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Resumo: A sindrome de Joubert é uma doenca rara, decorrente de malformagéo do cerebelo, com fenétipos

e gendtipos variados, que ¢ caracterizada pela falta de coordenacdo motora e retardo no desenvolvimento

neuropsicomotor do paciente. O objetivo deste trabalho ¢ relatar o caso clinico de uma crianga com diagndstico

de Sindrome de Joubert e seus distirbios comportamentais, que impediam o atendimento odontolégico em

condig¢des normais. Devido ao grande comprometimento da satide bucal, o tratamento odontolégico foi realizado

com o auxilio de sedag@o venosa, conduzida por médico-anestesista, em ambiente clinico adequado. Tal abordagem

possibilitou a execu¢do do plano de tratamento ideal, atenuando, significantemente, os problemas bucais

normalmente existentes no tipo paciente afetado.

Descritores: Pacientes odontoldgicos com necessidades especiais; Sedagdo endovenosa; Sindrome de

Joubert.

A Sindrome de Joubert ¢ alteracdo genética
rara, também conhecida como Sindrome de Joubert-
Boltshauser, primeiramente descrita por Marie Joubert
em 1969 e por Eugene Boltshauer e Werner Isler em
1977, tendo sido descritos pouco mais de 200 casos
na literatura médica. Pertence ao grupo das ataxias
hereditarias, que sdo distirbios de coordenagao dos
movimentos provocados por danos na estrutura ou
no metabolismo do cerebelo, levando a manifestagdes
clinicas evidentes de ataxia, perda do tonus muscular,

perda da coordenagdo motora, nistagmo (movimentos

oculares anormais), alteracdo de marcha e postura,
refletindo a interrup¢do dos circuitos corticais e

nucleares cerebelares (Campistol, 2002; Lima, 2003).

A prevaléncia da sindrome foi descrita como
sendo de 1:100.000-1:150.000 para criangas nascidas
vivas e tem carater hereditario autossomico recessivo.
E uma sindrome heterogénica, com fendtipos e
genotipos (9q34.3/11p12-q13.3) ainda ndo definidos,
o que promove grande variedade de achados clinicos,
associados ou ndo a altera¢des neuroldgicas (Joubert
et al., 1969; Boltshauser & Isler, 1977; Saar et al.,
1999; Keeler et al., 2003; Valente et al., 2003).
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O diagnoéstico da sindrome ¢é baseado na
interagdo de caracteristicas clinicas com os achados
tomograficos e genéticos. Existem critérios clinicos
para o diagndstico, podendo a doenca ser classificada
em anomalias comuns, anomalias associadas e
anomalias ocasionais. As anomalias comuns sdo
hipotonia desde o nascimento, ataxia, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM),
movimentos oculares anormais e ritmo respiratdrio
alterado, com taquipnéia e apnéia, agenesia ou
hipoplasia do verme cerebelar. As anomalias
associadas sdo descritas como as faciais, polipnéia
episddica, displasia de retina, colobomas, estrabismo,
ptoses, apraxia oculomotora com movimentos
horizontais e verticais e cistos renais. As anomalias
ocasionais sdo a polidactilia, micro/macrocefalia,
refluxo gastroesofagico, tumores linguais, epilepsia,
cardiopatias congénitas, atresia duodenal e de coanas,
fibrose ocular, escoliose e meningocele (Maria et al.,
1999). No recém-nascido, as caracteristicas podem
ser obtidas através de ultra-som pré-natal e exame
clinico pés-natal, podendo ser detectado agenesia do
verme cerebelar, episodios de altera¢do do padrao
respiratdrio com aumento da taxa respiratoria, nodulo
bilateral na lingua, nistagmo e distrofia de retina (Aslan
etal.,2002). Alteragdes clinicas secundarias também
foram identificadas, incluindo pigmentagao de retina,
perda severa de visdo, discinesias buco-linguo-faciais,
tumores na lingua, epiglote bifida, escoliose,
cardiopatia congénita, rins policisticos, convulsdes,
ventriculomegalia e polidactilia bilateral de pés e maos
(Sztriha et al., 1999; Barreirinho et al., 2001,
Solomon et al., 2001; Sung et al., 2001). Além do
exame clinico, a avaliagdo da crianga deve incluir
ressondncia magnética, exame de retina, ultra-
sonografia renal, eletroretinograma e exame genético.
Os exames sdo necessarios para correlacionar as
caracteristicas clinicas que definem a sindrome, com

a presen¢a do “sinal do dente molar” (imagem

observada no interior do cerebelo semelhante a forma
dentaria), que € o achado tomografico patognomdnico
(Quisling et al., 1999; Padgett et al., 2002). O “sinal
do dente molar” ¢ definido como a anormalidade na
regido do mesencéfalo, aprofundamento da fossa
interpeduncular, pedanculos cerebelares
proeminentes, achatados e afilados (Figura 1), que
esta presente em 85% dos casos diagnosticados da
sindrome (Maria et al., 1999). Outras imagens podem
fazer parte da sindrome, como o aumento do quarto
ventriculo com formato de asa de morcego, além de
displasia do bulbo e dilatacdo da cisterna magna
(Barreirinho et al., 2001).

Figura 1 - Tomografia do cranio evidenciando o “sinal do
dente molar”

A presenca somente da alteragdo neurologica,
sem a manifestacio do fendtipo, ndo define diagndstico
de sindrome de Joubert, podendo estar
correlacionado com outras enfermidades neuroldgicas
(Solomon ef al., 2001). O prognoéstico varia de
acordo com a severidade da malformacao cerebelar
e, geralmente, ¢ desfavoravel, com a crianca
apresentando déficits cognitivos, retardo de moderado
a severo no DNPM, transtornos de comportamento
com hiperatividade, agressividade e dependéncia
social®. Devido a heterogeneidade clinica, genética e

evolutiva da sindrome, o prognoéstico deve ser dado
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depois de acurada avaliacdo neuro-psico-motora,
fornecendo a familia informagdes realistas sobre a
capacidade de desenvolvimento da crianga, assim
como o prognostico correto em todas as areas. O
relato de quatro pacientes de 2 a 12 anos de idade
apresentando evolucdo favoravel, com graus de
inteligéncia mediana, capacidade de comunicagao e
compreensdo da linguagem e retardo motor leve,
reforca estas afirmacdes (Rivero-Martinez &
Castroviejo, 2002).

O objetivo deste trabalho € apresentar o caso
clinico de um paciente com a sindrome de Joubert,
descrevendo a conduta para a realizagao do exame
clinico e do plano de tratamento odontologico, sob
sedacdo endovenosa, adotado para atenuar sua

péssima condig¢do de saude bucal.

Paciente de 8 anos de idade, género masculino
(Figura 2), foi encaminhado a Clinica de Atendimento

de Pacientes com Necessidades Especiais, da

Figura 2 - Vista frontal do paciente com sindrome de Joubert
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Faculdade de Odontologia da PUC/MG,
apresentando fratura nos incisivos superiores, devido
a queda, e lesdes cariosas nos molares deciduos e

permanentes.

Durante a anamnese, foi relatado pela mae que
seu filho j& havia sido diagnosticado como portador
da sindrome de Joubert, que apresentava tragos
autistas, coordenacdo motora afetada, hipotonia
desde a primeira infancia, além de dores de cabega e
vOmitos freqiientes, precedentes a crises convulsivas.
Na tentativa de realizacdo de exame clinico inicial, o
paciente foi extremamente nao cooperador e
agressivo. Devido a alteragdo cognitiva e retardo no
DNPM, nio realizava a higiene bucal diaria,
consumindo usualmente dieta pastosa com elevado

teor de sacarose.

Nao foi possivel a tomada de radiografias
diagndsticas e o planejamento do tratamento
odontoldgico, sendo o paciente encaminhado para o
médico anestesista da equipe. Durante a consulta, foi
realizada a anamnese especifica, o exame fisico de
rotina, com ectoscopia e exames cardioldgico e
pulmonar, além da solicitagdo de exames
complementares, principalmente o exame de sangue
(hemograma: eritrograma e leucograma; contagem de
plaquetas, glicemia em jejum, dosagem de creatinina
para verificagdo da funcdo renal, coagulograma,
fungdo plaquetaria, tempo de sangramento, tempo de
coagulagdo e tempo de tromboplastina parcial ativado
(PTTA).

Tendo o paciente sido considerado apto para
o procedimento, foi tomada a decisdo para o
atendimento sob seda¢@o endovenosa, seguindo-se

0s seguintes passos:

a)  Pré-sedagdo: Dormonid® (maleato de
midazolan) (Produtos Roche Quimicos e
Farmacéuticos, Sao Paulo — SP), via nasal, 0,5 mg/

kg. Apos 20 minutos, foi realizada a vendclise, com a



finalidade de manuten¢do do acesso venoso e
colocag@o de soro glicosado isotonico a 5%, para a
reposicdo hidrica de glicose. O paciente recebeu
oxigénio por via nasal, assim como a atropinizagao,
para manter a cavidade bucal seca e a prevengao de

reflexo cardiaco.

b)  Sedagdo: Diprivan® (propofol)(Astra
Zeneca do Brasil Ltda, Sdo Paulo — SP) em infusdo

continua.

c)  Fentanil® (citrato de fentanila)(1,0 png/

kg)(Janssen-Cilag, Farmacéutica, Sdo Paulo — SP).

Desta maneira, foi realizado o exame clinico e
estabelecido o plano de tratamento, depois de
constatada a fratura dos dngulos mesiais dos dentes
anteriores superiores, existéncia de quadro dramatico
de atividade de carie, afetando todos os dentes
posteriores deciduos e permanentes, e quadro
periodontal alterado. Entdo, optou-se pelo tratamento
restaurador, com resina fotopolimerizavel nos dentes
anteriores, amalgama de prata nos dentes posteriores
e tratamento da condi¢do periodontal, em ambiente
adequado (Figura 3), adotando-se o auxilio da
anestesia infiltrativa local para os procedimentos
cirurgicos. Durante a realiza¢@o dos procedimentos,
foram continuamente monitoradas as condicdes

cardio-respiratdrias do paciente.

Figura 3 - Paciente sedado sendo submetido ao tratamento

Apbs a conclusdo das intervengdes, iniciou-se
o periodo de recuperacdo do paciente (duragao de 1
hora) (Figura 4). Foram dadas as recomendagdes
pos-operatdrias, em relagcdo a dieta e a ingestao de

antieméticos e analgésicos, em caso de necessidade.

Figura 4 - Fase final do tratamento, na recuperagao do paciente

O tratamento odontoldgico sob sedagdo
objetiva a redu¢o da ansiedade, proporcionando
maior conforto e tranqiiilidade ao paciente,
principalmente em tratamentos mais demorados.
Especificamente em relagdo aos pacientes com
necessidades especiais, o cirurgido-dentista
freqlientemente se depara com situagdes nas quais
torna-se necessario langcar mao de métodos que o
auxiliem na abordagem odontologica adequada,
facilitando a realizagdo dos procedimentos e

melhorando a qualidade do tratamento oferecido.

A sedaco endovenosa possibilita a obten¢do da
hipnose, proporcionando a redugao controlada do nivel
de consciéncia, a0 manter as vias aéreas respiratorias
devidamente oxigenadas e a respiragdo espontanea
adequada. Deve ser ministrado maleato de midazolan
como pré-sedativo, atropina para manter os niveis
adequados de umidade da cavidade bucal e prevengio
de possiveis padrdes anormais de reflexos cardiacos. A

analgesia propriamente dita é proporcionada pelo
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hipnético propofol, através de infusdo continua, cuja
caracteristica de meia vida curta (3 a 5 minutos)
proporciona menor tempo de recuperagao. A associagao
com o citrato de fentanila tem efeito analgésico,

potencializando a a¢ao hipnotica (Sousa, 1966).

A sedagdo endovenosa, especialmente naqueles
pacientes com necessidades especiais, deve ter
indicacdo bem feita e precisa, e € obrigatoria arealizagdo
dos exames pré-anestésicos, visando o abrandamento
da pressdo psicologica que o procedimento exerce
sobre a familia do paciente, prevenindo intercorréncias
potencialmente perigosas e evitando efeitos secundarios,
tanto de atos cirtirgicos, quanto de efeitos ndo desejados

das drogas utilizadas.

Exames pré-anestésicos e monitorizagao dos
sinais vitais do paciente, através de equipamentos que
mostram seus batimentos cardiacos, sua temperatura
corporal, pressdo arterial e a satura¢do de oxigénio

devem ser obrigatoriamente realizados.

A escolha e a condu¢do do processo de
sedagdo sdo de responsabilidade médica,
preferencialmente do anestesista, representando
processo auxiliar da terapéutica de grande eficacia
no tratamento odontolégico, principalmente aplicavel

em pacientes com necessidades especiais.

Joubert syndrome is a rare developmental
defect of the cerebellar vermis, with heterogeneous
genotype and phenotype. It is usually associated with
lack of coordination and delay of neuropsychological
and motor developmental. The article describes case
of a child with Joubert syndrome and behavioral
disturbances that could not be treated according
standards procedures. Therefore, owing to his
precarious oral health, his treatment was conducted

under sedation in a dental clinic environment.
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