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Introducéo

A sindrome de Smith-Magenis (SSM) decorrente da
delecdo do cromossomo 17 pll.2 que resulta em
anomalias craniofaciais, hiperatividade,
impulsividade, tracos autisticos, comprometimentos
cognitivos de nivel moderado e anormalidades dos
ritmos circadianos com muitas queixas de sono. Ha
na literatura diversos relatos de disturbios do sono
severos ha SSM o que pode intervir negativamente
na qualidade de vida dos individuos e familiares. Tais
disturbios poderiam estar relacionados a delegao do
cromossomo 17 pll1.2, encarregado da expressao
dos genes relacionados ao ciclo circadiano. Outra
possivel causa seria a inversao no ciclo circadiano da
melatonina, horménio singular secretado pela
glandula pineal que influencia diretamente o sono e
gue € excepcionalmente nessa populacao, secretada
durante o dia. A investigacdo sobre as principais
caracteristicas dos possiveis distarbios de sono
poderia contribuir em muito para o planejamento
terapéutico desta populacéo ja que os disturbios de
sono podem, quando identificados e bem
caracterizados, serem tratados com consequente
melhora comportamental.

. Objetvo |

(1) Realizar uma reviséo da literatura sobre o tema
gualidade do sono na SSM; (2) Descrever um estudo
de caso sobre o sono em paciente com SSM

Material e Métodos

Projeto submetido ao comité de ética local, CAAE:
48593721.9.0000.5406. Para revisdo de literatura
foram utilizadas as principais bases de dados de
informacdo cientifica e selecionados os idiomas
Inglés e Portugués, sem restricdo da data de
publicacdo. Os descritores utilizados foram: Sleep,
melatonin and Smith-Magenis Syndrome em distintas
combinacdes. Apdés a selecdo dos artigos foram
extraidas as principais informagBes sobre a
presenca, frequéncia, as caracteristicas, possiveis
causas e consequéncias dos distarbios do sono
nesta populagdo. Para o relato de caso, paciente do
sexo feminino, 20 anos, com diagndstico de SSM, foi
avaliada quanto ao sono meio do Pittsburgh Sleep
Questionnaire e do actigrafo colocado no brago nao
dominante por 15 dias.
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Resultados e Discussao

Na revisdo de literatura, em 100% dos estudos (47) foi
relatada a presenca de disturbios de sono (DS) nesta
populagio. Os DS mais frequentes foram o sono
fragmentado (relatado em 74,5% dos estudos), tempo de
sono noturno menor que o aceitavel (53,2%), dificuldade
para iniciar o sono (42,5%), sonoléncia diurna (53,2%),
alteragdo no sono REM (34%) e despertar muito cedo
(17%). Quanto as possiveis causas dos DS na SSM, cerca
de 32% dos artigos atribuiram a altera¢des na producéo e
liberac¢io de melatonina com ritmo inexistente ou
invertido. Por outro lado, cerca de 32% dos artigos
atribuiram os DS a mutagbes genéticas e ainda 2%
atribuiram &  problemas  respiratérios. = Como
consequéncias dos DS, 12,8% dos artigos relacionam os
DS com a piora do quadro comportamental. Os dados do
relato de caso do PSQI mostraram laténcia do sono acima
e duracdo do sono abaixo do aceitdvel com indicativo de
distdrbios do sono. A actigrafia mostrou que em média o
hordrio de dormir foi 23h21, de levantar foi 5h43, o
tempo na cama foi 7,46 horas, o tempo total de sono 6,44
horas, a laténcia do sono 1,28 horas, a eficiéncia do sono
foi 85,83% e tempo acordado apds o inicio do sono foi de

aproximadamente 1 hora.

Conclusao

Os dados da actigrafia confirmaram a maioria dos
parametros do sono relatados no questionario de
Pittsburgh, exceto a eficiéncia do sono, que foi pior
quando registrada pela actigrafia do que na avaliacdo
subjetiva.
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