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Intervencado da fisioterapia na sindrome de Menkes:
relato de caso

Intervention of physiotherapy in Menkes syndrome: case
report

Bianca Kons dos Santos!, Bianca Dana Horongozo Itaborahy?, Fabiula Joanita da Mata Belém?,
Camila Isabel Santos Schivinski®

RESUMO

Objetivo: Descrever a intervencdo da fisioterapia motora e respiratoria no caso de uma crianca
com Sindrome de Menkes. Método: Relato de caso, com base em registros retrospectivos, no qual
sdo apresentados dados referentes ao acompanhamento fisioterapéutico de uma crianga com o
diagnéstico de Sindrome de Menkes. Os dados foram obtidos por meio do prontudrio, entrevista
com familiares e informacgdes dos profissionais envolvidos. O referido paciente foi encaminhado
para assisténcia fisioterapéutica aos 5 meses de vida, devido ao quadro de pneumonia com presenca
de atelectasia, associado as manifestacGes tipicas da Sindrome, sendo entdo acompanhado por
um periodo de 04 meses. Foram realizados 76 atendimentos, de um total de 91 agendamentos, os
quais incluiram fisioterapia motora e respiratoria, sendo aplicados métodos, técnicas, manuseios e
posturas, para estimulagdo do desenvolvimento neuropsicomotor, e realizadas técnicas e recursos
fisioterapéuticos para desobstrucdo e reexpansdo pulmonar. Resultados: A cada sessdo, a criancga
apresentou evidente melhora imediata no padrdo e tipo respiratério, na frequéncia respiratoria,
na ausculta pulmonar e nos sinais de desconforto respiratdrio. Além disso, a estimulagdo motora e
manutengdo do quadro musculo esquelético, impediram agravos e deformidades. Segundo relato
da mde, a crianga mostrava-se menos agitada apds as sessdes, com melhora no padrdo e conforto
respiratorio, o que impactou de forma positiva na sua qualidade de vida. Conclusdo: A fisioterapia
motora e respiratoria se apresentam como terapéuticas favordveis para condi¢do de saude geral
de pacientes com Sindrome de Menkes e novos estudos devem ser conduzidos no sentido de
elucidar essa intervengdo, com amostras maiores.

Palavras-chaves: Sindrome dos Cabelos Torcidos,
Modalidades de Fisioterapia, Crianga

ABSTRACT

Objective: To describe the intervention of motor and respiratory physiotherapy in the case of
a child with Menkes Syndrome. Method: Case report based on retrospective registers in which
data are presented regarding the physical therapy accompaniment of a child with the diagnosis
of Menkes Syndrome. The data were obtained based on the records of the child’s chart, interview
with relatives and information of the professionals involved. The patient was referred for
physiotherapeutic assistance at 5 months of age, due to the presence of atelectasis pneumonia
associated with the typical manifestations of Menkes’ Syndrome, followed by a period of 4 months.
A total of 76 appointments were performed, including motor and respiratory physiotherapy, and
methods, techniques and manipulations were used to stimulate neuropsychomotor development,
as well as techniques and physiotherapeutic resources were used to clear and reexpans the
lungs. Results: At each session, the child showed evident immediate improvement in respiratory
pattern and type, respiratory rate, pulmonary auscultation, and signs of respiratory discomfort. In
addition, the motor stimulation and maintenance of the skeletal muscle of the child, prevented
injuries and deformities. According to the mother’s report, the child was less agitated after the
sessions, with improved breathing pattern and comfort, which positively impacted his quality of
life. Conclusion: Motor and respiratory physiotherapy are presented as favorable therapies for
the general health condition of patients with Menkes-Syndrome, and further studies should be
conducted to elucidate this intervention in a bigger sample.

Predisposicdo Genética para Doenga,

Keywords: Menkes Kinky Hair Syndrome, Genetic Predisposition to Disease, Physical Therapy
Modalities, Child
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INTRODUCAO

A Sindrome de Menkes (SM) é uma
condicdo congénita rara, causada por
mutagbes genéticas ligadas ao gene
ATP7A,%>3 cujas alteragbes ocasionam uma
desordem do metabolismo de cobre. As
acoes desempenhadas pelas enzimas que
dependem deste elemento sdo prejudicadas,
0 que causa sinais caracteristicos da SM.*
Durante os primeiros meses de vida, a maioria
das criangas acometidas ndao apresentam
sinais, apenas alteragdes inespecificas, o
que leva a grande dificuldade no diagndstico
precoce, resultando em manifestages
graves.? O diagndstico é baseado em achados
bioquimicos como baixos niveis séricos
de ceruloplasmina e cobre, e as proprias
caracteristicas clinicas.*® Suspeita-se da SM
quando a crianga apresenta regressdo ou
atraso no desenvolvimento neuropscimotor
(DNPM), sintomas degenerativos, alteragdes
do tecido conjuntivo, hipopigmentagdo e
anormalidades na estrutura do cabelo.!

Na sua forma classica, manifesta-se com
maior frequéncia em meninos, apresenta
alteragGes neuroldgicas graves e progndstico
fatal em torno dos trés anos de vida.' Sua
incidéncia estimada é muito baixa, por isso
é considerada rara.’® Em virtude das suas
caracteristicas, a indicacdo da fisioterapia (Ft)
é de extrema importancia, pois ird atuar nas
atividades motoras e cuidados respiratérios,
objetivando um melhor desenvolvimento
global da crianga e manutengdo da sua saude.

Na literatura, observa-se escassez de
estudos relacionados a atuagdo da fisioterapia
motora (FtM) e respiratéria (FtR) na SM.
Isso porque se trata de uma sindrome rara,
com baixo indice de suspeita ou falta de
familiaridade na pratica pediatrica, e cujo
diagndstico é dificil.® Essa caréncia repercute
em inseguranga no manuseio fisioterapéutico,
lacunas quanto a expectativa de evolugdo,
bem como negligéncia sobre o impacto dessa
terapéutica na qualidade de vida do paciente
e de sua familia. Nesse contexto, esse trabalho
tem o objetivo de relatar o caso de um paciente
com SM, o qual recebeu acompanhamento
fisioterapéutico ambulatorial em uma clinica
escola de um centro universitario.

CASO CLINICO

Paciente A.G.R.P., sexo masculino, nasceu
em 30/05/2015 com tempo gestacional
de 36 semanas, via parto normal, sem
intercorréncias. Apds o nascimento, mde
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identificou aspectos diferentes na fisionomia
e, principalmente, em relagdo a caracteristica
dos fios de cabelos, mas nenhum profissional
de saude suscitou qualquer suspeita. Dois
tios maternos da crianga foram a &bito
por aborto espontaneo, o que indica forte
suspeita da histéria genética familiar,
uma vez que a SM esta relacionada com
o0 sexo. Aos 2 meses iniciou as primeiras
manifestagbes, apresentando dois quadros
de convulsdes com necessidade de internagdo
e acompanhamento com neurocirurgido.
Iniciou-se redugdo progressiva da dosagem
de anticonvulsivos, no entanto, frente ao
insucesso no controle do quadro, houve
necessidade de aumento da medicagdo.

Aos 5 meses a crianga recebeu o
diagnéstico da SM e, nesse periodo,
apresentou episddios importantes de refluxo
gastroesofagico, complicados por pneumonia
aspirativa. Em dezembro de 2015, por meio
da ultrassonografia, detectou-se estenose
hipertrdéfica do piloro, esofagite grave e hérnia
de hiato, sendo realizada a pilorotomia.
Apds esta intervengdo, a alimentagdo
realizada via oral resultou em novos
episddios de regurgitacdo. A crianga evoluiu
para desnutricdo, sendo prescrita nutricdo
parenteral prolongada em janeiro de 2016 e,
posteriormente, colocagdo da jejunostomia.

A mde expde que o filho passou por
diversas intervengdes médicas e complicagdes
durante os periodos de internagdo (crises
epiléticas, regurgitacbes e trombose). Em
ocasido de maior gravidade, foi transferida
para isolamento e a equipe comunicou a
familia sobre um progndstico ruim, com ébito
projetado para 24 horas. Sem justificativas,
houve melhora do quadro.

Em maio, a mde observou que o filho
“se contorcia”, e atribuiu o quadro a dor.
Apdés exame de radiografia, constatou-se
compressdo do pulmdo devido a hérnia
de hiato do estdmago, sendo realizada
cirurgia para corregdao. No dia seguinte, a
ultrassonografia evidenciou presenga de
pequeno derrame pleural em hemitdérax
direito, associado a consolidagdo (Quadro 1).

Quadro 1. Exames complementares

A crianga permaneceu internada e foi
submetida a gastrostomia, evoluiu com
complicagbes pulmonares e consequente
atelectasia, recebendo alta com indicagdo
de oxigenoterapia. Em junho, paciente
apresentou pneumonia, ainda com a presenga
da atelectasia, e foi indicada a FtR diaria,
sendo encaminhado para a Clinica Escola de
Fisioterapia na Universidade do Estado de
Santa Catarina (UDESC) em Florianépolis.

Avadliagdo fisioterapéutica

A crianca foi avaliada em 08/08/2016,
aos 15 meses de vida, e a queixa principal da
mae foi a “necessidade de melhorar a fungdo
motora e respiratéria”. Paciente apresentava
diagnéstico de SM e enfermidades associadas:
esofagite, hérnia de hiato corrigida, estenose
hipertréfica de piloro corrigida, bexiga
neurogénica, broncoespasmo, atelectasia
em hemitérax esquerdo e pneumonia de
repeticdo. Aplicou-se um instrumento de
observagdo padronizado, elaborado e validado
para medida da fungdo motora grossa
(GMFM), ao longo do tempo, nas criangas
com paralisia cerebral’” e também utilizado
para avaliar diversas doengas/sindromes
neuroldgicas,® com intuito de quanitificar a
caracteristica do quadro motor. Os exames
complementares sdo descritos no Quadro 1.

Conduziu-se a inspe¢do do paciente,
o qual se encontrava no colo da mae,
sonolento e choroso, fazendo uso continuo
de oxigénio através de canula nasal (fluxo de
1,5 L/min). Todos os achados da avaliagdo sdo
apresentados no Quadro 2.

Acompanhamento e intervengdo
fisioterapéutica
(e} protocolo de intervengdo

fisioterapéutica foi aplicado de agosto
a dezembro de 2016. As sessdes foram
realizadas 4x/semana, com duragdo de até 60
minutos. Com base na avaliagdo, o diagnéstico
e plano fisioterapéutico foram estabelecidos
(Quadro 2), sendo elaborado de forma

Data Exame

Laudo

Maio de 2016  Tomografia de

térax hemitérax direito.
Maio de 2016 UITrossoqogroﬁo
de térax
Agosto de Radiografia de
2016 térax

(Figura 1).

Volumosa hérnia hiatal com herniagdo de fodo o esttmago para a base do

Derrame pleural direito, somado a consolida¢cdo da base pulmonar direita.

Opacidade heterogénea difusa bilateral pronunciada em hemitérax direito, com
imagem sugestiva de atelectasia em hemitérax esquerdo, com desvio traqueal
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Quadro 2. Avaliacdo e diagndstico fisioterapéutico cinético-funcional
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Achados motores

Achados respiratérios

Sem inferacdo com o ambiente e pessoas, manifestando apatia; comunicagdo por meio
de gestos e sons, comprometida, sem reagdes efetivas; movimentos oculares aleatérios e
sinal do pér do sol; hipotonia generalizada, espasmos musculares e arreflexia; auséncia de
realizagdo de tarefas simples (alcance, preensdo, rolamentos) e mudangas de posturas;
desalinhamento postural, manutencdo da cabega em rotagdo para direita, com
cifoescoliose em "C" direita lombo-tordcica

Postura prono: Inicia 0 movimento para elevar a cabeca, porém ndo consegue manter.
Pouca movimentacdo, com posicdo corporal mantida conforme ajuste do terapeuta;
Mantém posicdo corporal estendida devido a hipotonia;

Postura supino: Roda parcialmente a cabeca, porém tende a permanecer com rotacdo
para direita e devido a prépria postura; Possui poucos movimentos de membros superiores
e inferiores; Ndo alcanca a mdo na boca e ndo trds as mdos para linha média. Mantém
posicdo corporal estendida devido a hipotonia;

Postura quatro-apoios: Ndo permanece sem auxilio do terapeuta e de instrumentos. Ndo
possui controle cervical.

Postura sentada: Ndo permanece sem auxilio do terapeuta; quando apoiado no térax do
terapeuta mantém controle de cabeca por 3s. Tende a permanecer com inclinacdo a
E e rotacdo a D;

Postura em pé: N&o permanece sem auxilio do terapeuta. E necessdrio auxiliar no controle
cervical, corporal e MMII

GMFM: Dimensdes: Deitar e rolar: 7.84%; Sentar: 5%; Engatinhar e ajoelhar: 0%; Em pé: 0%;
Andar, correr e pular 0%

*Todas as dimensdes sdo pontuadas até 100%

Score total das dimensdes: 2,56%

Objetivos

Estimular o DNPM

Promover desobsfrucdo de VAS
Promover desobstrucd de vias Aéreas inferiores
Melhorar a ventilacdo pulmonar

Reduzir desconforto respiratério

Orientar sobre cuidados no domicilio

Sinais Vitais: FC: 86 bpm, FR: 23 irpom com apneias, SpO,: 97% (com 1,5 L/min O,), AP: MV
presente, com EC, além de RT. Sem tosse esponténea, mas eficaz e produtiva quando
estimulada, sem expectoragdo; presenca de tiragem de furcula e intercostal, e batimento
da asa do nariz. Respiracdo paradoxal com amplitude superficial. Térax brevelineo e
pectus carinatum; Ritmo respiratério patolégico com apneias, variando de 1:2/1:3, com
prolongamento da expira¢cdo durante o choro, o qual era frequente

Presenca de secrecdes bronquicas e em vias aéreas superiores, ventilacdo pulmonar
inadequada

Plano de atendimento fisioterapéutico

Condutas

Mobilizagdes articulares, dissociacdo de cinturas; alongamentos; Descarga de peso;
FNP, Mudancas de decubitos; Estimulagdo: de transferéncias de forma passiva, de
diferentes posturas; de tarefas de alcance, preensdo e manipula¢do; Estimulo & simetria e
conscientizacdo corporal; Estimulo visual e auditivo

Limpeza nasal; DRR; Aspiragdo nasotraqueal

Vibragdo, vibrocompressdo manual; DAA; Expiracdo lenta e prolongada; AFE (lenta
e rdpida); Ginga tordcica; Mudancas de posturas; Estimulo de tosse e tosse assistida;
Aspiracdo nasotraqueal; Empilhamento de ar; Bag squeezing

Bag squeezing; Empilhamento de ar; CompressGo- descompressdo; Mudancas de
posturas

Apoios (fliocostal; abdominal; téraco-abdominal)

Estimulacdo sensério-motora e postural; DAA; Cuidados referentes & oxigenioterapia e ao
procedimento de aspiragdo

Legenda: FC: frequéncia cardiaca; FR: frequéncia respiratéria, O,: oxigénio; AP: ausculta pulmonar; MV: murmdrio vesicular; EC: estertores crepitantes difusos; RT: roncos de transmisséo; SDR: sinais de desconforto respiraté-
rio; DNPM: desenvolvimento neuropsicomotor; MMSS: membros superiores; MMII: membros inferiores; FNP: facilitagdo neuromuscular proprioceptiva; DRR: Desobstrugdo rinofaringea retrégrada; DAA: Drenagem autégena

assistida; VAS: vias aéreas superiores; VAI: vias aéreas inferiores;AFE: Aumento do fluxo expiratério

personalizada e de acordo com o quadro clinico

do paciente, buscando oferecer a melhora nas
capacidades motora e respiratoria.

A escolha das técnicas e dos recursos
fisioterapéuticos a serem aplicados a cada
sessdo teve como base a avaliagdo inicial,
a qual era constituida do controle dos
parametros cardiorrespiratérios, ausculta
pulmonar (AP) e sinais de desconforto
respiratorios (SDR). Esses pardametros foram
verificados nos atendimentos e anotados em
evolugdo, no inicio e ao final de cada sessdo,
para comparagao e ajuste das condutas.

O Quadro 3 apresenta dados relacionados
a evolugdo mensal do paciente, de acordo com
aavaliagdoinicial, procedimentos terapéuticos
utilizados e resposta terapéutica. Nos casos
em que a aspiragdo foi realizada no domicilio,

a mde preencheu um didrio com informagoes
referentes ao procedimento, a qual incluiu:
data, horarios, quantidade e aspecto e
observagoes. Este registro foi implantado com
o intuito de obter informagdes sobre a rotina
domiciliar diaria de aspiragbes e o quadro
de saude do paciente (Quadro 3). Por meio
deste registro foi possivel observar redugdo
dos procedimentos de aspiragdo em domicilio
nos dias de atendimento fisioterapéutico,
e aumento desse procedimento aos finais
desemana.

Evolugdo do paciente e discussdo
Durante o acompanhamento fisioterapéutico

de 4 meses, paciente apresentou apenas um
episddio de complicagdo respiratdria, tendo sido
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diagnosticado com pneumonia em outubro de
2016. Nessa ocasido, realizou-se raio-x de tdrax,
o qual evidenciou melhora do padrdo radiolégico
global (Figuras 1 e 2). Além da melhora no
exame radiolégico em um periodo de 2 meses,
repercussao positiva imediata da FtR em
parametros cardiorrepiratérios como: FC, FR, AP
e SDR foi constatada (Quadro 4).

No presente relato, a FtM e FtR mostraram-
se favoraveis para condigdo de saude geral
do paciente com SM, tanto do ponto de
vista motor, quanto respiratério (Quadro 4).
Porém, por se tratar de uma sindrome rara,
0 acompanhamento da Ft nesta enfermidade
ndo tem sido descrito na literatura, o que
dificulta comparagdes com outros casos, e até
mesmo um direcionamento para o tratamento
fisioterapéutico. No entanto, é possivel
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Quadro 3. Evolucdo fisioterapéutica

01/09 & 29/09

FiR: VCM, GT, AFEI, AFET, ELPr, BS,
EF.A, C/D,A(AB)

FtM: PC, DP, M, DC, CC, P(DL), P
(S), inclinagdo de fronco, P(4), P
(O), RE, P(A), AL (C), AL(T), AL
(AL), FNP de MMSS, EVA

FtR: V, VCM, GT, ELPr, DA, AFEI,
AFEr, BS, C/D, A, A(AB), A(IC)

FtM: PC, DC.M, ME, DP, CC,AA,
P (P), estimulo a extensdo de
fronco e rotagdo cervical, P (DL),

Duas sessoes sem realizar aspi-
ragdo

Geramente: M e G, vezes F e
outras E.

Sendo C, PR, porém na maior
parte MC

Geralmente: M e G, na maior

da sessdo

AP: MV| com RD em ambos hmt,
além de RT. As vezes, apresen-
tava EC

FC: Variou de 81 & 150 bpm.
Geralmente na faixa de 110 &
140 bpm

FR: Variou de 12 & 30 rpm
SpO2: Variou de 86% 499%
Geralmente abaixo de 95% ao
inicio da sessdo

AP: MV| em bases, com RD em
ambos hmt, além de RT. As
vezes, apresentava EC

FC: Variou de 56 a 191 bpm.
Geralmente na faixa de 110 &
150 bpm:;

FR: Variou de 15 a 68 rpm Neste
més, paciente chegava as
sessdes com FR mais elevadas, na
faixa de 35 a 60rpm

Periodo Técnicas Aspiragées SCR Efeitos imediatos
FR. Variou de 145 32 LR (mehora dafaquipneio)
FtM: AL(C), AL (AL), DP, CC, M, R, SPO2: Variou de 86% G 99%. Ge-  -onio'd doPadrao erimo
08/08 &1 31/08 P (S). P(4), EVA ralmente abaixo de 95% ao inicio 15p02

AP (T MV e | infensidade dos RA)
Obs: Em uma sessdo ndo houve
diminuicdo da taquipneia

FR (melhora da taquipneia)
Melhora do padrdo e ritmo
respiratoério

1Sp02

AP (1 MV e | intensidade dos RA)
Obs: Em uma sessdo houve
taquipneia, em outra se auscultou
sibilos expiratdérios ao final da ses-
sdo. E em duas sessoes [SpO2

| FR (melhora dataquipneia)
Melhora do padrdo e ritmo
respiratorio

1Sp02

AP (| infensidade dos RA e

FiR: VCM, GT, ELPr, DA, AFEl, AFEr, abaixo de 95% ao inicio dasessdo. oo
BS, C/D, A(TA), A(IC), EF, A AP: MV |, com RD em ambos hmt, S
a N taquipneia e em outras duas
além de RT. As vezes, apresen-
houve |SpO2
tava EC.
Obs: Houve dois episddios de
febriculas durante atendimento
Periodo Aspiragcdo em domicilio Aspecto da secregdo Observagoes
07/09 & 176 aspiracdes no més, durante 24 dias. Na maior parte F e C com alguns episédios Choroso; Irriado; Dificuldade para dormir;
30/09 Média de 7,3 aspiragdes/dia de rolhas. Houve 3 dias sem que houve 1 Bastante tosse; 1 secre¢do; Dificuldade para
quantidade de secre¢cdo respirar
01/10a 261 aspiragdes no més, durante 31 dias. Nos primeiros 10 dias caracterizava-se em P, . . . X e
31/10 Média de 8,4 aspiracdes/dia F e C. Porém, houve episdédios de G e 1 da Picos febris (?xji Feb(e I4x), Febre de d'f.‘c'l
. . ) P controle (2x); Diagndstico de pneumonia
viscosidade, até o final do més
01/11 a 167 aspiragdes no més, durante 19 dias. Na maior parte caracterizava-se em F e C.
19/11 Média de 8,7 aspiragdes/dia Poré, houve episédios no inicio e ao longo do  Sem observagdes feitas pela mae

més de secrecdo E

Legenda: SCR: Sinais cardiorrespiratorios; V: vibragdo; VCM: vibrocompressdo manual; GT: ginga tordcica; DA: drenagem autdgena; ELPr: expiragdo lenta e prolongada; AFEl: aumento do fluxo expiratdrio — lento; AFEr: aumento do fluxo expi-
ratdrio —rapido; ELTGOL: expiragdo lenta e total com a glote aberta e em postura lateral; BS: bag squeezing; EF: estimulo de furcula; A: aspiragdo; A(TA): apoio toracoabdminal; A(AB): apoio abdominal; A(IC): apoio iliocostal; C/D: compressdo/
descompressdo; EA: empilhamento de ar; P (P): postura prona; P (DL): postura em decubito lateral; R: manuseios de rolamento; P (S): postura sentada; P (4): postura em quatro-apoios; P (A): postura ajoelhado; P (O): postura ortostatica; DP:
descarga de peso; CC: estimulagdo do controle cervical; M: mobilizagdes gerais de membros superiores e inferiores; ME: mobilizagdo escapular; DC: dissociagdo de cinturas; C: circundugdo; PC: propriocepgdo corporal; EVA: estimulagdo visual
e auditiva; ES: estimulagdo sensorial; AA: ativagdo abdominal; FNP: facilitagdo neuromuscular proprioceptiva; RE: estimulagdo das reagdes de equilibrio; AL (C): alongamento de cervical; AL (MMSS): alongamento de membros superiores;
AL (T): alongamento de tronco; AL (AL): alongamento da cadeia anterolateral; AL (1): alongamento de isquiotibiais; O (DA): orientagdo para realizar a técnica DA em domicilio; X: sem procedimento de aspiragdo; P: pequena quantidade de
secregdo; M:média quantidade de secregdo; G: grande quantidade de secregdo; MC: mucdide; MP: mucopurulenta; PR: purulenta; F: fluida; E: espessa; C: clara; MV: murmurio vesicular; RD: roncos difusos; EC: estertores crepitantes; RT:
roncos de transmissao; SV: sinais vitais; AV(N): avaliagdo neuroldgica; SDR: sinais de desconforto respiratdrio; °: Aumento; |, :Diminuigdo.

encontrar outros relatos que reforcam a
importdncia dessa terapéutica em sindromes
raras, com acometimentos respiratdrios e
motores, com o objetivo de manter e melhorar
0 quadro de saude.

Nesse sentido, Nascimento et al.®
realizaram Ft em uma crianga com Sindrome de
Leigh com o objetivo de melhorar a condigdo
motora, respiratéria e, consequentemente, a
qualidade de vida, assim como neste presente
relato. As sessGes descritas nessa publicagdo
foram realizadas 1x/dia e variavam de 30
a 45minutos, com as seguintes condutas:
mobilizagdes articulares e alongamentos
passivos de MMSS e MMII, dissociagbes de
cinturas, posicionamentos no leito, treinos de
rolamento e de equilibrio. Realizou-se também
tapotagem, percussdo e vibrocompressdo.

Figura 1. Agosto de 2016 Figura 2. Outubro de 2016
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Quadro 4. Evolugdo do paciente
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FtM

N&o houve mudangas quanto a pontuacdo da GMFM.

Adquiriu maior quantidade e qualidade dos movimentos de membros superiores e
membros inferiores, no entanto, sem conseguir frazer a m&o & linha média

Melhora do ténus muscular (menor hipotonia quando comparado ds sessdes iniciais)

Manutencdo da escoliose (as deformidades presentes previamente ndo evoluiram)

Paciente pareceu mais ativo e menos agitado a cada interven¢do

FiR

Melhora nos paré@metros cardiorrespiratérios finais: FC (dentro faixa de normalidade) , FR
(menor nimero de irpm - melhora da taquipneia), SpO, (aumento)

localizagdo

Relato da mae

Melhora no padrdo, ritmo e tipo respiratério (quando comparado as sessdes iniciais)

Murmurio vesicular mais audivel, reducdo dos ruidos adventicios em infensidade e

Diminuigcdo dos sinais de desconfortos respiratérios, mantendo apenas tiragem intercostal

Menor ocorréncia de complicacoes respiratérias e diminuicdo das crises e internacde

“A fisioterapia foi fundamental para ajudar a prolongar a vida do meu filho, ainda mais depois das atelectasias. A fisioterapia sempre trouxe um alivio muito grande, soltava
consideravelmente as secrecdes, além de auxiliar no alongamento do seu corpinho, j& que ndo se movimentava devido a doenca. Meu filho fez uso de vdrios medicamentos
diariamente, mas sem a ajuda e o profissionalismo dos fisioterapeutas ndo teria suportado chegar onde chegou. Quando a universidade entrou em férias no final de novembro de
2015, e passou atender uma vez por semana de forma voluntdria, teve uma piora considerdvel e veio falecer dia 15 de dezembro. Como mdae de um filho que passou por vdrios
procedimentos invasivos, que lutou a seu modo para viver, afirmo novamente que a fisioterapia foi muito importante.”

Os autores afirmam que o acompanhamento
preveniu deformidades, aumentou movimentos
de MMSS e MMII, evitou aumento da hipotoniada
musculatura axial, melhorou o controle de tronco
e cervical, o que contribuiu de forma positiva e
impediu agravamentos dos sinais e sintomas.*®
Em outro estudo, Araujo et al.'! relataram a
intervengdo fisioterapéutica em um acrianga
de 5 anos com Sindrome de Rett. Aos 2 anos
e 5 meses a crianga apresentou caracteristicas
da sindrome, sendo elas: hipertonia em MMII,
rigidez articular em roda denteada, clonus,
movimentos estereotipados, marcha ataxica,
escoliose em ‘S, pé equino-varo e incursoes
respiratérias com pausa.

Atribuiu-se ao acompanhamento
fisioterapéutico de 2 meses, com sessbes 5x/
semana de 1lh e 40 minutos de duragdo,
melhora significativa nas amplitudes de
movimentos, padrdo ventilatério e quebra do
padrdo espastico.!* Os efeitos da reabilitagdo
cardiorrespiratéria em criangas com Sindrome
de Prader-Willi foram descritos em uma série
de 3 casos, conduzida por Segura et al.’?
Criangas com idades entre 4 e 5 anos foram
submetidas a 3 meses de acompanhamento,
total de 28 sessdes, 2x/semana e duragdo
de 45minutos, que resultaram na melhora
do quadro geral dos pacientes (parametros
cardiorrespiratérios, tolerancia ao exercicio e
diminuigdo do IMC).*?

Esses estudos citados demonstram que
a intervengdo fisioterapéutica em casos de
sindromes raras estd sendo apresentada na
literatura em forma de relatos de caso ou
série de casos, sendo ausentes as publicagdes
com amostras maiores e ensaios clinicos de
qualidade. No entanto, esses registros tém
apresentado beneficios do acompanhamento
fisioterapéutico, o que indica a importancia

dessa intervencao, tanto FtM como FtR. Desta
forma, o acompanhamento fisioterapéutico
parece ser indispensavel na SM, pois tem
potencial de minimizar sintomas da sindrome,
atuando diretamente no DNPM, além da
manutengdo do quadro respiratdrio.

Especificamente sobre a FtR, estudos
demonstram efeitos positivos com a
aplicagdo de condutas utilizadas no
presente relato, em situagdes como:
lactentes cardiopatas submetidos a cirurgia
cardiaca e prematuros com baixo peso
internados em UTL%* A melhora da Sp02,
reducdo da FR e dos SDR, sem alteragdes
no comportamento, reafirmam esses
efeitos. Importante ressaltar que durante
o acompanhamento fisioterapéutico houve
melhora do padrdo radiolégico global e
quase reversdo da imagem de atelectasia,
o que reforga os beneficios das condutas
realizadas neste caso. Atualmente, a FtR atua
em ambito preventivo e tratamento nessa
condicdo de colapso, e relatos de casos na
bronquite e na prematuridade, evidenciando
beneficios, sdo identificados.*3*

Do ponto de vista motor, sabe-se
que a falta de movimento associada aos
posicionamentos inadequados, predispdem
a modificagdes morfoldgicas articulares,
musculares e de tecidos conjuntivos.'® Desta
forma, os relatos de casos mencionados
acima, ratificam aimportancia da atuagdo da
FtM em diferentes sindromes, como aqui na
SM (Quadro 4), trazendo resultados positivos
guanto a manuten¢do do quadro de saulde,
prevengdo de deformidades, aumento de
movimentos e da amplitude, diminuigdo da
hipotonia, quebra de padrdes espasticos e
melhora no controle neuromuscular.

Além da assisténcia fisioterapéutica realizada
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por profissionais, no hospital e ambulatério,
a importancia da educagdo e orientagdo aos
pais, para que possam otimizar o tratamento
da crianga no domicilio, foi conduta adotada no
presente relato.” Quando bem orientados, os
familiares podem direcionar adequadamente os
cuidados a crianga e contribuir com o processo
de reabilitagdo em casa.’

Apesar do efeito positivo imediato a
cada sessdo, e pelos reconhecidos beneficios
verbalizados pela familia e observados pelos
profissionais  envolvidos, observou-se a
progressdao da doenga, com piora do quadro
clinico geral, o que levou o paciente a falecer
no inicio do més de dezembro. Como ja
referido anteriormente, a forma classica da
SM possui alteragBes neuroldgicas graves,
o que contribui com progndstico fatal nos
primeiros anos de vida.»?>® No entanto, os
beneficios da Ft sdo reconhecidos pela prépria
familia, conforme relato da mae (Quadro 4).

Vale salientar a necessidade de novos
estudos avaliando e controlando a abordagem
fisioterapéutica direcionada a essa sindrome
rara, uma vez que é ainda escasso material
tedrico e estudos relacionados ao assunto.

CONCLUSOES

O acompanhamento fisioterapéutico
de 4 meses, no caso aqui apresentado,
demonstrou ter grande importdncia, pois
favoreceu a preven¢do de complicagdes
respiratdrias, proporcionou maior conforto
e impacto positivo na qualidade do sono,
comportamento e na vida do paciente.
Além disso, a estimulagdo motora e
manuteng¢do do quadro musculoesquelético
do paciente assistido impediram agravos e
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deformidades, o que facilitou o manuseio
da mde para transferéncias e cuidados
pessoais no domicilio.
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