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RESUMO

Introducao: A sindrome de West (SW) é caracterizada pela triade de espasmos infantis,
retardo e/ou mvolucdo do desenvolvimento neuropsicomotor e eletroencefalograma com
hipsarritmia. Tem pico de incidéncia entre os 4 e 7 meses de vida. Hormonio
adrenocorticotrofico, corticosteroides e vigabatrina sdo os principais medicamentos
recomendados. Diagnostico e tratamento precoces sdo essenciais para o bom prognodstico.
Objetivo: Avaliar o perfil clinico-epidemiologico de criancas com diagndstico de SW que sao
acompanhadas em ambulatorio de neuropediatria de um hospital de referéncia em Brasilia-
DF, identificando fatores de risco, dados clinicos, terapéuticos e prognoésticos. Metodologia:
Estudo observacional, transversal e retrospectivo, no qual foram analisados os dados de
prontuarios de criangas com diagnostico de SW, buscados no sistema eletronico da agenda do
ambulatorio em questdo, no periodo de outubro de 2018 a outubro de 2019. Foi realizada a
analise descritiva dos dados obtidos, utilizando-se frequéncias, medidas de tendéncia central e
correlacdo entre os dados encontrados. Resultados: Foram encontrados 21 pacientes, com
idade média de inicio dos sintomas de 4,7 meses. 47,6% dos casos tiveram algum grau de
hipoxia ao nascimento. A primeira opcao terapéutica foi a vigabatrina em 76,2% dos casos.
Ao fim do tratamento, 7 casos obtiveram controle parcial dos espasmos, 7 pacientes ficaram
livres de crises epilépticas, 5 apresentavam outras caracteristicas semiologicas de crises, e 2
evoluiram para as caracteristicas da sindrome de Lennox-Gastaut. Conclusido: A sindrome de
West constitui uma forma grave de epilepsia infantil, de dificil tratamento e, muitas vezes,
associada a uma evolucao desfavoravel, mantendo atraso do desenvolvimento e dependéncia

de drogas anti-epilépticas.

Palavras-chave: Sindrome de West. Sindromes epilépticas da infancia. Hipsarritmia. Atraso

no desenvolvimento.



ABSTRACT

Introduction: West syndrome (SW) 1s characterized by the triad of infantile spasms, delay
and/or ivolution of neuropsychomotor development and electroencephalogram with
hypsarrhythmia. It has a peak incidence between 4 and 7 months of life. Adrenocorticotropic
hormone, corticosteroids and vigabatrin are the main recommended drugs. Early diagnosis
and treatment are essential for a good prognosis. Objective: Evaluate the clinical-
epidemiological profile of children diagnosed with SW who are followed up at a
neuropediatrics outpatient clinic in a reference hospital in Brasilia-DF, identifying risk
factors, clinical, therapeutic and prognostic data. Methodology: Observational, cross-
sectional and retrospective study, in which data from the medical records of children
diagnosed with SW were searched for in the electronic system of the agenda of the clinic in
question, from October 2018 to October 2019. The descriptive analysis of the obtained
datawas carried out using frequencies, measures of central tendency and correlation between
the obtained data. Results: 21 patients were found, with an average age of onset of symptoms
of 4.7 months. 47.6% of the cases had some degree of hypoxia at birth. The first therapeutic
option was vigabatrin in 76.2% of cases. At the end of treatment, 7 cases obtained partial
control of spasms, 7 patients were free from epileptic seizures, 5 had other semiological
seizure characteristics, and 2 evolved to the characteristics of Lennox-Gastaut syndrome.
Conclusion: West syndrome is a severe form of childhood epilepsy, difficult to treat and
often associated with an unfavorable outcome, maintaining developmental delay and

dependence on anti-epileptic drugs.

Keywords: West syndrome. Childhood epileptic syndromes. Hypsarrhythmia. Developmental
delay.
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INTRODUCAO

A sindrome de West (SW) ocorre na infancia com um pico de incidéncia entre os 4 e 7
meses de vida® Trata-se de uma sindrome epiléptica caracterizada pela triade de espasmos
infantis, retardo e/ou involu¢do do desenvolvimento neuropsicomotor e eletroencefalograma
(EEG) com hipsarritmia (ritmo caotico e desorganizado da atividade basal com ondas lentas
de alta amplitude ou espiculas multifocais que sido assincronas e nio-ritmicas)®. A primeira
descricdo da sindrome fo1 feita em 1841, pelo Dr. James West emuma carta a revista Lancet,
na qual ele relatou o caso de seu proprio filho, referindo que este possuia “uma forma peculiar
de convulsdes do lactente”.

O atraso no desenvolvimento pode estar presente antes, durante ou depois do inicio
das crises epilépticas caracteristicas”). Os espasmos continuos e a hipsarritmia tém um efeito
deletério sobre a maturacio do cérebro, a cognicio e o desenvolvimento®. Apesar de sua
definicdo, varia¢des dentro de todos os trés componentes da sindrome sao bem reconhecidos
pela literatura®. Espasmos sido contracdes repentinas e breves dos musculos do pescoco,
tronco e membros que ocorrem em um tempovariavel de uma fracio de segundo a 1-2
segundos.Podem ocorrer centenas deles ao longo de um dia, e sdo muito comuns durante o
despertar ou adormecer. Podem se associar a outros eventos clinicos, comocianose, palidez,
desvio dos olhos e modificacdo da freqiiéncia respiratoria ou cardiaca®.

A sindrome dos espasmos infantis foi classificada inicialmente como idiopatica,
criptogénica e sintomatica com base na avaliacdo clinica. O primeiro e segundo grupos
indicavam pacientes com desenvolvimento neurologico anormal, respectivamente.antes do
inicio dos sintomas e sem causa identificada. O ultimo grupo incluia bebés com
desenvolvimento prejudicado e uma etiologia reconhecida™. A International League Against
Epilepsy (ILAE) classifica as etiologias da SW em genética, estrutural, metabdlica e
desconhecida. Literatura ocidental mostra lesdes pré-natais ndo progressivas como as
principais causas, enquanto os estudos de paises em desenvolvimento mostram insultos
perinatais ou pos-natais também como importantes fatores etiologicos. As causas pré-natais
comuns incluem displasias corticais, disturbios neurocutaneos, malformacdes cerebrais e
disturbios metab6licos®.

A abordagem diagnostica deve incluir a determinacdo etiologica da sindrome.
Além do EEG, idealmente, uma ressonancia magnética do cérebro deve ser realizada para
detectar potenciais malformacgdes, lesdes isquémicas ou alteragdes que indiquem alguma
etiologia®. Testes genéticos e metabolicos também podem ajudar a esclarecer a etiologia da

condi¢io@.



Diagnostico precoce e inicio rapido do tratamento sdo essenciais para o bom
prognostico e resultado terapéutico de pacientes com SW(). Tem sido sugerido que uma
melhor resposta a terapia pode ser obtida quando ela ¢ miciada dentro de um més apds o
inicio das convulsdes®. A correlacio positiva entre controle de crises e a melhora do
desenvolvimentodestaca a importancia da administraciode terapia adequada®.

Hormonio adrenocorticotrofico (ACTH), corticosteroides e vigabatrina (VGB) sdo os
principais medicamentos recomendados a esses pacientes. A terapia universalmente
reconhecida como a mais eficaz no tratamento da SW ¢ o ACTH. A VGB tem se mostrado
promissora para o tratamento, principalmente nos casos associados a esclerose tuberosa®.
Numerosos estudos avaliaram os efeitos destes farmacos utilizando diferentes regimes
posologicos, eficacia da droga e possiveis efeitos adversos, mas controvérsias ainda
permanecem”. Devido ao alto custo do ACTH, em alguns paises, a terapia com
corticosteroides é considerada primeira linha de tratamento®®”. A dieta cetogénica, que
consiste na ingestdo de calorias obtidas quase exclusivamente por gordura e proteinas e baixo
suportede carboidratos, também tem sido proposta em casos especificos, considerando-se as
complicagdes incluindo diarréia, hipovitaminose, perda de peso e nefrolitiase. Apesar disso,
ha relatos de boa resposta*?.

O prognoéstico da SW sem etiologia definida, permanece reservado. 44% dos
pacientes desenvolveram outra forma de epilepsia (em 71% deles, associada a deéficit
cognitivo moderado-grave). E conhecida a evolucdo para sindrome de Lennox-Gastaut, mas a
ocorréncia de epilepsia focal continua sendo a evolucio mais frequente®. Mais estudos sobre
a eficacia das diferentes abordagens terapéuticas com avaliacdo do resultado final apos
cessacdo da terapia ainda sdo necessarios para melhor elucidacdo do efeito das terapias no

prognéstico®.

OBJETIVOS

Objetivo Geral
Avaliar o perfil clinico-epidemiologico de criancas com diagnostico de sindrome de

West que sdo acompanhadas em ambulatorio de neuropediatria para sindromes epilépticas e

epilepsia de dificil controle de um hospital de referéncia em Brasilia-DF.



Objetivos Especificos
1. Definir o perfil demografico das criancas com diagnostico de sindrome de West que

sdo acompanhadas neste ambulatorio;

2. Reconhecer fatores de risco associados ao diagnostico de sindrome de West nas
criancas que sdo acompanhadas neste ambulatorio;

3. Obter dados clinicos e da evolucdo da doenca das criangas com diagnostico de
sindrome de West que sdo acompanhadas neste ambulatorio;

4. Levantar dados relativos aos tratamentos utilizados e a resposta aos mesmos nas
criancas com diagnostico de sindrome de West que sdo acompanhadas neste

ambulatorio.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo observacional, transversal e retrospectivo, no qual foram
analisados os dados de prontudrios de criancas com diagnéstico de sindrome de West
acompanhadas no ambulatorio de sindromes epilépticas e epilepsia de dificil controle do
servico de neuropediatria do Hospital da Crianca de Brasilia. Foram incluidos neste estudo
pacientes de ambos os sexos, de 0 a 18 anos, com diagnostico atual ou pregresso de Sindrome
de West registrado em prontuario.

A busca destes pacientes se deu por meio da agenda do ambulatorio em questdo,
registrada no sistema eletronico do hospital, no periodo de outubro de 2018 a outubro de
2019. Foram selecionados manualmente dentre os atendimentos didrios, os prontuarios
referentes aos diagnosticos de Sindrome de West, que constavam nas evolucdes dos
respectivos pacientes. O periodo citado fo1 utilizado para a selecdo dos pacientes, e uma vez
selecionados, foram utilizadas para a coleta de dados, as consultas meédicas tambeém fora deste
periodo, desde o inicio do acompanhamento.

Procedeu-se entdo com a leitura e analise dos prontuarios destes pacientes, na busca
pelas variaveis: idade de inicio dos sintomas, idade na ultima consulta, sexo, primeiro sintoma
evidenciado (crises epilépticas ou atraso no desenvolvimento), realizacio do
eletroencefalograma, realizacdo de exames de imagem e seus resultados, antecedentes
fisiologicos, patologicos e familiares, tratamentos realizados, necessidade de associacao de
drogas, e evolucdo do quadro apds terapéutica.

Foram utilizados alguns conceitos na coleta dos dados referentes aos antecedentes.
Microcefalia foi considerada, quando evidenciado perimetro cefdlico menor que menos dois (-

2) desvios-padrdo abaixo da meédia especifica para o sexo e idade gestacional, conforme a



orientacdo da Organizacdo Mundial da Saude (OMS). Prematuridade foi considerada quando
0 nascimento ocorreu antes de 37 semanas de idade gestacional, também segundo definicao
da OMS. Consideramos hipoxia ao nascimento, quando foi feita tal men¢do no prontuario, ou
usados outros termos tais como “sindrome hipoxico-isquémica por causas perinatais”,
“necessidade de reanimacdo ao nascer”, “parada cardiorrespiratoria ao nascimento”. Na
avaliacdo da evolucdo dos casos, considerou-se falha, se ndo houve relato nos prontudrios de
melhora dos espasmos ou evolucdo positiva do desenvolvimento, com o uso da medicacao no
periodo prescrito.

As informacoes obtidas foram registradas em planilha do programa Microsoft Excel.
Foi realizada a analise descritiva dos dados obtidos, utilizando-se frequéncias, além de
medidas de tendéncia central e correlacdo entre os dados encontrados.

O estudo esta em conformidade com as normas estabelecidas pela Resolu¢do 510/2016
do Conselho Nacional de Saude/MS, que rege a pesquisa com seres humanos. Todo o esforco
foi realizado com o objetivo de assegurar a privacidade dos participantes, de modo que foi
garantida a confidencialidade das informacgdes e protecdo da identidade de todos os sujeitos
envolvidos no estudo.

A pesquisa foi aprovada pelo Comité de Etica e Pesquisa da ESCS/FEPECS sob
CAAE 17584719.4.0000.5553¢ parecer consubstanciado numero 3.530.783.

RESULTADOS

Por meio da pesquisa na agenda do ambulatério do servico de neuropediatria do
Hospital da Crianca de Brasilia, foram encontrados vinte e um casos com diagndstico
estabelecido de Sindrome de West, seja ele atual ou pregresso. Dentre os 21 pacientes
selecionados, encontramos 11(52,4%) do sexo masculino e 10(47.6%) do sexo feminino. Em
relacdo a idade em que se iniciaram os sintomas, houve variacdo de 1 a 12 meses, sendo a
media de idade de 4,76 meses. No grafico abaixo (figura 1), podemos verificar a variacdo de
idade, e evidenciar o pico com quatro meses, tendo 6 (28.57%) pacientes iniciados seus
sintomas nesta idade.

Idade de inicio dos sintomas X numero de pacientes

:
6

5

4

3

1 .
: I I . i et

1 més 3 meses 4 meses 5 meses 6 meses 7 meses 8 meses 12 meses pacientes.



Quanto a primeira manifestacdo observada, temos que em 19 (90.5%) pacientes foram
as crises epilépticas que se manifestaram primeiro. Em 16 (76,2%) casos havia outra
semiologia de crise associada aos espasmos tipicos da Sindrome de West. Apenas 5 (23.8%)
pacientes tinham os espasmos como Unica forma de crise epiléptica.

Na caracteriza¢do da amostra, foram encontradas 7 (33,3%) crian¢as prematuras e a
microcefalia foi identificada em 4 (19%) dos casos avaliados. Ao avaliar outras variaveis
possivelmente associadas ao desenvolvimento da sindrome de West, encontrou-se que 10
(47,6%) casos tiveram algum grau de hipoxia ao nascimento. Nao fo1 feita men¢do ao boletim
de Apgar na maioria dos prontuarios, por isso ndo foi levado em consideracdo para definicao
de tal variavel.

Todos os pacientes deste estudo realizaram exames de neuroimagem (tomografia
computadorizada e/ou ressonancia magnética de cranio) e 18 (85,7%) deles tiveram alguma
alteracdo no exame. Dentre as alteracdes identificadas, temos que 8 foram achados
compativeis com lesdes hipdxico-isquémicas, 6 apresentavam sinais de reducdo volumeétrica
encefalica, e em mais 3 foram identificadas lesdes tumorais, sendo dois destes com
diagnostico de esclerose tuberosa e um dos casos com lesdo cistica ndo neoplasica em
topografia de pineal. Um dos 18 pacientes apresenta lesdes descritas como hipodensidade
difusa da substancia branca e pequenas calcifica¢des periventriculares e subcorticais no lobo
frontal direito, sendo sugerida a possibilidade de doenca metabolica, que até o momento da
coleta de dados, ainda se encontrava em investigacdo. Foram 3 (14,3%) os pacientes que
tiveram o exame de imagem considerado normal. Na figura 2 abaixo, se encontra a

distribuicao dos achados nos exames de neuroimagem dos 21 pacientes avaliados.

Exames de neuroimagem

® Normais

® [esdes hipoxico-
isquémicas

® reducdo volumeétrica
encefalica

» lesdes tumorais

sugestivo de doenca
metabolica

Figura 2. Achados nos exames de neuroimagem.



Dentre os 3 pacientes com exame de imagem normal, um deles apresentou durante a
investigacao, painel genético de epilepsia sugestivo de esclerose tuberosa, outro paciente tem
diagnostico de erro inato do metabolismo em investigacdo, e historico de hipoglicemias
persistentes no periodo neonatal, e o ultimo, ndo teve outros fatores de risco identificados até
0 momento.

A idade do primeiro eletroencefalograma com hipsarritmia variou de 2 a 24 meses,
sendo a meédia de 9,7 meses. A primeira opcao terapéutica para Sindrome de West, foi a
vigabatrina em 16 (76,2%) dos casos, a corticoterapia em 3 (14,3%) e o acido valproico em 2
(9,5%) dos casos. Quanto a resposta ao tratamento, 12 (57,1%) dos pacientes, apresentaram
boa resposta inicial e 9 (42,9%) tiveram falha com a primeira opcao terapeéutica. Dentre esses
9 casos de falha, 2 utilizaram &cido valproico como primeira escolha, e os outros 7,
vigabatrina. Considerados separadamente os esquemas terapéuticos de escolha para a
Sindrome de West, 11 (52,3%) dos 21 pacientes fizeram uso da corticoterapia em algum
momento do tratamento, 19 (90,4%) utilizaram vigabatrina e apenas 2 (9,5%) foram tratados
com ACTH (hormoénio adrenocorticotrofico). Em 7 (33,3%) dos casos, foi utilizada a dieta
cetogénica como modalidade de tratamento durante algum momento do acompanhamento
medico destes pacientes. Nestes, em 2 (28,5%) casos a dieta foi interrompida, em um deles
por ma adesdo e no outro, por efeitos adversos. Em 2 (28,5%) dos 7 pacientes, foi relatado
sucesso com a dieta, com melhora no controle das crises epilépticas e no desenvolvimento.
Em 3 (42,8%) casos, ndo foi informada a evolu¢do com o uso da dieta cetogénica.

No que diz respeito aos dados referentes a evolucao dos 21 pacientes, na ultima
consulta avaliada (realizada no periodo de outubro de 2018 a outubro de 2019), 14 (66,7%)
nao apresentavam mais crises caracterizadas semiologicamente como espasmos e 7 (33,3%)
ainda apresentavam tais episodios, mas todos com controle parcial (reducdo do numero e
duracdo dos episodios, em relacdo ao periodo pré-tratamento). Dentre os 14 que ndo
apresentavam mais espasmos, 7 (33,3%) de fato ficaram livres de crises epilépticas, 5 (23,9%)
continuavam com o diagnostico de epilepsia, apresentando outras caracteristicas semiologicas
de crises epilépticas, e 2 (9,5%%) evoluiram para as caracteristicas da sindrome de Lennox-

Gastaut. Podemos ver a evolucao das crises no grafico abaixo (figura 3).



Evolucao das crises epilépticas

B mantém espasmos -
controle parcial

(9.5%
W livre de crises

m evolucdo para outro tipo de
crise epiléptica

evolucdo para Lennox-
Gastaut

Figura 3. Evolugdo das crises epilépticas nos 21 pacientes analisados.

Quanto a evolucdo do desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM), todas as criancas
avaliadas ainda apresentavam algum grau de atraso em relacdo ao desenvolvimento
considerado normal para cada faixa etaria, no entanto, 13 (61,9%) apresentaram melhora apos
os tratamentos realizados. Considerando as opc¢des terapéuticas para sindrome de West, destes
13 pacientes, a maioria (61.5%) fez uso de mais de um farmaco. Um deles fo1 submetido as
trés principais opg¢odes terapeuticas (corticoterapia, vigabatrina e ACTH), outro fez uso de
vigabatrina e ACTH e outros 6 fizeram uso tanto de vigabatrina quanto da corticoterapia. Na
evolucdo eletroencefalografica (EEG), apenas 1 (4,76%) paciente, apresentava EEG normal
no periodo final da coleta de dados. A maioria dos pacientes apresentou mudanca no padrao
do EEG, mas ainda com alteracoes.

Por fim, considerando a ultima consulta realizada no periodo de coleta dos dados do
estudo, dos 21 pacientes analisados, 16 (76,2%) se encontravam em politerapia, fazendo uso
de duas ou mais drogas anti-epilépticas (DAEs), sendo 10 deles, em uso de trés ou mais
medicagdes. Apenas 5 (23,8%) faziam uso de apenas uma medica¢do. Nao houve paciente no
estudo, livre do uso de farmacos anti-epilépticos durante o periodo de acompanhamento.

Na tabela abaixo (figura 4), estdo esquematizadas algumas das variaveis analisadas,

em cada um dos 21 pacientes.
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Figura 4. Descrigdo de variaveis avaliadas nos 21 pacientes selecionados.




DISCUSSAO

Neste trabalho, entre os 21 pacientes avaliados, encontramos varia¢do de idade de
inicio dos sintomas de 1 a 12 meses, com a média de idade de 4,76 meses, sendo o pico aos
quatro meses. Nao houve predominancia significativa em um dos sexos, sendo 52,4% do sexo
masculino e 47.6% do sexo feminino. Os achados de média de idade variam na literatura. e a
prevaléncia demonstrada nos outros estudos ¢ maior no sexo masculino. O Infantile Spasms
Study (ICISS), com uma coorte de 377 pacientes com Sindrome de West (SW), encontrou a
ocorréncia da SW entre 3 e 12 meses de idade, com um pico em torno de 6-7 meses?. Singhi
e colaboradores, na India. em amostra de 165 casos, encontraram que a idade de inicio da SW
variou de 1 més a 1 ano e 7 meses, com meédia de 6,1 meses, evidenciando-se uma maior
prevaléncia no sexo masculino(67,9%)?. Revisio de D’Alonzo e colaboradores, de 2018,
encontrou pico de idade de apresentacdo da sindrome entre 4 e 7 meses de idade, também com
preferéncia pelo sexo masculino™.

Neste estudo, evidenciamos que as crises epilépticas do tipo espasmos foram a
manifestacdo inicial da sindrome, mas que em 76,2% dos casos havia outra semiologia de
crise associada. No mesmo trabalho indiano de Singhi e colaboradores (2005) citado acima®,
foi encontrado também um numero significativo de casos em que oufros tipos de crises
epilépticas acompanhavam os espasmos infantis. Assim como demonstrado no nosso estudo,
a literatura corrobora que o atraso do desenvolvimento, de fato, na maioria dos casos € notado
posteriormente, conforme o crescimento e maturacao das habilidades deveria ocorrer. Estudos
sugerem que a atividade epileptogénica durante o periodo de maturacdo cerebral é causa de
deterioracdo cognitiva progressiva, possivelmente mediada por alteracdes na conectividade
cerebral e diminuicio da neurogénese**.

Artigo semelhante a este, realizado por Sehgal, DM e colaboradores, na India, em
2016, com analise do perfil de 33 pacientes com diagnostico de SW, identificou causas pre-
natais (malformacgdes do sistema nervoso central e esclerose tuberosa) em 18,2%, e asfixia
perinatal em 54,5% dos pacientes e foram 2 os casos sem causa identificada®®. A hipoxia
desempenha um papel fisiologico significativo no desenvolvimento fetal e tem sido associada
a programacio da funcio e metabolismo do cérebro durante a vida'*1516-No nosso trabalho,
47,6% dos casos tiveram algum grau de hipoxia ao nascimento, corroborando os achados da
literatura.

Para Sehgal, DM e colaboradores, os achados de neuroimagem dos 33 pacientes
incluiram reducao de substancia branca, malformacdes, gliose focal e atrofia cortical difusa,

esclerose tuberosa, encefalomaldcia, acidente vascular cerebral e mielinizacdo tardia. No



nosso estudo, encontramos padrdo semelhante, com foco nas lesdes hipoxico-isquémicas, que
foram as mais prevalentes. Também tivemos 2 casos de esclerose tuberosa, que se trata de um
disturbio autossomico dominante, em que as lesdes tumorais cerebrais e as crises epilépticas
sdo marcos da doenca®”. A SW é comumente associada a esclerose tuberosa e esta associada
a um prognostico ruim para evolucio das crises e do desenvolvimento'®. Neste trabalho, um
dos casos de esclerose tuberosa manteve crises tipo espasmos a despeito dos tratamentos
nstituidos, e até¢ o momento da coleta de dados, ainda mantinha necessidade de politerapia,
confirmando o progndstico ruim.

A literatura corrobora que algumas criancas nio apresentam disturbios neurologicos
detectaveis e nio hd explicacio para o motivo de terem espasmos infantis’?, conforme
encontrado em um dos casos deste estudo. Também encontramos relato de desordens
metabolicas na génese da SW. Avancos recentes em tecnologias de genética molecular vém
permitindo novas investigacdes etiologicas!®. Foi citado resultado de painel genético em
apenas um caso do estudo, haja vista que esta € uma tecnologia ainda de dificil acesso.

No ICISS, encontrou-se como resultado, que crian¢as com uma etiologia identificada
como predisponente aos espasmos infantis, geralmente apresentamuma evolucdo pior do que
a grande minoria que nio tem causa definida®?. No nosso estudo, de fato, a inica crianca sem
qualquer fator de risco ou causa identificada até o momento, apresentou evolucdo favoravel,
com remissdo dos espasmos, sem necessidade de politerapia, e com ultimo
eletroencefalograma normal.

Sehgal e colaboradores encontraram em seu trabalho com os 33 pacientes, que o
tratamento hormonal (ACTH e prednisolona) foi recebido como primeira linha pela maioria
dos pacientes'®). No nosso estudo encontramos resultados diferentes, com a vigabatrina sendo
majoritariamente a medicacdo de escolha. Uma atualizacdo de diretrizes baseada em
evidéncias em 2012, relatou que com o ACTH, se tem uma melhor resposta clinica. Mas
devido ao alto custo, em alguns paises os corticosteroides ainda sdo considerados um
tratamento de primeira linha®. Outras revisdes recentes, recomendam ACTH ou vigabatrina
como tratamento de primeira linha®Y. No Brasil, o acesso a0 ACTH ¢ limitado, o que justifica
o baixo uso do mesmo, evidenciado neste trabalho, com preferéncia a vigabatrina como
medicacdo de primeira escolha. Considerando outras opg¢des terapeuticas, a dieta cetogénica
no manejo da SW foi avaliada em revisdo sistematica de Prezioso e colaboradores, de 2018, e
foi encontrada uma taxa média livre de espasmos de 34,61% “?, proxima da encontrada no

nosso estudo, com sucesso no manejo das crises em 28,5%.



Hahn e colaboradores, em um estudo retrospectivo, evidenciaram que mais que um
terco dos pacientes ndo responderam aos tratamentos considerados de primeira linha para a
SWE3, Nosso estudo reitera esse fato, com um terco dos pacientes ainda mantendo crises do
tipo espasmos apoOs o tratamento. A resposta no estudo de Hahn, foi definida como a
interrupcao dos espasmos por um periodo de pelo menos um més, dentro de 2 semanas apos o
inicio do tratamento®” Nzo foi possivel analisar critérios semelhantes aos da literatura de
resposta ao tratamento, haja vista que como um estudo retrospectivo ndo randomizado, fo1
dificil controlar a dosagem e a duracdo do tratamento com precisdo, da maneira que um
estudo prospectivo permitiria. Como em alguns dos casos, o diagndstico de SW era um
antecedente, foi possivel avaliar a melhora das crises tipo espasmos, do desenvolvimento e do
EEG, mas sem definicdo precisa do tempo de tratamento prévio a melhora.

A transicdo de SW para sindrome de Lennox-Gastaut (SLG) € conhecida e em ambas
as entidades sdo geralmente de dificil controle. Em um estudo de Malagon Valdez, em
Buenos Aires, em 2018, se estudaram 130 casos de SW, encontrando-se uma evolucdo para
SLG em 10.7% dos casos®?@*. Nosso estudo corrobora os achados da literatura, encontrando
2 (9.5%) dos pacientes com SW, evoluindo para as caracteristicas da SLG.

Evidenciamos que apesar da maioria (61,9%) dos pacientes, ter apresentado melhora
do desenvolvimento apds o tratamento, todas as criancas avaliadas ainda apresentavam algum
grau de atraso em relacdo ao normal para cada faixa etdria. A literatura corrobora que na SW,
mesmo as criancas com controle favoravel da epilepsia, mantém certo nivel de
comprometimento da cogni¢ao®.

Na avaliacdo da dependéncia de politerapia, encontramos que no grupo dos cinco
pacientes em uso de apenas uma medica¢do, todos apresentam em comum a remissdo dos
espasmos, estando no grupo livre de crises, e por este motivo, com menor necessidade de
associacao de drogas anti-epilépticas. Dois destes estdo no grupo dos que ndo apresentaram
alteracdes nos exames de neuroimagem, corroborando os achados da literatura, de uma

evolucio mais favoravel para os casos sem causa estrutural identificada.

CONCLUSAO

A Sindrome de West constitui uma forma grave de epilepsia infantil, de dificil
tratamento e, muitas vezes, associada a uma evolucdo desfavoravel, mantendo atraso do
desenvolvimento e dependéncia de drogas anti-epilépticas. E notavel a influéncia da hipoxia
ao nascimento como fator associado a morbidade neurologica. Trata-se de uma medida

importante da qualidade de assisténcia perinatal, que ¢ fundamental para melhorias nos



indicadores de saude. Médicos, pais e cuidadores devem estar atentos ao desenvolvimento dos
lactentes, principalmente se apresentarem movimentos compativeis com espasmos. A busca
precoce por diagnéstico e tratamento adequados, tem grande impacto no desenvolvimento
futuro.

Assim como a proposta deste trabalho, tém sido realizados alguns estudos para avaliar
o perfil de pacientes com SW e eficacia dos tratamentos disponiveis, em diversos paises. No
Brasil, ndo encontramos estudos semelhantes. Conhecer o perfil dos pacientes, fatores de risco
e fatores prognosticos ¢ de fundamental importancia para nortear o cuidado e a atencdo a
saude dos mesmos, principalmente se tratando de uma patologia que tanto impacta a
qualidade e a expectativa de vida das criancas acometidas. Esse trabalho ¢ limitado pela sua
metodologia retrospectiva e o pequeno tamanho da amostra, por se tratar de doenca rara e de
dificil diagnostico. A analise de prontudrios ¢ dificultada pela falta de padronizagdo dos
mesmos, e déficit de informacdes que seriam cruciais para melhor analise do estudo. Por fim,
reitera-se a 1importancia de que ocorram estudos semelhantes, visando um melhor

atendimento, compreensdo e propedéutica desta populacao.
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