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oLal Ev sov a Dona Ciéncia
e tenho varias historias interessantes
para contar a vocés! Em cada gibi vou
wmostrar como d sociedade € beneficiada
com as descobertas feikas
pelos cientistas!

Neste gibi vamos conhecer mais sobre a

SINDROME DE HIFOVENTILACAD CENTRAL CONGENITA,

Uma condicao rara em que a pessoa dpresenta dificuldade
em respirar avkomaticamente durante o sono desde o
nascimento, exigndo um esforco consciente para respirar




Talamo

Hipotalamo

Ponte

Bulbo

, bambeém conhecida como "[I MAL ]]E UNI"NE"

€ Uma doenca genetica rara caracterzada por Uma perda
do controle da respiracao durante o sono. A SHCC decorre
de uma alteracdo no desenvolvimento do siskema nervoso
central amda dentro do Utero, afebando principalmente
as regioes do cérebro responsaves por conktrolar a nossa
respiracio, o centro respiratomo.



|] FRIME'RE EASH ]]E EHEB foi documentado por

John W. Severinghans e Robert A. Mitchel em 1962,
sendo descrto oficialmente apenas em 1970.

Ewm 1978, na Universidade de Columbia (EUA), o medico
pediatra Gabriel Haddad identificov a conexdao entre a
SHCC e a doenca de Hirschsprung, uma condicdo intestinal
congénita na qual células nervosas estao avsentes em
parte do intestino, causando constipacao grave e dilatacao
do intestino grosso.

NORMAL HIRSCHSFRUNG

Colown wchado
devido a doewnca
de Hirschprung

Colon sigmoide
e reto normais

Atvalmente, estima-se
que a nadéncia dessa sindrome

seja de 1 EASU FARA EABA
000.000 NASCIMENTOS.

Ew 20089,
as mutacoes
no gene PHOLXD
foram associadas
a SHCC.

No BrasiL, estima-s5e que exiskam cerca de 60 individuos
diagnosticados com a SHCC. No entanto, € possivel que
e55e numero esteja subestimado e que existam mais
casos, dproximadamente 1.000, devido a subwotificacdo.



A denominacao MAL DE ONDINE" tem
origem va obrd mitolLogicd nordica
'Ondina’ U8ID, escrika por Friedrich La
Motte Fouque, e esta relacionada a
figura witica de Ondine, uma ninfa das
aguas vwa mitologia grega. A narrativa
conta a historia de uma ninfa que
abre wmao da wwortalidade por amor a
Um humano, mas, do ser traida, amal -
dicoa sev amante infiel a esquecer de
respirar enquanto dorme.

Esse wmito captura poeticamente

a esséncia da condicdo, em gue o
controle avktomatico da respiracao €
comprometido, Levando a hipoventi-
lacdo durante o sono e, em casos
graves, a dpneid € dte mesmo

a morte.
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A FR'NE'FAL EARAETER'STIEA BA EHEE € a respiracio desor-

denada durante o sono g, em dlguns casos, bambem em
vigilia. A reducao do estimulo respiratorio se manifesta por

periodos em que a pessoa respira de maneira superficial,

especialmente durante o sono NREM. Isto resulba em
viveis elevados de gas carbonico (CO1) no sangue e baixos
viveis de oxigénio (01). Esses problemas respiratorios

podem causar complicacoes graves, como pressao artemal
elevada nos vasos dos pulmoes e problemds no coracgdo.

As alteracoes geneéticas da SHCC aumentam o risco de
dlteracoes avkondwicas, paradas cardiacds, cancer atraso
no movimento dos alimentos ao Longo do trato gastron-
testinal, convulsoes, atraso no aprendizado e problemas

de comportamento.

S



A SHCC ¢ atrbuida a M”TAEﬁEE EENET'EAS que afetam

diretamente 05 neuronios responsavels pelo controle
respiratborio no tronco cerebral. A wubacao no gene
PHOX1B, Locdlizado wo cromossomo 4pll, € d causd mais
comum dessa sindrome, encontrada em cerca de 90%
dos pacientes.




o ]]'AEN[IST'E[I da SHCC & realizado principalmente vo I° ano
de vida. baseia-se em Uma combinacdo de historia clinica
detdlhada, avaliacdo do padrdo respiratorio durante o sono
(polissonografia) e testes geneticos para identificar wmu-
tacoes no gene PHOXLR. O tratamento € direcionado para
controlar 05 sintomas e inclui o suporte ventilatorio du-
rante o0 50no, Utilizando dispositivos de pressdo positiva nas
vidas respiratorias, como a venktildgcdo wdo invasiva com
pressao positiva (BIPAP), ou, em casos graves, a ventilacao
mvasiva. A intervencdo precoce e o dcompanhamento mul-
tidisciplinar sdo essenciais para gerencidar as complicacoes
respiraboras, gastrointestinais, cardiacas e cognitivas.




DIA INTERNACITNAL DA SINDRONE
DA HIFOVENTILACAD CENTRAL CONGENITA

Todo 1° sabado de novembro € marcado como o
Dia Internacional da Sindrome da Hipoventilacao Central
Congénita. Nesta data, familias de todo o mundo que tém
membros afetados por e55a sindrome 58 Unem para angariar
recursos destinados a pesquisa cientifica em busca de uma
cura. Por ser uma sindrome rdra, a SHCC wnao desperta muito
mteresse por parte das industrias farmaceuticas nem dos
orgaos governamentais para investimento em pesquisas.
Poréwm, gracas aos fundos arrecadados pelas familias afeta-
das, as pesquisas tem avancado consideravelmente vna
busca por um medicamento especifico para tratar a SHCC.
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Para quem gquiser contribuir com

Uma , dcesse o sike!

No BrasiL, existe uma comunidade formada por pais de
criancas diagnosticadas com a SHCC. Nesse espaco, eles
compartilham experiéncias e buscam apoio banto da
comunidade em gerdl quanto da comunidade cientifica.

Caso gqueira sdber mais, acesse:

N¥¥.ONDINE.COM.BR



a SINDRONE DE HIFDVENTILACAD CENTRAL CONGENITA

€ Uma condicao genetica rdara € grave, caracterizada
por uma disfuncdo do controle avtondmico da
respiracdo durante o sono.

Ewbora seja uma
condicdo complexa
e desafiadora de
tratar avancos va
compreensdo de
sva base genetica
€ no manejo clinico
tém proporcionado
melhoras significa-
tivas na qualidade
de vida e vna
sobrevida dos paci-
entes afetados.

ORRIGADA!
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MATERIAL DE ESCLARECIMENTO
SOBRE A SINDROME DE HIPOVENTILACAO
CENTRAL CONGENITA.

PARA O PAIS SE DESENVOLVER,
E NECESSARIA A FORMACAO SOLIDA
DAS CRIANCAS E JOVENS, FUTUROS
PROFISSIONAIS DESTA NACAO.
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