASO

O paciente H.E.P., sexo masculino, 4 anos ¢ 6 meses de idade, compareceu ao Centro
de Satde da Universidade Federal de Ouro Preto em 2023 para uma consulta pediatrica de
puericultura, acompanhado pela mae, avd e pela técnica em enfermagem que auxilia nos
cuidados do paciente. De acordo com relatos dos familiares e dos registros encontrados em
prontuarios, o paciente possui diagnostico de Sindrome de Pelizacus-Merzbacher (PMD).
Entretanto, a data precisa desse diagndstico nao foi esclarecida.

2.1 : Anamnese

Durante a consulta, os acompanhantes relataram que o paciente havia recebido alta
hospitalar ha 15 dias ap6s um periodo de cerca de dois meses internado devido a um quadro
de pneumonia complicada, com a necessidade de transferéncia para Unidade de Terapia
Intensiva e realizagdo de intubagdo orotraqueal (IOT). Segundo os relatos, ele ndo estava sob
guarda da familia devido a uma dentncia de maus-tratos e, por esse motivo, residia em uma
Casa de Apoio desde os dois anos de idade. No entanto, apos a ultima internacdo, retornou ao
convivio materno. A familia nega as acusagdes, alegando que a dentncia foi feita por
membros da propria familia devido a conflitos interpessoais.

No que se refere a alimentacdo, o paciente recebe nutricdo por gastrostomia devido a
limitacdes na degluticdo. Sua dieta ¢ composta predominantemente por suplemento alimentar,
leite integral e vitamina de frutas. Em relacdo ao desenvolvimento neuropsicomotor, os
acompanhantes relataram que H.E.P. permanece prostrado, ndo conseguindo sentar-se, andar,
falar ou realizar atividades compativeis com sua faixa etaria. Ele ¢ aluno da Associacdo de
Pais ¢ Amigos dos Excepcionais (APAE) e recebe acompanhamento multiprofissional,
incluindo fonoaudiologia, fisioterapia, nutricao, assisténcia social e aten¢ao domiciliar.

O paciente faz uso das seguintes medicacdes: Clobazam 2 mL SID; Atropina 1% 2
gotas QID; Acido Valpréico BID; Sulfato Ferroso 30 gotas SID.

2.2 : Antecedentes

Conforme registros em prontudrio, H.E.P. nasceu com 34 semanas de gestagdo,
apresentando baixo peso e crescimento intrauterino restrito (CIUR) sem causa aparente. Em
atendimentos anteriores, houve registros frequentes de queixas de sialorreia e disfagia, além
de um diagnostico prévio de epilepsia, cuja confirmagao nao pdde ser feita pelos cuidadores.

A questdo familiar tem sido uma constante nas anotagdes médicas, destacando-se a
dificuldade da familia em compreender o quadro clinico da crianga, as necessidades
especificas da crianca e a importancia do tratamento. Também hé relatos sobre a falta de
organizagdo para comparecimento as consultas, administragdo de medicamentos e seguimento
adequado da dieta.

2.3 : Exame Fisico

No exame fisico, o paciente encontrava-se em bom estado geral, normocorado,
aciandtico, anictérico, bem perfundido e hidratado, com higiene adequada. Apresentava facie
tipica, paralisia de membros inferiores, hipotonia de membros superiores, afasia, ataxia,
nistagmo e baixa responsividade a estimulos externos. Além disso, possuia incontinéncia
urinaria e fecal, e atraso significativo no desenvolvimento neurocognitivo. Os pulsos estavam
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presentes e simétricos, com frequéncia cardiaca de 112 bpm e frequéncia respiratoria de 21
irpm, saturando 96% em ar ambiente.

Nas medidas antropométricas, apresentou 85,7 cm de altura e 8,85 kg de peso
corporal, resultando em um IMC de 11,56 kg/m?, o que indica magreza acentuada segundo a
curva Z escore (entre -2 e -3). Tanto peso quanto estatura estavam abaixo de -3 na curva Z
escore, configurando baixo peso e baixa estatura. No exame do aparelho gastrointestinal, o
abdome estava plano, com sons peristalticos normais e auséncia de massas palpaveis ou
abaulamentos. Observou-se a presenca de gastrostomia em regido epigastrica, sem sinais
flogisticos proximos ao Ostio.

2.4 : Conduta

A consulta de puericultura foi realizada considerando as particularidades do
crescimento ¢ desenvolvimento do paciente com PMD. No momento do atendimento, ele
apresentava-se clinicamente estavel, sem sinais de alarme que indicassem necessidade de
intervengdes emergenciais. Diante desse quadro, optou-se por manter a medicacdo de uso
continuo e reforcar a importancia do acompanhamento multiprofissional. A familia foi
orientada sobre a necessidade de manter a fisioterapia para mobilizagdo e a fonoaudiologia
para o manejo da degluticdo, além de garantir atencao domiciliar continua.

O monitoramento nutricional serd mantido para assegurar a adequagado da dieta enteral
e prevenir a desnutricdo. Além disso, foram fornecidas orientacdes detalhadas a familia sobre
o quadro clinico e a necessidade de adesdo rigorosa ao tratamento. Por fim, o paciente foi
encaminhado para avaliagdo especializada em neuropediatria, devido ao significativo
comprometimento neuroldgico associado a sindrome.

3. DISCUSSAO

3.1 : Epidemiologia

A PMD ¢ uma doenga rara, com uma prevaléncia mundial estimada entre 1 por 90.000
a 1 por 750.000 nascidos vivos. (Osorio, 2018) A heranga genética ocorre devido a um padrao
recessivo ligado ao cromossomo X, afetando predominantemente o sexo masculino.
(Waldman, 2022)

3.2 : Etiologia/fisiopatologia

A etiologia da PMD esta relacionada a mutagdes no gene PLP1 que codifica a proteina
PLP1 e a proteina proteolipidica DM20 da mielina. (Singh, 2023) Duplicagdes genéticas sdo a
variante mais comum, levando a uma superexpressdao da proteina PLP1 e acumulagdo
intracelular, comprometendo a formagao adequada da bainha de mielina. (Garbern, 2006)

3.3 : Quadro clinico/sinais achados clinicos

A heterogeneidade fenotipica da PMD resulta em espectro clinico variavel e foi
classificada em trés subtipos, de acordo com a idade de apresentagdo: tipo I, ou PMD classica;
tipo II ou PMD connatal, a forma mais grave; e tipo III, ou PMD transicional. (Osorio, 2018)
O quadro clinico varia na gravidade, idade de inicio e prognostico. Manifestagdes clinicas
comuns incluem hipotonia, ataxia, nistagmo, atraso no desenvolvimento motor ¢ intelectual.

A PMD classica apresenta-se antes do primeiro ano de idade, com nistagmo, marcos
motores adquiridos lentamente ou nao alcangados e hipotonia axial significativa, seguido de
espasticidade apendicular e movimentos involuntarios. A PMD Connatal apresenta-se no
periodo neonatal, apresenta-se com nistagmo pendular, hipotonia, dificuldade respiratoria,
fraqueza faringea e estridor. A expectativa de vida ¢ variada, normalmente ndo sobrevivendo
até os 10 anos de idade. O PMD transicional combina caracteristicas clinicas das formas
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classica e connatal e inclui dois fenotipos principais: paraplegia espastica tipo 2 e doenca nula
de PLPI1. Esses pacientes tém uma expectativa de vida normal e tendem a apresentar
paraplegia espastica leve e comprometimento cognitivo. (Osorio, 2018)

3.4 : Diagnostico

O diagnodstico da PMD baseia-se em uma combinacao de caracteristicas clinicas
distintivas, exames de imagem e confirmac¢do genética. (Silva, 2023) A TC revela atenuagio
da substancia branca e atrofia progressiva semelhante a outras leucodistrofias. A ressonancia
magnética mostra hipomielinizagdo significativa e pode distinguir entre as formas connatal e
SPG2 de PMD. A analise molecular e genética continua sendo a base para confirmar o
diagnéstico de PMD, sendo a duplicagdo do gene PLP1 o defeito genético mais comum.
(Garbern, 2006)

3.5 : Tratamento

Atualmente, o manejo da PMD ¢ predominantemente de suporte e multidisciplinar.
Nao ha tratamento modificador do curso da doenca disponivel, mas abordagens terapéuticas
inovadoras, como terapia génica, estdo sendo exploradas. (Waldman, 2022)

3.6 : Discussdo

A data precisa do diagndstico do paciente supracitado ¢ desconhecida, além de ndo
existirem registros sobre exame de imagem e testes genéticos nos prontudrios e cadernetas
utilizados como referéncia. Entretanto, ¢ plausivel supor que o diagnoéstico foi confirmado
previamente, uma vez que trata de um diagndstico complexo em que os sinais e sintomas
apresentam-se de forma precoce e muitas vezes associados a complicagdes.

Em relagdo ao quadro clinico do paciente H.E.P, encontram-se achados no exame
fisico condizentes com aqueles esperados para um individuo com essa sindrome: ataxia,
nistagmo, afasia, baixa responsividade aos estimulos externos, paralisia dos membros
inferiores, hipotonia dos membros superiores, facie tipica, baixo peso, baixa estatura e atraso
de desenvolvimento neurocognitivo. De acordo com a Escala de Denver II, o paciente ndo
apresenta os marcos de desenvolvimento esperado para a faixa etaria de 4 anos, demonstrando
um atraso neuropsicomotor em todas as areas abordadas pelo instrumento.

Em relacdo ao manejo, o papel crucial dos cuidadores nos caminhos terapéuticos de
pacientes com doengas raras ¢ evidente, uma vez que essas condi¢cdes geralmente reduzem a
autonomia das pessoas, tornando-as mais dependentes. Isso demanda a presenga constante do
cuidador, o qual sera responsavel por acompanhar os pacientes nos servicos de saude, analisar
as opgoes terapéuticas, fornecer cuidados diarios e, ocasionalmente, ajustar seus proprios
planos de vida para priorizar o bem-estar da pessoa assistida (Iriart, 2019). O cuidado do
paciente com sindrome rara demanda uma educag¢do familiar que envolve alteragdes
domésticas e na rotina de vida. E necessario que os cuidadores criem estratégias para a
organizagdo da rotina de medicamentos, consultas e cuidados didrios com o paciente, como
higiene e alimenta¢do. Além disso, no local onde o paciente reside sdo necessarias adaptagoes
de acordo com suas necessidades. Ademais, € possivel citar desafios relacionados a
acessibilidade aos itinerarios terapéuticos multiprofissinal, uma vez que centros especializados
nessa area ainda estao escassos e pontuais (Iriart, 2019). A partir das analises acima ¢ possivel
enfatizar um aspecto complexo que se destaca no caso: os desafios relacionados a
integralidade do cuidado do paciente com sindrome rara. No caso, existe uma negacao por
parte da familia na aceitagdo do diagndstico associado a um prolongamento para
concordancia com a realizagdo de procedimentos médicos necessarios para uma melhora da
qualidade de vida de H.E.P.. Outrossim, os cuidadores apresentam intensa dificuldade a
adesdo ao cronograma de medicagdes ¢ a adaptacdo aos cuidados integrais e rotina diaria. A
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rede de cuidadores ¢ vital para melhorar a qualidade de vida e o bem-estar das pessoas com
PMD. A compreensdao e aceitagdo da familia associada a atuagdo ativa em intervengdes
terapéuticas ¢ fundamental para maximizar o potencial de desenvolvimento da crianga, além
de oferecer suporte emocional e social ao paciente. Por fim, a rede de apoio desempenha um
papel importante na educacdo de outros membros da comunidade sobre a PMD, ajudando a
criar compreensao e empatia (Santos, 2016).

Num outro viés, os profissionais da saude também enfrentam diversos desafios diante
de pacientes com sindromes raras. A escassez de informagdes especializadas e a falta de
pesquisa pode resultar em lacunas no entendimento cientifico, tornando dificil para esses
basearem suas praticas em evidéncias solidas, entenderem completamente a condi¢ao e
fornecerem informacgdes precisas aos pacientes e suas familias. A sensagdo de incapacidade
pode surgir nesse cenario, ja que sao casos desconhecidos que nao apresentam diretrizes e
protocolos definidos e mau prognéstico na maioria das vezes. A abordagem multidisciplinar
se torna essencial nesses cenarios, no entanto, a coordenagdo entre equipes diversificadas
pode ser desafiadora, levando os profissionais a enfrentar dilemas éticos e emocionais.
(Fragoso, 2015)

4. CONCLUSAO

A PMD deve ser suspeitada em casos de individuos que apresentam alteracdes
neurologicas como ataxia € nistagmo, que podem iniciar logo ap6s o nascimento, € atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor. Para a confirmagdo diagnéstica, devem ser solicitados
exames de imagem complementares, como a Ressonancia Magnética, associado ao estudo
genético. Apesar de ndo existirem tratamentos capazes de modificar o curso da doenca, a
intervencgdo precoce ¢ individualizada ¢ essencial para melhorar a qualidade de vida ¢ bem
estar dos pacientes.

Este relato de caso destaca a singularidade e a complexidade do quadro clinico
apresentado, evidenciando a importancia de uma abordagem multidisciplinar para o
diagnostico e tratamento. A PMD, uma doenca genética rara, demanda pesquisa para
aprofundar a compreensdo de seus mecanismos fisiopatologicos e manifestagdes clinicas.
Estudos adicionais com maior numero de casos contribuirdo para a ampliagdo do
conhecimento e para a construg¢do de diretrizes mais eficazes.
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