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ARTIGO DE REVISAO

RESUMO

Introducdo: A Sindrome de Crisponi refere-se a um tipo de doenca autossdmica, recessiva e
rara, geralmente reconhecida no periodo neonatal. E caracterizada por contracdes
musculares em resposta a estimulos, hipertermia, salivacdo, faléncia organica e
incapacidade de degluticdo. Apesar de rara, € uma doenca grave e impactante na vida dos
pacientes acometidos. Objetivos: O presente estudo busca trazer uma revisdo dos artigos
publicados na literatura que abordam a Sindrome de Crisponi, com o propdsito de fomentar
melhorias voltadas a doenca e contribuir na formacdo do conhecimento cientifico.
Metodologia: Para alcancar este objetivo, os autores realizaram uma revisdo sistematica da
literatura, utilizando descritores relacionados ao tema proposto nesta revisdo. Os artigos
foram selecionados de forma criteriosa, almejando a veracidade e confiabilidade deste
trabalho. Resultados: A analise dos estudos selecionados revelou uma variedade de
informacdes acerca da Sindrome de Crisponi, como a sua etiologia, caracteristicas clinicas e
possiveis tratamentos sintomaticos. Conclusado: Esta revisdo forneceu uma visdo abrangente
sobre a Sindrome de Crisponi. Entretanto, destaca-se a importancia da continua pesquisa
acerca da doenca para a melhora de resultados clinicos e cientificos.
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Understanding Crisponi Syndrome: a study on the impacts
of the disease

ABSTRACT

Introduction: Crisponi Syndrome refers to a rare autosomal recessive disease, usually
recognized in the neonatal period. It is characterized by muscle contractions in response
to stimuli, hyperthermia, salivation, organ failure and inability to swallow. Despite being
rare, it is a serious disease and impacts on the lives of affected patients. Objectives: The
present study aims to provide a review of the articles published in the literature that
address Crisponi Syndrome, with the purpose of fostering improvements aimed at the
disease and contributing to the formation of scientific knowledge. Methodology: To
achieve this objective, the authors carried out a systematic review of the literature,
using descriptors related to the theme proposed in this review. The articles were
selected carefully, aiming for the veracity and reliability of this work. Results: The
analysis of the selected studies revealed a variety of information about Crisponi
Syndrome, such as its etiology, clinical characteristics and possible symptomatic
treatments. Conclusion: This review provided a comprehensive overview of Crisponi
Syndrome. However, it highlights the importance of continuous research into the
disease in order to improve clinical and scientific results.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Crisponi (SC) é uma doencga autossOmica recessiva rara e severa
que foi descrita pela primeira vez em 1996 por Giangiorgio Crisponi'. Os sintomas ja sdo
identificados ao nascimento e incluem deformidades &sseas e faciais, contracdes
musculares (desencadeadas pelo toque ou durante o choro da crianca e que simulam
espasmos tetanicos), dificuldade para deglutir, convulsGes generalizadas, trismo e
sudorese paradoxal induzida pelo frio, além de crises de hipertermia que podem cursar
com faléncia de multiplos 6rgdos'~.

O gene CRLF1 (sigla em inglés para cytokine receptor like factor 1) é o
responsavel pela ativacdo do receptor do fator neurotréfico ciliar. Alteracoes
hereditarias, portanto, causam desequilibrios nesses receptores que trabalham no
sistema nervoso central e autébnomo e liberacdo de neuromoduladores. Tal
caracteristica gera os sintomas descritos®3.

O baixo numero de casos da doenca dificulta maiores estudos e descobertas de
tratamentos mais efetivos, de modo que a SC possui progndstico dificil, com a maioria
dos pacientes falecendo nos primeiros meses de vida®l. Atualmente, o tratamento é
apenas sintomatico e inclui o uso de clonazepam para os espasmos musculares,
moxonidina para a sudorese paradoxal, gastrostomia em funcdao da dificuldade de
degluticdo e monitorizacdo constante do paciente?*.

Apds a fase mais critica, logo ao término da infancia, a maioria dos pacientes nao
apresenta os episédios de hipertermia e contracdes musculares, entretanto outras
sequelas ficam presentes, como a permanéncia da sudorese paradoxal,
desenvolvimento de cifoescoliose e retardo psicomotor®.

Diante do apresentado, fica exposta a necessidade de se conhecer mais sobre a
Sindrome de Crisponi, a fim de identifica-la precocemente e propor o melhor manejo e
as melhores condi¢Bes de vida a esses pacientes. O presente estudo busca, portanto,
trazer uma revisdao dos artigos publicados na literatura que abordam a SC com o
propésito de fomentar melhorias voltadas a doenca e contribuir na formacdo do

conhecimento cientifico.

METODOLOGIA
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Com o intuito de realizar um estudo acerca dos impactos Sindrome de Crisponi,
os autores utilizaram uma base de dados confidvel, a BVS (Biblioteca Virtual em Saude).
A selecdo dos artigos ocorreu de forma sistematica e teve como critérios de inclusdo: a)
artigos publicados nos ultimos 10 anos, entre 2014 e 2024; b) artigos publicados em
portugués e/ou inglés. Foram excluidos artigos que: a) ndo dispuseram do texto
completo; b) foram publicados antes do ano de 2014; c) ndao abordaram sobre o tema
proposto neste trabalho; d) foram realizados em animais; e) textos duplicados. Os
artigos selecionados nao tiveram limitagdo quanto ao seu tipo de estudo, sendo aceitos
relatos de casos, revisdes bibliograficas, entre outros.

O descritor “sindrome de Crisponi” foi utilizado durante a pesquisa.

Trés autores fizeram a busca e a sele¢do dos artigos de forma independente e,
posteriormente, reuniram-se para tratar acerca da inclusdo concreta dos trabalhos,
garantindo que ambos tiveram precau¢des no momento da triagem e os artigos
selecionados eram confidveis. A sele¢do dos artigos ocorreu em duas etapas: na primeira
etapa, os trés autores leram os titulos e resumos dos artigos, com o intuito de fazer uma
selecdo inicial dos trabalhos que tratassem sobre o tema. Em seguida, a coleta dos dados
foi realizada com a leitura completa dos artigos, criteriosamente.

As informacdes consideradas relevantes foram selecionadas para compor este
artigo de revisdao. InformagGes como tipo de estudo, ano de publicacdo, autoria,
populacdo de estudo, local de estudo e resultado da pesquisa foram tabulados,
anotados e analisados, de maneira que, apds sintetizados, trouxesse uma visdo

significativa sobre a Sindrome de Crisponi.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Para a realizacdo da pesquisa, utilizando apenas o descritor “sindrome de
Crisponi” e sem filtros, foram encontrados 15 artigos. Apds a aplicacdo dos critérios de
inclusdo e exclusdo pré-estabelecidos e ja citados, foram triadas 05 referéncias.

Os artigos foram estudados e todas as partes importantes para esta revisao

foram esclarecidas durante a discussao deste artigo.

Tabela 1: artigos selecionados utilizando o fluxograma PRISMA.
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Estudos removidos antes da
triagem: estudos duplicados
Estudos encontrados: BVS removidos (n-1); estudos
(n=15) —————» removidos por serem anteriores
a 10 anos, serem incompletos
e/ou ndo constarem em inglés ou
portugués

Identificacédo

Estudos removidos apés a
analise do resumo por néo se
adequarem ao tema proposto

e/ou por néo terem sido
realizados em humanos

Estudos selecionados: BVS
(n=05) ! >

Estudos incluidos na revisao:
BVS (n=05)

Inclusao

Fonte: fluxograma criado pelos préprios autores.

A andlise dos estudos selecionados revelou uma variedade de informagdes
acerca do conteudo programado para esta revisao.

A Sindrome de Crisponi, refere-se a um tipo de doenca autossémica, recessiva e
rara. Esta relacionada ao receptor de fator neurotréfico ciliar, o qual é importante no
desenvolvimento do sistema nervoso e do sistema auténomo, devido a mutacdo do
receptor CRFL1 de citocina soltvel®>®. Entretanto, estudos ja revelaram que existem
casos de pacientes com mutacdes no gene codificador de proteinas localizado no braco
curto do cromossomo 7, o KLHL7, que apresentaram achados clinicos e fenotipicos que
descrevem a Sindrome de Crisponi, incluindo dismorfismos, dificuldades alimentares e
contraturas®’.

O reconhecimento da SC, geralmente no periodo neonatal, é crucial para
diferencia-la de outras doencas®, pois, apesar de ser rara, € uma enfermidade grave e,
mesmo que seja clinicamente marcante desde o nascimento, tem um diagnéstico

dificil.
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A SC pode ser caracterizada por contragdes musculares em resposta a estimulos,
hipertermia (crises de febre alta), salivacdo, faléncia organica e incapacidade de
degluticdo. Existem outros achados clinicos cldssicos da sindrome, como taquipneia, a
camptodactilia, torcicolo, e o crescimento deficiente, como a escoliose?°. Além disso,
sabe-se que os pacientes com Sindrome de Crisponi sofrem alteracdes corneanas, como
a ceratite, devido a mutag¢dao no fator neurotréfico ciliar, o qual é responsdvel pela
cicatrizac3o de feridas corneanas 8.

Em relagdo ao seguimento, os episddios de hipertermia tendem a ser menos
frequentes com o crescimento da crianca, no entanto, a sudorese e os disturbios
alimentares continuam acompanhando os pacientes. Devido a dificuldade de
degluticdo, os recém-nascidos ndo conseguem se alimentar, fazendo com que a
gastrostomia frequentemente seja necessaria para a melhoria da qualidade de vida dos
pacientes. Contudo, ainda que exista um tratamento considerado adequado para a
incapacidade de deglutir, ja foi relatado na literatura que ha iniumeras complicacdes
anestésicas em pacientes com Sindrome de Crisponi. Logo, a administracdo de
anestésicos nessas pessoas durante o procedimento da gastrostomia deve ser realizada
de forma segura e altamente monitorada?.

Os resultados deste estudo, portanto, destacam a urgéncia de artigos atualizados
gue mostrem a eficacia dos tratamentos para a Sindrome de Crisponi além da
gastrostomia e do tratamento sintomatico, além de aspectos sociais e epidemiolégicos,
com o intuito de contribuir para o manejo, o diagndstico e o tratamento dos pacientes

acometidos por esta sindrome.

CONSIDERAGOES FINAIS

Por fim, esta revisdo forneceu uma visdo abrangente sobre a Sindrome de
Crisponi, como a sua etiologia, caracteristicas clinicas e possiveis tratamentos
sintomaticos, destacando a importancia da continua pesquisa acerca da doenca para a

melhora de resultados clinicos e cientificos.
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