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Resumo: INTRODUCAO: O Cuidado Paliativo Pediétrico (CPP) objetiva a melhoria da qualidade de vida
do paciente e seus familiares, caminhando paralelamente a investigacdo diagndstica e terapéutica.
DESCRICAO DO CASO: Lactente, sexo feminino, proveniente da Bahia com quadro de
fraqueza muscular progressiva, disfagia, disfonia, ptose palpebral, paralisia facial e insuficiéncia
respiratoria iniciada aos 6 meses de vida, quando procurou nosso servigo. Com a investigagcéo
inicial foi levantada a Hip6tese diagndstica de doenca mitocondrial. Iniciado terapia com pool de
co-fatores. Internada em UTI pedidtrica de Hospital Universitirio em Sdo Paulo, onde
permaneceu dependente de ventilagdo mecanica, traqueostomizada, acompanhada pela Equipe de
CPP por 10 meses. Desenvolvido plangiamento do cuidado que incluiu mangjo de sintomas,
fisioterapia respiratoria e motora, fonoaudiologia, acompanhamento nutricional, suporte
avancado, suporte psicossocial e espiritual, bem como Medicina Integrativa (musicoterapia, Jin
Shin Jyutsu, hidroterapia, brinquedoterapia) com participacdo familiar. Apresentou aguisicoes
motoras significativas. Apos 6 meses de internacdo, recebemos o resultado de Sequenciamento
do Exoma: Sindrome de Brown-Vialetto-Van Laere 1, doenca metabdlica rara com tratamento
através da reposicao de Riboflavina em altas doses e boas perspectivas evolutivas. Passou a fazer
tratamento especifico e, apoOs este, foi possivel retirar suporte ventilatério. Alta hospitalar em
seguimento ambulatorial, adquirindo condi¢bes para atividades compativeis com a idade.
DISCUSSAO: O diagndstico de doenca limitante ou ameacadora de vida traz grande impacto na
vida de criangas e familias. Estas vivenciam incertezas e esperancas, ambiguidades entre a
ameaga diaria de morte e os cuidados com amor, compaixdo no dia-a-dia A implementagdo
precoce do CPP, diada a investigacdo diagnéstica e ao tratamento, pode trazer inUmeros
beneficios e novas perspectivas para paciente e familia. CONCLUSAO: Investigacdo clinica
precoce, prevencdo e alivio do sofrimento, avaliaco impecével e tratamento da dor e sintomas,
com olhar abrangente e interdisciplinar, favoreceram a evolucgéo clinica.
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