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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Ondine € uma ateracéo rara no sistema nervoso central em que existe
uma deficiéncia no controle autondmico da respiracdo. O principal sintoma € a apneia durante o
sono. Dependendo da gravidade da sindrome, o suporte ventilatorio pode ser necessario 24 horas
por dia, pois, mesmo acordado, o paciente é incapaz de manter respiracdo satisfatoria. Encontra-
se a mutagdo no gene PHOX2B nos fendtipos. Descricdo do caso: Paciente E.S.G, 04 anos, pré-
natal sem intercorréncias, nascida de parto cesariana, a termo, evoluindo com apnéia e
necessidade de ventilagdo mecanica. Foi submetida a gastrostomia e tragueostomia.
Eletroencefalograma (EEG) e ultrassonografia transfontanela iniciais normais. Ficou em UTI
neonatal desde o nascimento, sendo transferida para UTI pediétrica aos 06 meses. Apds 02 meses
de adaptacdo ao ventilador domiciliar, foi de alta para Home Care (HC). Evoluiu para ventilacéo
durante sono. Apresentou crise convulsiva, EEG alterado, sendo iniciado fenobarbital.
Gastrostomia retirada aos 02 anos. Estudo genético confirmou mutacdo do gene PHOX2B. Este
ano foi colocado marca-passo diafragmatico. Atualmente tolera 04 horas e 30 minutos de sono
com este, frequenta escola por 04 horas sob os cuidados do HC, anda, corre brinca, interage com
todos, ndo fala, estd em acompanhamento com a fonoaudiologia. Discussdo: Apesar de rara, deve-
seinvestigar tal patologia para ndo decorrer no erro de desmame ventilatorio que pode contribuir
para agravar o comprometimento neuroldgico. Diante do diagndstico clinico e/ou genético, €
mandatorio manter o paciente monitorizado, com ventilagdo segura e com dispositivos de acordo
com o cortejo clinico apresentado. A implantacdo do marca-passo diafragmético tem tido sucesso
em varios pacientes. Conclusdo: A assisténcia domiciliar contribui para melhoria da qualidade de
vida oferecendo recursos de alta complexidade, permitindo adaptacdo a0 marca-passo fora do
ambiente hospitalar, 0 que parece uma solucéo viavel para dar seguranca, conforto e liberdade ao
paciente e afamilia.
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