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Resumo

Introducdo. A acondroplasia acompanha-se de uma elevada
prevaléncia de perturbacdo respiratéria do sono, secunddria as
caracteristicas morfoldgicas particulares da situacdo clinica.

Objetivo. Caracterizar a respiracdo durante o sono de uma
amostra de criangas com acondroplasia.

Material e Métodos. Foi efectuada a consulta dos processos
clinicos referentes a 18 criancas com o diagndstico de acondro-
plasia seguidas num Hospital Pedidtrico. Nove (50%) tinham
sido referidas ao Laboratdrio de Sono e Ventilag@o e realizaram
estudo poligrafico do sono (EPS). As varidveis estudadas
foram: sexo, idade de referéncia, relacdo peso/estatura, resso-
nar, caracteristicas graficas do sono e orientacdo terapéutica.

Resultados. Oito criangas apresentavam perturbacio respira-
toria do sono (PRS) e cinco cumpriam critérios de sindrome de
apneia obstrutiva do sono (SAOS). Das quatro criangas obe-
sas, trés associavam SAOS e trés ressonavam. A orientacio
terapéutica foi a seguinte: trés iniciaram ventilagdo ndo inva-
siva por pressdo positiva, das quais uma foi sujeita a cirurgia
de descompressdo do foramen magnum e colocagdo de deri-
vacdo ventriculo-peritoneal, uma foi submetida a adenoamig-
dalectomia e uma realizou tratamento médico exclusivo.

Conclusao. A frequéncia de SAOS na amostra estudada foi de
56%, e de 28% no total de criancas com acondroplasia - um
valor muito elevado em relagdao a populagdo pedidtrica em
geral. Das criangas estudadas, 89% tinham critérios de PRS.
O resultado estd de acordo com as recomendacdes internacio-
nais mais recentes e que consideram o EPS como essencial na
avaliacdo das criangas com acondroplasia.

Palavras-chave: acondroplasia, perturbagdo respiratéria do
sono, sindrome de apneia obstrutiva do sono, estudo poligra-
fico do sono, ventilacdo ndo invasiva.
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Achondroplasia - Sleep breathing pattern in a
paediatric population

Abstract

Introduction. Respiratory sleep disturbance has a high preva-
lence in achondroplasic children due to the peculiar characte-
ristics of the syndrome.

Objective. To characterize the sleep breathing pattern of a
population of children with achondroplasia.

Material and Methods. A review of the clinical files of 18 chil-
dren with the diagnosis of achondroplasia followed in a paediatric
hospital was made. Nine (50%) had been referred to the Sleep and
Ventilation Laboratory and performed a polysomnography. The
study variables were: sex, referral age, weight/stature relation,
snoring, sleep parameters and management.

Results. Eight children presented respiratory sleep distur-
bance and five fulfilled obstrutive sleep apnoea syndrome
(SAOS) criteria. Of the four obese children, three associated
sleep apnoea, and three snored. The therapeutic approach
included: non-invasive ventilation in three, and one of these
was submitted to foramen magnum decompression and ven-
tricle-peritoneal derivation, one was submitted to adenoton-
sillectomy and one had exclusive medical treatment.

Conclusion. The frequency of SAOS in the study sample was
56%, and 28% of the total children with achondroplasia, a high
value in relation to the general paediatric population. Eighty-
-nine percent of the children had criteria of sleep respiratory
disturbance. The results are in line with the most recent inter-
national recommendations, and consider polysomnography as
essential in the evaluation of the children with achondroplasia.

Key-Words: achondroplasia, sleep respiratory disturbance,
obstructive sleep apnoea syndrome, polysomnography, non-
-invasive ventilation.
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Introducio

A acondroplasia € uma doenga autosémica dominante, com uma
prevaléncia de 1/15000 a 1/40000 nados vivos, com variancia
geogréfica '*. A mutagio responsavel localiza-se no gene FGFR-3.
Mutagdes “de novo” ocorrem em 75-80% dos casos e a distri-
buicdo € igual em ambos os sexos, sem diferenca racial .

As caracteristicas cardinais da acondroplasia, e que fazem o
diagnéstico sdo: baixa estatura, encurtamento proximal dos
membros, maos curtas e em tridente, hipoplasia do macigo cen-
tral da face com bossa frontal proeminente e macrocefalia,
cifose toraco-lombar e encurtamento caudal inter-pedicular '+

A acondroplasia acompanha-se de uma prevaléncia elevada de
perturbacdo respiratéria do sono (PRS), incluindo o sindrome de
apneia obstrutiva do sono (SAOS)™, secunddria as caracteristicas
morfoldgicas particulares da situac@o clinica, nomeadamente:

* macigo facial hipopldsico com conformacdo mais angu-
lada das vias aéreas superiores (Figura 1), condicionando
uma hipertrofia adenoamigdalina “relativa” '

Yowmal Acomlroplisico

Figura 1 — Conformacgéo das vias aéreas superiores (linha amarela):
via aérea da crianga acondroplasica mais angulada

* hipotonia da musculatura faringea secunddria a estenose
do canal do nervo hipoglosso (XII) e estenose do fora-
men jugular com compromisso dos nervos glossofa-
ringeo (IX e vago (X) ™

* hipotonia da cintura escapular por compressao do nervo
acessorio (XI) no foramen jugular

e estenose do foramen magnum que condiciona compres-
sdo cervico-medular e hidrocefalia progressiva '

* refluxo gastro-esofigico, que, quando presente, agrava a
clinica respiratdria por microaspiracdes de contetido gas-
trico (a compressdo nervosa pode concorrer para este
facto, como factor primdrio ou debilitando os meca-
nismos de defesa anti-refluxo ''*)

152

Neves N et al — Acondroplasia e respiragcdo no sono

* obesidade a agravar a perturbacdo respiratéria do sono
ao longo do crescimento '.

Os acondroplésicos t€ém um risco de morte 2,3 vezes superior
a populacdo pedidtrica global, sendo a incidéncia de morte
subita no primeiro ano de vida de 2 a 5% '".

A causa mais frequente de morte abaixo dos quatro anos é a
compressdo do tronco cerebral '. Na faixa etdria dos 5 aos 24
anos, predominam os problemas respiratérios embora as
complicacdes do Sistema Nervoso Central também sejam
frequentes'”. As complicacdes cardiovasculares sdo mais
frequentes na faixa etdria dos 25 aos 54 anos'.

Objectivos

Caracterizar o padrdo respiratério do sono e analisar a orien-
tacdo terapéutica na amostra populacional de criangas com
acondroplasia orientadas para o Laboratério de Sono e
Ventilacdo (LSV) do Hospital Pedidtrico de Coimbra.

Material e Métodos

Revisdo casuistica, através da consulta dos processos clinicos
referentes as criancas com o diagndstico de acondroplasia
acompanhadas em consulta. Dum total de 18 casos, nove
tinham sido orientados para o LSV e tinham efectuado estudo
poligréafico do sono.

As variaveis estudadas foram: sexo, idade de referéncia ao labo-
ratdrio, relacdo peso/estatura (curvas especificas), presenga ou
auséncia de ressonar, caracteristicas graficas do sono - tempo total
de sono (tempo decorrido desde o inicio do primeiro periodo até
ao fim do ultimo periodo de sono com exclusdo dos periodos de
vigilia), eficiéncia do estudo (relag@o entre o tempo total de sono
e a duracdo do registo), percentagens de sono REM e sono
profundo, indice (nimero por hora) de microdespertares (IM),
indice de apneias obstrutivas (IAO), indice de apneias-hipopneias
(IAH), SpO2 média e minima e a orientacdo terapéutica.

O SAOS foi definido pela presenca de IAO > 1 ou IAH=5. A
PRS foi definida como a presenca de, pelo menos, um dos seguin-
tes parametros: ressonar, SpO2 min < 92% e critérios de SAOS.

Resultados

No grupo de nove criangas referenciadas ao LSV, a maioria era
do sexo feminino (7 feminino/2 masculino) e a sua idade média
era de cinco anos (A) e 6 meses (M) (10M-18A3M). Seis crian-
cas apresentavam ressonar, quatro de forma habitual. Utilizando
as curvas especificas de peso e estatura para a acondroplasia'
quatro criangas foram consideradas obesas. Com base nos para-
metros de avaliacdo do sono apresentados no Quadro I, cinco
criangas (56%) cumpriam os critérios de SAOS (3 - IAO> 1; 2
- IAH=5) . Estas cinco criancas ressonavam. Oito das nove
criancas cumpriram os critérios definidos para PRS (89%).
Todas as criancas apresentavam microdespertares frequentes.

Da amostra de criangas que realizou EPS, quatro eram obesas,
e dessas em trés havia associacdo de SAOS. As criangas com
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Quadro | — Parametros de Avaliagdo do Sono
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TST Eficiéncia REM IM IAO IAH Sp02 Sp02
min % % média % Min %
Caso 1 373 97 16,1 23,8 3,4 15,9 91 80
10M
Caso 2 112,5 98 0 103 35 101 90 84
18A3M
Caso 3 366 77 11 9,8 4,9 7,2 93 77
3ATM
Caso 4 368,5 98 19,1 9 0 1,7 94 88
3A3M
Caso 5 339,5 94 11,6 13,6 0,2 7.3 92 81
10A4M
Caso 6 334,5 94 31,8 13,9 0,3 10,2 93 88
2A5M
Caso 7 321 87 29 10,1 0 3,2 95 84
6A
Caso 8 325,5 88 22 14,6 0 0,9 95 87
3A5M
Caso 9 312 86 24,4 12,1 0 0 97 97
11M
Mediana 334,5 97 19,1 13,6 0,2 7,2 93 84

Os casos 1, 2, 3, 5 e 6 apresentavam critérios de sindrome de apneia obstrutiva do sono; todos os casos, excepto o caso 8, apresentavam perturbacéo respi-
ratoria do sono.TST: tempo total de sono; Eficiéncia: relacéo entre o tempo total de sono e o tempo do registo do estudo; REM: “rapid eye movement”; IM, 1AO,
IAH: indices (nimero por hora) de microdespertares, apneia obstrutiva e apneia/hipopneia; SpO2 média: média da percentagem de saturacdo média de oxigénio
durante o sono (medida por oximetria); SpO2: média da percentagem de saturagéo minima de oxigénio durante o sono (medida por oximetria).

Quadro Il — Quadro clinico e tratamento instituido

P/E Ressonar  Sp02 média SAOS Tratamento Médico/Cirurgico VNI
Caso 1 >95 sim 91 sim Craniotomia e Derivagao Ventriculo Peritoneal sim
Caso 2 >95 sim 90 sim - sim
Caso 3 75 sim 93 sim Adenoamigdalectomia -
Caso 4 25 sim 94 - - -
Caso 5 >95 as vezes 92 sim - sim
Caso 6 10 as vezes 93 sim - -
Caso 7 75 néo 95 - - -
Caso 8 95 néo 95 - Corticéide nasal -
Caso 9 75 néao 97 - - -

Legenda: — As trés criancas com relagdo P/E >95 apresentavam SAOS, SpO2 mais baixa e necessitaram de fazer VNI.
P/E: relagéo pesolestatura; SAOS: sindrome de apneia obstrutiva do sono; VNI: ventilagdo ndo invasiva.

obesidade que ressonavam tinham um valor médio de satu-
racdo de oxigénio na hemoglobina (SpO2) mais baixo do que
as que ndo tinham obesidade (Quadro II).

Das oito criangas com PRS, seis (quatro com SAOS) foram
submetidas a algum tipo de tratamento. Trés das criangas
iniciaram ventilacdo ndo invasiva por pressdo positiva (Figu-
ras 2 e 3), uma foi sujeita a adenoamigdalectomia e outra sub-
metida a tratamento médico exclusivo com corticdide nasal.

Uma das criangas, ja sob ventila¢do, foi submetida a descom-
pressdo cirtirgica do foramen magnum, laminectomia em C, e
colocagdo de derivag@o ventriculo-peritoneal. A intervencdo
conduziu a uma melhoria do quadro respiratério, mantendo
no entanto necessidade de apoio ventilatorio.

Discussao

Tendo em consideracdo o total de criancas com acondro-
plasia avaliadas, a prevaléncia minima de SAOS foi de 28%,

pressupondo que as criancas que ndo foram orientadas para o
LSV nao apresentavam problemas respiratdrios significa-
tivos. Estes valores sdo muito superiores a prevaléncia do
SAOS na populacdo pedidtrica em geral, que é referida na
literatura (2-4%)'*.

A percentagem de morte stibita nestas criancas, sem acompa-
nhamento médico, é de 2 a 5%, e tem como principal desenca-
deante a apneia central secunddria a compressdo do tronco
cerebral ao nivel do foramen magnum''. Assim, mesmo na
auséncia de sintomas, a realiza¢@o precoce de um EPS podera
rastrear alguns sinais de compressdao da jung@o craniocer-
vical"*®. O tratamento precoce do SAOS, que assume uma
prevaléncia elevada neste grupo populacional, reveste-se de
uma particular importancia, melhorando a qualidade de vida e
diminuindo o risco cardiovascular". O resultado deste estudo
vem corroborar as recomendacdes mais recentes da Associa-
¢do Americana de Pediatria que defende a obrigatoriedade da
realizacdo da caracterizacdo respiratoria do sono a todas as
criancas com acondroplasia, através de EPS '.
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Figura 2 — Crianca acondroplasica sob ventilagdo n&o invasiva (mas-
cara nasal)
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Figura 3 — Estudo Poligrafico do Sono e inicio de ventilagdo nao
invasiva (VNI). Estudo efectuado durante 6 horas e 10 minutos e
aplicagéo de ventilagéo nao invasiva antes do fim da 22 hora de sono.
Durante a primeira hora o indice de apneia hipopneia foi superior a
100, com dessaturagdes significativas, e uma grande frequéncia de
despertares (A/W) — seta azul. No final da segunda hora de estudo,
iniciou VNI (seta vermelha) com diminuicdo do indice de apneia-
hipopneia. No primeiro ciclo de sono REM aumentam drasticamente
os eventos obstrutivos bem como a frequéncia de despertares (final
da seta vermelha), razéo pela qual se continuou a subir a presséo de
ventilagdo e se atinge um periodo sem apneias, com saturagdes nor-
mais e sem perturbacdes do sono, mesmo durante um periodo de
sono REM prolongado (seta verde).
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