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SINDROME DE ONDINE E A ATUA(}AO FISIOTERAPEUTICA
Jonas Santos Ribeiro

José Sizenando Abreu Silvera Neto

RESUMO

Introducdo: A sindrome de ondine ou sindrome de hipoventilacdo congénita
(CCHS) é uma doenca rara de fator genético onde ocorre mutacdo do gene
PHBOX2B que afeta o sistema respiratdrio durante o sono. Objetivo: Objetivamos
o conhecimento sobre a patologia, os fatores de risco, sintomas clinicos e a atuacéo
fisioterapéutica no tratamento da sindrome. Metodologia: Esse trabalho foi
realizado partir das informacdes coletadas em plataformas de pesquisa em busca
de um referencial teodrico de qualidade, afim de mostrar as complicacdes geradas
pela patologia e o impacto da fisioterapia. Resultados: Os pacientes com sindrome
de ondine podem desenvolver alguns tumores de crista neural, deficiéncia
neurocognitiva e sintomas clinicos como hipoventilacdo, disturbios
cardiovasculares, tonturas e desmaios que podem se agravar com o consumo de
alcool e substancias ilicitas. Discusséo: O estudo apresenta uma quantidade
limitada de artigos, existe uma caréncia de artigos que mostrem a atuacdo do
fisioterapeuta na sindrome, porém observamos que o tratamento através da
ventilacdo nédo invasiva é de grande efetividade. Conclusao: O uso da ventilagcao
por pressao positiva invasiva (PPV) e da ventilagdo por pressédo positiva néo
invasiva (NIPPV) séo ideais para os pacientes com sindrome de ondine.

Palavras-Chave: Apneia do Sono Tipo Central; Pressdo Positiva de dois Niveis nas
Vias Aéreas; ventilagdo ndo invasiva.



ONDINE SYNDROME AND PHYSIOTHERAPEUTIC PERFORMANCE

ABSTRACT:

Introduction: Ondine syndrome or congenital hypoventilation syndrome (CCHS) is
a rare genetic factor disease in which there is a mutation in the PHBOX2B gene that
affects the respiratory system during sleep. Objective: We aim to know the
pathology, risk factors, clinical symptoms and physiotherapeutic action in the
treatment of the syndrome. Methodology: This study was carried out based on
information collected from research platforms in search of a quality theoretical
framework, in order to highlight the complications generated by the pathology and
the impact of physical therapy. Results: Patients with ondine syndrome can develop
some neural crest tumors, neurocognitive deficiency and clinical symptoms such as
hypoventilation, cardiovascular disorders, dizziness and fainting that can worsen
with the consumption of alcohol and illegal substances. Discussion: The study has
a limited number of articles, there is a lack of articles that show the role of physical
therapists in the syndrome, but we observed that treatment using non-invasive
ventilation is highly effective. Conclusion: The use of invasive positive pressure
ventilation (PPV) and non-invasive positive pressure ventilation (NIPPV) are ideal
for patients with ondine syndrome.

Keywords: Sleep Apnea, Central; Bilevel Positive Airway Pressure; noninvasive
ventilation.



1 INTRODUCAO

A sindrome de hipoventilacdo central congénita (CCHS), é uma doenca de
desordem genética que ocorre por uma falha no controle autonémico da respiracéo
secundéria a mutacdes do gene PHOX2B (Homeobox pareado), desempenhando
um papel critico no sistema nervoso autbnomo. A mutagdo do gene PHOX2B
contém uma sequéncia de repeticdo de 20 alaninas no exon 3. A maioria dos
pacientes com CCHS possui duplicacbes de nucleotideos de estrutura, o que leva
a expansao e repeticdo da sequéncia. Em pacientes com CCHS, as mutacdes de
expanséao e repeticdo de polialanina (PARMs) contém 24-33 alaninas e mais de
90% dos casos de CCHS sé&o devido a um PARM no gene PHOX2B. O restante
dos pacientes possuem uma mutacao de expansao de repeticdo ndo-polialanina
(NPARM). (MALONEY, 2018, p. 2).

Fisiologicamente pode haver hipercapnia e/ou hipoxemia, acontecendo
durante a fase REM do sono, sendo pior durante a fase ndo REM. A hipoventilacédo
resulta de um volume corrente provisoriamente baixo gerando variagcdao no volume
minuto sendo secundario a mudancas na frequéncia respiratéria. Por isso foi
chamada de maldicdo/sindrome de Ondine, baseada na obra mitologica nordica
Ondina (1811), de Friedrich La Motte Fouqué, que conta a histéria de uma ninfa
gue abdica da imortalidade para viver um amor humano, porém, ao ser traida,
amaldicoa o amado infiel a esquecer de respirar ao dormir. (SANDOVAL, 2016, p.
375). Alguns desses sintomas podem ser observados em pacientes no periodo
neonatal podendo fazer uso de ventilacdo invasiva ou ndo invasiva.

A prevaléncia de CCHS é estimada em 1 em 200.000 nascidos vivos. Em
2006, havia apenas cerca de 200 casos conhecidos em todo o mundo, em 2010,
mais de 1.000 casos foram relatados e € esperado ser maior devido a
disponibilidade dos testes genéticos, mas esses numeros sao considerados uma
subestimacdo. CCHS é mais comumente associado com apneia central. Embora
menos comum em pacientes com CCHS com traqueostomia e ventilacdo mecanica,
apneias obstrutivas devem ser reconhecidas prontamente informada por médicos.
(MOSQUERA, 2014, p. 1).

Espera-se saber sobre a atuacédo do fisioterapeuta diante da Sindrome de

Ondine (Sindrome de Hipoventilagdo Central Congénita), obter conhecimento



sobre a patologia, os fatores de risco e sintomas clinicos apresentados na literatura
e as respectivas consequéncias funcionais para que assim possamos tracar as

melhores condutas de tratamento para estes pacientes.



2 METODOLOGIA

Considera-se uma pesquisa bibliografica na busca de artigos indexados no
periodo compreendido entre janeiro de 2014 a novembro de 2021, nas plataformas
de pesquisa Lilacs, PubMed e Google Académico, afim de trazer o maximo de
informacgdes possiveis sobre a doenca e como € a atuacédo do fisioterapeuta diante
das dificuldades apresentadas pela patologia.

As buscas foram realizadas por meio dos termos "Sindrome de ondine",
"CCHS e fisioterapia" e "CCHS tratamento”. O idioma foi utilizado como critério de
inclusdo, e foram analisadas as publicacbes em Portugués, Inglés e Espanhol,
dando preferéncia por artigos na linguagem inglesa. A faixa etéaria foi critério de
inclusao, visto que os artigos demonstram a doenca em criancas e adultos. Como
critério de excluséo foram descartados os artigos néo presentes nos ultimos 7 anos
de publicacao. Ao todo, foram analisados 17 artigos e 14 desses artigos relacionam

a patologia e a fisioterapia.



3 RESULTADOS / DISCUSSAO

Inicialmente para Maloney e Kun (2018), os pacientes com sindrome de
Ondine correm o risco de desenvolver alguns tipos de tumores da crista neural,
incluindo neuroblastomas, ganglioneuromas e ganglineuroblastomas. Esses
tumores sdo associados a mutacdo do gene 20/29 e 20/33 PARM (mutacéo de
repeticao de polialanina), com uma incidéncia préxima dos 50% em pacientes que
nao possuem a PARM. Esses pacientes sofrem com um aumento na deficiéncia
neurocognitiva e baixo desempenho em suas atividades funcionais.

Para Kasi e Perez (2016), um outro fator de risco é o consumo de alcool ou
substancias ilicitas por pacientes portadores da sindrome com mais idade, as
drogas agem como depressores respiratorios mesmo quando esses pacientes
ainda permanecem acordados, podendo levar ao coma ou risco de morte.

Bishara (2018), ha a presenca de sintomas clinicos como hipoventilagdo que
contribui para a disfuncdo do sistema nervoso autbnomo, instabilidade da
termorregulacéo, distarbios da motilidade gastrointestinal, desenvolvimento
anormal das células da crista neural que traz distarbios cardiovasculares,
oftalmoldgicos e endocrinoldgicos, apresentando crises de tontura e desmaios
devido a uma alteracédo na presséao arterial.

Ja Trang e Samuels (2020), nos mostra o risco de leséo aliado ao ajuste do
tamanho da canula usada na traqueostomia em bebés e criangas. As canulas néo
devem possuir algemas e precisam ser reajustadas de acordo com o crescimento
da crianca para reduzir o risco de tragueomalécia, facilitando a fala através de uma
valvula ou plugue.

Kasi e Kun (2018), observa-se a manifestacdo de sintomas como
insuficiéncia respiratéria, convulsées, hipertensdo pulmonar, como doenca viral,
pneumonia ou exposicdo a anestesia em pacientes que sdo assintomaticos até a
adolescéncia ou fase adulta. Com isso, a presenca de apneia obstrutiva do sono
ajuda a confirmar o diagnostico.

Maloney e Kun (2018), ventilacdo por pressdo positiva (PPV) via
tragueostomia garante de forma mais eficaz oxigenacao e ventilacdo adequadas
em todos os momentos, promove um melhor resultado de neurodesenvolvimento

para pacientes jovens. Na ventilacdo de pressdo positiva nao invasiva (NIPPV)



observamos o uso durante o sono em pacientes com uma idade mais avangada na
infancia.

Para Bishara (2018), a ventilacao por presséao positiva nao invasiva pode ser
usada com mascara nasal, facial ou pronga nasal usando pressao positiva de dois
niveis nas vias aéreas, ideal para os pacientes com CCHS. A pressao positiva
continua das vias aéreas (CPAP) nao deve ser usada nesses pacientes, uma vez
gue ndo aumentam espontaneamente a frequéncia respiratéria em resposta a
hipercapnia ou hipoxemia.

Zaidi e Gandhi (2017), também nos mostra a importancia da ventilagéo por
pressdo ndo invasiva (NPPV). A NPPV é um 6timo custo beneficio, uma vez que
impede a traqueostomia e pode ser utilizada em pacientes que sO precisam de
ventilagdo durante o sono. O suporte de pressédo de volume garantido inteligente
(IVAPS) é um modo ventilatério do BiPAP (pressao positiva de dois niveis nas vias
aereas), em que o suporte de pressao € modulado para garantir ventilacao alveolar
constante, melhorando o controle de dioxido de carbono.

Para Kasi e Perez (2018), nem todos os pacientes precisam de oxigénio
suplementar, que pode ser adicionado durante a fase aguda. O alto fluxo de ar
pressurizado com ventilacdo por pressdo nao invasiva (NIPPV) pode levar a
secagem da mucosa nasal, apresentando hemorragias nasais ou congestao nasal.
Isso pode ser contornado anexando um umidificador ao NIPPV.

Trang e Samuels (2020), citam 4 tipos de ventilacdo: A ventilacdo por
pressao positiva via traqueostomia; A ventilacdo por pressao positiva com mascara;
O estimulo do nervo frénico e a ventilacdo por pressao negativa. Os tipos de suporte
ventilatorio mudam de acordo com a especificidade do paciente. Ha uma énfase na
ventilacdo por presséao positiva (VPP) via traqueostomia, que pode ser usada em
todas as idades, mas é recomendada em neonatos e jovens criancgas. A ventilacdo
por pressdo positiva com mascara exige um paciente mais cooperativo, sendo
usada durante o sono em criangas e adultos, permitindo uma maior liberdade ao
paciente. E necesséario evitar os modos de suporte de pressédo sem capacidade
para definir a taxa de backup e o tempo inspiratério minimo em respiracdes
espontaneas e modo CPAP.

Foram encontradas limitagdes durante a construcdo do presente estudo

como baixa quantidade de artigos que abordam o tema, uma quantidade maior de



relato de casos e uma caréncia de estudos que tenham uma abordagem

fisioterapéutica para o tratamento da doenca.



4 CONCLUSAO

A partir da analise desses estudos podemos observar que a principal forma
de tratamento fisioterapéutico adotada pelos autores para a Sindrome de Ondine
(CCHS) é a ventilagdo por pressao positiva invasiva (PPV) em pacientes mais
jovens e a ventilagdo por pressao positiva ndo invasiva (NIPPV) como uma melhor
opcéo para criancas, adolescentes e adultos, mais precisamente através do BIPAP,
por conta do suporte ventilatério oferecido ao paciente dentro da sua rotina de
cuidados, melhorando a sua qualidade de vida.
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