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RESUMO

Este estudo destaca a complexidade da Sindrome de Lowe, também conhecida como Sindrome
oculocerebrorrenal (OCR), incialmente descrita por Lowe em 1952, ¢ uma condi¢do genética rara que
afeta principalmente os olhos, o cérebro e os rins. O diagndstico genético, embora possivel, muitas
vezes ¢ limitado pelos custos e pela morosidade do sistema de satide publica. Assim, o diagndstico €
frequentemente baseado em critérios clinicos e exames laboratoriais. Estima-se a prevaléncia de 1 em
500.000 na populagao geral. O relato de caso apresenta LG, uma crianga com a Sindrome de Lowe
com atraso neuropsicomotor, catarata congénita e glaucoma. A equipe transdisciplinar, composta por
diversos profissionais de satde, adotou uma abordagem integral para enfrentar os desafios clinicos e
terapéuticos complexos da sindrome. As intervencdes terapéuticas focaram na melhoria da qualidade
de vida, destacando a importancia da fonoaudiologia e a necessidade da intervengao precoce integrada
a uma abordagem transdisciplinar, além da inclusdo ativa da familia no processo terapéutico. O estudo
enfatiza o papel crucial de instituicdes de terceiro setor no suporte & populagdes em situacdo de
vulnerabilidade e destaca a necessidade da articulagdo entre as institui¢des ¢ o sistema de saude
publica.

Palavras-chave: Sindrome Oculocerebrorrenal, Transtornos do Neurodesenvolvimento, Diagnostico
Precoce, Pesquisa Interdisciplinar, Ciéncias da Satde.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Lowe, também conhecida como Sindrome oculocerebrorrenal (OCR),
Sindrome de Lowe oculocerebrorrenal (OCRL), Doenca de Lowe ou Distrofia oculocerebrorrenal, é
uma condicdo genética rara, inicialmente descrita por Lowe em 1952. Segundo os dados da Lowe’s
Syndrome Association (LSA), nos Estados Unidos, ha uma estimativa de aproximadamente 1 em
500.000 na populacédo geral. Esta associagdo, que acompanha casos em diversos paises, afirma que a
prevaléncia esta entre 1 e 10 meninos afetados em cada 1.000.000 habitantes. Estudos na Italia
descreveram 34 pacientes sendo 33 meninos e apenas uma menina, até 2005 No Brasil, as descri¢des
de doencas raras acompanham o0s nimeros americanos pois 0s dados estatisticos brasileiros ndo sdo
suficientes. Ela estd associada ao cromossomo X e é transmitida de forma recessiva, resultante de
alteracbes no gene OCRL-1. Este gene desempenha um papel crucial na codificacdo da enzima
fosfatidilinositol bifosfato 5-fosfatase. Quando ocorrem mutacdes nesse gene, ocorre um acumulo
intracelular que interfere em processos como a sinalizacdo intracelular, o trafego de proteinas e a
polimerizacdo do citoesqueleto de actina®.

Em 2010, foram descritos 5 casos de pacientes masculinos atendidos na Universidade Federal
de Sdo Paulo® , e em 2015, ha o relato de atendimento de um caso do sexo masculino na Universidade
de Passo Fundo, RS® .

Este estudo se concentra na apresentacdo clinica da Sindrome de Lowe, que envolve
principalmente os olhos, o cérebro e os rins. A catarata congénita, o nistagmo e o glaucoma sdo as
manifestacBes oculares mais frequentes, enquanto as anomalias renais geralmente se assemelham a
sindrome de Fanconi. Além disso, as manifestacdes neuroldgicas incluem déficit intelectual, atraso
neuropsicomotor e convulsdes, enquanto o sistema musculo esquelético e afetado por raquitismo,
hipotonia generalizada e deficiéncia de peso e estatura

Embora o diagnostico genético seja possivel, ele é frequentemente limitado pelo custo e pela
morosidade dos sistemas de salde publica. Assim, o diagnéstico da Sindrome de Lowe é
frequentemente baseado em critérios clinicos e exames laboratoriais.

Diante disto, este relato de caso tem como objetivo destacar a importancia da intervencgéo
precoce em fonoaudiologia, aliada a uma abordagem transdisciplinar, na melhoria do diagndstico e na
qualidade de vida do paciente e de sua familia. O caso de LG, uma crianca com a Sindrome de Lowe,
apresenta desafios clinicos e terapéuticos que ilustram a complexidade dessa sindrome e a necessidade

de intervencGes abrangentes e coordenadas.

2 APRESENTACAO DO CASO CLINICO
Para este estudo de caso, cumpriram-se os principios éticos (CAE: 79392824.0.0000.5501). A

responsavel legal do participante assinou o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), bem
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como o Termo de Uso de Imagem, consentindo com a utilizagdo da fotografia sem tarja preta, visto
que a caracteristica ocular € um determinante para o diagndéstico desta sindrome.

A crianca, LG, chegou ao servi¢o, uma organizacao social voltada ao atendimento de pessoas
com deficiéncia no interior do estado de S&o Paulo, em 2020, com 5 meses de idade, encaminhado
pelo pediatra devido ao atraso neuropsicomotor, catarata congénita e glaucoma.

O nascimento, a termo de 38 semanas, parto cesarea, a crianca apresentou Apgar do primeiro
minuto = 7 e do quinto minuto = 9, sem qualquer complicacdo com a mae e o recém-nascido, ambos
foram dispensados da maternidade sem qualquer orientacéo adicional.

LG compBe uma familia de 4 pessoas, pai (28 anos), mée (30 anos), irma mais velha (7anos) e
irm& mais nova (5 anos). O pai sem historico familiar de doengas e a mée sem historico familiar, pois
cresceu em uma familia adotiva.

Aos dois meses de idade, a mae relata que ele nao a olhava e que seus “olhos tremiam” (segundo
amae), e a partir desta queixa ela foi encaminhada para o primeiro servico especializado, na capital de
Sao Paulo, para o tratamento da catarata congénita e do glaucoma.

O trabalho desta instituicdo, de carater transdisciplinar, acolheu a crianca pelo servi¢o social
que a inseriu na agenda da equipe composta por: fonoaudidlogo, psicologo, fisioterapeuta,
nutricionista, pedagogo, assistente social e educador fisico.

Na avaliacdo da equipe logo ficou esclarecido o atraso geral de desenvolvimento, hipotonia
acentuada, baixo peso, baixa estatura e a fragilidade emocional da familia frente a tantos sintomas.

Assim, a equipe decidiu incorporar a mée, como sendo a principal cuidadora, em todos 0s
momentos terapéuticos junto a equipe, na oportunidade de oferecer-lne uma escuta acolhedora,
valorizar seu olhar frente as dificuldades do dia a dia, e proporcionar momentos de troca para encontrar
meios funcionais de observacgéo e estimulacdo na rotina do servico e de casa.

Apesar da dificuldade visual, LG apresentava bom contato relacional com a equipe e com as
criancas da instituicdo. A hipotonia severa o deixava passivo para as atividades motoras que
necessitavam sempre do auxilio de sua mée.

Na observacao fonoaudioldgica a hipotonia dos masculos orofaciais dificultava o fechamento
labial, contribuia para a sialorreia e respiracdo ineficiente, ruidosa e bucal® . Embora LG apresentasse
bom apetite, devido a dificuldade mastigatoria e postural, ainda era alimentado de sopa pastosa
peneirada e mamadeira para agua e leite. A quest@o alimentar era um ponto de muita preocupacéo para
a familia pois LG estava abaixo do peso e da estatura esperada para a idade.

Na avaliacdo da nutricionista ficou constatado que o cardapio oferecido diariamente era variado
e muito rico em fibras, proteinas e vitaminas, portanto, o0 baixo peso e estatura poderiam estar
relacionados a outros fatores desconhecidos da equipe, mas foi levantada a hipotese da ineficiéncia da

execucdo das fungdes alimentares para a absorcao dos nutrientes ©
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O trabalho de fisioterapia e fonoaudiologia foram realizados em dois modelos: separadamente
e em conjunto, semanalmente, com a presencga da mée. No trabalho Gnico de cada profissional, aspectos
especificos eram observados e aplicadas técnicas especificas, enquanto no trabalho em conjunto, a
diade trocava os saberes para a complementacéo reciproca, por exemplo, a fisioterapeuta colocava a
crianga na postura mais confortdvel e adequada possivel para que a fonoaudidloga oferecesse o
alimento, ou entdo, a fonoaudidloga orientava a postura dos 6rgaos orais nos exercicios corporeos da
fisioterapia.

O trabalho de fonoaudiologia foi focado na organizacao das funcgdes orais e alimentares, postura
e musculatura, dentro das possibilidades da crianca, para que os momentos de ingestdo de liquidos e
pastosos/semi sélidos fosse a mais prazerosa e eficiente possivel, sempre associado a estimulagdo de
linguagem e audicdo. Estas duas ultimas areas foram muito exploradas com atividades musicais em
grupo, junto a outras criangas da instituicdo, e individualmente, de forma mais dirigida a linguagem
comunicativa.

A familia foi orientada pelo servico social quanto aos direitos e acesso a salde, na realizacao
dos exames e solicitacdo de especialistas.

Apdbs 10 meses de atendimento, reavaliamos o desempenho de LG em todas as areas, e neste
momento, com 1 ano e 4 meses, ele se sentava sem apoio, iniciou o engatinhar, comia alimentos sélidos
com dieta variada e produzia alguns sons em direcdo ao interlocutor. Em relacdo a visao, ele realizou
as cirurgias e foi adaptado ao uso de 6culos, que contribuiu muito para seu desenvolvimento geral.
Contudo, as curvas de crescimento continuavam abaixo da média, e 0os exames solicitados pela
nutricionista ainda apresentavam alteracdes importantes. Além disso, com o crescimento, LG
apresentava tracos faciais unicos dentro de sua familia e houve um episodio que chamou a atencdo da
equipe. A crianca, ao sair do sofa, teve uma fratura do o0sso tibia, fatos que levantaram suspeita na
equipe quanto ao diagnaostico.

Nesta época, ap0s meses de espera, surgiu a vaga para a consulta com o neuropediatra, que
baseado no histdrico, nos exames laboratoriais € no exame clinico levantou a hipétese de Sindrome de
Lowe.

Diante da confirmacdo do diagndstico clinico e genético, a equipe alinhou o direcionamento
terapéutico para a melhora da qualidade de vida da crianca dentro do nlcleo comunitario e familiar,
uma vez que a expectativa de vida destas pessoas ndo ultrapassa a terceira década de vida.

O trabalho fonoaudioldgico com a presenca da mée e/ou de outro responsavel familiar (pai e
avo paterna) foi viabilizado pela instituicdo com maior frequéncia (duas a trés vezes por semana), pois
além da gravidade do caso, a crianca apresentava, a cada dia, mais episodios de infeccdo urinaria, com

muitas auséncias.
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O direcionamento do trabalho fonoaudiolégico manteve os objetivos iniciais de fortalecimento
da musculatura orofacial para a funcionalidade das fungdes de mastigacao e degluticdo, tdo importantes
para o desenvolvimento desta crianca. A retirada da mamadeira e da chupeta suprimiu a funcédo de
succ¢do, mas considerada como um importante instrumento na realizacao dos exercicios miofuncionais,
adotamos junto com a nutricionista, um cardapio de sucos, com textura levemente densa, para ser
oferecido com canudo, no meio da manh&. A introducdo do canudo foi muito dificil para a crianca,
devido a dificuldade de preensdo do canudo pelos labios. Com a impossibilidade de utilizar o canudo,
mesmo com didmetro grande, e da recusa da crianca pela oferta dos sucos no copo de ingestéo de agua,
passamos ao copo de transi¢do com furo Unico, que proporcionou movimentos de sucgao lenta, com
forca reduzida, mas que facilitou a ingestdo dos sucos nutritivos.

A comunicacdo da crianca era eficiente do ponto de vista multimodal™ , ele comunicava-se
com a mée através de pequenos “choros”, para dizer de algum incomodo ou pedir colo. Para se
comunicar com as terapeutas ele fazia os movimentos de cabeca com esforco, direcionando o olhar
para o interlocutor e emitia algumas vogais. Deste esforco comunicativo, a sua fala sempre era
colocada em evidéncia para ser compreendida e respondida, valorizando seu ato comunicativo e
compartilhando com sua familia as possibilidades de dialogo que foram se formando durante as
interacdes.

Apos 2 anos de atendimento, e constantes reavaliacdes, fotos e filmagens, constatamos que o
trabalho fonoaudiol6gico deve ser continuo nos casos diagnosticados com esta sindrome, uma vez que
durante um longo periodo de afastamento (hospitalizacdes, COVID, infeccdes frequentes de urina,
entre outras intercorréncias de salde caracteristicas da sindrome) a crianca voltava a apresentar queixas
e sintomas iniciais como: a dificuldade mastigatoria, de controle de saliva e hipotonia corpdrea
excessiva.

O trabalho foi suspenso quando a crianga conseguiu uma vaga para cirurgia renal em um
hospital especializado e devido a varias complicacdes de saude, a familia optou pela mudanca de

cidade para facilitar o atendimento da crianca.

3 DISCUSSAO

Este estudo de caso, focado na Sindrome de Lowe, oferece insights importantes sobre o
atendimento de criancas afetadas por essa condigéo rara e complexa. A Sindrome de Lowe é uma
patologia genética que afeta principalmente os olhos, o cérebro e os rins, com manifestacdes clinicas
que variam de paciente para paciente. O caso do paciente LG, apresentado neste estudo, ilustra a
complexidade e os desafios enfrentados por criangas com essa sindrome e destaca a importancia da

abordagem transdisciplinar na prestacdo de cuidados de saude.
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O diagnostico da Sindrome de Lowe pode ser desafiador, uma vez que € uma condigdo rara e
muitos dos sintomas sao inespecificos. No entanto, o diagndstico precoce é fundamental para permitir
intervencdes adequadas e melhorias na qualidade de vida do paciente. Nesse contexto, a atengédo
transdisciplinar desempenha um papel fundamental na identificacdo precoce e no tratamento
abrangente.

A crianga LG foi encaminhada para atendimento devido a atraso neuropsicomotor, catarata
congénita e glaucoma. Seu caso demonstra como a coordenacdo entre diferentes profissionais de salde,
incluindo fonoaudiodlogos, psicologos, fisioterapeutas, nutricionistas, pedagogos, assistentes sociais e
educadores fisicos, pode ser essencial para compreender e abordar as multiplas necessidades de
criangas com a Sindrome de Lowe. A abordagem transdisciplinar permite uma avaliacdo abrangente
das funcbes cognitivas, motoras e sociais da crianca, ajudando a identificar areas de intervencdo
necessarias.

A hipotonia acentuada, o atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e os problemas de visao
apresentados por LG sdo sintomas comuns em pacientes com essa sindrome. O acompanhamento
fonoaudioldgico desempenha um papel crucial na melhoria da funcdo de degluticdo e da comunicacéo.
O fortalecimento da musculatura orofacial e a introducao de estratégias terapéuticas, como o uso de
canudos, auxiliam na alimentacdo e na promocao do desenvolvimento de habilidades linguisticas.

O caso de LG também destaca os desafios enfrentados pela equipe de saude devido as
frequentes infeccOes urinarias e outras complicacdes de salde comuns em pacientes com Sindrome de
Lowe. A necessidade de intervencGes continuas é evidenciada pelo fato de que, apds periodos de
afastamento do tratamento, LG apresentava recorréncia de sintomas iniciais, ressaltando a importancia
da continuidade do acompanhamento.

Um aspecto relevante é o impacto da Sindrome de Lowe na qualidade de vida da crianca e de
sua familia. A necessidade de intervencgdes constantes, cirurgias e cuidados médicos frequentes pode
ser emocionalmente desgastante. Portanto, a inclusdo da familia no processo terapéutico, como
cuidadores ativos e participantes das terapias, ndo apenas oferece suporte pratico, mas também
proporciona uma base emocional importante para a crianca.

Por fim, a énfase em servicos de terceiro setor ® e instituicbes que oferecem atendimento
gratuito a populacbes vulneraveis destaca a necessidade de aprimorar o sistema de referéncia e
contrarreferéncia. Instituicfes que prestam servigos a populacdes vulneraveis muitas vezes carecem de
suporte efetivo e coordenacdo com outros sistemas de saude, o que pode impactar negativamente o
progresso terapéutico.

Este estudo de caso sublinha a complexidade da Sindrome de Lowe e a importancia da
abordagem transdisciplinar © na prestacio de cuidados de saude. Proporciona a discuss&o sobre as

estratégias de intervencdo que podem melhorar a qualidade de vida de criangas com essa sindrome e
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destaca a necessidade de coordenacdo eficaz entre instituicdes de terceiro setor e o sistema de salde

publica.

Sindrome de Lowe: Um estudo de caso
LUMEN ET VIRTUS, S&o José dos pinhais, Vol. XV Num. XXXIX, p.2904-2911, 2024 2910




REFERENCIAS

Maia ML de A, Val MLDM do Genzani CP, Fernandes FAT, Andrade MC de, Carvalhaes JT de A.
Sindrome de Lowe: relato de cinco casos. Jornal Brasileiro de Nefrologia. 2010 Jun;32(2):216-22.

Loi M. Lowe syndrome. Orphanet Journal of Rare Diseases. 2006 May 18;1(1).

Trabalhos - 13° Congresso Brasileiro de Clinica Médica | 3° Congresso Internacional de Medicina de
Urgéncia e Emergéncia [Internet]. clinicamedica2015.iweventos.com.br. [cited 2023 Dec 6]. Available
from:
https://clinicamedica2015.iweventos.com.br/evento/clinicamedica/trabalhosaprovados/naintegra/357

Gholamhossein Amirhakimi, Mohamad-Hosein Fallahzadeh, Hedyeh Saneifard. Lowe Syndrome:
Report of a Case and Brief Literature Review. Iranian Journal of Pediatrics. 2009 Jan 1;19(4):417-20.

Genaro KF, Berretin-Felix G, Rehder MIBC, Marchesan 1Q. Avaliacdo miofuncional orofacial:
protocolo  MBGR. Revista CEFAC [Internet]. 2009 Jun 1;11:237-55. Available from:
https://www.scielo.br/j/rcefac/a/jSS7TrXnYbxWxK6V6bGZtJbl/abstract/?lang=pt

INDICADORES DE SAUDE -SISVAN [Internet]. tabnet.datasus.gov.br. Available from:
http://tabnet.datasus.gov.br/cgi-win/SISVAN/CNV/notas_sisvan.html

Parlato-Oliveira, Erika. O bebé e as tramas da linguagem. Sao Paulo: Instituto Langage,2022.
Redacdo Observatorio 3° Setor. Terceiro Setor: o que ¢ e como atua na sociedade brasileira [Internet].
Observatorio do 3° Setor. 2021. Available from: https://observatorio3setor.org.br/noticias/terceiro-
setor-o-que-e-como-atua-na-sociedade-brasileira/

Parlato-Oliveira, Erika e Cohen, David (orgs). O bebé no mundo transdisciplinar. Sdo Paulo: Instituto
Langage,2023.

Wang C, Zhang W, Wang L, Liu W, Guo H. Case Report: Combined Cataract Surgery and Minimally
Invasive Glaucoma Surgery Provide an Alternative Treatment Approach for Lowe Syndrome. Frontiers
in Medicine. 2022 Jul 1;9.

DuR, LinY, Li T, Xu A, Huang Y, Mei H, et al. Atypical phenotypes and novel OCRL variations in
Southern Chinese patients with Lowe syndrome. Research Square (Research Square). 2023 Jun 27.

Flavien Rouxel, Julien Fauré, Faure JM, Deschamps F, G. Burlet, A. Flandrin, et al. Prenatal diagnosis
of Lowe syndrome in a male fetus with isolated bilateral cataract. Heliyon. 2022 Dec 1;8(12):¢12210—
0.

Sindrome de Lowe: Um estudo de caso
LUMEN ET VIRTUS, S&o José dos pinhais, Vol. XV Num. XXXIX, p.2904-2911, 2024 2911



https://clinicamedica2015.iweventos.com.br/evento/clinicamedica/trabalhosaprovados/naintegra/357
https://www.scielo.br/j/rcefac/a/jSS7rXnYbxWxK6V6bGZtJbJ/abstract/?lang=pt
http://tabnet.datasus.gov.br/cgi-win/SISVAN/CNV/notas_sisvan.html

