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Resumo

A esclerose tuberosa é uma doenca rara, de carater genético e degenerativo, onde ocorre anomalias no genes TSC1 ou
TSC2, dos cromossomos 9 e 16, secundariamente ao processo fisiopatoldgico dessa doenga pode ocorrer a
linfangioleiomiomatose pulmonar (LAM), uma neoplasia de baixo grau caracterizada pela proliferacdo de células
musculares lisas no parénquima pulmonar, podendo ocasionar diversas manifestacdes clinicas, tais como:
pneumotdrax espontaneo e recorrente, dispneia, tosse e redugdo da capacidade funcional do individuo. Desta forma os
pacientes possuem uma evolugdo clinica para deterioracdo das capacidades pulmonares e distdrbio da homeostase
respiratoria. Mesmo com o avango da medicina ainda ndo existe uma cura para essas doengas. Neste estudo, relata-se
um caso de uma paciente adulta, do sexo feminino, com diagnéstico de esclerose tuberosa e linfangioleiomiomatose
pulmonar, tratada no Hospital Universitario do Oeste do Parand (HUOP), portanto, este relato descreve abordagens
fisioterapéuticas aplicadas em diferentes momentos da hospitalizagdo em uma paciente portadora de esclerose
tuberosa e linfangioleiomiomatose e assim podendo correlacionar com os possiveis beneficios da intervencdo e
tratamento fisioterapéutico. Paciente evoluiu para alta melhorada, ativa e sem necessidade de oxigenoterapia. Conclui-
se que a fisioterapia é uma importante aliada no auxilio do tratamento da esclerose tuberosa e linfangioleiomiomatose.
Palavras-chave: Esclerose tuberosa; Linfangioleiomiomatose; Servico hospitalar de fisioterapia; Reabilitacéo.

Abstract

Tuberous sclerosis is a rare disease, of genetic and degenerative character, where there are anomalies in the TSC1 or
TSC2 genes, of chromosomes 9 and 16. Secondary to the pathophysiological process of this disease, pulmonary
lymphangioleiomyomatosis (LAM) can occur, a low-grade neoplasm characterized by the proliferation of smooth
muscle cells in the lung parenchyma, which can cause several clinical manifestations, such as: spontaneous and
recurrent pneumothorax, dyspnea, cough and reduced functional capacity of the individual. Thus, patients have a
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clinical evolution towards deterioration of lung capacity and respiratory homeostasis disorder.Even with the
advancement of medicine, there is still no cure for these diseases. In this study, we report a case of an adult female
patient, diagnosed with tuberous sclerosis and pulmonary lymphangioleiomyomatosis, treated at the university
hospital in western parana (HUOP). hospitalization in a patient with tuberous sclerosis and
lymphangioleiomyomatosis and thus correlate with the possible benefits of intervention and physical therapy
treatment. Patient evolved to discharge improved, active and without the need for oxygen therapy. Therefore, it is
concluded that physical therapy is an important ally in helping to treat tuberous sclerosis and
lymphangioleiomyomatosis.

Keywords: Tuberous Sclerosis; Lymphangioleiomyomatosis; Physiotherapy hospital service; Rehabilitation.

Resumen

La esclerosis tuberosa es una enfermedad rara, de caracter genético y degenerativo, donde existen anomalias en los
genes TSC1 o TSC2, de los cromosomas 9 y 16. Secundaria al proceso fisiopatoldgico de esta enfermedad, puede
ocurrir linfangioleiomiomatosis pulmonar (LAM), una baja neoplasia de grado caracterizada por la proliferacion de
células de musculo liso en el parénquima pulmonar, que puede ocasionar diversas manifestaciones clinicas, tales
como: neumotoérax espontaneo y recurrente, disnea, tos y disminucion de la capacidad funcional del individuo. Asi,
los pacientes tienen una evolucién clinica hacia el deterioro de la capacidad pulmonar y el trastorno de la homeostasis
respiratoria. Incluso con el avance de la medicina, todavia no existe cura para estas enfermedades. En este estudio se
reporta el caso de una paciente adulta, diagnosticada de esclerosis tuberosa y linfangioleiomiomatosis pulmonar,
atendida en el hospital universitario de paran& occidental (HUOP). Hospitalizacién en un paciente con esclerosis
tuberosa y linfangioleiomiomatosis y asi poder correlacionar con los posibles beneficios de la intervencién y el
tratamiento de fisioterapia. El paciente evoluciond hasta el alta mejorada, activa y sin necesidad de oxigenoterapia. Se
concluye que la fisioterapia es un aliado importante para ayudar a tratar la esclerosis tuberosa y la
linfangioleiomiomatosis.

Palabras clave: Esclerosis tuberosa; Linfangioleiomiomatosis; Servicio hospitalario de fisioterapia; Rehabilitacion.

1. Introducéo

A Esclerose Tuberosa (ET) é uma patologia rara com baixa incidéncia 1:10000, possui carater genético, de heranga
autossémica dominante, onde ocorre anomalias nos genes TSC1 ou TSC2, dos cromossomos 9 e 16, caracterizada por lesfes
neoplésicas benignas com manifestacBes clinicas multissistémicas, podendo estar associada a linfangioleiomiomatose
pulmonar (Reis Filho et al., 1998)

A linfangioleiomiomatose (LAM) é uma enfermidade rara, com incidéncia de cerca de 1/1.000.000, com
predominancia em mulheres adultas, causando proliferacdo de células musculares anormais no parénquima pulmonar e
linfonodos. Sua manifestacdo clinica se da através de dispneia progressiva, pneumotorax de repeticao e tosse seca (Medeiros
Junior & Roberto Ribeiro Carvalho, 2004)

O paciente acometido por esses processos fisiopatologicos, apresentam deterioracdo e diminuicdo continua da funcéo
pulmonar, podendo alterar o volume expiratério forcado no primeiro segundo (VEF1), reducdo da capacidade vital e aumento
gradual do volume residual (Medeiros Junior & Roberto Ribeiro Carvalho, 2004). Além das altera¢des supracitadas podem
ocorrer situacbes de emergéncia como pneumotorax de repeticdo, onde se faz necessario a abordagem cirurgica para drenagem
de térax e em alguns casos até mesmo a pleurodese quimica.

Os achados nos exames de imagem encontrados em pacientes portadores da LAM, associam-se a existéncia de
hiperinsuflacdo pulmonar, infiltrado intersticial reticulonodular e cistos de diferentes tamanhos em topografia pulmonar.
Podendo caracterizar um distlrbio ventilatério obstrutivo (Roberto Agea Cutolo et al., 2018).

Atualmente o tratamento da Linfangioleiomiomatose baseia-se em solucionar as situagbes de urgéncia, como:
pneumotorax de repeticdo, quilotdrax e ascite quilosa, onde utiliza-se a drenagem torécica através da insercdo de um dreno no
térax. Também € realizado o tratamento anti-hormonal como uma tentativa de inibir e suprimir da secrecdo estrogénica

(Medeiros Junior & Roberto Ribeiro Carvalho, 2004). Em 2017 foi aprovado pelo Sistema Unico de Sadde (SUS) a utilizaco
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do medicamento Sirolimo (medicamento de alto custo) para tratamento da linfangioleiomiomatose (Associacdo dos Portadores
de Linfangioleiomiomatose no Brasil- ALAMBRA, 2017). O uso desse medicamento vem demonstrando respostas favoraveis
nas manifestacGes clinicas dos pacientes, atuando na inibicdo da MTOR (Mammalian Target of Rapamycin), uma proteina que
atua na sintese com papel principal no crescimento, proliferacdo e na manutencéo das células (Freitas et al., 2015).

A eficéacia e importancia da fisioterapia respiratéria durante a internacdo estd mais do que comprovada na literatura,
considerando que diminui o tempo de internacdo, complicacfes, custos hospitalares e reabilita o paciente para a fase pés-
internacdo (Nunes Alvez, 2012). Portanto vale salientar a importancia e abordagem fisioterapéutica, desta forma contribuindo

para a comunidade cientifica com dados sobre os pacientes portadores de esclerose tuberosa e linfangioleiomiomatose.

2. Metodologia

O presente artigo trata-se de um relato de caso (Vieira & Hossne, 2021), ocorrido no Hospital Universitario do Oeste
do Parand, feito através de analise de prontudrio eletrénico (Software TASY), prontuério fisico e exames complementares,
todos encontrados nas dependéncias do hospital. Desta forma, foram analisados sinais e sintomas, processo fisiopatolégico da
doenca e complicacBes durante internacdo, tratamento realizado pela equipe fisioterapéutica, multidisciplinar e informacdes
coletadas na alta hospitalar.

Este relato de caso teve aprovacdo do Comité de Etica em Pesquisa e utilizagio do Termo de Consentimento Livre e

Esclarecido, onde ambos foram assinados pela paciente.

3. Relato do Caso

Paciente do sexo feminino, 43 anos, brasileira e agricultora, admitida no pronto-socorro do Hospital Universitario do
Oeste do Parana no dia 31/08/2021, Glasgow 15, estavel hemodinamicamente, em ar ambiente, com queixa de dispneia e
hipossaturagdo (SpO2 87-88%), com ausculta pulmonar apresentando murmurios vesiculares audiveis, porém reduzidos em
base esquerda. Apresentava dreno de térax fechado (DTF) em selo d’agua (oscilante, borbulhante e com débito
sanguinolento), inserido pela equipe de transporte aéreo devido a pneumotérax em hemitérax esquerdo (HTE). Paciente possui
diagnéstico prévio de esclerose tuberosa associada a linfangioleiomiomatose. Como histérico pregresso, realizou uma
nefrectomia em 2014 por angiomiolipomas, hernioplastia umbilical em 2016 e seu histérico familiar apresenta uma avo
portadora de esclerose tuberosa. Apds estabilizagdo da paciente foi ofertado oxigenoterapia em baixo fluxo, realizado exames
de imagens e laboratoriais, onde confirmou alteragdes tomograficas (Figura 1) e uma leucocitose (20.720/mm3) visualizada

através do hemograma de admisséo.
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Figura 1: Tomografia de torax, corte coronal de janela pulmonar.

Fonte: Autores (2022).

Na imagem de tomografia de térax observa-se diversos cistos bilaterais de paredes finas de tamanho uniforme,
pneumotérax a esquerda e uso de dreno de térax (DTF), derrame pleural em base pulmonar direita e enfisema subcutaneo
torécico no lado esquerdo. Sugerindo alteragdes parenquimatosas e restritivas.

O tratamento fisioterapéutico foi ofertado durante toda internacdo, da data de entrada 31/08/2021 até alta hospitalar
13/10/2021. Na fase inicial os atendimentos ocorriam durante 02 vezes ao dia, e na fase intermediaria e final com uma
frequéncia de 01 vez ao dia. Inicialmente foi realizado uma avaliacéo fisioterapéutica hospitalar onde foram verificados, sinais
vitais, capacidade de exercicio e mobilidade no leito, capacidade de tosse, nivel de cooperagdo, tipo de oxigenoterapia ofertada
e adequacdo da oxigenoterapia. Posteriormente as condutas fisioterapéuticas na fase inicial foram focadas na reexpanséo
pulmonar tendo em vista a necessidade da utilizacdo do dreno de térax. Todas as fases contendo condutas e objetivos foram

descritas conforme a Tabela 1.
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Tabela 1: Correlacionando as fases de internagdo, condutas e objetivos.

CONDUTAS OBJETIVOS

FASE INICIAL -Padrdes respiratérios -Reexpansao pulmonar
-Reexpansdo  por  pressdo  positiva -Resolutividade da necessidade do dreno de térax.
intermitente com baixa pressao -Manutencéo da capacidade funcional

-Deambulacéo curtas distancias
-Oxigenoterapia em baixo fluxo

FASE -Padrdes respiratorios -Reexpansdo pulmonar

INTERMEDIARIA -Estimulo de tosse (produtiva) -Resolutividade da necessidade do dreno de torax
-Incentivador (Threshold® PEP) -Recuperacéo da capacidade funcional
-Deambulacdo moderadas distancias -Reducdo da necessidade de O2 suplementar
-Oxigenoterapia em baixo fluxo

FASE FINAL -Padrdes respiratérios -Melhorar alteracBes obstrutivas causadas pelo
-Estimulo de tosse (produtiva) processo fisiopatoldgico da doenca
-Incentivador (Respiron® + Shaker®) -Desmame da oxigenoterapia
-Deambulagéo grandes distancias -Melhora da capacidade funcional

-Oxigenoterapia em baixo fluxo

Fonte: Autores (2022).

Durante as fases de atendimento ocorreram intercorréncias clinicas, tais como: piora da fungdo renal, necessidade de
abordagem cirdrgica e perda do dreno de térax, todas essas alteragdes estdo descritas conforme Tabela 2 com suas respectivas

correlaces e datas.

Tabela 2: Datas e complicagdes durante periodo de hospitalizag&o.

INTERCORRENCIAS CONDUTAS MEDICAS DESFECHOS
PIORA DA FUNCAO RENAL Otimizacéo da hidratagdo via Melhora do quadro
07/09/2021 endovenosa a
NECESSIDADE DE PLEURODESE Abordagem cirlrgica de decorticacao Né&o realizado pleurodeses por dificil
13/09/2021 pulmonar indentificagdo da janela pulmonar
PERDA DO DRENO DE TORAX ~ -
21/09/2021. Recolocagédo de novo DTF DTF eficiente

Fonte: Autores (2022).

Na fase final da intervencdo fisioterapéutica, a paciente apresentava boa evolugdo clinica, o dreno de térax foi retirado
no dia 07/10/2021 pela equipe cirdrgica, apos resolutividade do pneumotérax (Figura 2). A paciente encontrava-se sem
necessidade de oxigenoterapia suplementar, deambulando moderadas distancias, com significativa reducdo na produtividade de
secrecdo pulmonar, relatando melhora da dispneia e sem apresentar novos quadros de hipossaturagdo. Paciente adquiriu alta
hospitalar no dia 13/10/2021 com indicagdo de acompanhamento multidisciplinar a nivel ambulatorial e através dos recursos

disponibilizados pelo Sistema Unico de Sadde (SUS).
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Figura 2: Raio-X frontal de torax.

Fonte: Autores (2022).

Conforme figura superior, visualiza-se pequenos cistos bilaterais, com consolidacdo focal em seio costofrénico direto,

sugerindo processo patolégico de derrame pleural e alteracdo pulmonar cistica.

4. Discusséo

Autores trazem a linfangioleiomiomatose como uma fisiopatologia com caracteristicas de um distdrbio ventilatério
obstrutivo (Roberto Agea Cutolo et al., 2018) porém o pneumotérax espontaneo e o uso do dreno de térax, enquadravam a
paciente em uma alteracdo restritiva no momento da internagdo, fazendo-se necessario 0 uso de recursos para reexpansao
pulmonar (Evangelista et al., 2019).

Os casos de pneumotérax espontdneo secundarios a Linfangioleiomiomatose, semelhante ao caso supracitado, sdo
citados por autores como uma das manifestacBes clinicas recorrentes, podendo aumentar a morbimortalidade em pacientes
portadores de LAM (Grigorescu et al., 2007). Segundo Riojas (2012), a LAM era dificil de diagnosticar e tinha uma
mortalidade de 100% apds 10 anos, porém atualmente existe uma sobrevida de 71% ap6s 10 anos.

O processo fisiopatoldgico pulmonar ocorre em concomitancia a linfangioleiomiomatose, gerada pela substitui¢do do
tecido alveolar fisioldgico por cistos e masculo liso (Freitas et al., 2015), levando a alteragfes vasculares e bronquicas, desta
forma, desencadeando a sintomatologia respiratoria.

O angiomiolipoma renal é uma patologia normalmente secundaria a esclerose tuberosa, ocasionando a presenca de
diversos tumores benignos, de crescimento progressivo levando ao acometimento da funcéo renal (Bissler et al., 2013).
Portanto, com a cirurgia prévia da paciente, onde foi realizado uma nefrectomia pela presenca de angiomiolipomas, pode ter
uma correlagdo com sua piora da funcdo renal durante o internamento.

O diagndstico da linfangioleiomiomatose (LAM) é baseado em achados na tomografia computadorizada de alta
resolugdo (TCAR), onde deve correlacionar achados caracteristicos, como cistos pulmonares difusos de paredes regulares e
finas, associado a derrame pleural/ascite quilosa, linfangioleiomioma/envolvimento ganglionar. A bidpsia do tecido pulmonar
também pode servir como guia para diagndstico (Medeiros Junior & Roberto Ribeiro Carvalho, 2004)

Alguns autores caracterizam que a linfangioleiomiomatose no seu estado mais avancado levam aos seus portadores
uma obstrucao irreversivel do fluxo aéreo (Yen et al., 2005). Desta forma levando a alteracBes expressivas no volume
expiratério forgcado no primeiro segundo (VEF1) e na capacidade vital forcada (CVF).

Na fase inicial do tratamento foi utilizado a respiragdo por pressdo positiva intermitente (RPPI) com baixa presséo

(8cmH-0) para auxilio da reexpansdo pulmonar no lado acometido pelo pneumotérax e com dreno de térax. Na ocasido, 0
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mesmo encontrava-se oscilante, borbulhante e com pequeno débito sanguinolento. Porém, 3 dias apds, houve a necessidade de
suspensdo da terapia com pressdo positiva pelo aumento circunstancial do enfisema subcutdneo. Alguns pesquisadores
reforcam o uso do RPPI como uma forma rapida e facil acesso como técnica reexpansiva e pode ser indicado para torax
drenados (da Conceicdo dos Santos & Lunardi, 2015). Estudos apontam como uma possivel complicacdo do uso da pressao
positiva intermitente a possibilidade da presenca ou aumento do enfisema subcutaneo (Pasini, 2004).

As técnicas e recursos mais utilizadas na reabilitacdo de pacientes portadores de dreno de torax, sdo: uso de
incentivadores respiratérios, manobras de reexpansdo pulmonar, deambulacdo, tosse cinética, cinesioterapia e posicionamento
funcional (Duarte et al., 2020). Esses recursos foram utilizados em diferentes fases de reabilitacdo da paciente (conforme a
tabela 1), contribuindo para melhora da funcéo pulmonar da mesma.

O pronto-socorro e emergéncia sdo considerados caminhos de acessos para 0s pacientes criticos, com objetivo de
minimizar a mortalidade dos pacientes, onde a fisioterapia € uma profissdo de primeiro contato, podendo atuar na prevencéao e
tratamento do paciente critico (Silva & Santos, 2019). A fisioterapia no ambito hospitalar proporciona ao paciente critico,
diminuicdo da sintomatologia, recuperagdo da capacidade funcional e qualidade de vida, além de auxiliar na reducdo do tempo
de internag&o hospitalar e diminuicao dos custos do tratamento (cunha et al., 2009).

O uso da drenagem de térax em selo d’agua ¢ um fator correlacionado com a presenca de dor e limitagdo funcional
(Pereira De Lima et al., 2008). Alguns autores acentuam que deambular mais precocemente e sair do leito pode influenciar
diretamente na melhora da capacidade funcional (Nomori et al., 2001).

Segundo o Conselho Regional de Enfermagem do estado de S&o Paulo (COREN/SP), a perda do dreno de térax é uma
complicacdo recorrente, podendo aumentar a morbidade do paciente, prolongar o tempo de hospitalizacdo, favorecer o
surgimento de novas complica¢Bes pulmonares tais como: pneumotérax hipertensivo, enfisema subcutaneo e hemotorax.

As complicagdes clinicas podem influenciar diretamente no tempo de internacdo hospitalar, estando correlacionadas
diretamente com taxa de morbimortalidade. Estudos cardiolégicos apontam a insuficiéncia renal como uma das principias

complicacdes, desta forma pode estar correlacionada diretamente com o risco de morte do paciente (Carvalho et al., 2011)

5. Concluséao

Conclui-se que o caso da paciente teve um desfecho satisfatério e que a atuacdo da fisioterapia no &mbito hospitalar
proporciona um importante papel complementar no tratamento dos pacientes portadores de esclerose tuberosa e
linfangioleiomiomatose, desta forma, atuando na reabilitacdo pulmonar, na capacidade funcional, reducdo das chances de
surgimento de novas complica¢des pulmonares e osteomioarticulares.

Possiveis sugestfes para trabalhos futuros, onde avalia-se pacientes portadores de esclerose tuberosa e
linfangioleiomiomatose com acometimento pulmonar, seria, uma abordagem quantitativa com dados sobre capacidades
pulmonares, funcdo pulmonar, forga muscular inspiratéria e capacidade de exercicio, incluindo no &mbito pré-operatério e pds-

operatorio nos pacientes que precisam de uma abordagem invasiva.
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