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Terapia nutricional de paciente com
ataxia-telangiectasia: relato de caso

Nutrition therapy of a patient with ataxia-telangiectasia: case report
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RESUMO ‘

Neste artigo relatamos a terapia nutricional de um paciente com
ataxia-telangiectasia (A-T) utilizando a gastrostomia (GTM) como
via alternativa para alimentagéo. Paciente do sexo masculino, 13
anos de idade, com diagnostico clinico de A-T aos 6 anos. Aos 8
anos e 7 meses o paciente foi identificado com risco nutricional
(ZIMC/1:-1,67). Apos 1 ano, evoluiu de forma desfavoravel (ZIMC/I:
-2,51) apesar da intervengao nutricional, sendo indicada a GTM
aos 9 anos e 11 meses. No entanto, em decorréncia da dificulda-
de de aceitagao dos pais, o procedimento foi realizado somente
quando o adolescente completou 11 anos e 7 meses. Inicialmente
foi prescrita para oferta pela GTM dieta enteral normocalérica e
normoproteica, correspondendo a 45,8% da necessidade ener-
gética diaria. Apés um més, com estabilidade metabdlica, houve
a transigcao para uma dieta enteral hipercaldrica e hiperproteica,
fornecendo 91,6% da necessidade energética diaria. Apos 6
meses com a GTM, verificou-se ganho de peso total de 3,3 Kg
(ZIMC/I -2,97), apds 1 ano de 4,7 Kg (ZIMC/I -2,59), e apds 1 ano
e 9 meses de 6,7 Kg (ZIMC/I -2,63). Apesar da desnutricao nos
pacientes com A-T ter origem multifatorial, o uso da GTM como via
alternativa para alimentagao por esse paciente resultou em uma
evolucéao favoravel dos seus indicadores antropométricos, sendo
relatadas poucas intercorréncias com a sua utilizagdo. Portanto,
sugere-se que pacientes com A-T devam ser monitorados perio-
dicamente por equipe multiprofissional visando a identificagcao
precoce de potenciais agravos.

Descritores: Ataxia telangiectasia, terapia nutricional,
gastrostomia.

Introducao

A ataxia-telangiectasia (A-T) € uma doenca neu-
rodegenerativa rara de heranca autossdémica reces-
siva'l. Tem inicio geralmente na primeira infancia e
possui uma incidéncia de 1:40.000 nascidos vivos nos

‘ ABSTRACT

In this article we report the nutritional therapy of a patient with
ataxia-telangiectasia (A-T) using percutaneous endoscopic
gastrostomy (PEG) as an alternative way of feeding. The patient
was a 13-year-old male diagnosed with A-T at the age of 6
years. At 8 years and 7 months, the patient was at nutritional
risk (body mass index z-score [BMIZ]: -1.67). After 1 year, he
had an unfavorable evolution (BMIZ: -2.51), despite nutritional
intervention; then, a PEG was indicated when he was 9 years and
11 months. However, due to the difficulty of parental acceptance,
the procedure was performed when the adolescent was 11 years
and 7 months. At first, a standard energy and protein enteral
formula was prescribed, reaching 45.8% of his daily energy
requirement. After 1 month, with metabolic stability, there was a
transition to a high-energy and protein enteral formula providing
91.6% of his daily energy requirement. After 6 months of PEG
placement, the patient had a total body weight gain of 3.3 kg
(BMIZ: -2.97); subsequently, body weight increased by 4.7 kg
(BMIZ: -2.59) after 1 year, and by 6.7 kg (BMIZ: -2.63) after 1 year
and 9 months. Despite the multifactorial origin of malnutrition in
A-T patients, PEG placement as an alternative way of feeding for
this patient resulted in favorable evolution of his anthropometric
indicators, and only a few complications were reported with its
use. Therefore, it is suggested that patients with A-T should
be monitored periodically by a multidisciplinary team for early
identification of potential damages.

Keywords: Ataxia telangiectasia, nutrition therapy, gastrostomy.

Estados Unidos?. A A-T é causada por variantes no
gene ATM (ataxia telangiectasia mutated) codificado
no cromossomo 11g22-23, cujo produto, a proteina
ATM, uma serina/treonina quinase, possui como
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fungao principal manter a estabilidade genémica res-
ponsavel por reconhecer e corrigir erros na duplicagao
do DNA e controlar o ciclo celular®.

O fendtipo da A-T envolve degeneracao neuronal
progressiva, telangiectasias oculares e cuténeas,
graus variaveis de imunodeficiéncia, suscetibilidade
ao cancer, radiossensibilidade, desnutricao, retardo
do crescimento, envelhecimento precoce, resisténcia
insulinica, diabetes, alteragbes hepaticas, manifesta-
¢Oes de disfuncao mitocondrial, respostas inadequa-
das ao estresse oxidativo e risco para o desenvolvi-
mento de doencas cardiovasculares*-10.

Diante desse fenétipo, a A-T é considerada uma
doencga multissistémica, e por ainda ndo existir cura
para a neurodegeneragao progressiva, o tratamento
é realizado através de atendimento especializado
multidisciplinar individualizado para as necessidades
de cada paciente. As terapias de suporte utilizadas
sao baseadas no tratamento dos sintomas com o
intuito de restaurar a qualidade de vida dos pa-
cientes, por meio principalmente da preservacao
da independéncia e capacidade de realizagao das
atividades diarias'".

A maioria dos pacientes com A-T, principalmente
os com a forma classica da doenga, apresentam
desnutricio mesmo com consumo adequado de
energia. A etiologia do comprometimento nutricional é
multifatorial, com énfase na participagéo do estresse
oxidativo. Dentre os fatores envolvidos, também se
destacam a gravidade do comprometimento neuro-
I6gico, a inatividade fisica, as infec¢des recorren-
tes, a piora progressiva da degluticdo, o consumo
alimentar inadequado quanti e qualitativamente, e
as alteragdes hormonais'’2. Em relacdo a composi-
¢ao corporal, ocorre preservacdo da massa gorda
e reducéo expressiva da massa magra, com piora
progressiva com a evolugdo da doenga’*.

Os pacientes com A-T desde as fases iniciais da
doencga devem ser monitorados do ponto de vista nu-
tricional, e as intervencgdes, inicialmente por via oral,
precocemente implantadas. Em situagées de disfagia
e/ou quando ndo ha boa resposta as intervengdes por
via oral, deve-se prescrever uma via alternativa para
alimentac&o’3. Por se tratar de uma via mais fisiolo-
gica, a gastrostomia (GTM) seria a mais indicada,
permitindo a oferta adequada da nutricao enteral a
longo prazo, contrariamente ao uso de sondas ente-
rais, resultando em melhorias significativas clinicas,
no estado nutricional e composi¢éo corporal e na
qualidade de vida de criangas com déficits neurolo-
gicos', incluindo pacientes com A-T.

O objetivo desse trabalho foi relatar a terapia
nutricional de um paciente com A-T utilizando a GTM
como via alternativa para alimentagao.

Relato do caso

Paciente do sexo masculino, com 13 anos,
apresentou alteracdo da marcha aos 2 anos e as
telangiectasias oculares e cutaneas aos 4 anos,
sendo realizado o diagndstico clinico de A-T aos 6
anos. Além da A-T, possui asma, rinite alérgica in-
termitente, intolerancia a lactose, disfagia leve e, na
evolugéo da doenca, apresentou linfoma de grandes
células B (diagnosticado em maio de 2018). Faz
uso de imunoglobulina humana intravenosa desde
2011. Iniciou acompanhamento no ambulatério de
Imunologia Clinica do Departamento de Pediatria da
Universidade Federal de Sao Paulo (UNIFESP/EPM)
em 2012, quando tinha 7 anos.

O paciente possuia aos 7 anos e 9 meses peso
de 21,8 Kg (IMC: 14,5 Kg/m2, ZIMC/I: -0,86, ZP/I:
-0,98). Aos 8 anos e 7 meses, 0 peso era de 21,5
Kg (IMC: 13,8 Kg/m2, ZIMC/I: -1,67, e ZP/I: -1,68)
apresentando risco nutricional, sendo prescrita su-
plementacao lipidica (2 colheres de sobremesa por
dia de azeite de oliva extravirgem equivalente a 180
Kcal) e com suplemento nutricional adequado para a
idade hipercaldrico e normoproteico duas vezes ao
dia (equivalente a 422,7 Kcal) por via oral, totalizando
602,7 Kcal, fornecendo 45,8% da necessidade ener-
gética estimada (EER=1316,1 Kcal/dia), proposta pela
Dietary Reference Intake — DRI'S.

Apds 1 ano, apesar das intervencgdes nutricionais
realizadas por via oral, aos 9 anos e 11 meses o
seu peso era de 21,8 Kg (IMC 13,2 Kg/m2, ZIMC/I:
-2,51 e ZP/l: -2,48), sendo indicada a GTM pela
equipe médica e de nutricionistas do ambulatorio de
Imunologia Clinica do Departamento de Pediatria da
UNIFESP/EPM. Aos 10 anos € 9 meses seu peso
era de 22,2 Kg (IMC: 12,9 Kg/m?2 e ZIMC/I -3,06),
apresentando um comprometimento importante do
indicador antropométrico IMC para idade, compativel
com desnutricdo grave.

No entanto, somente com 11 anos e 7 meses foi
realizada a GTM, apds 2 anos da sua indicacao, por
resisténcia dos pais em aceitar o procedimento. Para
sensibiliza-los e auxiliar na aceitacao do procedimen-
to, foram feitas diferentes abordagens com utilizacao
de videos e contato da familia com outras familias
de pacientes que ja utilizavam a via alternativa de
alimentacdo com sucesso.
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Quinze dias apos o procedimento da GTM, o
paciente apresentou ganho de peso de 1,6 Kg, com
peso de 23,8 Kg (IMC: 12,6 Kg/m2 e ZIMC/I -3,65).
Inicialmente foi prescrita dieta normocalérica (1kcal/
mL) e normoproteica no volume de 150 mL, 4 vezes
ao dia, totalizando 600 kcal/dia, atingindo 45,8% da
necessidade energética (EER = 1.309,6 Kcal/dia). O
restante da energia foi obtida por via oral, que sem-
pre foi incentivada em conjunto com a GTM, pois o
paciente apresentava apenas disfagia leve.

Apds um més, com a estabilizacdo metabdlica e
hidroeletrolitica, foi prescrita dieta hipercalérica (1,5
kcal/mL) e hiperproteica no volume de 200 mL, 4
vezes ao dia, totalizando 1.200 kcal/dia, fornecendo
91,6% da necessidade energética. No entanto, apds
aumento do volume e da oferta energética, o pa-
ciente apresentou dor abdominal, distensao, voémitos
e diarreia, sendo recomendado que a infusdo da
dieta fosse realizada por gotejamento, € ndo mais
em bolus, com melhora significativa dos sintomas.
Apds estabilizacdo, houve troca da dieta por outra
com oferta de fibras.

Apds 6 meses da implantacao da GTM, verificou-
se ganho de peso total de 3,3 Kg, com peso de
25,5 Kg (IMC: 13,5 Kg/m? e ZIMC/I -2,97). Apds 1
ano, houve ganho ponderal total de 4,7 Kg, com
peso de 26,9 Kg (IMC: 14,1 Kg/m?2 e ZIMC/I -2,59),

sendo a dieta ofertada hipercaldrica (1,5 kcal/mL)
e normoproteica no volume de 200 mL, 2 vezes ao
dia, totalizando 600 kcal/dia e fornecendo 45% da
necessidade energética (EER = 1.330,5 Kcal/dia).

Apds 1 ano e 9 meses, apresentou ganho de peso
total de 6,7 Kg, com peso de 28,9 Kg (IMC: 14,4 Kg/
m? e ZIMC/I -2,63), com infusdo de dieta hipercalérica
(1,5 kecal/mL) e normoproteica no volume de 200 mL,
3 vezes ao dia, totalizando 900 kcal/dia e fornecendo
66% da necessidade energética (EER = 1.358 Kcal/
dia). A evolucdo do ZIMC/I do paciente dos 7 aos
13 anos é apresentada na Figura 1.

Discussao

Diante desse relato de caso fica evidente que
apesar da desnutricao nos pacientes A-T ter origem
multifatorial, a terapia nutricional apropriada, por
vezes com a utilizacdo de vias alternativas para
a alimentagdo como a GTM, resulta em evolugdo
favoravel dos indicadores antropométricos, sendo
relatadas poucas intercorréncias com a sua utili-
zacao. Dessa forma, foi possivel ajustar a oferta
energética de macro e micronutrientes via GTM com
preservagdo do consumo oral, aspecto importante a
se considerar do ponto de vista da saude emocional
do paciente e sua familia.

WHO child growth standars (birth to 60 months), WHO reference 2007 (61 months 70 19 years)
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No servico de Imunologia Clinica do Departamento
de Pediatria da UNIFESP/EPM a implantagéao da GTM
em pacientes com A-T é indicada nas seguintes situ-
acoes: quando ocorre piora da condigdo nutricional
evoluindo para desnutricdo, apesar da orientacdo
e intervencao nutricional, incluindo a utilizagdo de
suplementos nutricionais por via oral (consumo
energético < 70% da EER de acordo com a DRI)
pelo periodo minimo de 6 meses; na presenca de

disfagia moderada ou grave com risco de aspiracao
pulmonar e/ou grave comprometimento nutricional; e
para pacientes desnutridos com rapida deterioracéo
neuroldgica. A Figura 2 apresenta um fluxograma de
terapia nutricional para pacientes com A-T elaborado
pela equipe multiprofissional do servi¢o de Imunologia
Clinica da UNIFESP/EPM.

Estudos realizados que avaliaram a condig&o nu-
tricional de pacientes A-T, observaram uma reducao

‘ Classificacao da condicao nutricional ’
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Abreviagoes

ZIMC/I = escore Z do indice de massa corporal para idade
IMC = indice de massa corporal

EER = necessidade energética estimada

DRI = dietary reference intake

TNE = terapia nutricional enteral
GTM = gastrostomia

Figura 2

Fluxograma de terapia nutricional para pacientes com ataxia-telangiectasia
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importante nos percentis do indice de massa corporal
(IMC) ap6s os 4 anos de idade nos meninos, e aos 7
anos nas meninas, e do peso, estatura e escore Z do
IMC por idade (ZIMC/l) apds os 8 anos de idade'6:17,
Portanto, para ambos os sexos a idade ideal para
implantagédo da GTM, se indicada, seria antes do
estirdo puberal entre 8 e 10 anos, pois nessa idade
os pacientes com A-T ja tendem a apresentar algum
comprometimento nutricional, mas em geral ainda
ndo apresentam complicagdes importantes, além de
possuirem uma maior probabilidade de recuperagao
do estado nutricional como constatado por alguns
estudos de seguimento:17,

QOutro estudo, que avaliou a composicao corporal
por meio da impedancia bioelétrica e a forca mus-
cular de 25 pacientes A-T, com mediana de idade
de 13 anos, comparados a 26 controles saudaveis,
identificou menor IMC, forca muscular e um maior
comprometimento da massa magra a partir dos 12
anos nos pacientes A-T. Estes fatores foram con-
siderados importantes para o aumento da fadiga
nesses casos'®. No caso desse paciente, ndo foi
avaliada a composicédo corporal, no entanto, foi
observado ganho de peso e melhora do indicador
antropométrico ZIMC/I (de -3,06 para -2,63) desde
o inicio da utilizacdo da GTM, e apds quase dois
anos houve ganho de peso total de 6,7 Kg.

Os beneficios da utilizagdo da GTM foram des-
critos em estudo de coorte que avaliou a condicédo
nutricional (ZIMC/I) e a ingestao energética em 53
pacientes com A-T, com média de idade de 14,6
anos, sendo que, destes, 12 foram submetidos a
GTM, e para os 9 que tinham dados de seguimento
do ZIMC/I pelo periodo médio de 15,3x14 meses
foi observada evolugao favoravel do indice em 7/9
(77,7%)'6. Em outro estudo com dados de segui-
mento para 25 criangas A-T que ja apresentavam
comprometimento do peso, nas 10 que tinham GTM
foi constatada melhora do escore Z do peso para
idade (ZP/l) em 7/10 (70%)'".

Estudo retrospectivo com 28 pacientes A-T que
tinham GTM constatou que 25/28 (89%) sobrevive-
ram por mais de 30 dias, e 3/28 (11%) morreram
dentro de um més apds a realizagdo do procedi-
mento, no entanto esses trés pacientes eram mais
velhos (mediana 24,9 versus 12,3 anos, p = 0,006)
e desenvolveram disfagia, problemas nutricionais
e respiratérios. A idade da realizagdo da GTM foi
associada a sua tolerancia (OR = 0,62; 1C95%
0,41-0,94), portanto para 0 aumento de um ano na
idade ocorreu uma reducado de 38% nas chances de

tolerar a GTM. Além disso, os cuidadores relataram
que os pacientes tiveram melhoras significativas na
participagao das atividades diarias, mostrando que
esse procedimento, quando feito em tempo oportuno,
pode ser considerado seguro e benéfico'®.

No caso deste paciente, apesar da GTM ter sido
indicada aos 9 anos, o procedimento foi realizado
apenas aos 11 anos de idade. Houve dificuldade de
aceitacdo do procedimento pelo paciente e pelos
pais, sendo necessaria a utilizagdo de estratégias
de sensibilizacdo, como o contato da familia com
outros pacientes submetidos ao procedimento que
foi considerado um recurso importante, pois permitiu
que a familia compartilhasse medos e expectativas
em uma linguagem de mais facil compreensao. Com
a evolucao favoravel do paciente, os pais relataram
grande satisfacdo e mesmo arrependimento por ndo
ter autorizado o procedimento mais precocemente.
Informaram, inclusive, melhora significativa na dispo-
sicdo geral e no rendimento escolar.

A habitual resisténcia na aceitagcdo desse proce-
dimento apresentada pelos pais costuma estar rela-
cionada ao sentimento de falha, perda de esperancga
e a anormalidade do processo de alimentar seu filho
pela GTM20. Além disso, a alimentag&o por via oral
é responsavel pela formacdo de um forte vinculo
emocional entre pais e filhos, portanto essa decisao
envolve muitos sentimentos. Por isso, é fundamental
envolver os pais e os pacientes desde o inicio do
processo de tomada de decisdo, sendo necessaria
uma abordagem multidisciplinar para garantir que
recebam informagdes suficientes e adequadas?'. A
designacao de um profissional de referéncia para a
familia também é essencial, no sentido de possibili-
tar o desenvolvimento de um elo de confianga que
permita que a familia discuta sobre todas as suas
preocupacoes?2.

Com a utilizagdo da GTM, foi possivel fornecer
uma oferta energética de acordo com as necessi-
dades do paciente de forma mais rapida, quando
comparado com a alimentagédo realizada somente
por via oral, mesmo com a utilizacao de suplementos
nutricionais. No entanto, € importante ressaltar que
0 paciente, com disfagia leve, teve preservacao da
oferta por via oral, aspecto importante do ponto de
vista psicolégico para ele e sua familia.

Além disso, a alimentagdo via GTM foi iniciada
de forma lenta, com aumento progressivo da oferta
energética, a fim de evitar a ocorréncia de alteragdes
metabdlicas, culminando com overfeeding. O mais
indicado é a utilizacdo de dietas enterais poliméricas
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industrializadas adequadas para cada faixa etaria.
Dietas com fibras podem ser utilizadas na presenca
de alteragbes na glicemia, diabetes e constipacao.
Na impossibilidade da utilizagdo de dietas enterais
industrializadas de forma parcial ou absoluta, pode-
se optar por dietas artesanais. No entanto, o risco
de contaminagao e de deficiéncias nutricionais com
o uso de dietas artesanais é maior3.

Conclusao

A utilizacdo da GTM como via alternativa de ali-
mentacao neste paciente mostrou-se favoravel, pois
possibilitou aumento da oferta energética, de macro
e micronutrientes independentemente da aceitagao
de alimentos pela via oral, com melhora significativa
dos indicadores antropométricos e do estado geral,
além de proporcionar maior qualidade nutricional da
dieta. Portanto, sugere-se que os pacientes com
A-T devam ser avaliados e monitorados com fre-
quéncia para que seja possivel identificar de forma
precoce comprometimentos nutricionais e realizar
intervencdes que sejam efetivas frente as alteragcbes
metabdlicas apresentadas por esses pacientes, a
fim de proporcionar um melhor progndéstico com a
evolugéo da doenga.
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