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RESUMO

Objetivos: refletir sobre a influéncia dos casamentos consanguineos na determinacao da Sindrome SPOAN e a
assisténcia a saude oferecida aos portadores da sindrome tendo em vista a Politica Nacional de Saude da
Pessoa Portadora de Deficiéncia. Método: estudo reflexivo baseado em revisao de literatura. Resultados: a
Sindrome SPOAN, acomete o sistema Nervoso Central. Apresenta evolucao progressiva e por isso os portadores
necessitam de uma assisténcia que priorize a qualidade de vida, para isso a Politica Nacional de Saude da
Pessoa Portadora de Deficiéncia (PNSPPD) deve fazer-se presente na construcao da cidadania desses sujeitos.
Conclusdo: a Politica Nacional de Saude da Pessoa Portadora de Deficiéncia deve nortear as agées em saude
desenvolvidas pelo poder local, para que sejam efetivas na promocao da qualidade de vida dos pacientes.
Descritores: SPOAN; Optic atrophy; Hereditary Spastic Paraplegia.

ABSTRACT

Objectives: to reflect on the influence of consanguineous marriages in determining SPOAN syndrome and
health care offered to patients with the syndrome in view of the National Health Policy of Persons with
Disabilities. Method: reflective study based on literature review. Results: SPOAN syndrome, affects the
central nervous system. Features progressive evolution and why carriers need assistance that prioritizes
quality of life, for that the National Health Policy of Persons with Disabilities (PNSPPD) must be present in the
construction of citizenship of these subjects. Conclusion: The National Health Policy of Persons with
Disabilities should underpin health actions undertaken by local authorities, to be effective in improving the
quality of life of patients. Descriptors: SPOAN; Optic atrophy; Hereditary Spastic Paraplegia.

RESUMEN

Objetivos: reflexionar sobre la influencia de los matrimonios consanguineos en la determinacion de sindrome
Spoan y la atencion sanitaria ofrecida a los pacientes con el sindrome de vision de la Politica Nacional de
Salud de las Personas con Discapacidad. Método: estudio reflexivo sobre la base de revision de la literatura.
Resultados: Sindrome Spoan, afecta al sistema nervioso central. Caracteristicas evolucion progresiva y por
qué las compaiias necesitan asistencia que da prioridad a la calidad de vida, para que la Politica Nacional de
Salud de las Personas con Discapacidad (PNSPPD) debe estar presente en la construccion de la ciudadania de
estos temas. Conclusion: la Politica Nacional de Salud de las Personas con Discapacidad debe sustentarse en
acciones de salud llevadas a cabo por las autoridades locales, para ser eficaz en la mejora de la calidad de
vida de los pacientes. Descriptores: Spoan; Atrofia Optica; Paraplejia Espastica Hereditaria.
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INTRODUCAO

Em 2005, pesquisadores do Centro de
Estudos do Genoma Humano e do Hospital das
Clinicas da Universidade de Sao Paulo (USP)
descobriram uma nova doenca
neurodegenerativa e a descreveram em um
artigo publicado na revista norte-americana
Annals of Neurology. A doenca de heranca
autossomica  recessiva foi denominada
sindrome SPOAN (do acronimo Spastic
Paraplegia, Optic atrophy, and Neuropathy)
cuja caracterizacao inicial foi realizada em
individuos originarios de Serrinha dos Pintos
localizada no alto oeste potiguar.

Estima-se que um em cada sete moradores
do municipio seja portador da mutacao
associada a doenca em estado heterozigoto.
Serrinha esta entre os 50 municipios do Brasil
com maior indice de individuos portadores de
deficiéncia e, certamente, a alta prevaléncia
da sindrome SPOAN contribui para isso.’

Reconhecendo a alta prevaléncia de
individuos portadores de deficiéncia fisica no
alto oeste, com atencao particular a recente
descoberta da  sindrome SPOAN na
macrorregiao onde residimos, e que a
legislacdo garante acesso a promocao da
salde, atendimento médico diferenciado,
visita domiciliar e programas de salde
especificos, de forma que as pessoas
portadoras de deficiéncia tenham acesso a
rede de modo integral, associada ao fato que
durante o estagio curricular supervisionado
realizado na regiao do alto oeste potiguar,
mesma regiao da cidade de Serrinha dos
Pintos, nos deparamos com um paciente
portador da sindrome SPOAN, pudemos
observar a escassez de fontes bibliograficas a
respeito do tema e o pouco conhecimento por
parte dos académicos e profissionais de salude
apesar da alta prevaléncia de casos da
sindrome na regiao.

Em visitas ao municipio notamos o quao
deficiente é a assisténcia direcionada aos
portadores de SPOAN, motivando-nos a refletir
sobre a influéncia dos  casamentos
consanguineos na determinacao da Sindrome
SPOAN e a assisténcia a salde oferecida aos
portadores da sindrome tendo em vista a
Politica Nacional de Saude da Pessoa
Portadora de Deficiéncia/PNSPPD.

o SPOAN: um caso familiar

Segundo dizem em Serrinha dos Pintos, no
interior do Rio Grande do Norte, Nordeste do
Brasil, tudo comecou com Maximiniano que
chegou a cidade para casar com Antonia, filha
de Pedro Queiroz. O velho mulherengo que
contraiu sifilis, assim que se viu vilvo, casou
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com uma sobrinha de Anténia. A partir dai,
perfazendo um periodo de cerca de 200 anos,
a tal sifilis se instalara no sangue da familia,
que cresceu e virou uma cidade onde todos
s40, em maior ou menor grau, parentes.’
This syndrome was already recognized in this
region by the end of 19th century and at
least six more individuals were reportedly
affected. Interestingly, the concept that this
condition is genetically determined was not
present in the community, and several other
reasons were evoked to explain this
phenomenon, most of them related to
syphilis.*”%!

Ao se fazer uma discussao sobre a
permanéncia ainda hoje, de explicacoes
sincréticas para os fenomenos naturais e
sociais mesmo num periodo em que ha difusao
de educacado, faz mencao a tradicao de
casamento consanguineo de Serrinha dos
Pintos e afirma que, como qualquer outra
doenca em que se encontre a transmissao de
forma recessiva, como € o caso da nova
entidade, a frequéncia de individuos afetados
aumenta com essa pratica.*

Ao analisar sobre o que dizem na cidade
sobre o “Velho Maximiniano” foi observado
que “a narrativa nao somente explica a
origem e a heranca da doenca como também
a0 negar a sua relacaco com a
consanguinidade, possibilita que essas pessoas
mantenham e valorizem praticas de

casamento consanguineo”.*®

Analisando a arvore genealogica da familia,
a bidloga pesquisadora Silvana Cristina dos
Santos referiu que a doenca comecou no
casamento de Pedro Queiroz e Maria
Alexandrina, pais de Antonia, mulher de
Maximiniano. O casal teve trés filhos, que
tinham o gene defeituoso. Quando seus netos
e bisnetos comecaram a casar entre si, a
doenca apareceu. A sifilis do velho
Maximiniano, portanto nao se associa com seu
surgimento. O que acontece é que entre os
séculos XVI e XIX acreditava-se que a sifilis
estava ligada a males hereditarios e até hoje
essa crenca é presente entre as familias de
Serrinha dos Pintos.?

Casamentos consanguineos sempre foi um
habito local e tais casamentos representam
um maior risco de gerar individuos com
alguma doenca. Beiguelman menciona que,
entre os individuos afetados por doencas de
heranca autossomica recessiva, a
porcentagem dos que sao filhos de casais
consanguineos pode atingir cifras muito altas,
uma vez que tais casais tém maior
probabilidade de gerar filhos homozigotos do
que 0s n&o-consanguineos.’
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Em 2005, Macedo-Souza e colaboradores do
Centro de Estudos do Genoma Humano e do
Hospital das Clinicas da Universidade de Sao
Paulo (USP) descreveram em um artigo
publicado na revista norte-americana Annals
of Neurology a sindrome de Serrinha e a
caracterizou como uma complicada forma de
Paraplegia Espastica  Hereditaria  (PEH)
previamente desconhecida.> A nova condicao
clinica foi descrita numa grande familia com
um numero enorme de unides consanguineas,
com 25 individuos afetados, dos quais 22
foram avaliados.

O termo “Paraplegia Espastica Hereditaria”
ou “Paraparesia Espastica Hereditaria” foi
descrito em 1880 usado para descrever um
grupo de doencas neurodegenerativas
hereditarias.

Paraplegia Espastica Hereditaria (PEH) nao
€ uma doenca Unica, mas sim um grupo de
desordens clinicamente e geneticamente
diferentes caracterizado por espasticidade e
fraqueza muscular bilateral, simétrica, de
progressao  insidiosa comecando  pelos
membros inferiores.®

PEH é classificada como “simples”
(fraqueza dos membros inferiores, urgéncia
urinaria e diminuicao da sensacao de vibracao
nos dedos dos pés) ou “complicada” quando
outros déficits neuroldgicos estio presentes.®

A Sindrome SPOAN, um tipo de PEH
complexa, acomete em seus portadores mais
de uma via ou regiao no sistema nervoso
central. De modo geral, os sinais que
acompanham a PEH complexa sao:
espasticidade, fraqueza, hiperreflexia, e sinal
de Babinski, que caracterizam as PEH puras,
acrescidos de déficits neuroldgicos ou nao-
neurolégicos, incluindo neuropatia motora e
periférica, atrofia Optica, atraso mental,
deméncia, entre outros.’

Sobre as PEHs, foi observado:
the age of onset of HSP varies from infancy
to the eighth decade. The prevalence of HSP
was found to be between 2.0 to 9.6/100000
[...]. Autosomal dominant inheritance of HSP
is the most common mode of HSP and
responsible for about 80% of HSP cases.®>”"
Varios estudos moleculares foram
realizados com o objetivo de apontar os
mecanismos envolvidos na degeneracao que
caracteriza a PEH, sem, no entanto, ter éxito.
Algumas hipdteses foram apontadas. A
explicacao pode vir da falta de producao de
Adenosina Trifosfato (ATP) nessas fibras, por
deficiéncia de mitocondrias e outras
organelas. Os genes que respondem por esse
processo bloqueiam o transporte dessas
substancias ao longo do axonio e os mais
longos ficam mais suscetiveis a essa
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interrupcao, explicando porque a degeneracao
ocorre em tipos celulares tao especificos. Uma
segunda hipotese seria anormalidade na
mielinizacdo dos axonios induzida por um
trafego intracelular anormal.’

A nova PEH descoberta em Serrinha dos
Pintos foi denominada sindrome SPOAN. Esta
nova entidade refere-se a uma sindrome
neurodegenerativa, progressiva, de heranca
autossomica recessiva. Propds-se o acrénimo
SPOAN (spastic paraplegia, optic atrophy, and
neuropathy) para essa complexa sindrome. “It
is estimated that 1 in every 170 inhabitants of
Serrinha dos Pintos (population in 2000: 4,250) is
affected by SPOAN”.%*

Como a grande maioria das outras PEHs de
carater recessivo, ainda nao se sabe em qual
gene esta a mutacao que causa a doenca. Uma
analise de amostras de Acido
Desoxirribonucléico (DNA) de moradores da
cidade aponta para a regiao 11q13. Até hoje,
nao foi identificada nenhuma doenca
neuroldgica associada a genes nessa regiao do
cromossomo 11.° Contudo, uma PEH também
complexa, porém de heranca autossomica
dominante, denominada Sindrome de Silver,
foi identificada na regiao 11q12-14, vizinha
aquela candidata para determinar a sindrome
SPOAN.’

Apesar de ter localizado a regiao onde se
encontra o gene responsavel pela sindrome, a
mesma contem pelo menos 143 genes, dos
quais 96 sao ativados no tecido nervoso. Dito
de outra forma é necessario encontrar um
gene especifico dentro de quase uma
centena.’

Clinicamente, a sindrome SPOAN ¢é
caracterizada por:

1.Non-progressive congenital optic atrophy;
2. spastic paraplegia with onset in infancy;
and 3. juvenile progressive motor and
sensory axonal neuropathy. Additional
common findings were dysarthria, spine
deformity, and joint retractions, as well as
startle response following unexpected
noises. '":38
A caracteristica clinica mais frequente nos
individuos afetados pela SPOAN ¢ atrofia
congénita do nervo o6ptico, presente ja nos
primeiros meses de vida e, aparentemente,
nao progride. O nistagmo fixo, movimentos
involuntarios anormais do globo ocular,
presente ja ao nascimento, reduz o campo de
visao dos pacientes.?
Symptoms related to optic atrophy were
recognized early in life and apparently were
not progressive. Fixation nystagmus was
observed in 18 patients (82%) and was
caused by subnormal vision, which was seen

in 21 of 22 patients (95.5%) who had pale
optic disks.>73!
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Os sinais de aparecimento de déficit motor
surgem geralmente antes de um ano de vida.
As anormalidades do desenvolvimento motor e
paraplegia espastica progressiva nos membros
inferiores levam o paciente a desenvolver uma
marcha realizada na ponta dos pés. Na
maioria das vezes, essas anormalidades nao
impedem de os pacientes, mesmo que
precocemente fragilizados, consigam se
locomover até por volta de 10 anos de idade,
quando entao essa marcha é perdida. O uso de
auxilio como andador e bengalas, geralmente
sao usados até os 20 anos, quando entao se
tornam insuficientes fazendo com que o uso
da cadeira de rodas seja imprescindivel. O
acometimento dos membros inferiores sempre
precede o dos superiores, e geralmente a
deficiéncia dos primeiros é mais intensa.

Alguns habitantes da cidade dizem que
certas criancas afetadas jd nascem meio
“molinhas”, aparentemente sem muita
firmeza para se sentar ou mesmo
engatinhar. Mas mesmo esses doentes mais
precocemente  fragilizados  geralmente
conseguem se locomover, sozinhos ou
amparados, com quedas e tropicoes
frequentes, até uma certa idade, em geral
em torno dos 10 anos.'*?

Quanto a instalacao da neuropatia motora
e sensitiva, geralmente se percebe a
ocorréncia de atrofia muscular distal,
ocorrendo na maioria das vezes em pacientes
com mais de 20 anos e nao se percebe
qualquer sinal de fasciculacdo. Ha uma
sobreposicao de sinais piramidais e periféricos
e, por isso, os reflexos proximais sao obtidos
mais facilmente que os distais. A hiperhidrose,
a alteracao na sensibilidade tatil, e a falta de
sensibilidade profunda distal, sao sinais
frequentes entre as pessoas acometidas pela
sindrome.’> Complementa-se a esse conceito
que mesmo em fases mais avancadas nao ha
mudanca na percepcéo a dor e temperatura.’

Outra caracteristica muito frequente entre
os pacientes com SPOAN é a disartria
associada com baixo tom de voz, também
acometendo individuos com mais de 20 anos.
Tais disfuncoes as vezes sao tao intensas ao
ponto de comprometer a compreensao da fala
de alguns pacientes.?

Uma resposta motora abrupta quando sao
pegos de surpresa por um som inesperado é
uma particularidade vista nesses pacientes.
Interessante que até mesmo nos que nao
esbocam quaisquer movimentos voluntarios
nos membros inferiores, apresentam esse tipo
de contracées musculares involuntarias nessas
condicoes. Esse evento esta presente em
todos os pacientes com SPOAN, observada até
mesmo depois da fase adulta, sendo
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facilmente provocada, incluindo casos mais
severos e avancados da doenca.’

Todos o0s pacientes examinados que
apresentam graus variados de limitacao
apresentam deformidades na coluna e
articulares, associadas a limitacao na
mobilidade em especial das articulacdes do
tornozelo, joelho, punho e cotovelo. Graus
variados de cifose cervicotoracica e escoliose
sdo caracteristicas muito comuns entre esses
pacientes podendo alcancar graus tao severos
que chegam a impossibilitar o individuo de
sentar de forma independente.?

A intensidade do quadro clinico pode variar
entre os pacientes, entretanto a doenca é
completamente perspicaz, e seus efeitos
sobre a qualidade de vida dos afetados pela
sindrome chegam a ser devastadores. Apesar
disso, os pacientes nao apresentam alteracao
cognitiva, nem atraso mental, ataxia ou
surdez nao fazendo parte, portanto, dos
sintomas clinicos da sindrome SPOAN. ™

E importante mencionar que a combinacdo
de PEH com neuropatia axonal, disartria e
atrofia congénita do nervo O&ptico como
observados nos pacientes com a sindrome em
Serrinha dos Pintos, nunca foi descrita
anteriormente.’

As PEHs com heranca autossomica recessiva
se apresentam na grande maioria como a
forma complexa. Em Dillmann et al descreve-
se um estudo com dois afetados em uma
familia consanguinea que albergava a
associacao de espasticidade progressiva desde
infancia, neuropatia periférica e atrofia
optica progressiva iniciados na adolescéncia. A
doenca relatada por Dillmann et al também
apresentava um padrao autossomico recessivo
assim como na sindrome SPOAN.™

A diferenca entre as duas entidades se da
pelo inicio mais tardio da atrofia optica e pela
evolucao insidiosa da espasticidade da PEH.’

Recentemente, um estudo buscou avaliar o
desempenho motor e funcional de 61
individuos com SPOAN compreendidos numa
faixa etaria de 5 a 72 anos de idade. O mesmo
revelou que a espasticidade apresenta uma
distribuicao bimodal, com o grau 1 (minimo) e
4 (maximo). A forca de preensao da mao
mostrou correlacao inversa com a idade. Com
isso, concluiu-se que a combinacao de
paraplegia espastica de inicio precoce com
polineuropatia progressiva faz da sindrome
SPOAN uma condicao incapacitante.’

In  summary, this investigation allows
quantify the motor and functional
performance of 61 individuals diagnosed
with  SPOAN and suggests that this
complicated form of HSP has a lifelong
progression. Specific scales for HSP did not
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appreciate disease progression, as func-
tional deterioration of lower limbs is an
early event and achieves a maximum before
20 years of age.”

Nas PEHs, os estudos de imagem do
encéfalo e da medula espinhal por
Ressonancia Magnética (RM) sao em geral
normais. SO nas formas complicadas, como é o
caso de SPOAN, o estudo da conducao nervosa
com eletroneuromiografia pode mostrar
comprometimento sensitivo e motor com
caracteristicas axonal dos nervos periféricos.

Os pesquisadores do Centro de Estudos do
Genoma Humano e do Hospital das Clinicas da
USP utilizaram-se da RM, que nao mostrou
alteracao, e da eletroneuromiografia que
revelou as caracteristicas tipicas
anteriormente citadas das PEHs complicadas.
Utilizou-se ainda do eletroretinograma e do
estudo do liquido cefaloraquidiano que nao
mostraram quaisquer alteragcdes. Alguns
pacientes apresentaram deformidades da
coluna na radiografia caracteristicas de
escoliose.

Diante do quadro clinico ora mencionado
Pivetta enfatiza que os efeitos da doenca sao
devastadores com grandes repercussées sobre
a qualidade de vida dos afetados, sobretudo
por afetar uma populacdao rural e carente
como a de Serrinha, “que acredita, de forma
folclorica, a origem da nova doenca a uma
sifilis hereditaria de um antigo e mulherengo
ancestral que teria se espalhado pelo sangue

da familia”. """

A compreensao da relacao entre
consanguinidade e a manifestacao da doenca
genética € fundamental para que os
habitantes de Serrinha dos Pintos possam
tomar decisdes reprodutivas visando a
prevencao do nascimento de mais pessoas
afetadas.”

Na sindrome SPOAN, os sintomas progridem
com o passar dos anos e os individuos
acometidos se fecham em suas casas vivendo
apartados do dia-a-dia, recolhidos, totalmente
dependentes dos cuidados de familiares.
Privados do adequado acompanhamento
médico, ninguém recebe qualquer forma de
tratamento com vistas a reduzir a rigidez e o
enfraquecimento dos membros. '

De acordo com o que foi referido acima as
pessoas portadora dessa sindrome ficam a
margem de uma assisténcia digna que ja é
garantido por lei no decreto 914, e na Politica
Nacional de Saude da Pessoa Portadora de
Deficiéncia, por exemplo.

Disposto na Lei n° 7.853, o decreto 914, de
6 de setembro de 1993 institui a Politica
Nacional para a Integracao da Pessoa
Portadora de Deficiéncia regulamentada mais
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tarde pelo decreto n° 3.298/1999." Em
sintese nessa politica ficaram estabelecidas as
normas com relacdo a saude, educacao,
habilitacao e reabilitacao, trabalho, cultura,
desporto, turismo, lazer e acessibilidade.’ Ela
materializa um instrumento que compreende
0 conjunto de orientacées normativas que
objetiva assegurar o pleno exercicio dos
direitos individuais e sociais das pessoas
portadoras de deficiéncia.™

A Portaria GM/MS 1060, de 5 de junho de
2002, que instituiu a Politica Nacional de
Salde da Pessoa Portadora de Deficiéncia
(PNSPPD) que esta direcionada para incluir as
pessoas portadora de deficiéncia em toda a
rede de assisténcia do SUS, prima pela
reabilitacdo, protecdo a sua salde e a
prevencao dos agravos que determinem o
aparecimento de deficiéncias, mediante a
articulacao de setores da sociedade e a
propria sociedade.

Maior ja refere tal realidade quando
menciona que apesar desse progresso, a
demanda ainda esta longe de ser coberta. Isso
ocorre especialmente nas areas rurais e nas
regides mais carentes do Brasil."”

A pesquisadora Silvana Santos aponta para
a necessidade de concentrar os estudos na
doenca SPOAN em Serrinha, no intuito de
melhorar a qualidade de vida dos afetados,
em especial dos mais jovens que podem
usufruir da assisténcia fisioterapica e manter
uma boa postura.

Os estudos que dao conta dessa
necessidade devem abordar seis dominios
principais: a salude fisica, o estado
psicologico, niveis de independéncia, o
relacionamento social, as caracteristicas
ambientais e o padrao espiritual. Para
conseguir abstrair tais dominios da realidade
dos portadores de deficiéncia sao necessarios
instrumentos ou questionarios que consigam
medir subjetivamente as condicdes de bem
estar dos individuos conseguindo com isso uma
avaliacdo mais completa do impacto da
doenca e de seu tratamento na vida dos
pacientes.'®

CONCLUSAO

A Politica Nacional para a Integracdao da
Pessoa Portadora de Deficiéncia ressalva a
relevancia de alguns fatores de fundamental
importancia para a promocdao da saude e
qualidade de vida: educacao, habilitacao e
reabilitacao, trabalho, cultura, desporto,
turismo, lazer e acessibilidade e ¢é
reconhecido perante a Constituicao Federal de
1988 o quao importante sao esses fatores para
se ter uma vida de qualidade. A negacao das
normas previstas pela Politica Nacional para a
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Integracao da Pessoa Deficiente, seja de
forma relativa ou absoluta, reflete na
qualidade de vida dos pacientes, para com os
servicos a eles oferecidos, apesar de
garantidos por lei.

No que tange ao setor salde, deve-se ter
um planejamento continuo com avaliacao
periodica das repercussoes da assisténcia e
atencao a salde na vida dessas pessoas.

A Politica Nacional de Salude da Pessoa
Portadora de Deficiéncia deve servir de guia
nos planejamentos das acbGes a serem
desenvolvidas com a populacao e pacientes
portadores de SPOAN no municipio de Serrinha
dos Pintos/RN, bem como nas avaliacdes que
devem ser realizadas diante da assisténcia que
€ oferecida a esses usuarios.

Para que as diretrizes dessa politica se
concretizem, faz-se necessaria a atuacao
conjunta do poder publico local
compromissado e dos profissionais Médicos e a
equipe de Enfermagem. Caso contrario, os
profissionais se veem obrigados a ficar
olhando o tempo passar e os pacientes irem se
rendendo conscientemente as imposicoes da
doenca e as restricoes econémico-sociais
locais.

Por fim, os profissionais de salde que
assistem aos usuarios portadores de SPOAN
devem munir-se de informacdes suficientes
sobre a sindrome e reconhecer que as pessoas
com SPOAN tém particularidades que os
colocam em situacao impar frente aos demais
cidadaos de Serrinha dos Pintos.

Deve-se reconhecer que as condicoes de
salde e demais setores sociais se fazem
fundamentais para garantir uma qualidade de
vida adequada a essas pessoas e que, por isso,
se faz necessario a elaboracdo e
implementacao de politicas publicas a nivel
local que venham a favorecer os portadores
da Sindrome SPOAN.

Para tanto, reconhecemos a necessidade de
estudos diagnosticos com o intuito de
visualizar as reais necessidades e com isso
promover novas discussées, apontando novos
horizontes para os profissionais de salde
responsaveis pela atencao desses pacientes,
em especial médicos e enfermeiros.
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