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RESUMO

Introducdo: A Esclerose Mdltipla [EM], € uma doenca neuroldgica cronica,
degenerativa, autoimune, inflamatéria e sem cura (Perez-Carmona et al, 2019). O
sistema imune do individuo reconhece as estruturas do organismo como estranhas e
passa a atacar a si proprio. Com isso, ao invés das células imunes agirem somente
contra 0s agentes nocivos, elas passam a reagir contra as estruturas do corpo, tratando-
as como elementos estranhos e produzindo Inflamacdes. Com o progresso da
desmielinizacdo, as funcbes ordenadas pelo cérebro, tronco encefalico, cerebelo e
medula espinhal ficam danificadas, implicando nas fungdes motoras, nervosas,
sensoriais e medulares (Piloti et al; 2021). Objetivo: Descrever o processo de
diagnéstico médico e obter dados referentes as queixas fonoaudiolégicas mediante
avaliacdes e exames. Método: Pesquisa exploratéria de natureza qualitativa, por método
de relato de caso clinico. Foi realizado um levantamento sobre a historia clinica de uma
paciente do género feminino de 21 anos, com diagnéstico de esclerose multipla ha 5
anos e possivel relacdo de doenca autoimune por coagregacdo familiar. Foram
considerados exames de imagem e analises clinicas feitos para realizar o diagnéstico de
EM e avaliacéo feitas durante o periodo de pesquisa. Pesquisa aprovada pelo Comité
de Etica da PUC/SP N° 5.669.220

Descritores: Esclerose Multipla e fonoaudiologia; Esclerose mudltipla; Disfagia;

Perda auditiva e Esclerose Mdltipla



ABSTRACT

Introduction: Multiple Sclerosis [MS], is a chronic, degenerative, autoimmune,
inflammatory, neurological disease with no cure (Perez-Carmona et al, 2019). The
individual's immune system recognizes the body's structures as foreign and begins to
attack itself. With this, instead of the immune cells acting only against harmful agents,
they start reacting against the structures of the body, treating them as foreign elements
and producing Inflammation. As demyelination progresses, the functions ordered by the
brain, brainstem, cerebellum, and spinal cord become damaged, impairing motor, nerve,
sensory, and spinal cord functions (Piloti et al; 2021). Objective: To describe the process
of medical diagnosis and to obtain data concerning speech therapy complaints through
evaluations and examinations. Method: Exploratory research of qualitative nature, by
method of clinical case report. A survey was carried out on the clinical history of a 21-
year-old female patient, diagnosed with multiple sclerosis 5 years ago and possibly
related to autoimmune disease due to family coaggregation. Imaging examinations and
clinical analyses done to make the diagnosis of MS and evaluation done during the
research period were considered. Research approved by the PUC/SP Ethics Committee
N° 5.669.220

Keywords: Multiple sclerosis and speech therapy; Multiple sclerosis; Multiple

sclerosis;



RESUMEN

Introduccion: La Esclerosis Multiple [EM], es una enfermedad neuroldgica
cronica, degenerativa, autoinmune, inflamatoria y sin cura (Pérez-Carmona et al,
2019). El sistema inmunitario del individuo reconoce las estructuras del organismo
como extrafias y comienza a atacarse a si mismo. Con ello, en lugar de que las células
inmunitarias actden solo contra los agentes nocivos, empiezan a reaccionar contra las
estructuras del organismo, tratdndolas como elementos extrafios y produciendo
Inflamacion. A medida que avanza la desmielinizacion, se dafian las funciones
ordenadas por el cerebro, el tronco encefélico, el cerebelo y la médula espinal, lo que
implica funciones motoras, nerviosas, sensoriales y medulares (Piloti et al; 2021).
Objetivo: Describir el proceso de diagndstico médico y obtener datos sobre las
afecciones del habla y la audicion mediante evaluaciones y exdmenes. Método:
Investigacion exploratoria de naturaleza cualitativa, por el método de informe de caso
clinico. Se realiz6 un estudio de la historia clinica de una paciente de 21 afios,
diagnosticada de esclerosis multiple hace 5 afios y posiblemente relacionada con una
enfermedad autoinmune debido a la coagregacién familiar. Se tuvieron en cuenta los
examenes de imagen y los andlisis clinicos realizados para llevar a cabo el diagnéstico
y la evaluacion de la EM realizados durante el periodo de investigacion. Investigacion
aprobada por el Comité de Etica de la PUC/SP n° 5.669.220

Palabras clave: Esclerosis multiple y logopedia; Esclerosis multiple; Disfagia;

Pérdida de audicion y esclerosis multiple
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1 INTRODUCAO

A Esclerose Multipla [EM], € uma doenca neuroldgica crbénica, degenerativa,
autoimune, inflamatoria e sem cura (Perez-Carmona et al, 2019). O sistema imune do
individuo reconhece as estruturas do organismo como estranhas e passa a atacar a Si
proprio. Com isso, ao invés das células imunes agirem somente contra os agentes
nocivos, elas passam a reagir contra as estruturas do corpo, tratando-as como elementos
estranhos e produzindo Inflamac@es. As inflamacdes danificam a bainha de mielina, que
€ uma “capa protetora” que reveste o comprimento dos axdnios, e é responsavel por
conduzir os impulsos elétricos do sistema nervoso central [SNC] para o corpo e de forma
matua, resultando no processo de desmielinizagdo. Com o0 progresso da
desmielinizacdo, as funcbes ordenadas pelo cérebro, tronco encefalico, cerebelo e
medula espinhal ficam danificadas, implicando nas fungdes motoras, nervosas,

sensoriais e medulares. (Piloti et al; 2021)

Estima-se que, no mundo, que a prevaléncia da esclerose mdiltipla varia
mundialmente, sendo menor entre as populacdes que vivem mais proximos do equador.
Segundo a sociedade Norte-Americana de esclerose multipla (National Multiple Sclerosis
Society), com base nos dados disponiveis sobre o numero de casos registrados nos
servicos de saude de varios paises, a doenca afeta cerca de uma pessoa em mil. O
Multiple Sclerosis Journal (2020, traducdo nossa): "O numero estimado de pessoas com
EM em todo o mundo aumentou para 2,8 milhdes em 2020, [..] a estimativa € 30% maior
do que em 2013. A prevaléncia global em 2020 é de 35,9 por 100.000 pessoas.”

No Reino Unido s&o 85 mil, na Europa Continental, 350 mil, no Canada, 50 mil
e, nos Estados Unidos, 350 mil pessoas com esclerose mdltipla. Estima-se que na Africa,
Ameérica do Sul e Asia os nimeros sejam muito inferiores. O Brasil apresenta uma
prevaléncia média de 8,69/100.000 habitantes, e assim como no mundo, a prevaléncia
varia de acordo com a regido de residéncia do paciente, sendo menor no Nordeste - 1,36
por 100 mil habitantes, e maior na regiao Sul - 27,2 por 100 mil habitantes. (Ministério da
saude; 2020, p.12) (Pedro, 2010).

A EM acomete jovens e adultos de 20 a 50 anos com picos de crise aos 30 anos,

com prevaléncia mais em mulheres do que homens, sendo comum em caucasianos e



rara em asiaticos, indios e negros (Chueca, 2020). A EM pediatrica, também conhecida
como EM de inicio pediatrico (POMS), EM de inicio precoce ou EM juvenil, € geralmente
definida como EM com inicio antes dos 16 anos (as vezes antes dos 18 anos) (Alroughani

e Boyko, 2018) (traducéo nossa)

Ao contrario da EM de inicio na idade adulta (AOMS), é rara, com incidéncia e
prevaléncia que variam, respectivamente, de 0,05 a 2,85 e de 0,69 a 26,92 por 100.000 criancas
[..] Apesar disso, a POMS vem chamando cada vez mais a atencdo dos pesquisadores, pois
responde por 3-10% de todos os casos de EM, apresentando caracteristicas clinicas semelhantes
a AOMS, mas, ao mesmo tempo, algumas peculiaridades, como inicio mais agressivo € um curso
mais ativo da doenga, com maiores taxas de recaida e maiores danos na substancia branca e

cinzenta. (Nicotera et al, 2022)

Existem quatro formas de manifestac6es da doenca,

e EM Remitente Recorrente [EMRR], “caracterizada por episédios de piora aguda do
funcionamento neuroldgico (novos sintomas ou piora dos sintomas existentes) com
recuperacao total ou parcial e sem progressao aparente da doenga” (Ministério da
Saude; 2020; p.16).

e Esclerose Mdltipla Secundéria Progressiva (EMSP), caracterizada pela fase ap6s
um curso inicial de remitente-recorrente, no qual a doenga se torna mais
progressiva, com ou sem recidivas. (Ministério da Saude; 2020; p.16)

e Esclerose Mudltipla Priméaria Progressiva (EMPP), caracterizada por agravamento
progressivo da fung¢éo neuroldgica (acumulo de incapacidade) desde o inicio dos
sintomas. (Ministério da Saude; 2020; p.16)

e Sindrome Clinicamente Isolada (Clinically Isolated Syndrome - CIS), que consiste
na primeira manifestacdo clinica que apresenta caracteristicas de desmielinizacéo
inflamatoria sugestiva de Esclerose Mdltipla, mas incapaz de cumprir os critérios
de disseminacdo no tempo por neuroimagem e/ou liquor. (Ministério da Saude;
2020; p.16)

Os sintomas e etiologias mais comuns sao fadiga, parestesias (dorméncia ou
formigamentos), Neuralgia do trigémeo (dor e queimacao na face), diplopia (viséo dupla),
neurite Optica, perda da forca muscular, dificuldade para andar, espasmos e rigidez
muscular, ataxia (falta de coordenacao), vertigem, dificuldade nos controles dos
esfincteres, lapsos de memoria, problemas de atencdo, e do processamento de

informagdes, depressdo, ansiedade, transtorno bipolar. Como manifestagdes
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fonoaudioldgicas tem a disfagia (dificuldade na degluticdo), alteracdo de fala e
dificuldade auditiva.

Para realizar o diagnostico de EM sao aplicados os critérios de McDonald
revisado em 2017, sdo essenciais as evidéncias clinicas para compor o diagndstico e
excluir outras possiveis patologias semelhantes. Os critérios basicos sdo ressonancias
magneéticas de cranio e medula espinhal, coleta de liquor (liquido cefalorraquidiano)
realizando a pesquisa de bandas oligoclonais e potencial evocado visual “permite avaliar
a funcéo e integridade das estruturas corticais e subcorticais da via visual” (Rodrigo,
Laura; 2005).

O objetivo do tratamento farmacoldgico € a melhora clinica, prevenindo novas
manifestacfes da doenca, manutencdo da capacidade funcional, evitar aparecimento de
novas lesdes (placas desmielinizantes em Ressonancia) e atenuagao de sintomas. Para
o tratamento da EM atualmente ha mais de 10 medicag¢bes disponiveis no Brasil, que
podem ser classificadas como terapias modificadoras de doenca, imunossupressores ou
imunobiolégicos com mecanismos de acao distintos mas cujo alvo comum e evitar o
ataque do sistema nervoso central ( cérebro e medula) pelos linfécitos e assim evitando

as areas de inflamacdao. (Tabansky et al 2015, apud Ministério da saude, 2020)

Segundo TOLLAR et al. (2019) A terapia com exercicios fisicos desempenha um
papel na moderacdo e no controle da espasticidade, deficiéncias na marcha e no
equilibrio, fadiga e disfuncéo intestinal, especialmente nos tipos de EM recorrentes,

remitentes e progressivas.

Os profissionais de salde devem incentivar 0os pacientes a se exercitarem
continuamente para obter beneficios a longo prazo, alertando que exercicios néo
supervisionados e treinamento resistido de alta intensidade apresentam risco de lesées.
Mas programas de exercicios supervisionados envolvendo treinamento resistido
progressivo moderado, exercicios aerébicos em pacientes com mobilidade reduzida e/ou
fadiga, e reabilitacdo vestibular para aqueles com desordem do equilibrio, além de

alongamento e ioga, podem ser abordagens benéficas (Ministério da saude 2020).

A EM é uma doenca poligénica complexa que se desenvolve em individuos
geneticamente predispostos quando expostos a fatores ambientais adversos. A heranca

poligénica da EM ¢€é baseada na existéncia de muitas variantes polimorficas
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independentes e/ou interativas de genes, cada um dos quais afeta apenas ligeiramente

0 risco de desenvolver a doenca (Kozin et al. 2021)

Existem 100 doencas autoimunes e muitas possuem uma coagregacao familiar,
o estudo Agregacdo familiar de artrite reumatoide e coagregacdo de doencas
autoimunes em familias afetadas: um estudo nacional de base populacional, feito em
2017 constatou que o histérico familiar de Artrite reumatdide também € uma forte fonte
de risco de outras doencas autoimunes como Lupus Eritematoso, Sindrome de Sjogren,
Esclerose mudltipla, Doenca inflamatoria intestinal e com possivel desenvolvidos em
individuos com parentes de primeiro grau, “Esses achados sugerem que essas doencas
autoimunes compartilham parte da patogénese da artrite reumatoéide” (Fukuo et al; 2017,

traducao nossa)

Assim os objetivos deste trabalho séo:

1. Apresentar um relato de EM, desde o inicio dos sintomas, por meio de analise

de exames de imagem e analises clinicas

2. Descrever os achados genéticos da historia familiar e os achados

fonoaudioldgicos até o presente momento


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2486322/
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2 TERAPIAS E INTERVENCAO FONOAUDIOLOGICA

A abordagem terapéutica da EM envolve intervengbes ndo farmacolégicas
gue visam a reducéo da incapacidade e a melhoria da qualidade de vida, o que, em
geral, requer uma equipe multidisciplinar que inclua fisioterapeuta, enfermeiros,
psicologo, terapeuta ocupacional, fonoaudidlogo e médicos de diferentes
especialidades (Nice 2014, apud Ministério da saude, 2020, p.25).

O fonoaudiodlogo ingressa na equipe atuando [...], com 0 objetivo de prevenir e
reduzir complicacdes, a partir do gerenciamento da degluticdo e da comunicacao, de
maneira segura e eficaz (Sullivan et al, 2015, apud Padovani et al, 2007)

As principais manifestacbes fonoaudiolégicas séo: dificuldades de fala,
alteracOes de degluticdo, problemas auditivos. "Pacientes com dificuldades de fala
podem se beneficiar muito quando seus déficits sdo tratados por um fonoaudiélogo”
(Sorensen et al, 2019); “alteracao da degluticdo parece ser comumente relatada pelos
pacientes com EM e estd mais frequentemente associada ao comprometimento
cerebelar e de tronco cerebral” (Santos et al, 2019); “problemas auditivos atrasam ou
perdem respostas e podem afetar a vida dos pacientes com EM (Robinson e Rudge,
1975; apud Klugman e Ross, 2002)

A disfagia “se caracteriza pela dificuldade de degluticdo na condugéo do bolo
alimentar da cavidade oral até o estdbmago” (Piloti et al; 2021) e é manifestada na
Esclerose Multipla como Disfagia Neurogénica. Dalakas, 2021, define da seguinte forma:
“a disfagia neurogénica autoimune pode ser vista com doengas que afetam musculos,
juncdo neuromuscular, nervos cranianos, tronco cerebral ou tratos corticoespinhal do
SNC”. O artigo publicado em 2018 no Jornal Iraniano de Neurologia, Prevalence of
dysphagia in multiple sclerosis and its related factors: Systematic review and meta-
analysis, relata que “a estimativa da prevaléncia geral de disfagia em pacientes com EM
foi de 43,33%” (traducédo nossa). Sendo assim, a disfagia € mais comum em pessoas
com o quadro mais grave da doenca, no entanto, € possivel encontrar no estado mais

leve de manifestacéo da EM.

Segundo Pilot (2021) a disfagia pode surgir com disfun¢des orais, fadiga durante
a alimentagao, presenca de estase, penetragao e/ou aspiracao. “A presenca de disfagia
pode causar prejuizos graves como pneumonia aspirativa, desidratacdo, desnutricao e

obstrucéo de vias aéreas” (Nakhostin, 2021)
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Para identificar o risco de disfagia na EM, Bergamaschi et al. (2009)
desenvolveram um questionario simples, o DYMUS (Questionario para
avaliagcdo da disfagia na Esclerose Mdltipla), validado em 2010 em um grande
ndmero de pacientes. Este instrumento é o primeiro questionario desenvolvido
especificamente para pacientes com EM. O questionario DYMUS mostrou-se
um instrumento Util e consistente para detectar a disfagia orofaringea e suas
principais caracteristicas na EM (Sales et al. 2013)

Porem, Vendas at al, 2021, relata que nesse estudo a degluticdo fragmentada e
o residuo faringeo foram os comprometimentos mais prevalentes da eficdcia da
degluticdo. No entanto, a sensibilidade e acuracia do DYMUS-BR séo ruins para detectar
comprometimento leve da degluticdo em pacientes com EM.

Na mesma linha de raciocinio dos distlirbios motores secundéarios a patologia de base;
podemos observar que as alteracdes musculares da regido facial e orofaringolaringea, além da
disfagia, podem gerar também um quadro de disartria. E pelo fato destas duas fung¢des utilizarem-
se do mesmo aparato fisiol6gico neuromuscular, comumente, ha uma coexisténcia de disfagia e
disartria no paciente com EM. ( Oda e Bilton, 2022)

A ocorréncia da disartria foi descrita em 45% a 50% dos pacientes com EM e
pode manifestar-se em diferentes niveis de gravidade ( Feenaughty et al, 2021), os quais
variam de maneira proporcional em razdo da gravidade do comprometimento
neuroldgico e ndo necessariamente pela idade do paciente ou pelo tempo referido de
doenca.(Oda e Bilton, 2022)

As manifestacdes auditivas da esclerose multipla (EM) tém sido tradicionalmente
consideradas pouco comuns, com deficiéncias auditivas estimadas em 1 a 17% dos
pacientes com EM (Cruz et al, 2022 - traducdo nossa) A perda subita de audicéo
neurossensorial (PANS) é um dos sintomas da EM. Nos doentes com EM a PAN pode
apresentar-se de diferentes formas; pode aparecer como Perda auditiva neurossensorial
subita no inicio do processo da doenca ou como PAN - Progressiva em fases tardias da
doenca (DI STADIO et al, 2018 - traducao nossa)
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3 METODO

Apresentagéao do relato do caso de paciente do género feminino com 21 anos de
idade, com diagnaostico de esclerose multipla remitente recorrente (EMRR), ha 5 anos,
que concorda por meio do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) em

participar da pesquisa e que ndo esteja em atendimento fonoaudioldgico.
Pesquisa aprovada pelo Comité de Etica da PUC/SP N° 5.669.220
A paciente foi submetida aos seguintes procedimentos:

Coleta de histéria clinica: Foi realizado um levantamento sobre a historia clinica
da paciente para obtencdo de dados do percorrer do diagnéstico de EM e dados
referentes as queixas fonoaudioldgicas, desde o inicio do diagndstico da doenca (EM),

as medicacdes utilizadas, dados de avaliacbes médicas e exames.

Avaliacdo de Disfagia: a) Aplicacdo de protocolo de autoavaliacdo em disfagia
na Esclerose Multipla — DYMUS que é um questionario de autorrelato que detecta sinais
clinicos de disfagia e suas principais caracteristicas em pacientes com EM para
identificar o risco de disfagia permitindo realizar investigacfes instrumentais e medidas
preventivas nestes pacientes. E composto por 10 perguntas que avaliam duas
dimensdes: risco de disfagia para sélidos (sete itens-questbes 1, 3, 4, 5, 7, 8 ou 10) e
risco de disfagia para liquidos (trés itens-questdes 2, 6 ou 9). Todas as respostas sao
dicotdbmicas codificadas como 0 (n&o) ou 1 (sim), em funcdo da auséncia ou presenca
de risco de disfagia. B) Avaliacao videofluoroscépica, que possibilita analisar o processo
da degluticao, definir disfuncdes anatdémicas/funcionais presentes, assegurar a via de
alimentac&o, tipos de consisténcias seguras e o planejamento terapéutico. E um exame
objetivo, individualizado, que identifica a melhor quantidade, consisténcia e temperatura
do alimento, como também as posturas compensatorias e manobras de protecdo de via

aérea a serem utilizadas durante o tratamento clinico.

Na literatura, o diagndéstico audiolégico em EM deve seguir avaliacbes que

investigam alteracdes ao longo da via auditiva central.

Avaliacdo da audicdo: a) Inspecdo visual do meato acustico externo para

verificagdo de possiveis obstrugdes como cerumen ou corpo estranho; b) avaliacdo
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eletroacustica da audicao: medidas de imitancia acustica (timpanometria e pesquisa de
reflexos acusticos ipsilaterais, nas frequéncias de 500, 100, 2000, 400 Hz);

c) audiometria tonal liminar: teste de frequéncias de 250, 500, 100, 200, 3000, 4000,
6000 e 8000 Hz. d) logoaudiometria: pesquisa de limiar de reconhecimento da fala (LRF)

e o indice percentual de reconhecimento da fala (IPRF).

Os resultados das avaliagfes audiolégicas foram classificadas em normal e

alterado. E as alteracdes encontradas em cada exame serdo descritas posteriormente.
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4 RELATO DE CASO CLINICO

Referida como M, é uma mulher negra de 21 anos e estudante da &rea da saude.
Possui histérico de convulséo febril infantil com inicio aos 10 meses que durou até 0s 5
anos de idade. Teve 4 convulsdes no periodo e em todas as situacdes a investigacao
médica resultou no diagndstico de infeccdo de garganta e otite média aguda com
drenagem de secrecdo pelo ouvido esquerdo, sendo administrados analgésicos,

corticoides, anti-inflamatorios e antibioticos.

Devido as convulsdes fez acompanhamento com neurologista até os 7 anos de
idade, com realizacdo de Ressonancia Magnética (RM) e Eletroencefalografia a cada 6
meses. No entanto, os exames nao apresentaram alteragdes e por isso ndo recebeu

medicacédo especifica.

Entre 9 e 10 anos passou a se queixar de fadiga, adormecimento das maos,
ondas de calor e foi percebido um aumento significativo no peso corporal. Essa situacao
levou a realizacdo de exames e foi diagnosticada uma Sindrome Metabdlica em
decorréncia da alteracdo nos niveis de Insulina, triglicérides e vitamina D. Esta Sindrome
ficou ativa por 2 anos e foi orientada dieta com baixo consumo de gorduras, agucar e

carboidratos, além do uso continuo de Metformina e reposicéo de Vitamina D.

Aos 12 anos, logo ap6és chegar da escola sentiu o lado direito da face e o braco
direito com dorméncia e ao mesmo tempo ardor ao toque. M. alega que ndo comunicou
nenhum familiar e foi dormir. Ao acordar, os membros estavam voltando a normalidade,
permanecia uma leve dorméncia. Obteve alivio total dos sintomas no dia seguinte, mas

relatou que perdeu uma parte de sua memoria, principalmente da infancia.

Aos 14 anos teve diversas crises de adormecimento do membro inferior direito
por um periodo de 3 meses, e em muitas das vezes a caminho ao hospital (cerca de 20
a 30 minutos) os sintomas ja haviam passado e por esse motivo os medicos tratavam as

crises como episddios pontuais de hipoglicemia.

Em uma das crises M. sentiu a perna adormecer e a lingua também. Menciona
que solicitava ajuda aos familiares e era incompreendida. Ao chegar no hospital os
sintomas ja haviam passado, mas foi submetida a uma consulta com um clinico geral de
plantdo, que sugeriu que M. passasse com um neurologista pois 0s sintomas possuiam

caracteristicas de doencga autoimune. M. ndo consultou o neurologista.
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Em 2016, em uma das internacdes com cefaléia na regido occipital, houve uma
suspeita de meningite com retirada de liquor. O resultado foi negativo, bem como o

hemograma, mas havia uma suspeita de processo inflamatério ndo diagnosticado.

Em 2017, com 16 anos, sofreu 1 ano de cefaleia persistente o que levou M. a
um neurologista. Apos a realizacdo de RM de cranio observou-se 5 manchas ovaladas
na substancia branca cerebral. Conforme avaliacdo médica os achados foram
conclusivos para o diagnostico de Esclerose Mdltipla. Para tratar a cefaleia foi receitado
Topiramato 25mg. Para a Esclerose Multipla ndo recomendou nenhum tratamento e
informou que devido a idade de M. a doenca somente seria tratada se houvesse um

agravamento no exame ou aparecimento de novos sintomas.

Quando completou 17 anos, ainda com quadros de cefaleia constantes, M. e
seus familiares resolveram investigar o diagnéstico anterior. Procuraram um neurologista
de um hospital de Sdo Paulo, que iniciou uma nova investigacdo com exames de RM de
cranio indicando “black hole” relacionado a progressao da doenga, hemograma, demais
marcadores inflamatorios e puncdo de liquor com pesquisa de bandas oligoclonais.
Durante a investigacao foi novamente receitado Topiramato 25mg e interrompido ap6s o
diagndstico positivo para Esclerose Mdltipla, mantido apenas o uso continuo de vitamina
D

Em 2019 foi encaminhada para uma médica neurologista, especialista em EM
gue aplicou o critério McDonald com nova RM de cranio, RM de coluna, Hemograma,
Investigacdo de Herpes, Sifilis, HIV, Hepatites A, B e C, Citomegalovirus, vitamina D,
Liguor com pesquisa de bandas oligoclonais, Eletrocardiograma, Avaliacédo oftalmol6gica
especializada em EM. Foi concluido o diagnéstico de Esclerose Mdultipla Remitente
Recorrente. Respeitando a rotina de vida da M. a orientacdo era iniciar o tratamento com
TYSABRI (Natalizumabe) mesmo com a doenca em remissdo ha anos. Com a pandemia

de Covid19 o inicio do tratamento foi adiado.

Em 2021, M. ainda com a doenga em remisséo, realizou exames para a
continuidade do processo, que mais uma vez foi interrompido pela falta de autorizacéo

do convénio médico para realizar o tratamento.

Em 2022 e jA com 21 anos, M. teve novos sinais como crises de cefaleia, perda
de memoria e se infectou com o virus da Covid19. Duas crises de vertigem posicional

levaram a realizacdo de exames: RM de créanio, RM de coluna cervical e toracica, RM de
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ouvido, TC (tomografia) do térax, hemograma para Herpes, Sifilis, Hepatite A, B e C. Na
RM do cranio surgiram multiplas lesdes (+ de 30) em comparacdo ao exame anterior e
uma delas inferindo atividade inflamatéria. Na RM da coluna toracica e cervical foram
detectadas 3 lesbes na medula espinhal, atrofia medular presente e novas lesdes com
hipersinal em T2 presente. Na TC de Térax foram identificados raros diminutos noédulos
pulmonares inespecificos no lobo inferior do pulmdo esquerdo. O hemograma
apresentou baixos anticorpos. Conclusdo: em pouco tempo a EM progrediu
significativamente e com esse avanco todos 0s pré-requisitos para o uso do

Natalizumabe propiciaram o inicio do uso emergencial.

Antes da primeira infusdo do TYSABRI, tomou as principais vacinas. Contraiu
Erisipela® na perna direita fazendo com que outros sintomas se manifestarem: perdeu a
sensibilidade da perna, gluteo, costas e abdémen de todo o lado direito onde estava a
inflamacéo que levou a internacao de 5 dias até que os médicos neurologistas pudessem
ter a certeza se era um surto que poderia estar afetando a medula ou se era um pseudo
surto. Ap6s uma RM de coluna observaram que nao houve atividade da doenca

concluindo o diagnéstico de pseudo-surto e mantiveram o antibidtico.

Apods o periodo de internacdo M. mudou seu estilo de vida, comecou a praticar
atividades fisicas como caminhada e corrida ao ar livre com orientacdo médica;
paralelamente mudou sua alimentacédo retirando alimentos processados, bebidas
industrializadas, bebidas alcodlicas e fast food e aumentou a quantidade de horas de

sono, melhorando assim sua qualidade de vida e fadiga diaria

Durante toda sua vida, M. teve dificuldade para deglutir alimentos fibrosos e
rigidos, com queixa de mandibula cansada e medo de engolir. Essa dificuldade fez com
gue ela muitas vezes no decorrer de sua infancia e adolescéncia suspendesse 0
consumo de alguns alimentos como carnes, macas, cenoura crua (alimentos com cascas
e secos). Para avaliar essas queixas foi realizado um deglutograma em 2020 e ofertado

as consisténcias liquidas fina, liquida espessada, pastosa, solida macia e solida.

1 Erisipela - é uma infec¢do dermo-hipodérmica aguda, ndo necrosante, geralmente causada pelo estreptococo
B hemolitico do grupo A, em mais de 80% dos casos situa-se nos membros inferiores.



5 AVALIACOES

5.1 Ressonancia magnética de 2022
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5.2 Videofluoroscopia

No deglutograma realizado em 2020 foram identificadas uma estase de
residuo na cavidade faringea apés ingestao do liquido espessado exemplificado nas
imagens 2 e 3, e tempo de esvaziamento esofagico mais lento na consisténcia pastosa

e solida.

(Imagem 1 - Consisténcia pastosa)

1503000100

1503000100

(Imagem 2 e 3 - consisténcia em liquido espessado)



(Imagem 4 - consisténcia em liquido fino)

(Imagem 5 - consisténcia sélida no eséfago)
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(Imagem 6 - Refluxo gastroesofagico)

Apos um engasgo com liquido fino em 2022, foi realizado um novo

deglutograma onde houve os seguintes achados:
* Pastoso: a cada ingestao o bolus foi fracionado em 3 degluticdes

* Liquido espessado: discreta estase do meio de contraste na faringe com

clareamento apoés 4 degluticdes
* Liquido fino sem estase faringea

* Pastoso e Solido: tempo de esvaziamento esofagico mais lento semelhante

ao exame de 2020
* Discreta hipotonia esofagica (imagem 5)

* Refluxo gastroesofagico que atingiu a parte cervical do eséfago (imagem 6)
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5.3 Avaliagdo DYMMUS

Realiza¢cdo da avaliacdo DYMMUS que esta traduzida para o portugués com
a autorizacdo dos autores da versdo original e aprovada pelo Comité de Etica e
Pesquisa da Universidade Federal do Estado do Rio de Janeiro — UNIRIO (n°
0036.000-09). O questionario DYMMUS foi aplicado por um fonoaudidlogo treinado.

O questionario possui 10 perguntas solicitando ao paciente que responda com
“Sim” (codificado como “1”) ou “Nao” (codificado como “0”) sobre seus problemas
atuais de degluticdo para solidos e liquidos. O escore total do DYMMUS é calculado
pela soma dos escores dos itens e varia de 0 a 10. A disfagia € diagnosticada se o
escore total do DYMMUS for 21 e é interpretado como "importante” quando o escore

total for =3.

O quadro abaixo apresenta a avaliagdo DYMMUS da paciente “M”.

Perguntas Respostas
1. Vocé tem dificuldade em engolir alimentos sélidos (como carne, péo e

similares) Sim
2. Vocé tem dificuldade em engolir liquidos (como agua, leite e similares)? N3o
3. Vocé tem sensacdo de globo (a sensacdo de um caro¢o) na garganta ao

engolir? Nao
4. A comida gruda na garganta? sim
5. Vocé tosse ou tem sensacéo de asfixia apds ingerir alimentos solidos? N&o
6. Vocé tosse ou tem sensacgédo de asfixia ap0ds ingerir liquidos? N&o
7. Vocé precisa engolir varias vezes antes de os alimentos sélidos "descerem"

completamente? Sim
8. Vocé precisa cortar os alimentos em pedacgos pequenos para poder engoli-

los? Sim
9. Vocé precisa tomar muitos goles para beber? Sim
10. Vocé perdeu peso? N3o

(Quadro de respostas da avaliagdo DYMMUS)

A partir das respostas do protocolo foram identificadas 5 respostas “sim”,
dessa forma, por possuir escore >3 0 questionario € interpretado como caso

“importante” para Disfagia Orofaringea
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5.4 Avaliagdo auditiva

Avaliacao auditiva realizada no dia 01/11/2022 sendo identificado na orelha
direita — Audicdo Normal (25 dBNA), com alteracdo na frequéncia de 250Hz. Orelha

Esquerda - Audicdo Normal (<25 dBNA) - nenhuma dificuldade significativa.

indice de Reconhecimento de Fala - IPRF (Jerger, Seakers e Trammmmell,
1968) Orelha Direita / Orelha Esquerda - O resultado indica boa habilidade para

compreender a fala (100-92%).

Timpanometria (Jerger, 1970) Orelha Direita / Orelha Esquerda - Curva do Tipo

A (consistente com mobilidade do sistema timpano-ossicular normal).

Reflexo Estapediano Contralateral (Gelfand, 1984 e Jerger e Jergert, 1989)
Orelha Direita / Orelha Esquerda - Ausente — reflexo ndo desencadeado até a saida

méaxima do equipamento



5.4.1 Resultado da avaliacédo auditiva da paciente M.
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5.4.2

Imitanciometria
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6 DISCUSSAO

Conforme andlise e pesquisa feita para a elaboracdo deste trabalho foi
possivel identificar artigos que relatam o inicio da EM em fase pediatrica. Esses dados
sugerem a importancia de um reconhecimento precoce da POMS e, principalmente, a
necessidade de iniciar um tratamento precoce e adequado para minimizar e prevenir
incapacidades a longo prazo (Nicotera et al, 2022) “O diagnostico de POMS é
realizado através dos critérios de McDonald para adultos em sua ultima revisdo de
2017” (Jakimovski et al, 2022). Atualmente, vem sendo estudado para que possa ser

validado para essa doenca em fase pediétrica.

Os dados apresentados no presente estudo mostram a morosidade para a
conclusao do diagnostico médico da EM. Como o0s sinais e sintomas se repetem
durante toda a vida do individuo, o protocolo a ser seguido e a escolha do
medicamento deve ser ponderado para o bem-estar, valorizando o tipo de vida do

paciente.

A definicao diagnostica da Esclerose Mltipla € complexa, [..] atualmente, os critérios
de McDonald, descritos em 2001 e revisados até 2017, sdo mais frequentemente utilizados.
Em geral, o diagnéstico da Esclerose Mdltipla é baseado na documentag¢é@o de dois ou mais
episodios sintomaticos, que devem durar mais de 24 horas e ocorrer de forma distinta,
separados por periodo de no minimo de um més. O quadro clinico se manifesta, na maior parte
das vezes, por surtos ou ataques agudos, podendo entrar em remissao de forma espontanea
ou com o uso de corticosterdides. Os sintomas podem ser graves ou parecer tao triviais que o

paciente pode ndo procurar assisténcia médica por meses ou anos (Ministério da saude, 2020)

No relato deste caso clinico foram apresentadas as manifestacdes precoces,
a analise de protocolos, exames realizados e procedimentos de avaliacdo

fonoaudiolégica.

O artigo publicado em 2018 no Jornal Iraniano de Neurologia afirma que a
incidéncia de disfagia € mais comum em pessoas com manifestagfes mais graves da
doenca, sendo possivel, porém, encontrar dificuldades disfagicas nos estados mais

leves.

Para avaliar as queixas de fadiga durante a alimentacdo apds o periodo de
internacdo, engasgos pontuais, refluxos e dificuldades de degluticdo, durante o
periodo de estudo foram realizados: tomografia de seios da face, videofluoroscopia

da degluticdo ou deglutograma, onde foram identificados problemas funcionais
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discretos que justificam as queixas. Foi aplicado o questionario DYMMUS, criado para
pessoas com diagndstico de Esclerose Multipla e sinais de disfagia. Identificou-se uma
tendéncia a disfagia e a necessidade de um inicio terapéutico precoce para melhora

imediata dessas dificuldades.

Segundo Cruz et al, 2022 as manifesta¢cdes auditivas da esclerose multipla
(EM) tém sido tradicionalmente consideradas pouco comuns. Para complementacao
diagndstica a paciente realizou a avaliacdo audioldgica com inspecao visual do meato
acustico externo, audiometria tonal liminar, logoaudiometria, medidas de imitancia

acustica (timpanometria e pesquisa de reflexos acusticos ipsilaterais e contralaterais.

Os resultados da avaliacdo audiolégica estdo dentro do padrdo de
normalidade, porém, na avaliacao dos reflexos acusticos ipsilaterais e contralaterais
houve uma discrepancia entre uma imitanciometria realizada 6 meses antes: dentre
esse intervalo os reflexos foram presentes na primeira avaliacdo (Quadro 1) e

ausentes na segunda (Quadro 2)

Medida de reflexo acustico
Freg. |Limiar |Af.D Af. D Limiar |Af. E Af. E
HZ oD contra Diferenca|ipsi Decay|OE contra Diferenca|ipsi Decay
500 80 90
1k 95 85 90 75
2k 90 85 80 85
4k 90 90

(Quadro 1 - reflexo junho de 2022)

Medida de reflexo acustico
Freq. |Limiar |AF.D Af. D Limiar |Af. E Af. E
HZ oD contra Diferenca|ipsi Decay|OE contra Diferenca |ipsi Decay
500 ! ! ! l
1k ! ! ! l
2k ! ! ! 1
4k ! ! ! l

(Quadro 2 - reflexo outubro 2022)
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A EM é uma doenca poligénica complexa que se desenvolve em individuos
geneticamente predispostos quando expostos a fatores ambientais adversos. A heranca
poligénica da EM é baseada na existéncia de muitas variantes polimdrficas independentes e/ou
interativas de genes, cada uma das quais afeta apenas ligeiramente o risco de desenvolver a
doenca (Kozin et al. 2021)

“Existem fatores de risco genéticos ou ambientais diferentes e compartilhados e
mecanismos fisiopatolégicos entre doencas distintas [..] e as doengas autoimunes
também podem se agrupar nas familias” (Frazzei et al. 2022)

Na artrite reumatéide (AR) ha um agrupamento familiar da doencga, e uma histéria
familiar de AR aumenta o risco de doenca em trés a dez vezes. I1sso indica um importante papel
dos fatores genéticos no risco de doencas. De fato, mais de 100 loci foram encontrados
associados a AR [..] A AR também tem maior incidéncia em mulheres, com propor¢éo de 2 a

3:1 entre homens (Frazzei et al. 2022)

Segundo Fukuo et al (2017) a AR € uma forte fonte de risco para outras doencas
como Lupus Eritematoso, Sindrome de Sjégren, Esclerose multipla, Doenca inflamatoria
intestinal e com possivel desenvolvimento em individuos com parentes de primeiro grau,
“‘Esses achados sugerem que essas doengas autoimunes compartilham parte da

patogénese da artrite reumatoide” (Fukuo et al; 2017, tradugéo nossa).


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2486322/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2486322/

Heredograma de Doencas Autoimunes da Familia Materna da Paciente
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7 CONCLUSAO

Para um total entendimento deste estudo, definiram-se dois objetivos

especificos.

O primeiro deles é apresentar um relato de EM, desde o inicio dos sintomas,
por meio de analise de exames de imagem e analises clinicas, o segundo é descrever
0s achados genéticos da histéria familiar e os achados fonoaudiologicos até o

presente momento.

Com o desenvolvimento deste trabalho foi possivel concluir que o nimero de
individuos diagnosticados com EM esta crescendo significativamente, ocorrendo em
diferentes fases da vida tais como: na pré-adolescéncia, adolescéncia, maturidade e
senescéncia e pode se manifestar de diversas formas: surtos e falsos surtos que néo

séo detectados em exames de imagem.

Nesse estudo, a complexidade da investigacdo inicial até o diagndstico
definitivo, mostrou que a orientacdo do médico especialista é essencial, juntamente
com o0s exames que devem ser realizados. Da mesma forma a escolha
medicamentosa deve considerar o bem-estar do paciente e a continuidade do

tratamento farmacolégico precisa ser cuidadosa para nao perder esse objetivo.

As abordagens terapéuticas sdo fundamentais para promover saude, reabilitar
funcdes e prevenir novas patologias associadas a EM. Destaca-se, que interromper o
tabagismo, ter o controle de peso e uma alimentacéo evitando excesso de sal devem
ser incentivadas e melhoram o prognostico da doencga, assim como o incentivo aos
exercicios fisico, segundo Dauwan et al. (2021) pode afetar positivamente a qualidade
de vida, evitando a depresséo e a alteracdo cognitiva. Foi descrito neste relato de
caso clinico a melhora significativa da perda de memoria, das crises de vertigem e de
fadiga logo apds o inicio do tratamento com TYSABRI, mudanca nos habitos

alimentares, condicionamento fisico e melhora na qualidade do sono.

O processo terapéutico fonoaudiolégico é primordial no acompanhamento do
paciente com Esclerose Mdltipla com sinais e sintomas disfagicos, auditivos e
fonolégicos. Recomenda-se avaliacdo anual, reabilitacdo preventiva dos sintomas
para que a evolucdo dos disturbios seja paulatinamente estabilizada evitando maior

gravidade com o passar dos anos.
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9 ANEXOS

9.1 ANEXO1

Pontificia Universidade

5 Catoélica de Sdo Paulo

Faculdade de Ciéncias Humanas e da Saude

G PUC-SP Graduagiio em Fonoaudiologia

Sao Paulo, 28 de junho de 2022.

Referéncia: parecer de mérito do projeto “Esclerose Multipla do primeiro
sintoma ao diagnostico - Estudo de caso”

O projeto de Trabalho de Conclusdo de Curso denominado Esclerose Multipla
do primeiro sintoma ao diagnéstico - Estudo de caso da proponente Mellyssa
de Lima Lourencgo, sob a orientagao da Prof.2 Dra. Tereza Loffredo Bilton, tem
como objetivo geral relatar o processo de diagndstico médico de Esclerose
Multipla e obter dados referentes as queixas fonoaudiolégicas mediante

avaliagoes e exames

Trata-se de um estudo de natureza exploratéria, qualitativa por método de relato
de caso clinico. O estudo segue os preceitos da ética relacionados a pesquisa
com seres humanos e apresenta Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(TCLE).

Em relacdo ao mérito académico a comissao cientifica considera o projeto

aprovado

M%’“ ~

Profa. Léslie Picollotto Ferreira



9.2 ANEXO 2

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE)

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO (TCLE)

Leia atentamente o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido e, caso
concorde, ao final preencha os dados necessarios assim como seu aceite ou entao,
indique sua recusa. A sua participagao deve ser voluntaria e sua recusa nao implicara

em nenhum problema, de nenhuma natureza.

Eu:_Mellyssa de Lima Lourengo _estou sendo convidada a participar de um
estudo denominado Esclerose Multipla do primeiro sintoma ao diagnéstico -
Estudo de caso Os dados deste estudo, estritamente cientifico, meu processo de
investigacdo até o diagnéstico de Esclerose mlltipla, Trabalho de Conclusdo de
Curso, do Curso de Fonoaudiologia da Faculdade de Ciéncias Humanas e da Saude
da Pontificia Universidade Catodlica de Sao Paulo (PUC-SP), cujo objetivos sao
presentar um relato de Esclerose Multipla, desde o inicio dos sintomas, por meio de
andlise de exames de imagem e andlises clinicas, e correlagdo com os achados
genéticos da histdria familiar e com achados fonoaudiolégicos.

A minha participagao no referido estudo, que devera ter carater voluntario e
que ndo vai implicar em nenhum custo ou ganho financeiro de minha parte nem da
pesquisadora, apresentar meu relato de Esclerose Miltipla, desde o inicio dos
sintomas, por meio de analise de exames de imagem, analises clinicas, correlagéo
com os achados genéticos da historia familiar e com os achados fonoaudiol6gicos.

Estou avisada que posso deixar de responder qualquer pergunta, por qualquer
motivo, bem como posso desejar me retirar da pesquisa ou o TCLE por qualquer
motivo e a qualquer momento, sem qualquer penalidade ou custo. Se esse for o caso,
usarei o link abaixo registrado para anunciar minha retirada e/ou de meu material.

E assegurada a mim assisténcia durante toda a pesquisa, bem como me é
garantido o livre acesso a todas as informagdes e esclarecimentos adicionais sobre o
estudo e suas consequéncias, enfim, tudo o que eu queira saber antes, durante e
depois da minha participagao, assim como terei uma copia deste termo de
esclarecimento.

Recebi, também, os esclarecimentos necessarios sobre o0s possiveis

desconfortos e riscos decorrentes do estudo:
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1- Perda de confidencialidade das informagoes: estou ciente de que meu nome,
identificagao e informacdes fornecidas sao sigilosas, bem como que ha
garantia de que os dados armazenados em nuvem serao baixados e mantidos
em acervo pessoal do computador apenas da pesquisadora, para evitar que
outras pessoas possam acessar por meio da nuvem, garantindo assim sigilo e
seguranca dos dados (conforme a Lei Geral de Protegdo de dados Pessoais —
LGPD n°13.853/19).

2- Fadiga na execugao da tarefa: Fui esclarecida que minha participacdo no
referido estudo sera no sentido de relatar o processo vivido do primeiro sintoma
até o diagnastico de Esclerose Multipla, apresentando exames feitos até 2022
juntamente com a avaliagdo fonoaudiolégica, sendo livre para realizar algumas
pausas de descanso

3- Constrangimento diante de certas questdes: estou ciente de que posso deixar
de responder ou demonstrar qualquer pergunta ou exame por qualquer motivo

que mé incomode

Por outro lado, fui informada de que os beneficios decorrentes da minha
participagédo na pesquisa sao indiretos, ou seja, a participagdo na pesquisa ndo
me trara beneficios diretos de qualquer natureza, porém contribuira para o
aumento do conhecimento sobre o assunto estudado, com maiores publicagées
cientificas sobre o tema e que, assim, podera beneficiar outros portadores de
esclerose multipla que assim como eu teve sintomas precoces no ambito
fonoaudiolégico. Além disso, receberei os resultados da pesquisa na qual esta
sendo voluntaria, apds publicagéo, a fim de que possa conhecer os seus
resultados.
Estou ciente de que poderei receber, a qualquer momento e por qualquer
motivo, esclarecimentos e/ou informagoes sobre a pesquisa, estando disponibilizado
0 celular pessoal da pesquisadora (11) 932143555 e o seu email

mellyssalima2017 @gmail.com

Enfim, tendo sido orientada quanto ao teor de todas as informagdes aqui
disponibilizadas e compreendido a natureza e o objetivo do referido estudo, manifesto
meu livre consentimento em participar, estando totalmente ciente de que nao ha
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nenhuma retribuigdo de nenhuma natureza e nenhum valor econémico, a receber ou
a pagar, por minha participagao.

Em caso de reclamagao ou qualquer tipo de denuncia sobre este estudo devo ligar
para o CEP PUCSP (11) 3670-8466 ou mandar um e-mail para Fono@pucsp.br

A ser preenchido:

Nome completo:

Apos ler o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, caso concorde em
participar do estudo " Esclerose Multipla do primeiro sintoma ao diagnostico -
Estudo de caso”

¥ Eu CONCORDO em participar deste estudo

o EuNAO CONCORDO em participar deste estudo
A assinatura deste termo, dando consentimento, serd considerada anuéncia quando

responder ao relato clinico
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