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RESUMO

Objetivo: Realizar o acompanhamento de criangas e adolescentes com Atrofia Muscular
Espinhal (AME) e Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) em um centro de referéncia, por
meio de avaliagdes de parametros respiratérios e motores. Métodos: Conduziu-se 3
avaliagGes em um periodo de 24 meses, em pacientes até 15 anos, com DMD e AME.
Avaliagdes respiratérias incluiram: parametros cardiorrespiratérios, for¢a muscular
respiratdria, pico de fluxo de tosse e espirometria. Analisou-se a fungdo motora por meio de
escalas especificas: 1) Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular
Disorders (CHOP INTEND) para criangas até 2 anos; 2) Medida da Fungdo Motora (MFM-32)
acima de 6 anos; 3) versdo reduzida (MFM-20) para 2 a 6 anos. A analise estatistica incluiu o
teste de Shapiro-Wilk e utilizou-se ANOVA com Post Hoc de Bonferroni ou Friedman, e
aplicou-se os coeficientes de Spearman ou Pearson. Resultados: Participaram 16 pacientes
com mediana de idade de 6,5 anos, 12 com AME e 4 DMD. Houve diferenga entre dados
antropométricos, a frequéncia de criancas que ndo realizava fisioterapia reduziu
(12,5%X6,3%) e houve aumento na adesdo para técnica de empilhamento de ar
(37,5%X43,8%). Uso de ventilagdo ndo invasiva se manteve igual, assim como parametros
respiratérios e escalas motoras. Verificou-se forte correlagdo entre valor predito da
capacidade vital forcada e escores MFM-20 e MFM-32. Conclusdo: O acompanhamento
ambulatorial de criangas com AME e DMD evidenciou relativa manuteng¢do em parametros
respiratérios e de fungdo motora, o que pode ser atribuido a melhora na adesdo de rotinas
terapéuticas e aos cuidados em um centro de referéncia.

Palavras-chaves: Doencgas Neuromusculares, Distrofias Musculares, Atrofia Muscular
Espinal, Distrofia Muscular de Duchenne

ABSTRACT

Objective: The aim of this study was to monitor children and adolescents with Spinal Muscular
Atrophy(SMA) and Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) at a referral center, through
assessments of respiratory and motor parameters. Methods: 3 evaluations were conducted
over a period of 24 months, in patients up to 15 years old, with DMD and SMA. Respiratory
assessments included: cardiorespiratory parameters, respiratory muscle strength, peak
cough flow and spirometry. Motor function was analyzed using specific scales: 1) Children’s
Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders (CHOP INTEND) for children
up to 2 years old; 2) Measurement of Motor Function (MFM-32) over 6 years; 3) reduced
version (MFM-20) for 2 to 6 years. The statistical analysis included the Shapiro-Wilk test and
ANOVA with Bonferroni or Friedman's Post Hoc was used, and the Spearman or Pearson
coefficients were applied. Results: 16 patients with a median age of 6.5 years, 12 with SMA
and 4 DMD participated. There was a difference between anthropometric data, the frequency
of children who did not undergo physical therapy decreased (12.5%X6.3%) and there was an
increase in adherence to the air stacking technique (37.5%X43.8%). Use of non-invasive
ventilation remained the same, as did respiratory parameters and motor scales. There was a
strong correlation between the predicted value of forced vital capacity and scores MFM-20
and MFM-32. Conclusion: Outpatient follow-up of children with SMA and DMD showed a
relative maintenance of respiratory and motor function parameters, which can be attributed
to the improvement in adherence to therapeutic routines and care in a reference center.

Keywords: Neuromuscular Diseases, Muscular Dystrophies, Muscular Atrophy, Spinal,
Muscular Dystrophy, Duchenne
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INTRODUCAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) e a Distrofia Muscular de
Duchenne (DMD) s3o doengas neuromusculares (DNM)
degenerativas, caracterizadas por perda progressiva da forga
muscular, a qual determina déficit nas atividades funcionais,
desde mobilidade até o comprometimento da musculatura
respiratdria.?

Avaliagdes rotineiras da fun¢do pulmonar e testes dos
musculos respiratorios sdo recomendados em criangas com
DNM, assim como da condicdo musculoesquelética.®* Isso
porque, individuos com DNM degenerativa apresentam alto
risco de complicagdes respiratdrias, e o reconhecimento
precoce dessas complicagdes é vital.®

A fragqueza muscular, a falta de controle postural e de
movimento ativo na criangca com AME podem acarretar em
contraturas articulares, luxagdo de quadril, deformidades
tordcicas e escolioses, sendo indispensavel a avali¢do regular.®

Na crianga com DMD, a fraqueza muscular progressiva leva
a quedas frequentes e dificuldade para correr, levantar do chao
e subir degraus. A perda da deambulagdo determina
complicagbes como contraturas de extremidades e
deformidades, dentre elas a escoliose.”® Em ambas condi¢des
de saude, o manejo é necessariamente sintomatico e
multidisciplinar.®

Com o crescente desenvolvimento clinico de novas
abordagens terapéuticas potenciais,”® hd uma forte
necessidade de se monitorar a repercussdo clinica do
tratamento, tanto na condigdo respiratdria quanto motora.

Para isso, preconiza-se a aplicagdo de exames e
instrumentos de avaliacdo especificos, e de forma
sistematizada, como rotina nos centros de referéncia da
doenca.>*®13  para avaliagdo respiratéria indica-se a
realizagdo de espirometria, avaliagdo da forga muscular
respiratéria (FMR) e da tosse, monitorizagdo de pardmetros
cardiorrespiratdrios, trocas gasosas e ausculta pulmonar.>1114

A avaliacdo motora tem um carater funcional, de maneira a
quantificar e acompanhar a evolugdo da DNM e, dentre os
instrumentos indicados para este fim tem-se a escala Medida
da Funcdo Motora (MFM),’> cuja versdo em portugués foi
validada em 2008.%° Para avaliagdo de criancas com AME tipo
1, o Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of
Neuromuscular Disorders (CHOP INTEND), criado por
Glanzman et al.'” mas ainda n3o validado para a vers3o em
portugués, surge como Unica escala sensivel para esta
populacdo e com faixa etdria menor de 2 anos, até o presente
momento.

Nesse contexto, em se tratando de doengas
neuromusculares e da histéria natural de progressdo dessas
duas doengas, torna-se importante mensurar e controlar a
clinica dos pacientes, a fim de identificar possiveis fatores que
possam ter relagdo com a manutencdo, melhora ou declinio da
condicdo de saude dos mesmos.

OBIJETIVO

O objetivo deste trabalho foi avaliar longitudinalmente
criangas com AME e DMD atendidas num centro de referéncia
de DNM, a fim de observar o comportamento destas duas
doengas, por meio de avaliagdes respiratdria e motora.

METODOS

Trata-se de um estudo experimental,'® realizado no
ambulatério de doengas neuromusculares (APACHI) do
Hospital referéncia do Estado de Santa Catarina, Brasil, no
periodo de 24 meses.

Ao longo dos 24 meses, criangas que ja estavam em
acompanhamento desde o diagndstico clinico com a equipe
multidisciplinar no ambulatério do hospital foram convidadas a
participarem do estudo. Por se tratar de um centro de
referéncia no estado de Santa Catarina, a amostra reuniu
pacientes de diferentes municipios. Foram realizadas trés
avaliagdes (A1, A2 e As) com intervalo entre 4 e 6 meses entre
elas. Os dados coletados foram registrados em ficha
padronizada, na qual constava: identificacdo do paciente,
diagnéstico genético, dados antropomeétricos, rotinas de
terapias e medicagOes e os dados das avaliagGes respiratoria e
motora. As informacdes referentes as rotinas das terapias
incluiram o registro da frequéncia de aspiragdes de vias aéreas,
uso de maquina de auxilio a tosse, adesdo as manobras de
empilhamento de ar e o uso de ventilagdo ndo invasiva (VNI).

A amostra foi classificada conforme Mercuri et al.® para o
tipo de AME, com base na idade de inicio dos sintomas e
maxima fun¢do motora adquirida, e as criangas com DMD
foram distribuidas conforme classificagdo funcional de
deambulagdo para as criangas com DMD de Kim et al.*®

A massa corporal foi obtida por meio de balanga da marca
Filizola ID-1500 para criangas até 15Kg, e marca Ramuza IDR-
7500 para aquelas com massa superior. As criangas que nao
conseguiam se manter em ortostatismo foram sustentadas
pelo avaliador ou responsavel durante a pesagem, sendo feita
a subtracdo da massa corporal deste para se chegar a massa
real do paciente.?® A estatura foi medida em centimetros
(estadiometro de parede Tonelli®, com a crianga em
ortostatismo, com corpo e calcanhares alinhados. Quando
houve limitagdo para manutencdo dessa postura, a medida foi
feita com fita métrica a partir da envergadura, medindo-se o
comprimento da ponta do dedo mais longo - com o brago
estendido horizontalmente - até a furcula esternal.?%??2 Para o
calculo do indice de massa corporal (IMC) e classificagdo das
criangas/adolescentes em eutroficas, baixo peso, sobrepeso e
obesidade, utilizou-se a calculadora eletrénica do Programa
Telessaide do Ministério da Saude, conforme Organizagdo
Mundial da Sadde.?

Apos coleta dos dados antropométricos, iniciou-se a
avaliagdo respiratdria. Inicialmente foram verificados os
parametros cardiorrespiratérios de saturacdo de pulso de
oxigénio (Sp0O2) e frequéncia cardiaca (FC), utilizando-se
oximetro portdtil da marca Sol Medica®. A frequéncia
respiratéria (FR) foi obtida por meio da contagem dos ciclos
respiratérios no intervalo de um minuto, utilizando-se um
estetoscopio e um cronémetro. Na sequéncia, de acordo com
a idade da crianga/adolescente, iniciou-se os exames de
avaliagdo dos parametros respiratérios: fun¢do pulmonar,
forga muscular respiratdria (FMR) e pico de fluxo de tosse (PFT).

Para as criancas maiores de seis anos, conduziu-se a
espirometria, manovacuometria e o PFT realizados conforme
randomizag¢do das manobras realizados na primeira avaliagdo,
cuja sequéncia foi anotada e mantida em todas as avaliagcGes
seguintes. Os exames foram feitos com a crianca sentada, com
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tronco e pés apoiados, sendo que as criangas nao
deambulantes permaneceram na proépria cadeira de rodas. Um
bucal individual foi utilizado para os exames de avaliagdo
respiratodria, o qual foi colocado sobre a lingua, entre os dentes
e os labios cerrados, evitando-se vazamentos. Utilizou-se
também um clipe nasal, a fim de evitar a respiragao pelo nariz
durante a realizagdo dos exames.

Para espirometria utilizou-se o equipamento EasyOne® e o
software EasyWare V2.25, e respeitou-se as recomendacgdes da
American Thoracic Society/European Respiratory Society
(ATS/ERS).?* Foram registrados os valores de capacidade vital
forcada (CVF), volume expiratdrio forcado em 1 segundo
(VEF1), arelagdo entre as duas medidas VEF1/CVF, Pico de fluxo
expiratério (PFE) e fluxo expirado forgado entre 25 e 75% da
CVF (FEF 25-75%), sendo registrados os valores absolutos
(litros/l) e em porcentagem do valor predito (%), segundo os
autores Knudson et al.?> e Polgar & Weng.?®

Para avaliagdo indireta da FMR mediu-se os valores de
pressdes inspiratdrias e expiratorias maximas (Pimax e Pemakx,
respectivamente) (manovacuémetro digital MVD 300
Globalmed), de acordo com ATS/ERS.?” Os dados obtidos foram
comparados com valores de referéncia nacionais propostas por
Heinzmann et al.?®

O PFT, referente a eficacia da tosse foi avaliada por meio do
Peak Flow Meter (marca Assess®), em litros por minuto (I/min),
com medidas de 60 I/min a 880l/min, numa escala de 10 I/min.
Conduziu-se pelo menos trés repeticdes e um maximo de oito,
e selecionou-se o melhor valor, respeitando-se uma diferenga
de 5 a 10%.?° Os valores obtidos foram comparados aos
preditos por Bianchi & Baiardi,?® conforme idade e sexo.

Para avaliacdo da fungdo motora aplicou-se escalas
correspondentes as idades das criangas. Até 2 anos de idade
utilizou-se a CHOP INTEND,Y o qual dispde de 16 itens,
pontuados de 0 a 4, sendo 0 o pior desempenho, e 4 o escore
maximo. A pontuagdo maxima do teste é de 64 pontos, que
indica melhor condigao funcional da crianga.

Para avaliagdo motora de criangas maiores de 6 anos, foi
utilizada a escala MFM-32,*>%® que inclui avaliagBes estaticas e
dindmicas, divididas em trés dimensdes: Dimensdo 1 (D1), que
se refere a posicdo em pé e transferéncias, com 13 itens;
Dimensdo 2 (D2), que avalia a fungdo motora axial e proximal,
com 12 itens; Dimensdo 3 (D3), que avalia a fungdo motora
distal, com 7 itens, sendo seis referentes aos membros
superiores. Cada item pode ser pontuado de 0 a 3, sendo a
pontuagdo pior 0, e melhor 3, totalizando um escore maximo
de 96 pontos.’> Para avaliar com idade entre 2 e 6 anos, foi
utiliza a versdo reduzida da MFM-32, a MFM-20,%23° sendo esta
igualmente pontuada a MFM-3, ou seja, de 0- pior desempenho
e 3- melhor desempenho, com escore total de 60 pontos,
apresentado em valor absoluto ou porcentagem.

Os dados obtidos foram analisados através do software
Statistical Package for the Social Science (SPSS) versdo 20.0.

Verificou-se a distribuicdo dos dados por meio do teste de
Shapiro-Wilk e, com base nos resultados obtidos, aplicou-se
ANOVA de medidas repetidas com Post Hoc de Bonferroni ou
Friedman para analise das medidas repetidas das 3 avaliagGes.

Para possibilitar a comparagdo entre os dados utilizando
diferentes instrumentos de avaliagdo da fun¢do motora,
calculou-se a porcentagem (FM%) referente ao valor absoluto
(FM) do escore total de cada escala, bem como de cada

dimensdo. As relagdes entre os parametros avaliados foram
analisadas de acordo com os coeficientes de Spearman ou
Pearson, sendo o segundo classificado em r= fraco quando for
de 0,10 até 0,30; moderado r= 0,40 até 0,60 e forte quando r=
0,70 até 1.3! Adotou-se o nivel de significAncia de p<0,05 em
todos os testes.

0 estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
(CAEE 24189219.6.3001.0118) e todos os responsaveis e
participantes assinaram os termos de consentimento livre e
esclarecido e de assentimento do menor, respectivamente. A
pesquisa foi conduzida de acordo com os preceitos éticos do
Conselho Nacional de Salde, Res n? 466/2012 (autonomia,
beneficéncia, ndo maleficéncia, justica e equidade).

RESULTADOS

Participaram do estudo 16 criangas, 12 com AME e 4 com
DMD, cujos dados descritivos se encontram na Tabela 1. O
intervalo entre as avaliagGes foi de 4,75+1,87 meses entre A; e
Az, e 4,06+0,44 meses entre Az e As.

As medicagGes em uso regular foram coletadas, sendo que,
na A1, 3 pacientes com DMD faziam uso de corticoesterodides e,
em Az e A3, 0s 4 pacientes com DMD utilizavam a medicagdo.

Na A1 os pacientes com AME ndo faziam nenhum
tratamento farmacoldgico, mas na Az a Unica paciente com
AME 1 passou a utilizar o medicamento Nusinersena. Na As, 2
criangas faziam uso desta medicacdo, sendo o segundo
paciente a iniciar o tratamento farmacolégico com AME 2.

Tabela 1. Distribuicdo da amostra em relagdo a idade e sexo,
de acordo com a classificagcdo da doenca (n= 16)

AME1 AME2 AME3 DMDN2 DMDN4 AT;:”
Classificagdo (N) 1 9 2 3 1 -
Idade (anos) 08 7(214) 9(6-12) 6(5-8) 11  6,5(0,8-14)
Sexo (N)
Feminino 1 2 2 0 0 5
Masculino 0 7 0 3 1 11

Legenda: n (tamanho da amostra); N (valor absoluto); Atrofia Muscular Espinhal tipo 1
(AME 1); Atrofia Muscular Espinhal tipo 2 (AME 2); Atrofia Muscular Espinhal tipo 3 (AME
3); Distrofia Muscular de Duchenne nivel 2 (DMDN2) e Distrofia Muscular de Duchenne
nivel 4 (DMDN4) conforme classificagdo funcional de deambulagdo; Idade apresentada
expressa em anos e apresentada em mediana (minimo-mdximo)

Dentre as rotinas terapéuticas, registrou-se o atendimento
da fisioterapia, como frequéncia e o responsavel pela execugao
desses atendimentos (profissional ou cuidador), sendo a
maioria dos atendimentos de fisioterapia realizados por
profissional fisioterapeuta (Figura 1).

Al A2 A3

Ambos
6%

Ambos Ambos
11% 13%

1 A

Legenda: A; (avaliagdo 1), A (avaliagéo 2), As (avaliagéo 3)

Figura 1. Informacgdes referente ao responsavel pela realizagao
dos atendimentos de fisioterapia relatadas nas 3 avaliagGes
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Em relacdo a fisioterapia, 14 criancas ndo realizavam
aspiracdo de rotina (87,5%) e apenas 2 usavam a maquina de
auxilio a tosse (12,5%). Houve aumento na frequéncia de
realizacdo da manobra de empilhamento de ar ao longo das
trés avaliagdes, passando de 6 (37,5%) para 8 (43,8%). O uso de
VNI foi identificado em 6 criangas (37,5%), destes, 5 faziam uso
de 8 a 16 horas diarias e 1 fazia uso 24 horas por dia. Durante
as consultas de rotina do ambulatério, as revisdes dos
parametros ventilatorios eram feitas pela pesquisadora deste
estudo. De acordo com o relato dos sintomas relacionados ao
sono e rotinas diarias, conduziam-se ajustes dos parametros, se
necessario.

Houve diferenca nos dados antropométricos quanto a
massa, altura e IMC entre as 3 avaliages, enquanto que os
parametros cardiorrespiratérios ndo diferiram. A espirometria,
PFT e FMR foram realizadas nas 11 criangas com idade superior
a 6 anos de idade, e ndo houve diferenga entre as 3 avaliagOes
para todas as medidas obtidas (Tabela 2).

Tabela 2. Caracterizagdo da amostra em relagdo a massa,
estatura e IMC e apresentacdo dos parametros
cardiorrespiratérios (n= 16) e parametros da espirometria, FMR
e PFT (n=11) nas 3 avalia¢des

Na As, todas as criangas utilizaram as mesmas escalas
utilizadas na avaliagdo A2. Ao comparar as avaliagdes motoras
por meio dos valores relativos, observou-se que ndo houve
diferenca entre os dados das trés avaliagbes motoras (p=
0,201). Além do escore total, também ndo houve diferenca
estatistica entre as avaliagdes das dimensdes das escalas MFM-
20 e MFM-32 (Tabela 3).

Tabela 3. Distribuicdo dos dados da fungdo motora em valor
absoluto e porcentagem para as trés escalas utilizadas, e os
dados das escalas MFM-20 e MFM-32 por dimensao, nas trés
avaliagdes

Variavel A: (n=13) A: (n=15) Az (n=15) p-valor
FM 45,86+20,60 43,56+18,02 42,68+17,02 -
FM% 45,97+20,57 50,94+18,04 50,05+18,03 0,201
D1* 8,07+9,54 5,468,60 4,80+7,22 -
D1%* 23,54+29,34 16,36%26,29 14,86%24,70 0,112
D2 25,15+8,68 23,80+8,09 24,33+8,16 -
D2% 75,52422,39 72,52421,58 74,25+20,46 0,134
D3 15,3045,03 15,86%4,51 15,26+4,90 -
D3% 79,76+17,36 84,84+12,37 80,55+14,63 0,239

Variavel A1 A; A3 p-valor
Massa 24,64+14,42 26,34+13,46 27,98+14,74 0,02+
Estatura 1,17+0,27 1,20+0,27 1,22+0,27 0,004+
IMmc* 14,27+6,48 17,10+4,08 17,10%4,20 0,04+
Sp02*(%) 97,31%1,85 97,5041,20 97,3741,25 0,547
FC (bpm) 106,53+13,58  109,00+16,95 110,31+11,77 0,462
FR (rpm) 25,68+8,46 26,37+7,76 24,3745,88 0,976
CVF 1,23+0,82 1,20+0,74 1,25+0,75 0,48
CVF% 65,00+28,66 55,90423,50 55,71+25,85 0,332
VEF1 1,09+0,84 1,07+0,72 1,14+0,71 0,444
VEF1% 55,71+25,85 53,81+24,80 56,05+28,33 0,703
VEF1/CVF 0,85+0,13 0,87+0,8 0,90+0,07 0,265
VEF1/CVF%*  93,36113,32 95,09+9,71 97,7248,10 0,378
PFE 148,79+97,30  161,65+93,56  169,99+86,07 0,097
PFE% 52,46+16,57 57,863+18,68 59,71+21,14 0,21
FEF25-75* 1,33+1,17 1,47+1,37 1,63+1,11 0,06
FEF25-75% 52,22+36,446  56,90%35,41 64,86+31,39 0,246
PFT 155,45+113,78 160,45+84,39  179,54+11,50 0,133
Pimax 42,27+13,58 44,18+14,82 46,72+12,53 0,393
Pemax 40,36+21,01 42,72+16,64 47,18+18,67 0,125

Legenda: n (tamanho da amostra), A; (avaliagdo 1), A, (avaliagdo 2), As (avaliagdo 3); IMC
(indice de massa corporal); Kg (quilogramas); m (metros) e Kg/m? (quilogramas por metro
quadrado); SpO; (saturagdo de pulso de oxigénio); FC (frequéncia cardiaca); FR (frequéncia
respiratdria); % (porcentagem); bpm (batimentos por minuto); rpm (respiragées por
minuto); PFT (pico de fluxo de tosse); Pimax (pressédo inspiratdria mdxima); Pemax (presséo
expiratoria mdxima); Valores espirométricos expressos em frequéncia absoluta e
porcentagem do predito (%) de CVF (capacidade vital for¢ada); VEF; (volume expirado
forgado no primeiro segundo); PFE (pico de fluxo expiratdrio) e FEF 3575 (fluxo expiratdrio
forgado); *utilizou-se teste de Friedman, e aos demais dados aplicou-se teste ANOVA; *
indica p<0,05

Na Ay, 2 criangas foram avaliadas por meio da escala CHOP
INTEND, 3 com MFM-20 e 10 submetidas ao MFM-32. Uma das
criancas ndo se encontrava apta para avaliagdo da funcao
motora no dia da consulta. Uma outra crianga completou idade
estabelecida para a troca da escala, sendo submetida a escala
CHOP INTEND apenas na A:. Na Az apenas 1 crianga com AME
tipo 1, seguiu sendo avaliada por meio da escala CHOP INTEND,
4 foram avaliadas por meio da MFM-20 e em 11 utilizou-se a
escala MFM-32.

Legenda: n (tamanho da amostra), A; (avaliagdo 1), A, (avaliagdo 2), A; (avaliagdo 3); FM
(valor absoluto do escore total da escala de fungdo motora); FM% (porcentagem referente
ao escore total da escala de fungdo motora); D1 (Dimenséo 1), D2 (Dimensdo 2) e D3
(Dimenséo 3); D1%/D2%/D3% (porcentagem referente ao escore por dimenséo); *Utilizou-
se o teste de Friedman, e aos demais dados aplicou-se ANOVA

Para andlise das correlagBes, considerou-se apenas as
criangas acima de 6 anos de idade, evidenciando-se forte
correlagdo entre a fungdo motora e VEF1% e CVF% nas 3
avaliagBes. Os parametros de PFE% e FEF2s.75% apresentaram
correlagdo na Az e As. O VEF1/VCF n3o se correlacionou com a
funcdo motora (Tabela 4).

Tabela 4. Resultado do teste de correlagdo entre fungdo
motora e parametros de espirometria nas 3 avaliagdes (n= 11)

Forga muscular %

A: A; As
p rho p rho p rho
CVF 0,00+ 0,96 0,00+ 0,86 0,00+ 0,88
VEF1 0,00+ 0,86 0,00+ 0,84 0,00+ 0,92
PFE 0,5 0,63 0,27 0,66 0,01+ 0,76
FEF25.75%+ 0,09 0,55 0,01+ 0,73 0,00+ 0,88
VEF1/CVF* 0,98 0 0,52 0,21 0,43 0,26

Legenda: N (tamanho da amostra); A; (avaliagdo 1); A, (avaliagdo 2); As (avaliagdo 3); CVF
(capacidade vital for¢ada); VEF; (volume expirado for¢ado no primeiro seqgundo); PFE (pico
de fluxo expiratdrio) e FEFs.754 (fluxo expiratdrio for¢ado); FM (valor absoluto do escore
total da escala de fungdo motora); FM% (porcentagem relativa ao escore total da escala
de fungdo motora); *Utilizou-se o teste de Spearman, e aos demais dados aplicou-se
Pearson; *indica correlagdo significativa

DISCUSSAO

O acompanhamento multidisciplinar e regular dos
pacientes com AME e DMD é amplamente recomendado, visto
a complexidade da condicdo de satide.> Durante o periodo do
estudo, observou-se algumas mudancas quanto a adesdo as
rotinas terapéuticas, como uma maior adesdo a fisioterapia.

Houve aumento da participagdo do cuidador junto ao
profissional fisioterapeuta nas atividades orientadas para casa,
incluindo a realizagdo da manobra de empilhamento de ar,
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ensinada durante as consultas ambulatoriais. Acredita-se que
tais mudangas sejam reflexos do acompanhamento num centro
de referéncia. Os pacientes com AME e DMD, por
apresentarem desordens complexas e envolverem diferentes
aspectos e complicagGes causadas pela doenga, se beneficiam
com esse acompanhamento regular e com equipe
multiprofissional, em que é feita a monitorizagdo da evolugdo
da doenga e avaliagdo de eficacia de terapias, bem como,
adocdo de medidas que antecedem e amenizam possiveis
complicacdes das doencas.?3

A avaliacdo espirométrica apresentou queda ao longo das 3
avaliagGes e, apesar da auséncia de significancia estatistica, os
limites inferiores percentuais de normalidade, com relagdo aos
valores previstos para criangas e adolescentes (80% para CVF,
VEF1 e VEF1/CVF, PFE, e de 70% para FEF2s.75%) estavam abaixo
do previsto. Para valores de CVF reduzida na presenga de
valores normais ou elevados da razdo VEF1/CVF, evidencia-se a
presenca de distlrbio ventilatério restritivo,3? o que enquadra
a condicdo ventilatdria do grupo estudado.

A maioria das criangas avaliadas ndo utilizavam VNI, porém,
os valores espirométricos apresentaram redugao numérica ao
longo do estudo. Nessa linha, segundo Chiang et al.?* valor de
CVF inferior a 60% do predito e Pimax menor que 40cmH20
sugere a monitorizagdo do sono noturno e dos sintomas
clinicos de disturbio do sono. Para valores de CVF inferiores a
50%, a recomendacdo para criangas com DNM é de iniciar a VNI
noturna. Esses achados reforcam a importancia de se manter
as rotinas de avaliagdes periddicas num centro de referéncia, a
fim de se planejar a necessidade de novas terapias e
encaminhamentos, como a indica¢do da VNI.

Segundo a literatura,!' recomenda-se iniciar a VNI antes
mesmo do surgimento de sinais de faléncia respiratdria, ou na
impossibilidade de realizar os testes de avaliagdo respiratodria
pela idade precoce, a fim de preparar os pacientes para as
intercorréncias, bem como para prevenir ou minimizar o
aparecimento de deformidades do térax em sino e dispneia.’?

Estudos indicam que o uso de VNI em criangas com AME 1
e 2 melhoram a coordenacdo téraco-abdominal e previnem
deformidades de caixa toracica.3*3°

Além das dificuldades na ventilagdo pulmonar, os
individuos com DNM comumente apresentam disfungdo na
tosse com redugdo do PFT, um forte preditor de infecgdo
pulmonar grave nessas condi¢des, que se da pela fraqueza
muscular progressiva dos musculos respiratérios. Sendo assim,
a avaliagcdo do PFT é um importante marcador para monitorar
os pacientes em alto ou baixo risco de desenvolver
complicacdes por infeccdes pulmonares.?3® Valores de PFT
maiores que 160 |/min sdo preconizados para que se mantenha
a tosse efetiva e a via aérea pérvia, enquanto PFT abaixo desse
valor indica alto risco de infec¢do respiratdria.?®3® Na corrente
investigacdo, a média do PFT apresentou aumento numérico ao
longo das 3 avaliagbes. Nas 2 ultimas avaliagGes os valores
acima de 160 I/min indicaram uma condi¢do mais favoravel de
tosse. Este aumento numérico pode estar associado ao
aumento na frequéncia de realizagio da manobra de
empilhamento de ar ao longo das 3 avaliagdes.

Segundo Toussaint et al.3” técnicas que atuam diretamente
nos componentes da tosse, como inspiragdo, expiragdo ou
ambos, sdo indicadas para minimizar a recorréncia de
atelectasias, a incapacidade de eliminar secre¢bes e as

infeccdes respiratdrias, as quais aumentam a morbidade e a
mortalidade nas DNM. Dentre essas técnicas, a insuflagdo-
exsuflagdo mecanica, a tosse manualmente assistida por meio
de impulso abdominal e a manobra de empilhamento de ar sdo
sugeridas. Segundo Marques et al.3® ao avaliar o PFT em 18
pacientes com AME e distrofia muscular congénita, com idades
entre 7 e 23 anos, observou-se melhora dessa medida apds
programa de 4 a 6 meses de treinamento com empilhamento
de ar, o que corrobora ainda com estudo de Kang & Bach,?® que
também evidenciou aumento da efetividade da tosse em
pacientes com DMD e AME, sendo entdo recomendada a
prescricdo da técnica para pacientes com DNM.

Além do aumento do PFT, outro estudo comparou
diferentes técnicas de empilhamento de ar, por meio de
ventilagdo mecanica ciclado a volume ou ressuscitador manual,
e observou-se também aumento do volume expirado e da
Pemax utilizando-se a técnica de empilhamento de ar em
pacientes com DMD.’ Na corrente pesquisa, houve um
aumento numeérico nos valores da Pemax, que clinicamente
pode estar associado a mudanca de habitos terapéuticos, como
a adesdo a essa técnica.

Apesar do aumento numérico da Pimax e Pemax durante o
periodo de acompanhamento ambulatorial, os resultados
encontrados no presente estudo estdo abaixo dos valores
preditos para criangas saudaveis.? A FMR, em estudo realizado
com 46 pacientes com DNM, incluindo AME e DMD, com idades
entre 6 e 20 anos, foi avaliada a fim de identificar sua relagdo
com risco de complicagdes respiratdrias, como pneumonias e
atelectasias. Verificou-se valores numéricos maiores de Pimax
e Pemax no grupo que nado tinha historia de infecgGes
respiratorias prévias (36,68+21,39cmH.0 e
30,574£13,24cmH20, respectivamente), em comparagdo
aqueles com histdrico de infec¢do (Pimax 27,51+11,20cmHz20 e
24,45+11,20cmH.0, respectivamente).3®

Ndo houve  diferenca entre  os parametros
cardiorrespiratdrios nas 3 avaliagdes, mas os valores de FC e FR
apresentaram-se sempre numericamente acima do esperado
para a idade, de acordo com Fleming et al.*°

O comportamento de piora progressiva da condicao
respiratéria e motora é o que caracteriza a AME e a DMD,
sendo ambas com manifestacdo de fragueza muscular
proximal, afetando membros inferiores mais que superiores.?

O presente estudo ndo encontrou diferenga significativa
entre as avaliagbes realizadas em 24 meses, porém,
clinicamente, houve uma tendéncia na redugdo da fungdo
motora, tanto escore total quanto nas dimensdes de MFM,
especialmente em D1 e D2, o que corrobora com o fato das
doengas acometerem mais regido proximal e membros
inferiores.

As escalas de fungdo motora utilizadas sdo consideradas
confiaveis, sensiveis e responsivas a progressio de DNM
degenerativas, além de serem capazes de detectar alteragGes
funcionais causados por diferentes tratamentos. Sao
consideradas Uteis para monitoramento clinico e para
experimentos de pesquisa.'>®44* Nas criancas avaliadas
nesse estudo, verificou-se correlagdo entre VEF1% e CVF% e os
%FM nas 3 avaliagGes. Estes resultados corroboram com
estudo feito por Luiz et al.? que, ao avaliar pacientes com DMD
deambuladores e ndo-deambuladores, evidenciou que a
deterioracdo motora, verificada por meio da escala MFM, e
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respiratéria, avaliada por meio da espirometria, apresentou
correlagdo entre si. Esse achado reforga a influéncia de
condi¢Ges motoras, como a presenga de deambulagdo, em
varidveis espirométricas. Nesse mesmo estudo, verificou-se
CVF% maior nos deambuladores. Esta relagcdo entre
parametros espirométricos (CVF e FEV1) e de fungdo motora,
também foi verificada por LoMauro et al.* ao avaliar criangas
com AME 1, 2 e 3 utilizando-se as escalas Hammersmith
functional motor scale expanded e ULM Upper Limb Module.

O presente estudo apresentou como limitagdo o tamanho
amostral reduzido e heterogéneo, assim como a recente
implantagdo da rotina ambulatorial e dos instrumentos de
avaliacao envolvidos e, nesse caso, o efeito aprendizado ter
sido um fator influenciador em alguns resultados, uma vez que
as criangas foram se familiarizando com os testes a cada nova
avaliagdo. Sendo assim, ainda sdo necessarios novos estudos,
com periodos mais longos de acompanhamento e ampliagdo do
tamanho amostral.

Este estudo, no entanto, possibilitou a implementacdo de
instrumentos de avaliagGes respiratéria e motora na rotina do
ambulatério de um centro de referéncia, reforgando a
importancia de um acompanhamento ambulatorial
sistematizado, sugerindo que isso possa minimizar os possiveis
impactos causados pelas doengas progressivas.

Isso porque o aumento numérico de variaveis de FMR e PFT,
pode ter relagdo com a melhor adesdo a fisioterapia, uso da
manobra de empilhamento de ar e de ajustes dos parametros
ventilatdrios, indicagdes terapéuticas decorrentes do carater
dessa assisténcia. A monitorizagdo da perda da deambulagdo
pode ser um marco quanto a progressio de doengas
neurodegenativas, bem como as atividades funcionais,
justificando a necessidade de ser avaliado periodicamente a
funcdo motora por meio de escalas responsivas a essa
populagdo.

CONCLUSAO

Este estudo evidenciou a manutengdo na maioria dos
pardmetros analisados na corrente amostra, tanto dos
parametros de avaliacdo respiratoria como da fungdo motora,
sugerindo uma condi¢do favoravel a estas criangas, uma vez
gue ndo houve piora do quadro. Sendo assim, a monitoriza¢do
sistematizada de parametros de avaliagdo respiratoria e
motora parece indispensdvel para que se identifique aspectos
que sinalizem a progressao de doengas como AME e DMD, pois
permite prevengdo e melhor gerenciamento terapéutico em
centros de referéncia.
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