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RESUMO
A arteriopatia cerebral autossomica dominante

com infartos subcorticais e leucoencefalopatia

(CADASIL) ¢ uma doenca hereditaria autossomica dominante de pequenos € médios vasos sanguineos
que tem, como caracteristica, a tétrade: deméncia, distirbios psiquiatricos, cefaleia e acidentes
vasculares cerebrais frequentes. Essa doenga causa repetidos ataques isquémicos e esta relacionada a
mutagdes no gene NOTCH3 do cromossoma 19. Esta condicdo como se trata de uma doenca
neurodegenerativa pouco conhecida, ¢ importante ressaltd-la como uma doenca que merece atencao,
apresentar sua existéncia, entender o ela ¢, como ocorre, como identificar, ¢ como lidar com esta
patologia, pode promover uma melhor qualidade de vida ao paciente. O objetivo deste estudo foi para
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relatar o caso de um paciente portador da CADASIL, buscando demonstrar de maneira sucinta sua
rotina, e entender o seu estado, para assim entdo, buscar formas de intervengao se necessario, caso
possa melhorar ou estabilizar com o cuidado do paciente.Resultados: Neste estudo foi realizado
questionarios de qualidade fisica, de atividade fisica, do sono e de autoestima a fim de avaliar a
qualidade de vida do portador desta doenca. Consideracdes Finais: Pode-se ver através deste estudo de
casoque a doenga CADASIL traz varios transtornos a fisiologia ao paciente o incapacitando de realizar
determinadas tarefas, atividades e afazeres comuns no dia-a-dia.

Palavras-chave: CADASIL. Crise Convulsiva. Doen¢a Hereditaria.

ABSTRACT

Autosomal dominant cerebral arteriopathy with subcortical infarcts and leukoencephalopathy
(CADASIL) is an autosomal dominant hereditary disease of small and medium blood vessels
characterized by the tetrad: dementia, psychiatric disorders, headache and frequent strokes. This
disease causes repeated ischemic attacks and is related to mutations in the NOTCH3 gene on
chromosome 19. As this condition is a little-known neurodegenerative disease, it is important to
highlight it as a disease that deserves attention, present its existence, understand what it is , how it
occurs, how to identify, and how to deal with this pathology, can promote a better quality of life for
the patient. The objective of this study was to report the case of a patient with CADASIL, seeking to
succinctly demonstrate his routine, and understand his condition, so as to then seek forms of
intervention if necessary, if it can improve or stabilize with the care of the patient. patient. Results: In
this study, physical quality, physical activity, sleep and self-esteem questionnaires were carried out in
order to evaluate the quality of life of people with this disease. Final Considerations: It can be seen
through this case study that CADASIL disease brings several physiological disorders to the patient,
making him unable to carry out certain tasks, activities and common tasks in daily life.

Keywords: CADASIL. Seizure. Hereditary Disease.

RESUMEN

La arteriopatia cerebral autosdémica dominante con infartos subcorticales y leucoencefalopatia
(CADASIL) es un trastorno hereditario autosomico dominante de los vasos sanguineos pequenos y
medianos, caracterizado por la tétrada de demencia, trastornos psiquiatricos, cefalea y accidentes
cerebrovasculares frecuentes. Esta enfermedad causa accidentes isquémicos repetidos y esta vinculada
a mutaciones en el gen NOTCH3 del cromosoma 19. Dado que se trata de una enfermedad
neurodegenerativa poco conocida, es importante destacarla como una enfermedad que merece
atencion. Presentar su existencia, comprender su naturaleza, como se presenta, como identificarla y
cémo manejarla puede promover una mejor calidad de vida para los pacientes. El objetivo de este
estudio fue reportar el caso de un paciente con CADASIL, buscando describir brevemente su rutina y
comprender su condicion, para luego buscar formas de intervencion, si es necesario, en caso de que se
pueda lograr una mejoria o estabilizacion con la atencion del paciente. Resultados: Este estudio
administré cuestionarios sobre calidad fisica, actividad fisica, suefio y autoestima para evaluar la
calidad de vida de pacientes con esta enfermedad. Consideraciones finales: Este estudio de caso
demuestra que CADASIL causa diversos trastornos fisioldgicos en los pacientes, lo que les impide
realizar ciertas tareas, actividades y obligaciones cotidianas.

Palabras clave: CADASIL. Convulsion. Enfermedad Hereditaria.
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1 INTRODUCAO

A arteriopatia cerebral autossdmica dominante com infartos subcorticais e leucoencefalopatia
(CADASIL) ¢ uma doenca hereditaria autossomica dominante de pequenos e médios vasos sanguineos
que tem, como caracteristica, a tétrade: deméncia, disturbios psiquiatricos, cefaleia e acidentes
vasculares cerebrais frequentes.(B, Netto J. 2015)

Essa doenga causa repetidos ataques isquémicos e estd relacionada a mutacdes no gene
NOTCH3 do cromossoma 19, tendo esta mutagdo sido identificada pela primeira vez em 1996. O
NOTCH3 codifica o receptor NOTCH3, o qual ¢ importante para o funcionamento e sobrevivéncia da
musculatura lisa dos vasos sanguineos. Mutagdes nesse gene levam a produgdo anormal de receptores
NOTCH3, o que prejudica o funcionamento das células dos vasos sanguineos, levando a apoptose ¢
aos sinais e sintomas da doenca. (B, Netto J. 2015)

O CADASIL pode se manifestar com episodios de enxaqueca com aura ou ataques isquémicos
transitorios subcorticais, acidentes vasculares cerebrais ou transtornos do humor, e costuma
manifestar-se entre os 35 a 55 anos de idade. A doenca progride a deméncia subcortical associada com
paralisia pseudobulbar e incontinéncia urinaria. Acidentes vasculares cerebrais isquémicos sdo a
apresentacdo mais frequente de CADASIL, com aproximadamente 85% dos individuos sintoméaticos
sendo acometidos por ataques isquémicos transitorios ou acidente vascular cerebral. A sindrome
lacunar classica ocorre em pelo menos dois tercos dos pacientes afetados, enquanto tragos hemisféricos
sdo muito menos comuns. (B, Netto J. 2015)

Nota-se que acidentes vasculares cerebrais isquémicos ocorrem normalmente na auséncia de
fatores de risco cardiovascular tradicionais. Cursos silenciosos recorrentes, com ou sem tracos clinicos,
levam ao declinio cognitivo e deméncia subcortical evidente (B, Netto J. 2015).

O gene referido codifica uma proteina de um receptor transmembranar cuja funcao principal
parece estar relacionada com a manutencdo da estabilidade estrutural e funcional vascular. Este
receptor estd localizado na superficie das células musculares lisas das artérias resultando
essencialmente na oclusdo das artérias de pequeno calibre do cérebro de adultos, o que leva
principalmente a pequenos enfartes cerebrais profundos e a acumulagdo progressiva de areas de
desmielinizagdo. A sua prevaléncia ¢ provavelmente subestimada e as manifestacdes estdo
virtualmente restritas ao sistema nervoso central (Coreia., 2011)

Nao existem critériosde diagndstico aceites universalmente para a CADASIL, poisos sintomas
de apresentagdo, a idade de inicio e a progressao da doenga sdo variaveis. A caracteristica patoldgica
de exceléncia é a presenca de granulos na camada média das arteriolas que sdo freqlientemente
identificados através da avaliagdo de biopsia cutanea por microscopia eletronica. Nos estagios finais,

os individuos estdo acamados e totalmente dependentes (Coreia., 2011).

=
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O diagnostico definitivo do CADASIL ¢ dado através do teste genético, pois possui alto indice
de deteccdo. No entanto, apresenta elevado custo e baixa disponibilidade, sendo pouco realizado.
Assim a RM tem valor fundamental no diagnostico de CADASIL, juntamente com os dados clinicos
e a historia familiar do paciente. Acompanharam os familiares de pacientes com CADASIL e
detectaram prejuizo cognitivo importante no primeiro estdgio da doenga sem déficit funcional
significante. Também relataram agravamento rapido em um tempo relativamente curto em varios
membros da familia.(Oliveira, Picka, 2015)

Neste contexto, o presente estudo propds-se a realizar um estudo de caso em um paciente,

morador em um municipio do extremo sul catarinense, 64 anos de idade.

2 MATERIAIS E METODOS

O presente estudo ¢ considerado um estudo de caso, do tipo transversal e qualitativo. O paciente
aceitou participar do estudo através da assinaturado Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(TCLE) que informou queo pacientepoderia sairda presente pesquisa, a qualquer momento. O sigilo
das informacgdes foi garantido e pode-se ter acesso a essas informagdes com os pesquisadores
diretamente envolvidos. O estudo foi realizado no lar de idosos Lar Doce Lar localizado na rua Nova
Veneza n° 217 no municipio de Bal. Arroio do Silva - SC.

Os instrumentos utilizados para a realizagdo da pesquisa foram o questionario sobre qualidade
de vida SF-36 (Ciconelli, 1997), ¢ um segundo elaborado pelos autores. O SF-36 (The Medical
Outcomes Study 36- item Short-Form Health Survey). Esse questionario constitui-se de 35 itens que
abrangem oito componentes: capacidade funcional, aspectos fisicos, dor, estado geral de saude,
vitalidade, aspectos sociais, aspectos emocionais e saide mental. Possui ainda um item que avalia a
evolucdo da saude do paciente, comparando a saude atual com a satide de um ano atrés.

O Indice de Qualidade do Sono de Pittsburgh (PSQI) é um questionario que avalia a qualidade
subjetiva do sono e se ha algum distarbio ou transtorno do sono. O questionario conta com 10 questdes
que avaliam: a qualidade subjetiva do sono, laténcia do sono, duragdo do sono, eficiéncia habitual do
sono, disturbios do sono, uso de medicagdo para dormir, sonoléncia diurna e distirbios durante o dia.
Sendo que estas questdes se dividem em sete componentes (qualidade do sono, laténcia, duracdo,
eficiéncia, distarbios do sono noturno, uso de medicamentos para dormir e sonoléncia diurna). A
pontuagdo maxima do questionario ¢ de 21 pontos € quanto maior a pontuacao pior ¢ a qualidade do
sono (Filomena et al, 2010)

Escala de Autoestima de Rosemberg (Rosemberg, 1965; Zanon, 2011), para a avaliagdo da
autoestima, entendida como um “aspecto avaliativo do autoconceito e consiste num conjunto de

pensamentos e sentimentos referentes a si mesmo”, como afirmam Hutz e Zanon (2011). A escala ¢

™
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composta por 10 afirmagdes referentes a um conjunto de sentimentos relacionados a autoestima, sendo

respondida através de uma escala.

3 RESULTADOS E DISCUSSOES

Ha4 7 anos, o paciente relatou ter sentido mal-estar, fortes enxaquecas e paraparesiano
hemicorpo direito, perda do equilibrio dindmico.Foi entdo encaminhado ao hospital para primeira
avaliacdo, onde foram realizados exames laboratoriais e ressondncia magnética, que apresentou o
seguinte resultado: “Imagens de RM sugestivas de AVE Isquémico. Corte sagital em T2 —demonstra
alteracdo de sinal em medula de C4 a TS. Corte axial em T2 — sinal posterior em nivel de T3. Corte
coronal em FLAIR — demonstraregioes dehipersinal na substancia branca, mais acentuada no lobo
temporal. Areas de hipersinal ao longo da substincia branca. RM em ponderacdo FLAIR., centro
semioval bilateral, capsulas externas, a qual é proeminente nos polos temporais. As lesoes sdo
primariamente subcorticais. Em sequéncia T2/FLAIR na substincia branca, apresentando
lesoesperiventriculares nas regioestemporal e capsulas externas.”

O paciente foi medicado e recebeu encaminhamento para consulta com o neurologista.

J4 na consulta com o neurologista, apoés exame clinico, apresentou o seguinte laudo: ” no
momento o seguinte quadro de sinais, no exame fisico neurologico: - Hemiparesia Apendicular
Direita, com déficit de for¢ca muscular grau 3, com Hiperreflexia Apendicular Profunda a direita. -
Hipoestesia Tatil e Parestesia de Membros a Direita, aléem de alteracoes da propriocepgdo
(localizagdo do corpo no espago). -Incoordenagdo Motora Apendicular Direita. — Equilibrio Estatico:
tendencia a Retroversdo para a direita. - Abaixamento do Véu do Palato, a comunicagdo. Tem quadro
clinico que altera as atividades de vida diaria, com semi-dependéncia para alguns atos.Focos
confluentes de alteragdo de sinal de na substancia branca cerebral, acometendo os polos temporais e
capsulas externas”.

Atualmente, o paciente encontra-se estabelecido em uma casa de repouso, possuindo
atendimento fisioterapéutico e de enfermagem.

No dia de sua avaliagdo, apresentava os seguintes sinais vitais:

Pressao Arterial (P.A): 100/70

Saturagdo de oxigénio (SO2): 96%

Frequéncia Cardiaca (FC): 54 bpm

Frequéncia Respiratoria: 26 mrm

Temperatura: 35.8 °C

Cabe ressaltar que o mesmo utiliza, de forma continua as medicagdes abaixo relacionadas:

Serertralina 50mg: 1 cp pela manha e 1 cp a noite;

(Pisa) pramipexol 0,750mg: 1 cp pela manh3;

=

LUMEN ET VIRTUS, Sao José dos Pinhais, v. XVI, n. LII, p.1-11, 2025



Pregabalina 25mg: 1 cp pela manha e 1 cp a noite;
Sivastativa 20mg: 1 cp a noite;

Clorpromazina 25mg: 1cp antes de dormir;
Mirtizapina 45mg: 1 cp antes de dormir;

Acido acetilsalicilico 100mg: 1 cp apds o almogo;
Propanolol: 1 cp pela manha e 1 cp a noite.

Na avaliagao fisica, foram realizados os seguintes exames:

Tabela 1
AVALIACAO FORCA MUSCULAR
Grupo Muscular Grau de For¢a
Biceps Braquial 4
Triceps Braquial 4
Quadriceps Femoral 4
Isquiotibiais 4

Fonte: Autores.

Sua marcha possui caracteristica parkinsoniana apresentando dificuldades de marcha de por

conta da rigidez dos musculos, com passos mais curtos e sem o movimento de balance dos MMSS.

Tabela 2
PERIMETRIA
Distincia MSD MSE MID MIE
5 ¢cm acima 30 28,5 45 46
10 cm acima 31 29 45 46,5
5 ¢cm abaixo 29,5 28,5 39 37,5
10 cm abaixo 29 27,5 38 36,5

Fonte: Autores.

No questionario de qualidade de vida SF-36,

Tabela 3

DOMINIO RESULTADO Pontuacio
Capacidade Funcional 4,0 0-10
Limitacdo por aspecto fisico 2,5 0-10
Dor 4,2 0-10
Estado Geral de Saude 2,7 0-10
Vitalidade 8,5 0-10
Aspectos sociais 2,5 0-10
Limitacio por Aspecto Emocional 6,6660... 0-10
Satide Mental 9,2 0-10

Pontuacao total 40,2

Fonte: Autores.

O paciente apresentou um dominio de pontuacio de: 40,2

=
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“Nesta fase vocé ird transformar o valor das questoes anteriores em notas de 8 dominios
quevariam de 0 (zero) a 100 (cem), onde 0 = pior e 100 = melhor para cada dominio. E chamadode
rawscale porque o valor final ndo apresenta nenhuma unidade de medida”. (Qualipes, 2010).

No questionario de qualidade de sono de Pittsburgg resultou na seguinte forma de avaliagao:

Tabela 4
Componente RESULTADO
Qualidade subjetiva do sono 1
Laténcia do sono 2
Dura¢do do Sono 0
Eficiéncia habitual do sono 0
Disturbios do sono 2
Uso de medicagdo para dormir 3
Disfun¢do durante o dia 1
9
~ 0-4: boa
Pontuacao Total de 0 - 21 5-10- ruim
>10: Presenca de Disturbio de sono

Fonte: Autores.

O paciente apresentou a pontuagdo de 9 pontos, que ¢é representado na escala como disturbios
de sono com parado a uma boa qualidade de sono.

“Os escores dos sete componentes sdo somados para conferir uma pontuagdo global do PSQI,
aqual varia de 0 a 21. (Barbosa,2011).

Na avaliacao da Escala de autoestima de Rosenberg questionario resultou na seguinte forma:

Tabela 5
RESULTADO MEDIA
1,3,4,7¢ 10 15-30: autoestima muito boa
2,5,6,8,9 <15: baixa autoestima
Pontuacio Total 13 0-30

Fonte: Autores.

O paciente apresentou uma leve baixa autoestima em relagdo apontuagdo média da escala e a
pontuacdo maxima.

“O alcance das pontuagoes é de 0 a 30. Se vocé marcou entre 15 e 25, sua autoestima é muito
boa. Se vocé classificou abaixo de 15, sugere que vocé possa ter baixa autoestima” (Lins, 2021).

O paciente necessita dos cuidados de Enfermagem, devido as limitagdes que a doenca causa e
possiveis crises que podem se manifestar. Por esse motivo necessario consultas periddicas para avaliar
a sua reabilitacdo, pois apesar de ser uma doenca neurodegenerativa de sem reversao a possibilidade
da recuperacdo de algumas acdes e atividades perdidas durante a manifestagdo da CADASIL. Além
disso, ¢ necessario dar aten¢cdo ndo somente aos aspectos fisicos, mas também os aspectos emocionais
e psicologicos nos quais devem ser reavaliados periodicamente ou ao notar mudangas no

comportamento.

=
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“O tratamento da CADASIL é empirico e sintomdtico, fazendo com que o apoio psicologico,
cuidados de enfermagem e até mesmo fisioterapia sejam muito importantes.”
“A fisioterapia, o apoio psicologico, os cuidados de enfermagem e o aconselhamento genético

sdo muito importantes nesta doenga cronica.” (correia, 2011).

4 CONSIDERACOES FINAIS

Pode-se ver através deste estudo de caso que a doengca CADASIL traz varios transtornos a
fisiologia ao paciente, incapacitando-o de realizar determinadas tarefas, atividades e afazeres comuns
no dia-a-dia.

A mesma pode chegar a tal ponto que faz com que o portador fique dependente de cuidados,
supervisao ¢ acompanhamento médico para o controle da doenga,eem casos extremos, pode levar a
limitagdo completa das fungdes corporais ou a morte. Portanto, ¢ necessario realizar a busca
profissional, caso haja sintomas semelhantes; sabendo-se que, apesar de ndo haver cura no momento,

pode-se buscar tratamento para o controle dos sintomas da doenga.

=
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