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RESUMO

INTRODUCAO

As doencas raras constituem uma fatia diminuta das patologias que assolam o ser humano.
Ainda assim, ddo origem a iniUmeros problemas e situacdes de desconforto incomensuravel
para os doentes que sdo diagnosticados com as mesmas.

A maioria destas patologias ainda ndo foi alvo de um aprofundado estudo com consequente
divulgacdo de terapéuticas alargadas e mais efetivas do que as que existem na atualidade. A
fisiatria surge, entdo, como uma das principais estratégias de abordagem a uma pandplia de
limitacdes decorrentes dessas doencas, nomeadamente as repercussdes graves a nivel do
desempenho nas Atividades da Vida Diaria (AVD), Atividades Instrumentais da Vida Diaria
(AVDI), capacidade de marcha, comunicagao, participagao social e de outras fungées bdsicas
indispensaveis para a vida de relacdo. Todas as melhorias obtidas com a intervencdo
terapéutica nesta area terdo um impacto decisivo e fundamental na melhoria da qualidade de

vida dos doentes.

OBJETIVOS
1. Rever os estudos clinicos efetuados e procurar guidelines na area da Fisiatria nas
seguintes doencas: Doenca de Charcot Marie Tooth, Distrofia muscular de Duchenne,
Mucopolissacaridose e Osteogénese Imperfeita;
2. Analisar os resultados de tais intervencGes ao nivel da forca muscular, equilibrio,
marcha, funcdo respiratoria, amplitude articular e funcionalidade global dos doentes;
3. Compreender quais as melhores abordagens a serem cumpridas em cada tipo de

patologia.

MATERIAL E METODOS

Foi realizada uma revisdo da literatura existente, publicada entre 2000 e 2020, nas bases de
dados electrdnicas Scielo, Google Scholar, PubMed, Chocrane Database e Medline, nas linguas
Portuguesa e Inglesa, considerando as MeSH words: rare diseases, phisical therapy,
rehabilitation,  Charcot Marie Tooth disease, Duchenne muscular distrophy,
Mucopolysaccharidosis, Osteogenesis imperfecta, doengas raras, terapia fisica de reabilitagao,
Doenca de Charcot Marie Tooth, Distrofia muscular de Duchenne, Mucopolissacaridose e
Osteogénese imperfeita.

Por fim, foram consultados vérios artigos, assim como paginas de Internet considerados de

relevancia para a elaboragdo deste trabalho.



RESULTADOS

O resultado final contém incluidos 12 artigos referentes a Doenca de Charcot Marie Tooth; 11
artigos a Distrofia muscular de Duchenne; 2 artigos a Mucopolissacaridose e 3 a Osteogénese
imperfeita.

Na doenga de Charcot Marie Tooth, os tratamentos abarcados nos artigos foram, na sua
maioria, a cinesiterapia, a hidroterapia, a electroestimulagdo e o uso de ortéteses tornozelo-
pé. Verificou-se melhoria da marcha, do equilibrio e da forca muscular sempre que estes
factores foram colocados em avaliagdo. Ja quanto a dor, esta raramente foi tida em conta nos
estudos, mas, quando foi, diminuiu substancialmente. A cinesiterapia respiratdria foi muito
tida em conta como uma forma de melhorar o outcome dos doentes afetados, através da
avaliacdo das pressGes maximas inspiratdria e expiratoria.

Na Distrofia muscular de Duchenne, voltou-se a constatar melhorias ao nivel de funcbes
basicas como a marcha e o equilibrio, assim como um aumento da forca muscular e da
amplitude dos movimentos articulares. Nos casos em que a cinesiterapia respiratéria foi
aplicada, a fung¢do pulmonar melhorou significativamente. Foi ainda introduzida uma forma
alternativa de treino, consistindo em vibra¢cdo de corpo inteiro, com resultados dignos de
andlise.

Em relagdo a Mucopolissacaridose, ha a registar uma evidente escassez de estudos elegiveis
para inclusdo no presente trabalho. Ainda assim, a fisioterapia e terapias associadas voltaram a
apresentar resultados bastante satisfatorios e encorajadores, ainda que os doentes avaliados
apresentassem a partida maiores debilidades do que os dos restantes grupos de doencas. A
avaliacdo focou-se no grau de desenvolvimento motor e em parametros como a amplitude de
movimentos articulares e no ténus muscular.

Por ultimo, na Osteogénese imperfeita, os estudos elegidos focaram-se mais na melhoria da
qualidade de vida, na densidade dssea e no tonus e massa musculares, o que faz sentido
atendendo as especificidades da patologia em questdo. Houve melhorias menos claras do que
nas outras doencas abordadas, apesar de praticamente todos esses indices terem melhorado
ao longo das intervengdes utilizadas. Ainda assim, é assinalavel a dificuldade em encontrar
estudos dentro desta tematica, apesar de haver um elevado nimero de participantes nos
estudos incluidos, o que impossibilita uma maior clareza na hora de aferir conclusdes e tirar

ilagdes da analise dos estudos apresentados.



CONCLUSOES

A implementac¢do de programas de reabilitacdo motora revelou ser benéfica a varios niveis e
em todas as patologias abordadas, ainda que com resultados de eficacia diferentes. Entre os
varios parametros avaliados nos diferentes estudos, entre eles a forca muscular, a amplitude
dos movimentos, a marcha e o tdnus e massa muscular, verificou-se uma melhoria na maioria
dos casos, o que fortalece a ideia de que a intervengdo fisidtrica é uma mais-valia na
terapéutica das doencgas raras. A escassez de estudos e de guidelines nesta area foi um fator
bastante limitativo na elaboracdo de um documento mais extenso e completo,
particularmente em relacdo a mucopolissacaridose e a osteogénese imperfeita (prevaléncia
mais baixa). Assim, sublinha-se a necessidade da realizagdo de novos estudos e do cruzamento
do conhecimento de profissionais no mundo inteiro de forma a elaborar uma linha de

pensamento que facilite o tratamento dos doentes afetados por estas patologias raras.



ABSTRACT

INTRODUCTION

Rare diseases are a tiny slice of the pathologies that plague humans. Still, they give rise to
numerous problems and situations of immeasurable discomfort for patients who are
diagnosed with them.

Most of these pathologies have not yet been subject of an in-depth study with the consequent
dissemination of broader and more effective therapies than those that currently exist.
Physiatrics emerges as one of the main strategies to approach a range of limitations resulting
from these diseases, namely the serious repercussions in terms of performance in activities of
Daily Living, Instrumental activities of Daily Living, walking ability, communication, social
participation and other basic functions indispensable for the relationship life. All the
improvements obtained with the therapeutic intervention in this area will have a decisive and

fundamental impact on improving the patients' quality of life.

OBIJECTIVES

Review the clinical studies carried out and look for guidelines in the area of Physiatry in the
following diseases: Charcot Marie Tooth Disease, Duchenne Muscular Dystrophy,
Mucopolysaccharidosis and Osteogenesis Imperfecta and analyze the results of such
interventions in terms of muscle strength, balance, gait, respiratory function, joint amplitude
and global functionality of patients, to understand which are the best approaches to be

followed in each type of pathology.

MATERIAL AND METHODS

A review of the existing literature published between 2000 and 2020 was carried out in the
electronic databases Scielo, Google Scholar, PubMed, Chocrane Database and Medline, in
Portuguese and English considering the MeSH words: rare diseases, phisical therapy,
rehabilitation, Charcot Marie Tooth disease, Duchenne muscular dystrophy,
Mucopolysaccharidosis and Osteogenesis imperfecta.

Finally, several articles were consulted, as well as internet pages considered relevant for the

elaboration of this work.



RESULTS

The final result includes 12 articles referring to Charcot Marie Tooth Disease, 11 articles to
Duchenne muscular dystrophy, 2 articles to Mucopolysaccharidosis and 3 to Osteogenesis
Imperfecta.

In Charcot Marie Tooth's disease, there was an improvement in gait, balance and muscle
strength whenever these factors were evaluated. As for pain, it was rarely taken into account
in studies, but when it was, it decreased substantially. Respiratory kinesitherapy was widely
considered as a way to improve the outcome of affected patients, through the assessment of
maximum inspiratory and expiratory pressures. The treatments covered in the articles were
mostly kinesitherapy, hydrotherapy, electrostimulation and the use of ankle-foot orthoses.

In Duchenne muscular dystrophy, improvements in basic functions such as walking and
balance have been noted, as well as an increase in muscle strength and range of articular
movements. In cases where respiratory kinesitherapy was applied, lung function improved
significantly. An alternative form of training consisting of full body vibration was also
introduced, with results worthy of analysis.

Regarding Mucopolysaccharidosis, there was an evident scarcity of studies eligible for inclusion
in the present text. Even so, physiotherapy and associated therapies, brought quite
satisfactory and encouraging results, although the patients evaluated presented, in the
beginning, greater weaknesses than those of the other groups of diseases. The evaluation
focused on the degree of motor development and on parameters such as range of joint
movements and muscle tone.

Finally, in Osteogenesis imperfecta, the selected studies focused more on improving quality of
life, bone density and muscle tone and mass, which makes sense given the specificities of the
pathology in question. There were less clear improvements than in the other diseases
addressed, although practically all of these rates improved over the interventions used. Even
so, the difficulty in finding studies within this theme is noteworthy, despite the high number of
participants in the included studies, which makes greater clarity impossible when assessing

conclusions and drawing conclusions from the analysis of the studies presented.
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CONCLUSIONS

The implementation of motor rehabilitation programs has proved to be beneficial at various
levels and in all pathologies addressed, although with different efficacy results. Among the
various parameters evaluated in the different studies, including muscle strength, range of
motion, gait and muscle tone and mass, there was an improvement in most cases, which
strengthens the idea that physiological intervention is added value in the treatment of rare
diseases. The scarcity of studies and guidelines in this area was a very limiting factor in the
elaboration of a more extensive and complete document, particularly in relation to
mucopolysaccharidosis and imperfect osteogenesis (lower prevalence). Thus, the need for
further studies and the crossing of the knowledge of professionals worldwide is emphasized in
order to develop a line of thought that facilitates the treatment of patients affected by these

rare pathologies.
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1. INTRODUCAO

As doencas raras sdo um grupo heterogéneo de patologias que afetam um numero
relativamente diminuto de pessoas em todo o mundo. Segundo o definido a nivel europeu,
uma doencga rara é aquela cuja prevaléncia é inferior a 5 pessoas em cada 10 000, ou seja, 1
em cada 2000 (decisdo 1295/1999/CE do Parlamento Europeu e do Conselho de 29-04-1999).
Assim, apesar de esta definicdo apresentar nuances noutras regides do globo, aquilo que ha
em comum é que o estatuto de doenca rara é atribuido atendendo a prevaléncia da doenga
em questdo. Pensa-se que existam a volta de 5000 a 8000 doengas raras distintas, estimando-
se que a maioria destas patologias apresenta uma prevaléncia em torno de 1 pessoa em cada
100000.! Posto isto, urge a necessidade de auxiliar estas minorias e de estabelecer mapas
terapéuticos que simplifiquem o tratamento exigido.

A doenca de Charcot Marie Tooth (CMT), cuja prevaléncia é de aproximadamente 1 pessoa em
cada 2500, é a neuropatia herdada geneticamente mais frequente em todo o mundo.? Esta
doenca foi relatada pela primeira vez na literatura em 1884 por Friedrich Schultze, pese
embora tenha cabido a Jean-Martin Charcot, a Pierre Marie Howard e a Henry Tooth, a
descricdo cldssica da mesma e a imortalizacdo dos seus nomes.3

Tradicionalmente, existem 3 subtipos de doenga de CMT, cuja divisdo assenta na velocidade da
conducdo nervosa e na forma de heranga determinada pela histéria familiar das neuropatias
(CMT1, CMT2 e CMT intermedidria dominante). No entanto, em 2018, Magy et al.
introduziram um novo sistema de classificagdo que acrescentava aos fatores diferenciadores
anteriores, os genes envolvidos, tornando a diferenciacdo de cada subtipo mais detalhada.*
Ainda assim, todas as formas de doenga de CMT tém aspetos transversais a nivel clinico como
a atrofia do tergo distal dos membros inferiores, o pé cavo, a fraqueza muscular que se inicia
nos membros inferiores e vai progredindo para os superiores e, por fim, a perda da
sensibilidade e dos reflexos tendinosos, o que torna a abordagem fisiatrica mais simples e
uniformizada para todos os subtipos de doenca. Esta ultima deve ser iniciada aquando do
diagndstico, que habitualmente é feito na infancia ou na fase de adulto jovem, socorrendo-se
das suas multiplas modalidades, de forma a providenciar a recuperagdo neuromuscular dos
individuos afetados e melhorar a qualidade de vida e a funcionalidade dos mesmos.®

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é a distrofia muscular mais comum, sendo
responsavel por 1/3 das consultas neuromusculares de pediatria. A sua prevaléncia é de 1
pessoa em cada 3800 a 6300, afetando criangas do sexo masculino visto ser uma patologia
autossdmica recessiva ligada ao cromossoma X.° Ai, estd codificada a informacdo responsével

pela produgdo de uma proteina fundamental para a contragdo e relaxamento musculares; a



distrofina. A auséncia desta proteina gera uma pandplia de sintomas presentes na DMD, sendo
que estes sdo graduais e evolutivos, comecando no lactente com a incapacidade de segurar a
cabeca e escalando até aos 12 anos em que a progressiva perda de for¢ga muscular, atrofias,
deformidades e as contraturas levam habitualmente a dependéncia de cadeira de rodas para o
deslocamento, devido a instalagdo progressiva de fraqueza muscular, de pé equinovaro e
escoliose.” Esta doenca apresenta, entdo, uma série de estadios correspondentes a faixas
etarias e uma apresentacdo tipica de cada um deles, que serdo alvo de uma reabilitacdo

exaustiva e focada na minimizac¢3o das deficiéncias induzidas pela mesma.®

A Mucopolissacaridose estd inserida no grande grupo das doencas genéticas do metabolismo e
do subgrupo das doencas de depdsito lisossomico. Na verdade, existem 7 formas distintas de
mucopolissacaridoses e mais subtipos dentro dessas 7 divisGes, o que torna este conjunto de
doencas bastante diverso quanto a sintomatologia e forma de apresentacdo. A prevaléncia
deste grupo de patologias é de aproximadamente 1 pessoa em cada 25 000, sendo que a
forma de transmissdo é autossémica recessiva, excetuando no tipo 2 em que é ligada ao X. De
uma forma geral, o quadro é gerado pela deficiéncia de uma enzima que leva ao acimulo de
determinado glicosaminoglicano (especifico para cada tipo) ao nivel de varios érgdos e do
tecido conjuntivo. As principais altera¢des sdo ao nivel da aparéncia, do desempenho fisico, do
funcionamento de 6rgdos e das capacidades cognitivas.® Normalmente, n3o existem sintomas
ao nascimento e os primeiros sinais comeg¢am a notar-se aos 1 ou 2 anos de idade, entre eles:
obstipacdo, infecGes frequentes e atraso de crescimento. H4, ainda, formas menos severas que
outras e que se podem manifestar somente na adolescéncia. Quase sempre, as MPS sdo
doengas crénicas de progressdo rapida que podem ameacar a vida, debilitando
gradativamente as fungdes fisicas e mentais. A fisiatria volta entdo a aparecer como uma ajuda
fundamental para a limitacdo da progressdo das manifestacdes mais relevantes desta
patologia.l?

Por ultimo, a Osteogénese Imperfeita € uma entidade que alberga um conjunto de disturbios
de causa genética (genes COL1A1l ou COL1A2), consistindo em fragilidade 6ssea em graus
variaveis por deficiéncia quantitativa ou qualitativa da producdo de colagénio. A gravidade da
doenga vai desde casos brandos, com fraturas 1 a 2 vezes por ano, a casos graves com morte
em idades juvenis por fratura de costelas e suas consequéncias, por exemplo. A prevaléncia
desta patologia é um pouco incerta, mas estima-se que se localize na faixa de 1 pessoa em
cada 5000 a 10000. Esta doenga apresenta tipicamente 5 subtipos com particularidades
inerentes a cada um, mas de uma forma geral a Ol resume-se como uma doenga em que um

traumatismo menor causa facilmente fraturas e deformacgGes dsseas devido a erros genéticos
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que levam a formacdo de uma matriz éssea desorganizada e pouco consistente.!! Sintomas
extra esqueléticos envolvem fraqueza muscular, hipermobilidade articular, dentindgenese
imperfeita e hipoacusia. S6 nos ultimos anos é que a fisioterapia se afirmou como um
tratamento importante na abordagem destes doentes e ainda hoje é escassa a presenga da
relagdo entre a fisioterapia e a Ol ao nivel da literatura, o que torna a presente revisao ainda
mais pertinente.?

Posto tudo isto, pretende este trabalho analisar e legitimar estudos que cruzem o tratamento
fisiatrico com todas estas patologias e que avaliem de forma sistematica as respostas a tais
terapéuticas, comparando esses outcomes com as diretrizes aconselhadas por entidades
reconhecidas. E sabido que as doencas raras ainda s3o um mundo pouco explorado,
principalmente em Portugal, em que muita da medicacdo aprovada para melhoria dos
sintomas ndo esta ainda disponivel no mercado. Nesta area, a fisiatria terd um importante
papel a desempenhar como um adjuvante terapéutico indispensavel, de relativa facilidade de
acesso e muitas vezes com melhoria consideravel das incapacidades induzidas por estas

patologias.

2. OBJETIVOS

S3o objetivos desta revisdo sistematica:

e Entender os estudos clinicos de reabilitacdo das seguintes doencas: Doenca de Charcot
Marie Tooth, Distrofia muscular de Duchenne, Mucopolissacaridose e Osteogénese
Imperfeita e analisar os resultados de tais intervengdes ao nivel da forgca muscular,
equilibrio, marcha, fungdo respiratéria, amplitude articular e funcionalidade global dos
doentes.

e Compreender quais as melhores abordagens a ser cumpridas em cada tipo de patologia.

3. METODOLOGIA
3.1. PESQUISA

Foi realizada uma revisao da literatura existente publicada entre 2000 e 2020 nas bases de
dados eletrdnicas Scielo, Google Scholar, PubMed, Chocrane Database e Medline, nas linguas
Portuguesa e Inglesa considerando as MeSH words: rare diseases, phisical therapy,
rehabilitation,  Charcot Marie  Tooth disease, Duchenne muscular distrophy,
Mucopolysaccharidosis, Osteogenesis imperfecta, doengas raras, terapia fisica de reabilitacao,
Doenga de Charcot Marie Tooth, Distrofia muscular de Duchenne, Mucopolissacaridose e

Osteogénese imperfeita.



Por fim foram consultados vdrios artigos, assim como pdginas de internet considerados de

relevancia para a elaboragdo desta obra.

3.2. SELECAO

Esta revisao bibliografica é o resultado da inclusdo de estudos de intervencdo fisidtrica em
individuos afetados pelas 4 patologias selecionadas. Os estudos incluidos sé apresentavam
grupo de intervencdo (inclusive apenas 1 individuo em estudo), a exce¢do de um estudo sobre
DMD que apresentou também um grupo controlo. Em relacdo as modalidades terapéuticas
implementadas foram as mais variadas dentro da esfera da fisiatria. Relativamente as
guidelines, foram selecionadas as mais fidedignas encontradas, referenciadas em fontes
seguras e que, mesmo ndo sendo aplicadas a escala global, sdo resultado de anos de
pesquisas.

Todos os estudos incluidos obedeceram as seguintes regras: (1) Estudo que avalie somente a
abordagem fisiatrica; (2) Estudo que especifique a doenga em questdo; (3) intervengGes
realizadas em internamento, ambulatério ou domicilio; (4) estudo realizado integralmente no
séc. XXI; (5) modalidade fisiatrica podendo ser terapia educacional, hidroterapia, cinesiterapia,
vibragao de corpo inteiro, electroestimulagao, cinesiterapia respiratéria ou uso de ortéteses.
Alguns artigos foram excluidos por apresentarem as caracteristicas listadas: (1) Nao
especificagdo da patologia em questdo, como por exemplo referirem-se a outro tipo de
distrofia muscular que ndo a de Duchenne; (2) Inclusdo de terapia medicamentosa, ou outras;

(3) ndo apresentacdo de resultados; (4) Estudos em animais.

3.3. EXTRACAO DE DADOS
Para todos os estudos incluidos foram analisados os seguintes dados: nome do(s) autor(es),
data do estudo, numero de participantes e dados gerais da populacdo estudada, plano de

exercicios implementado, métodos de avaliacdo e resultados do estudo.

3.4. SINTESE DE DADOS

Devido aos diferentes métodos de avaliagdo aplicados e as diferentes caracteristicas dos
estudos selecionados, procedeu-se a uma exposi¢do dos resultados de forma descritiva, sendo
impossivel fazer uma andlise mais aprofundada dos mesmos, envolvendo por exemplo, uma

metanalise.



4. RESULTADOS

4.1. SELECAO DE ESTUDOS

Apds pesquisa exaustiva nas bases de dados online, foram encontrados 85 estudos
compativeis com os requisitos basicos e com a tematica proposta. Desse conjunto, 5 estavam
duplicados tendo sido eliminados. Dos restantes, foi feita uma triagem baseada no ano de
publicacdo e estrutura do artigo, tendo-se apurado 28 artigos finais (12 para doenga de CMT,
11 para DMD, 2 para MPS e 3 para Ol).

Relativamente as guidelines incluidas, estas foram selecionadas segundo fiabilidade da fonte,
tendo sido escolhidas uma para cada patologia e extraidas de revistas internacionais ou
websites fidedignos como o “Journal of Pediatrics” ou o “The Lancet”.

O fluxograma que apresenta a selecdo dos estudos apresentados nesta obra esta exposto na

figura 1.

4.2. CARACTERISTICAS E EFICACIA TERAPEUTICA DOS PROTOCOLOS DE INTERVENCAO

4.2.1. DOENCA DE CHARCOT MARIE TOOTH

No ambito da doenca de CMT, foram apurados estudos bastante heterogéneos e com
diferentes modalidades e focos de avaliagdo, para além de diferentes abordagens fisidtricas.
Assim sendo, segue-se uma analise individual dos resultados de cada um dos estudos.

Pereira et al. realizaram estudos acerca do uso de ortéteses tornozelo-pé (OTP) em pacientes
com CMT tendo chegado a diferentes resultados. No primeiro estudo, concluiram que
qualquer um dos tipos de ortétese de diferentes materiais de fabrico é efetivo na melhoria da
postura e da marcha. No entanto, notou-se que as OTP de material eldstico eram mais
adequadas nos pacientes com maior capacidade funcional e que as OTP de plastico (mais
rigidas) eram mais benéficas nos pacientes com maior atrofia da musculatura distal da perna,
contribuindo para uma maior velocidade da marcha e comprimento do passo,
comparativamente a pacientes que usavam calgado comum.

No segundo estudo, foram comparadas OTP de silicone a calcado ortopédico com suporte
Codivilla e suporte macio para pé caido (desenhado especificamente para o paciente
estudado). Os resultados demonstraram que a OTP de silicone era incompativel com o
paciente por despoletar queixas algicas muito intensas, o que demonstra que, por vezes, as
OTP podem nao ser passiveis de utilizagdo. Por outro lado, vale ressaltar que tanto o suporte
Codivilla como o suporte macio apresentaram uma melhoria evidente da marcha ao nivel de
variaveis como o comprimento dos passos, a velocidade média, a cadéncia e a capacidade de

equilibrio. Ainda assim, o suporte macio para pé pendente, que havia sido criado



especificamente para o doente em questdo, apresentou melhores resultados, ja que para além
de reduzir movimentos dispensdveis que reduzem a fluidez da marcha, reduziu também o
desconforto do paciente por questées estéticas e dolorosas.

No ultimo estudo, Pereira et al. apresentaram uma analise da eficacia do uso de cal¢ado
ortopédico num paciente com CMT, tendo-se percebido que houve melhorias no final de 12
més de utilizacdo do referido cal¢gado ao nivel de: velocidade da marcha, cadéncia,
comprimento dos passos e diminuicdo da base de apoio. Estes resultados foram decorrentes
de uma maior estabilidade do tornozelo e equilibrio, assim como de uma diminuicdo da
dorsiflexdo do pé e dos movimentos de compensacdo dos membros superiores (abdugdo). E
ainda importante referir que em nenhum destes estudos foi possivel alcangar o nivel de

funcionalidade de um individuo perfeitamente saudavel.:®

O impacto da cinesiterapia aliada a hidroterapia foi alvo de andlise no estudo de Leite et al.
Com a aplicagdo de um protocolo bem delineado, a paciente intervencionada foi capaz de
melhorar a sua funcionalidade e saide mental, ainda que tendo mantido o mesmo score de
dor, vitalidade e interagdo social, segundo o “Questiondrio de qualidade de vida sf-36”. Para
além destes resultados, houve uma melhoria de 6% no equilibrio (escala de Berg), uma
diminuicdo do tempo no teste de subir e descer escadas, um aumento da velocidade da
marcha e da distancia percorrida no teste de caminhada de 6 minutos e um aumento da
rapidez a levantar do chdo. A doente em estudo concluiu estas intervenc¢des com melhoria das

suas limitacbes, mantendo apenas alteracdes do equilibrio.'

Cajueiro C.A.G. debrucou-se sobre a implementacdo de um esquema de exercicios que
envolviam cinesiterapia focada em exercicios de forga, alongamentos e melhoria da
propriocep¢do. A mesma autora quis também entender, para além da eficacia dos planos de
treino, de que forma a presenca ou ndo de um técnico especializado no acompanhamento dos
exercicios influenciava os ganhos de competéncias. Assim, apds estudo detalhado verificou
uma melhoria estatisticamente significativa da amplitude de movimentos, da forca muscular e
do equilibrio. Esmiugando estes dados, constatou-se que houve um ganho de forga muscular a
nivel da anca, do joelho e do tornozelo, apds o treino com acompanhamento. No entanto,
houve uma perda progressiva da maioria desses ganhos apds a avaliagao final, a nivel da
musculatura da anca e do joelho, o que refletiu uma incapacidade do treino caseiro em manter
os resultados do treino supervisionado (exceto nos abdutores da anca). Ja relativamente a
musculatura do tornozelo, a forca ndo s6 aumentou apds o treino assistido, como se

mantiveram os ganhos apos o treino caseiro, facto que poderd estar relacionado com a maior
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énfase dos pacientes em corrigir malformagdes desse grupo muscular, que acabam por ser
mais limitantes. Novamente, no que concerne a amplitude de movimentos, houve um ganho
no pods-treino supervisionado, mas uma perda dos ganhos no pds-treino caseiro, sendo que,
apesar dessa perda, os valores eram melhores do que na avaliagdo inicial (mas nao
estatisticamente significativos). Quanto ao equilibrio, houve uma melhoria evidente, utilizando
a escala de Berg, apds o treino supervisionado, valores que se mantiveram apds o treino
domiciliario.

Assim, fica comprovado que o plano sistematico de tratamento fisiatrico nesta populagdo foi
eficaz em todos os paradmetros avaliados e que é imperial o acompanhamento por um

profissional credenciado para que seja possivel a manutencdo dos ganhos obtidos.’

Um estudo original e pioneiro colocou em foco a capacidade de modalidades desportivas
especificas para melhorar a qualidade de vida de pacientes com CMT. Nunes et al. testaram a
aplicacdo de um programa de treino baseado no alongamento muscular, para aumento da
amplitude de movimentos articulares, e no kickboxing para treino de ganho de massa e forga
musculares. Os resultados apresentados sdo bastante promissores, ja que se verificou um
ganho de massa muscular na anca, coxa, térax e cintura, ainda que uma estagnag¢do dos grupos
musculares do tornozelo. Relativamente a amplitude de movimentos, esta aumentou em
praticamente todos os grupos estudados. Deste modo, é possivel inferir que esta forma de
atuar é eficaz na melhoria da funcionalidade destes doentes e que o desporto é uma excelente
forma de manter os mesmos motivados e interessados, ja que uma grande percentagem dos
doentes afetados sdo criancas. E importante ainda referir que outros desportos poderiam ter
sido implementados, com melhores resultados ao nivel dos musculos do tornozelo,

dependendo do tipo de movimentos envolvidos.!®

Mori et al. quiseram testar se a inclusdo no treino de corrida em passadeira ergométrica
melhorava o outcome em doentes com CMT. Na realidade, no grupo em que a fisioterapia
classica (alongamentos e treino propriocetivo) foi adicionada a corrida em passadeira nao
houve melhoria superior ao grupo submetido apenas ao treino classico. De facto, constatou-se
gue a marcha, a forca muscular e a qualidade de vida geral aumentaram significativamente em
ambos os grupos, apontando para a eficacia do treino cldssico por si s6. No entanto, a
passadeira ergométrica tinha algo a dizer relativamente ao equilibrio, dado que os valores nao
s6 aumentaram como se mantiveram mais elevados ao longo do tempo. Este dado podera ser
explicado pela exigéncia da manutencdo de uma adequada postura ereta durante a corrida em

passadeira. Concluindo, os achados deste estudo demonstram mais uma vez que o treino fisico
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é fundamental para a melhoria dos valores de varios parametros em doentes afetados pela
DCMT e que tanto o treino consistindo em alongamentos e treino propriocetivo, como o treino
envolvendo corrida em passadeira ergométrica podem ser estratégias eficazes na abordagem a

esta patologia.'’

Dimitrova et al. acrescentaram ao estudo da melhoria da forca muscular, da amplitude de
movimentos e da marcha, o estudo da melhoria da dor. Os pacientes avaliados, ambos alvo de
utilizacdo de ortoteses, realizaram treinos diferentes, sendo que enquanto um deles era
submetido a treino de solo e a aplicacdo de uma corrente elétrica diadindmica e massagem
manual, o outro era submetido ao mesmo tipo de treino e adicionalmente a hidroterapia.

No final do estudo, chegou-se a conclusdo que os pacientes apresentavam discretas melhorias
tanto na marcha como no equilibrio e nos outros pardmetros, mas a dor no tornozelo e na
coluna lombar tinha desaparecido. Deste modo, este estudo permite perceber que a aplicagao
de correntes elétricas nas extremidades, associada a uma massagem manual de regides
especificas, pode ser uma terapia efetiva na reducdo ou até mesmo eliminac¢do da dor crénica
em pacientes com CMT. As discretas melhorias ao nivel dos outros parametros poderdo estar
relacionadas com a idade dos pacientes estudados (51 e 78 anos) e com a curta duragdo de

aplicacdo do protocolo (3 meses).1®

O treino respiratério associado ao treino convencional e ao treino cardiovascular é trazido a
esta dissertacao por Vieira et al. A paciente envolvida foi alvo de uma abordagem com uso de
bicicleta ergométrica, de exercicios de alongamento e movimento passivo e ativo de grupos
musculares, para além de realizar treino com o dispositivo Treshold® que estimula os musculos
respiratorios. No final de 8 semanas de treino, a doente apresentou melhorias ao nivel da
pressdo inspiratdoria e expiratdria maxima, da velocidade média da marcha, da distancia
percorrida em 6 minutos e reducao do tempo no teste Timed up and go. Apesar de tudo isto, a
“Escala de qualidade de vida sf-36” apresentou pior resultado do que na avaliagao inicial, ainda
que a saude mental e o estado geral de saude tenham sido indices que melhoraram o seu
valor. E, portanto, dedutivel que os treinos implementados tenham resultado numa melhoria
geral da funcionalidade da paciente e que a redugdo do score na escala sf-36 possa estar
relacionada com a inexordvel evolugdo clinica da doenga de CMT, mesmo com terapéuticas

exaustivas.®

Campos et al. visaram compreender a eficacia de treino fisico na funcionalidade de uma

crianca de 6 anos com doenga de CMT. Contrariamente aos outros estudos, aqui foi utilizada
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uma avaliagao funcional através do PEDI (Pediatric Evaluation Disability Inventory), que avalia
varios parametros como a habilidade funcional em criangas entre 6 meses e 7 anos e meio. Os
exercicios implementados almejavam que a crianga fosse capaz de realizar a¢Ges tdo simples
como apertar os sapatos ou vestir-se sozinha através de metodologias especificas. No final,
houve melhoria do score do PEDI, com foco no aumento da mobilidade, das habilidades de
transferéncia e do autocuidado, mas ndo houve qualquer melhoria a nivel das capacidades
sociais. Assim, ficou claro que é imperial uma abordagem multidimensional em individuos com
CMT, apostando no acompanhamento supervisionado de especialistas de varias areas,

inclusive da psicologia.?°

Meningroni et al. abordaram um conceito especifico da fisioterapia: a facilitacdo
neuROMuscular propriocetiva (PNF). Este conceito sugere que, através da irradiacdo de forca
muscular, a estimulacdo de grupos musculares fortes e preservados leva a melhoria da
resposta em musculos afetados. O objetivo do estudo era avaliar a resposta neuROMuscular
(por electROMiografia), de forma a perceber qual o beneficio dos exercicios de irradiagao
contra lateral na funcionalidade muscular dos doentes. Foram aplicadas diferentes diagonais
(EARI, FARI e de Chopping), sendo que o foco de todas era a melhoria da resposta
electROMiografica nos membros inferiores. Os resultados revelaram um aumento da ativagdo
neuROMuscular no musculo tibial nos pacientes submetidos as diagonais de Chopping e EARI,
com significado estatistico, o que aponta para a eficdcia desta modalidade terapéutica na
melhoria da funcionalidade dos mesmos. Quanto a modalidade FARI, o mau resultado poderd
estar relacionado com a sua baixa adequacdo aos objetivos pretendidos e as deficiéncias
especificas da doenca de CMT. Este estudo sustenta a tese de que este plano de treino
melhora a condugdo nervosa periférica, ja que ndo houve hipertrofia muscular associada a

melhor resposta neuROMuscular apresentada.?!

No estudo de Bratti et al., uma vez mais, foi colocado o foco no treino baseado na cinesiterapia
com enfase no alongamento e treino de equilibrio. Os principais objetivos visaram a melhoria
do ténus, do equilibrio e da marcha. Os resultados foram perentdrios ao evidenciar melhoria
do score no teste de Berg (equilibrio), melhoria da marcha e diminuicdo da espasticidade. A
cinesiterapia voltou a mostrar-se como uma excelente forma de obter resultados favoraveis
em pacientes assolados pela doenca em questdo. Foi, por fim, frisada a ndo avaliacdo da forga

muscular neste estudo, que teria sido um importante pardmetro a incluir.??



Pereira et al. realizaram um estudo sobre o efeito do uso de ortdteses em pacientes com
doenga de CMT, submetendo os participantes a realizagdo de marcha com calcado comum e
seguidamente com ortdtese (3 metros a velocidade habitual). Neste estudo, ao contrario de
outros incluidos nesta dissertagao, a marcha foi avaliada através da escala de Tinetti e do DGl
(Dinamic Gait Index). Os resultados indicaram um aumento da velocidade média por
modificagdes no desempenho dos padrdes da marcha e nas reagdes de equilibrio em todos os
doentes da amostra e um resultado na diminui¢cdo do risco de quedas. Quanto a melhoria de
altera¢Oes da marcha em doentes neuROMusculares como a flexdo da anca, este estudo ndo
foi capaz de demonstrar uma relacdo positiva, ao contrario de outros. No entanto, é
importante perceber que nao foi implementada uma analise prolongada no tempo, mas sim
um efeito imediato do uso de OTP. Assim, mais uma vez, as OTP aparecem como uma boa

forma de melhorar a marcha em doentes neuROMusculares. 23

No ultimo estudo selecionado sobre a doenca de CMT, Alves et al. apresentaram um caso de
um doente com a especificidade de apresentar uma discrepéancia de forga entre os Ml’s devido
a uma luxacdo congénita da anca. Assim, para além da avaliacdo da forca muscular e do
equilibrio, foi avaliada a capacidade do protocolo reduzir essa assimetria de forca entre
membros. Os treinos implementados foram baseados em alongamentos e treinos de forga
muscular faseados (tronco e Ml’s) para evitar sobrecarga. Para além disso, foi aplicada
estimulagdo elétrica no musculo tibial anterior. As avaliagdes foram feitas através de
dinamometria e estabilometria.

Os resultados revelaram um aumento da for¢a muscular na ordem dos 93%, apesar da redugdo
da forca de abducdo da anca (Unico grupo muscular com perda), queda das assimetrias de
forga entre membros de 75% e redugdo das oscilagées de 48% (melhoria do equilibrio). Este
estudo propde, entdo, uma abordagem com cinesiterapia e electroestimulagdao que parecem

ser bastante efetivas na melhoria da forca muscular e do equilibrio.?*

4.2.2. DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

O primeiro estudo no ambito da DMD (Sales et al.) quis avaliar a capacidade da hidroterapia na
melhoria da funcdo pulmonar dos doentes, ja que uma das maiores preocupacdes nestes
doentes é a capacidade de manter as trocas respiratérias de forma eficaz. Para este efeito, foi
adicionado a fisioterapia regular, um conjunto de exercicios aqudticos que estimulassem os
movimentos da crianca de uma forma mais livre e sem um efeito tdo pronunciado da
gravidade. Um dos exercicios, a titulo de exemplo, consistia em soprar uma bola de isopor pela

superficie da 4gua em determinada distancia. Apds 6 meses de intervencdo, foram avaliados o
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perimetro toracico, a frequéncia respiratdria e a capacidade vital, que revelaram a eficacia do
programa implementado. Em relacdo a capacidade vital, esta manteve-se, ja a frequéncia
respiratdria diminuiu e o perimetro tordcico aumentou. Assim, concluiu-se que os exercicios

fisicos em piscina sdo bons coadjuvantes do tratamento regular para o portador de DMD.*

Ramacciotti et al. aplicaram um conjunto de treinos a uma crianga de 6 anos com DMD. Esses
treinos consistiam em alongamentos, marcha no solo e em passadeira ergométrica,
mobilizacdo articular e treino de equilibrio incluindo, sempre que possivel, brincadeiras como
amassar plasticina ou pintar. O maior foco deste estudo foi o da melhoria da for¢a de preensao
palmar. Através da escala de Vignos modificada e da dinamometria de preensdo manual,
verificou-se uma manutencdo da escala de Vignos, mas um aumento da forca de preensao
palmar de 67,7 % na mao esquerda e de 33% na mao direita, o que, de um ponto de vista mais
pratico, se refletiu numa maior facilidade em desatarraxar vasilhas, escovar dentes, escrever e

outras atividades que envolvem a praxia fina.?®

O estudo seguinte foi talvez o mais sui generis, atendendo a sua vertente voltada para a
terapia ocupacional e para as contribuicdes de um acompanhamento mais préximo dos
profissionais de salde na vida de duas criancas de 9 e 10 anos com diagndstico de DMD. Pena
et al. acompanharam de perto a vida de dois pacientes, tentando alterar da melhor forma
possivel algumas circunstdncias da vida de ambos, através de palestras/orientacdes
especializadas na escola e em casa, adaptacdes ambientais do mobilidrio, de equipamentos de
tecnologia assistida e de materiais. O objetivo era o de adaptar o mundo a realidade de ambas
as criancgas, de forma a aumentar a sua funcionalidade. Foi referido no inicio do estudo que
ambos os pacientes haviam sido tratados com fisioterapia desde a data do seu diagndstico e
que o individuo mais velho apresentava um quadro mais debilitante, movendo-se em cadeira
de rodas. Deste modo, este segundo foi também alvo de uma intervencdo domiciliar com
adaptacdo de vdarios objetos ao seu estilo de vida. Os resultados foram encorajadores com o
paciente mais débil a revelar melhoria na alimentagdo, na higiene bucal, nas tarefas escolares
e atividades ludicas, além de ter descoberto uma posi¢do alternativa para descanso. Foi ainda
curioso perceber que a escrita deste paciente foi melhorada somente através da utilizagcdo de
um lapis com forma mais adequada a sua preensdo palmar. Ja a crianga de 9 anos relatou
sentir-se mais confortdvel na escola, gracas as modificacdes desenvolvidas como a mudanga

de lugar na sala de aula, e a adaptacdo do mobiliario.?”
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Silva et al. apresentaram um estudo clinico prospetivo intervencional focado na influéncia da
hidroterapia na melhoria da qualidade de vida e da funcionalidade num paciente com DMD
com 12 anos de idade. Assim como a maioria dos doentes com DMD no inicio da adolescéncia,
este estava confinado a mobilizacdo através de cadeira de rodas, pelo que o trabalho realizado
teve como objetivo pROMover a melhoria da destreza na utilizagdo desse meio de locomocao.
Desta forma, através da implementagao de exercicios aquaticos focados no movimento ativo
contra a resisténcia da agua, em treino respiratorio e na utilizacdo de cadeira de rodas debaixo
de agua (imerso até ao apéndice xiféide), tentou-se reduzir as barreiras enfrentadas por esta
crianca relativamente a sua deslocagdo. Em relagdo aos resultados, o que saltou mais a vista
foi a melhoria no teste de agilidade em ziguezague que avaliava a capacidade do paciente
manejar o seu meio de transporte. A agilidade em cadeira de rodas proporciona mobilidade,
conforto e liberdade, favorecendo a independéncia do individuo e interferindo na capacidade
funcional para realizacdo das atividades quotidianas. Contudo, nem tudo foram melhorias. A
funcdo respiratéria deteriorou-se, atendendo as descidas do pico de fluxo de tosse, do volume
minuto e do volume corrente, assim como a manutengao do fluxo expiratério maximo. Deste
modo, atribuiu-se este resultado a progressdo inexordvel da doenga, sendo que se esta
deterioragdao da funcdo respiratéria for mais lenta que a natural, entdo n3do deve ser

interpretada como um insucesso da intervencdo.”®

Gallas et al. apresentaram um caso de um paciente com DMD, de 13 anos de idade,
dependente de cadeira de rodas desde os 9 anos e que realizava fisioterapia de solo e
hidroterapia ha alguns anos, ndo sendo especificadas as rotinas. O objetivo do estudo era
avaliar o efeito do treino muscular respiratdrio através do aparelho Treshold®, que ja havia
sido utilizado num paciente com doenga de CMT noutro estudo. Ao fim de 12 semanas de
intervencdo, verificou-se que a Pl maxima e a PE maxima haviam aumentado, apesar de ndo
significativamente. Ainda assim, os resultados alcancados ndo devem ser ignorados ja que
estamos a falar de uma doenca crénica, pelo que qualquer retardo da sua evolugdo é

benéfico.?

O estudo realizado por Fachardo et al. apresentou uma forma diferente de avaliacdo da
eficacia do treino hidroterapico numa crianca com DMD. Neste, a avaliacdo era feita através de
um questiondrio inspirado no PEDI e no Gross Motor Function Measure, que avaliava a
mobilidade e a facilidade de execu¢do das AVD’s. Os exercicios escolhidos contemplavam:
alongamentos, fortalecimento muscular, exercicios de equilibrio através de flutuacdo com

boias, exercicios respiratdrios e treino de busca de objetos no fundo da piscina. No final,
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constatou-se uma perda de 3 pontos no total do somatdrio (limiar do considerado positivo)
das avaliag¢des inicial e finais, o que ndo representa uma perda muito acentuada das valéncias
da crianga. Deste modo, concluiu-se que esta modalidade terapéutica é eficaz no atraso da

evolucdo da DMD, mas que a progressdo da doenca acaba por ser inevitavel.®

Mais um estudo sobre o efeito do treino respiratério em pacientes com DMD foi apresentado
por Bezerra et al. Uma vez mais, voltou-se a empregar o dispositivo Treshold®, que ja se
mostrou eficaz na melhoria dos sintomas noutros estudos. Segundo estes mesmos autores,
tém-se revelado benéficos os treinos respiratérios didrios ou efetuados até duas vezes ao dia.
De qualquer forma, neste estudo os treinos foram implementados 3 vezes por semana, tendo
ainda assim refletido melhorias na capacidade respiratdria. Quanto aos resultados deste
estudo especifico, verificou-se um aumento significativo da Pl maxima em relacdo a avaliacdo
inicial, apds 1 més, e da PE maxima apds 3 meses de intervencdo, mantendo os ganhos obtidos
no periodo de seis meses. Assim sendo, o plano de treinos estipulado voltou a revelar-se util
para retardar a degradacdo da fun¢do pulmonar, sendo que as 3 vezes por semana poderiam

ser substituidas por uma frequéncia ainda maior (até bidiaria).>*

Curiosamente, o estudo seguinte evidencia uma abordagem muito préxima, mas com apenas 3
meses de intervenc¢do, ao contrdrio de Bezerra et al. que apresentaram um plano de 6 meses.
Nascimento et al. trouxeram de novo um plano de treinos de 3 vezes por semana com o
dispositivo Treshold® para aquisicdo de maior capacidade pulmonar. Neste estudo, a titulo de
curiosidade, todos os 5 intervenientes estavam submetidos a locomog¢ao em cadeira de rodas,
ao contrério do anterior em que 5 estavam também confinados a essa condicdo e 1 ndo (n=6).
Em ambos os estudos, a média de idades rondava os 10-11 anos, o que revela a evolugdo
impetuosa da DMD. Em relacdo aos resultados, entre a ultima e a primeira avaliagdo, foi
percebida uma melhoria de 29% na Pl maxima e de 25% na PE maxima (Manovacuometria). O
PFE (pico de fluxo expiratdrio) também aumentou em 9%. Concluindo, os autores apontam
que a série de treinos foi eficaz nos objetivos pretendidos e sugerem uma frequéncia didria e

permanente nestes doentes, no sentido de se melhorar a capacidade pulmonar dos mesmos.>?

A deterioracdo da musculatura respiratdria € uma das caracteristicas mais determinantes da
DMD, o que justifica a quantidade de estudos encontrados que abordam a melhoria das
funcdes pulmonares nestes doentes. Melo et al. apresentaram um estudo semelhante aos de
Bezerra et al. e Nascimento et al., mas com uma avaliacdo mais exaustiva das capacidades

pulmonares e suas implicagOes, acrescentando a espiROMetria e a manuvacuometria o Peak
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Flow, a cirtometria, o “Questionario de qualidade de vida Peds QL4.0 para a crianga” e o
“Questionario do Cuidador da Crianga (QCC)”. O plano de treinos foi aplicado 2 vezes por
semana durante 5 meses e o dispositivo selecionado foi novamente o Treshold®. Os resultados
indicaram ganho de for¢a muscular respiratéria com um amento da Pl mdxima de 50 (cmH20)
para 65 (cmH20) e da PE mdxima de 50 para 70. Em relagdo a mobilidade tordcica, a
cirtometria toracica teve um aumento de valores na regidao axilar, mamilar e xiféide de 3 para 4
cm, e umbilical de 2 para 3 cm o que reflete um ganho de mobilidade da parede toracica.
Quanto ao pico de fluxo expiratério, avaliado através do Peak Flow, houve melhoria de 190
para 210 L/min. A espirometria apontou mais melhorias com a CVF a passar de 86% para 88%
e o FEV1 de 96 para 99%. A crianga apresentou melhoria da qualidade (Peds - QL 4.0) de vida
apoés treino respiratério, apresentando aumento dos scores fisico de 34 para 56 pontos,
emocional de 10 para 20 pontos e social de 45 para 85 pontos. Somente o dominio escolar
permaneceu inalterado, em 50 pontos. A perce¢ao da qualidade de vida do cuidador em
relagdo a sua crianga apontou também melhora, através da redu¢ao em todos os dominios do

Qce.®

Moreira-Marconi et al. efetuaram alguns estudos que avaliavam o efeito de uma nova
terapéutica (vibragdao de corpo inteiro) no outcome de doentes com DMD. Esta terapia envolve
a colocagdo do paciente numa plataforma vibratéria e a aplicacdo de ondas vibratérias que
causam alteragdes nos tecidos em que atuam. Essa aplicagdo pode ser realizada com o doente
parado ou realizando movimentos em cima da plataforma. Teoricamente, o que a vibracao de
corpo inteiro faz é alterar o comprimento de tenddes, gerando contragdo muscular. O objetivo
destes estudos foi o de entender se esta modalidade terapéutica era nociva para os pacientes
e ainda se seria capaz de produzir algum beneficio, para além de tentar objetivar a frequéncia
e amplitude ideais das ondas vibratdrias aplicadas. Os estudos visaram igualmente avaliar a
marcha, a CK sérica, a forca muscular, a densidade éssea e a funcionalidade global antes e
apos a aplicagdo de um treino de vibragdo corporal. Num deles, o treino foi aplicado 3 vezes
por semana, durante 3 meses, e no outro foram 4 semanas, 3 vezes por semana. Em relagdo
ao primeiro, os resultados revelaram que este tipo de treino ndao causava dano muscular ja que
a CK se havia mantido em relagdo a medicdo inicial. Para além disso, ndo se registaram
alteracGes de parametros tdao diversos como densidade éssea, forga muscular e marcadores de
metabolismo dsseo. Houve um aumento discreto do marcador de formagdo dssea fosfatase
alcalina especifica do osso, que voltou aos valores basais apds o fim do tratamento. No
segundo estudo, a mobilidade manteve-se inalterada, apenas um dos 4 participantes

apresentou aumento da CK (nao significativo) e alguns destes referiram melhorias subjetivas
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na funcionalidade global. Deste modo, ficou por elucidar o real beneficio da vibragdo de corpo
inteiro nos pacientes com DMD, ficando, no entanto, patente que a mesma ndo sera
prejudicial. Os autores concluem sugerindo uma pesquisa mais rigorosa nesta area, de forma a

tentar compreender ainda melhor quais os prds e os contras da aplicacdo da VCI.3*

O udltimo estudo, sobre a DMD (Jansen et al.), foi um dos mais rigorosos em termos de
qgualidade do estudo e o primeiro encontrado que utiliza o modelo de estudo randomizado
com grupo controlo e de intervencgdo. Este incluiu pacientes com idades entre os 7 e os 13
anos de idade, com capacidade de caminhar ou em cadeira de rodas, que foram distribuidos
por um grupo de interven¢dao e um grupo controlo. O grupo de intervencao realizava um treino
de bicicleta estacionaria 5 vezes por semana durante 24 semanas, para membros superiores e
inferiores e o de controlo ficava 24 semanas sem realizar exercicios e comecgava no final desse
periodo a cumprir o mesmo plano que o de intervencdo. Este estudo incluiu ainda um
questionario, realizado de 2 em 2 semanas, para saber se havia sinais de sobrecarga muscular
entre os participantes, o que faz todo o sentido tendo em conta a fragilidade muscular destes
pacientes. Os resultados foram divididos por tempo de colheita de dados sendo que: as 24
semanas a fungdo motora manteve-se inalterada no grupo de intervengao e diminuiu no grupo
controlo. J& em relagdo ao teste efetuado durante 6 minutos, ndo houve discrepancia
significativa entre grupos. O outcome secunddrio relatou ainda auséncia de diferencas entre
grupos ao nivel do PEDI, forca muscular e amplitude de movimentos, no entanto 3 rapazes
perderam a habilidade de caminhar 10 m e 2 perderam a capacidade de se levantar do chdao no
grupo controlo, o que ndo ocorreu no grupo de intervencdo. A extensado do joelho, que estava
mais limitada no grupo de intervenc¢do no inicio do estudo, manteve-se inalterada durante
todo o estudo.

As conclusdes a retirar deste estudo sdo que o treino com bicicleta ergométrica para bragos e
pernas é benéfico, seguro e exequivel para criancas deambulantes ou em cadeira de rodas

com DMD, sendo que pode reduzir a rapidez de deterioracdo muscular nesta doenca.*®

4.2.3. MUCOPOLISSACARIDOSE

O primeiro estudo no dominio da Mucopolissacaridose revelou, desde logo, que o painel de
sintomas que os doentes apresentavam era bastante mais diverso e debilitante que o das
outras patologias abordadas. Neste estudo, lwabe et al. apresentaram uma crianga com a
idade de 2 anos e 9 meses, com afec¢do de érgdos tao diversos como o coracdo, o figado, os
olhos e os ouvidos (opacificagdo de cérnea e diminuicdo da acuidade auditiva). Para além de

todas estas dificuldades, ainda tinha uma hérnia umbilical, alteracées da morfologia cerebral e
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finalmente limitagGes articulares dos cotovelos e dos punhos. Com este caso, o estudo
pretendeu avaliar a capacidade funcional da crianga, através da escala de desenvolvimento
motor (EDM). Esta escala utiliza provas diversas que incluem imitacdo de gestos, equilibrio
estatico em ortostatismo, construcdo de uma torre e subida a bancos. O resultado da
pontuacdo corresponde a idade motora geral da crianga, que depois se classifica em muito
inferior, inferior, normal baixo, normal médio, normal alto, superior e muito superior ao
esperado para a idade cronoldgica.

A abordagem escolhida para este caso teve uma duragao de 4 meses, duas vezes por semana e
consistiu num somatdrio de mobilizagGes, alongamentos e ativagdo muscular. Os exercicios
eram o mais ludico possivel, estimulando a crianca a explorar espacos através da passagem em
tunel, a subir a moveis para adquirir melhor equilibrio e propriocepcdo, a caminhar em solos
instaveis, a realizar movimentos como apanhar um colar do chdo e coloca-lo em si mesma (sob
comando vocal) e ainda se procedeu a inser¢do da crianca numa escola no final de 2 meses de
tratamento, de forma a desenvolver também a vertente social e cognitiva. Em relagao aos
resultados, estes corresponderam aquilo que seria esperado. Na primeira avaliagdo, foi
registada uma idade cronoldgica (IC) de 34 meses, mas uma IMG de 18 meses, com destaque
para uma pontuacdo mais elevada ao nivel da organiza¢do espacial, e com a crianga a ser
classificada como portadora de um desenvolvimento muito inferior as criangas que tinham a
mesma IC. Nas avaliagbes subsequentes (segunda a quarta), a crianca apresentava
respetivamente 35, 36 e 37 meses de IC e manteve a IMG de 18 meses, apesar de ter
aumentado a pontuagdo ao nivel das provas de organizacdo espacial. Ja na quinta avaliacdo, a
crianca apresentava IC de 38 meses e a IMG aumentou para 20 meses com manutengdo de
maior capacidade na organizacdo espacial e evoluindo também em relagdo a motricidade
global. Apesar destes resultados encorajadores, a crianga continuou a apresentar uma idade
motora muito inferior comparativamente as outras criancas da mesma idade.

Este estudo facilita a capacidade de compreender quais as modalidades necessdrias para
desenvolver as competéncias motoras que sdo adquiridas durante a idade pré-escolar,
designadamente a socializagdo, as emogdes e a capacidade cognitiva, sendo que na
Mucopolissacaridose, as debilidades impostas por esta patologia condicionam imenso a
natural aquisicio das mesmas. E ainda importante relembrar que o plano de exercicios seria
ainda mais preciso apds os 6 anos de idade, pois somente ai as criangas come¢am a adquirir
competéncias como a direccionalidade e a lateralidade, quando os hemisférios esquerdo e
direito passam a exercer fungdes mais definidas. Ainda assim, a fisioterapia parece permitir o
ganho de habilidades motoras, demonstrando uma evolucdo favoravel mesmo numa doenca

evolutiva.3®
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No segundo e ultimo estudo selecionado, Imaizumi et al. apresentam um caso de um individuo
de 18 anos com sindROMe de Mdrquio (MPS tipo IV) que iniciou sintomatologia aos 5 anos,
data em que desenvolveu um sindROMe do tunel carpico esquerdo e dedos em garra, e que
teve maior impacto a partir dos 14 anos quando comegou a apresentar dificuldade no controlo
do tronco e dos membros inferiores, evoluindo rapidamente para deambulagdo através de
cadeira de rodas. O motivo destas debilidades ficou patente quando a ressonancia magnética
evidenciou compressdo medular cervical. O objetivo deste estudo foi, entdo, o de avaliar a
eficacia da cinesiterapia, da hidroterapia e ainda da electroestimulacdo na melhoria dos
sintomas apresentados pelo doente, através de um programa de treino multidisciplinar com a
duracdo de 20 meses (12 metade 2 vezes por semana, 22 metade 4 vezes por semana), que
incluia terapias de solo e hidroterapia. As terapias de solo focaram-se na melhoria da ROM, da
forca muscular dos Ml’s, do controlo motor voluntédrio, da marcha e do ténus muscular,
através do fortalecimento muscular com uso das diagonais de Kabat no MSE (membro mas
afetado), do alongamento dos musculos posteriores da perna, do alongamento do grande
peitoral esquerdo, do biceps, da cadeia flexora do antebrago, punho e mao, da mobilizagdo
passiva e ativa dos membros inferiores, da dorsiflexdo dos tornozelos e da utilizacdo de
Parapodium para treino de mobilidade funcional de MS. A hidroterapia, por seu turno, deu
relevancia ao fortalecimento muscular abdominal, dos Ml, dos MS e da marcha. Por fim, a
electroestimulagdo foi usada uma vez por sessdo, de forma a estimular a inibigdo reciproca e
aumentar a forca muscular extensora dos MI. Os resultados focaram-se na avaliacdo das
modalidades: marcha, amplitude do movimento, controlo motor voluntario e ténus muscular.
A hipertonia dos Ml e do MSE passou de grau 3 para grau 1, a forca muscular dos dorsiflexores
passou de 2 para 3 no pé direito e de 2 para 4 no esquerdo (melhoria do posicionamento do
pé), houve uma maior facilidade do movimento de rolamento e da passagem de supino para
prono (sobretudo através do lado esquerdo), maior facilidade da passagem de supino para
sentado pelo lado esquerdo. Os movimentos de ajoelhar e semi-ajoelhar foram realizados
apenas com o auxilio do terapeuta. A marcha foi, naturalmente, impossivel. Nota para o facto
de ter sido aplicada uma dose de toxina Botulinica no paciente, a meio do estudo
(concomitante com a intensificagdo do treino de 2 vezes por semana para 4 vezes).

Em suma, a cinesiterapia e a hidroterapia parecem favorecer a melhoria dos pacientes com
MPS que apresentam espasticidade. No entanto, um participante por estudo é um nimero
bastante limitado e reduzido para extrair conclusdes. Ainda assim, tudo aponta para uma
relacdo positiva entre uma abordagem fisidtrica estruturada e indices fisicos de pacientes com

MPS.?

17



4.2.4. OSTEOGENESE IMPERFEITA

Na primeira investigacdo que abordou a intervencao fisidtrica em pacientes com Ol, Moreira et
al. apresentaram um estudo explorador e qualitativo com 92 doentes, em que os resultados
consistiam na andlise de notas redigidas pelos fisioterapeutas envolvidos e que focavam
aspetos como as praticas e estratégias adotadas, a experiéncia da familia sobre a doenga, a
opinido dos pacientes e das suas familias no que concerne aos ganhos e melhorias, por mais
residuais que fossem, e as recomendacdes gerais a serem implementadas.

Como ja foi referido, este estudo abrangeu 92 pacientes com diagndstico confirmado de Ol e
gue apresentavam sintomatologia bastante diversificada, incluindo dentindgenese imperfeita,
surdez precoce, fraturas e fragilidade éssea, estatura baixa e osteoporose. Antes de iniciar o
plano de intervencdo, foi realizada uma sele¢do e andlise de todos os casos envolvidos, de
modo a estruturar uma intervenc¢do mais direcionada e eficaz em cada um dos pacientes.
Constatou-se que as necessidades dos participantes eram variadas, ja que os adultos e jovens
apresentaram maior facilidade em compreender e aceitar aquilo que lhes era pedido,
enquanto as criangas mais pequenas precisavam da ajuda dos pais durante as sessdes para
que fosse possivel rentabilizar ao maximo os ganhos. Imp0s-se, ainda, esclarecer os pais que,
muitas vezes, tinham receio e duvidas em relagao a saude dos filhos. Um dos maiores receios
dos pais era o de causar fraturas aos filhos durante o banho ou outras atividades quotidianas,
problema que se tentou reduzir incluindo-os nas atividades implementadas. Desta forma, o
objetivo deste estudo foi o de demonstrar que a fisioterapia envolve ndo sé uma vertente
neurofuncional, mas também todas as dimensdes do paciente e os seus familiares. Os treinos
foram especificos para cada um dos pacientes com modalidades como cinesiterapia e
hidroterapia, contando estas com a participacdo ou ndo de familiares.

Uma das primeiras barreiras a ultrapassar foi a das fraturas ésseas que causam imensos
impedimentos, como a paragem dos treinos e o aumento da hipotonia muscular. Este
problema especifico foi mais acentuado nas criangas pequenas, faixa etdria em que a
intervengdo parental foi fulcral para a recuperagao e reintrodu¢do de nog¢des de auto-imagem
corporal através do toque que pode ser usado nao sé como uma forma de compreender a
evolugdo dos procedimentos, mas também como uma forma de tratamento, regulando a
pressao e dire¢do do mesmo, por exemplo. Desta forma, tentou-se que o toque dos
fisioterapeutas ou dos pais fosse um estimulo para a realizagdo de movimentos ativos e
passivos nas criangas, mesmo apos fraturas. Os resultados destas tentativas fizeram-se notar
através do aumento do ténus muscular e da aceitacdo do toque por parte dos pacientes.

Verificou-se também um maior conforto dos doentes ao longo das intervenc¢des, assim como
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melhor controlo muscular, forca muscular e éssea e reducdo de obstipacdo e edema dos
membros inferiores. Ora, o estimulo do toque revelou-se uma forma primorosa de aumentar a
confianga destas criangas em aceitar o tratamento e realizar movimentos progressivamente
mais amplos.

Para além disso, tentou-se encontrar uma forma de melhorar a capacidade de os participantes
adquirirem posturas e equilibrio, ainda que os mesmos se privassem de grandes atividades
devido ao medo de se lesionarem. Neste sentido, o treino dentro de dgua apresentou-se como
uma excelente opgao, permitindo movimentos mais livres e mantendo a mente dos
participantes longe da ideia que estavam a ser alvo de uma terapia e ndao somente a brincar.
As atividades consistiam em apanhar objetos do fundo da piscina, sentar e levantar, ajoelhar
ou simplesmente manterem-se em pé. A titulo de exemplo, foi abordado um paciente que
tinha sofrido uma fratura e atualmente sentia medo em caminhar. Apds andlise sistematica do
seu estilo de vida, os pais indicaram que apenas a hora do banho a crianca era capaz de se
movimentar com maior liberdade, mas mesmo assim nunca se levantando. Assim sendo, foi
preparada uma piscina com dimensdes adequadas e com uma trave central para a crianga se
apoiar e onde pudesse realizar movimentos mais amplos do que os que se permitia no solo.
Alguns dias depois, a crianga foi capaz de caminhar no solo sem dor ou receio.

Outro caso apresentou uma doente com escoliose e com dificuldade em manter a postura
sentada. O treino foi gradual e focou-se em exercicios como passar da posi¢do de sentada para
deitada e vice-versa. O objetivo de se conseguir manter sentada voltou a ser cumprido. Este
estudo vem reforcar o facto de a fisioterapia ndo poder ser vista com algo linear e
unidimensional. As abordagens realizadas demonstraram ser efetivas na melhoria da

capacidade funcional de pacientes com OI.38

Hoyer-Kuhn et al. introduziram a terapia de vibracdo de corpo inteiro num estudo com
doentes com Ol. O seu objetivo foi o de testar uma nova modalidade de treino fisiatrico e o
seu efeito em varidveis como o Gross Motor Function (GMF), a densidade dssea e a distancia
de caminhada.

O treino implementado durou 12 meses: 6 meses de treino de vibragdo de corpo inteiro,
fisioterapia concomitante, treino de resisténcia e treino em esteira ergométrica e 6 meses com
fisioterapia convencional apenas. No fim de 12 meses, o paciente era reavaliado. Os resultados
apontaram um aumento significativo da funcdo motora (GMF) e da distancia percorrida em 1
min, para além de uma melhoria da mobilidade, aumento da massa magra e da densidade
mineral dssea. Foi, ainda, registado um ganho no peso e altura dos pacientes envolvidos.

Quanto aos efeitos adversos, foi notada por alguns pais a presenca de prurido e vermelhiddo
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nas extremidades dos membros inferiores, mas a dor nunca foi contemplada. Assim, parece
seguro declarar que, apesar das limitagdes deste estudo, este tipo de treino é seguro e eficaz
em pacientes com Ol. Idealmente, seria necessario fazer estudos com presenca de grupo
controlo para eliminar alguns vieses. Segundo os autores, como ainda nao existem guidelines
certificadas sobre a intervengdo fisiatrica da Ol, seria pertinente propor a inclusdo desta

modalidade no futuro.®

O ultimo estudo selecionado é da autoria de Hogler et al. e abordou novamente o efeito da
terapia de vibracdo de corpo inteiro. A diferenca para o estudo de Hoyer-Kuhn et al. foi a
presenca de dois grupos com intervencdes diferentes: um era sujeito a 5 meses de treino bi-
diario de vibracdo e o outro a fisioterapia convencional também durante 5 meses. As variaveis
avaliadas iam desde a mobilidade (através de testes de caminhada de 6 minutos e do
Childhood Health Assessment Questionnaire) a geometria e densidade mineral dssea
(absorciometria e TC quantitativa), tamanho e fungdo muscular (mecanografia) e equilibrio.

No final do estudo, chegou-se a conclusdo que nenhuma das modalidades de intervencado
apresentava um beneficio claro sobre a outra. De facto, ndo houve diferencgas significativas
entre os grupos ao nivel da densidade e geometria dssea. O equilibrio também foi semelhante
em ambos. A Unica diferenca verificada foi ao nivel da massa magra que aumentou
ligeiramente mais no grupo sujeito a terapia de vibragdo. No entanto, esse ganho ndo se
associou a uma melhor fungdo muscular ou mobilidade em relagdo ao grupo da fisioterapia
convencional. Assim, assume-se que ambos os programas sdo igualmente efetivos na melhoria

e manutenc3o das varidveis em analise nos pacientes com 01.%

4.3. ANALISE DE GUIDELINES/DIRECTRIZES

4.3.1. DOENCA DE CMT

As guidelines seleccionadas para a doenga de CMT foram obtidas através da base de dados
Research Gate, tendo sido publicadas no Journal of Multidisciplinary Healthcare a 19 de
Janeiro de 2016. As mesmas contemplam uma abordagem fisiatrica fundamentada e objetiva
gue consta nos proximos pardgrafos.

McCorquodale et al. comegam por frisar que a doenga de CMT é, do ponto de vista fisiatrico,
uniforme o suficiente em todas as tipologias para ser abordada como uma Unica entidade.
Assim, alguns dos aspetos sugeridos na abordagem fisidtrica destes pacientes incluem treino
de marcha, exercicio terapéutico, alongamentos, estabilizacdo postural e equilibrio, estratégias

de prevencdao de quedas, hidroterapia, uso de talas noturnas, educacdo do paciente em
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alteracOes de vida e conservacdo de energia, treino com dispositivos de compensacdo e
prevencdao de lesGes secunddrias. H4 também a obrigatoriedade de salientar o risco de
contracturas, se nao for feita uma protecdo da ROM, assim como de garantir o uso das
extremidades durante o treino. A terapia ocupacional é vista como fulcral na recuperacdo de
doentes com limita¢do da for¢ca muscular e da ROM do pulso e da mdo, em adultos e criancas,
tanto precoce como tardiamente. De igual forma, a terapia vocacional e a da mdo sdo
importantes na melhoria de sintomas como fraqueza, dor, dificuldade em escrever, dismetria
do membro superior de criangas e adultos com CMT.

Os autores contemplam também o uso de OTP nas diretrizes propostas. De facto, as quedas e
os tropecGes, fazem parte da constelagdo de constrangimentos causados pelas alteragGes
anatomicas da doenca de CMT, pelo que as OTP aparecem como uma boa solu¢do para a
reducdo da incapacidade. O objetivo é combater a falta de sensibilidade e fraqueza distais,
bem como reduzir as estratégias compensatérias que estes doentes criam como o uso de
musculos pélvicos e da anca para se deslocarem mais eficazmente. As OTP devem ainda ser
adaptadas a cada paciente de forma a proporcionar redugdo do recrutamento de musculos
proximais e aumento da autonomia da musculatura distal.

Para além do uso de ortdteses, os pacientes devem ainda receber treino de marcha para
normalizar a biomecanica da locomog¢do e maximizar a deambulagdo funcional, assim como
consciencializagdo para o possivel aparecimento de Ulceras aquando do uso das mesmas.
Funcionalmente, as OTP estabilizam o tornozelo e podem variar desde simples adaptagdes
para calcado até OTP completas que podem ser eldsticas ou plasticas, sintetizadas a partir de
plastico ou fibra de carbono. Na hora de escolher a OTP mais adequada para um paciente,
deve ser elaborada uma avaliacdo das especificidades da ROM, sensibilidade, reflexos, forca e
equilibrio.

Encerrando o ambito das OTP, é de referir que, apesar de tudo, estas sdo ainda pouco
utilizadas em todas as faixas etadrias, seja por razoes estéticas ou de desconforto, apesar da sua
eficacia em melhorar a marcha. Refira-se que ha estudos, alguns dos quais incluidos nesta
obra, que comprovam que o uso de OTP aumenta a velocidade da marcha quando comparado
com o uso de calgado comum.

A adaptacdo e o treino de técnicas de conservagdo de energia sdo uma das formas de
contrariar a fraqueza causada pela sobrecarga muscular nas doengas neuromusculares como a
DCMT. No entanto, descobertas recentes sugerem que a sobrecarga muscular pode ndo se
manifestar na DCMT como se pensava anteriormente, sendo esse fenédmeno provavelmente
dependente das idiossincrasias de cada paciente. Nesta Otica, deve ser encorajada a pratica

regular de exercicio leve a moderado, como forma de melhorar a saude dos pacientes, ja que
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este parece ser mais benéfico em pacientes com doeng¢a neuromuscular em relagdo ao treino
de alta intensidade. O treino intervalado aparece como uma boa forma de melhorar a fungao
cardiorrespiratéria, a forca e as capacidades funcionais, abrandando ou até revertendo a
degenerescéncia imposta pela patologia crénica.

A hidroterapia volta a surgir nestas diretrizes com bons indicadores, devido as suas
propriedades de diminuicdo de peso e de resisténcia dinamica durante os movimentos
subaquaticos. Igualmente importante é a realizacdo de exercicios de solo focados em
atividades do quotidiano, pois foi comprovado que os mesmos melhoram a for¢a muscular e a
execucdo de AVD’S. Os alongamentos devem ser um dos pilares do plano de treinos visto que
melhoram a ROM e o uso funcional das extremidades.

Como ja foi referido oportunamente, a terapia ocupacional deve também ser incluida para os
pacientes que necessitem de dispositivos de compensacdo e para complementar o treino fisico
de forma a potencializar a independéncia no autocuidado e nas AVD’S.

Sistematizando, os pacientes referidos apresentam uma perda sensério-motora progressiva
beneficiando do uso de OTP, treino aerdbico intervalado de baixa a moderada intensidade,
técnicas de conservagdo de energia, modificagdes no estilo de vida, terapia da mao (estadios
tardios) e terapia ocupacional. Os autores voltam a salientar a necessidade da realizagdo de
mais estudos que possam trazer conclusdes mais precisas e convictas dos beneficios da
hidroterapia, da cinesiterapia, dos alongamentos, dos treinos de equilibrio, do uso de talas
noturnas, entre outros, dentro do ambito da doenca de CMT. Para além disso, a criagdo de
bases de dados com a histdria e outras informagdes dos pacientes permitird uma maior
facilidade na elaboracdo de protocolos especificos para cada um dos doentes afetados.
Finalmente, McCorquodale et al. advogam que a abordagem ideal desta patologia deve
contemplar areas como: neurologia, genética, fisiatria, ortopedia, psicologia e apoio social e

comunitario.*

4.3.2. DMD

As guidelines escolhidas para a DMD foram retiradas da revista cientifica “The Lancet” na qual
foram publicadas, em 2018, pelos autores Birnkrant et al. No mesmo documento, foram
incluidas todas as vertentes da abordagem a DMD, incluindo a abordagem nutricional,
ortopédica, psicossocial, entre outras.

Nos préximos paragrafos, da-se conta da abordagem fisidtrica proposta pelos mesmos.

Os autores comecam por dividir a evolucdo da DMD em 5 estadios: estadio 1 (diagndstico),
estadio 2 (ambulatério precoce), estadio 3 (ambulatdrio tardio), estadio 4 (ndo ambulatdrio

precoce) e estadio 5 (ndo ambulatério tardio).
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E proposto que, durante todos os estadios, se providenciem exames multidisciplinares e
estandardizados pelo menos de 6 em 6 meses e que se garanta a intervencgao de fisiatras e de
terapeutas ocupacionais e da fala, procedendo-se a uma analise personalizada de cada doente.
Seguidamente, propde-se que, no estadio 1 e 2, sejam prevenidas deformidades e
contracturas bem como sobrecarga muscular e quedas. Acrescenta-se a promogao de
conservagao de energia e execugao de atividades e exercicios apropriados, incluindo ainda o
uso de OTP e outros equipamentos considerados importantes.

Nos estadios 3, 4 e 5, é sugerida a continuidade destas medidas, mas é adicionado o emprego
de dispositivos de compensacdo e assisténcia a dor e prevengdo ou gestdo de fraturas.
Segundo Birnkrant et al., a melhor gestdo da DMD resultou num aumento do nimero de anos
de deambula¢do e diminuiu a prevaléncia das contracturas severas e das deformidades,
incluindo a escoliose. Os profissionais envolvidos na reabilitacdo dos pacientes com DMD
incluem fisiatras, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais, terapeutas da fala, ortopedistas e
fornecedores de equipamento médico. A semelhan¢a do que ocorria na doenga de CMT, a
reabilitacdo na DMD requer uma compreens3ao da patologia em si, da histdria natural e da
progressdo da doenga, sendo que devem ser sempre consideradas as necessidades e objetivos
especificos de cada paciente para otimizar a qualidade de vida do mesmo.

A reabilitacdo na DMD deve incluir avaliagbes de amplitude de movimentos passivos,
extensibilidade muscular, postura, for¢a, fun¢do, qualidade de vida e participagdo em todas as
atividades do quotidiano. No que se refere a gestdo especializada, esta inclui analise de
padrées de movimento e avaliagdes estandardizadas para a DMD. Dentro do periodo
ambulatério, ha avaliagGes essenciais que devem ser feitas a cada 6 meses. Estas sdo a North
Star Ambulatory Assessment (NSAA) e os testes de funcdo cronometrados que sdo bastante
confidveis. A manutencdo da aplicacdo destes testes ao longo do tempo permite que haja uma
boa monitorizacdo clinica da progressdo da doenga. Um dos testes de fungdo mais utilizados é
o teste de caminhada de 6 minutos, que ajuda a compreender as interacdes entre a idade, a
distancia percorrida inicial e a genética e permite a elaboragdo de estudos mais complexos de
forma a melhorar os cuidados clinicos.

Para qualquer doente deve ser antecipada a margem de progressao, tendo em conta as
capacidades do doente, as limitagdes, as intercorréncias musculo-esqueléticas e a genética. De
facto, ha testes que preveem os ganhos potenciais de um doente (e também as perdas) e que
podem ser usados para guiar a abordagem e para definir as necessidades de equipamento
exigidas.

Uma boa avaliacdo funcional deve incluir sempre a avaliagdo das atividades do quotidiano e a

necessidade de dispositivos de compensacao. Assim, o uso de testes estandardizados em
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criangas é oportuno, pois permite um diagndstico precoce e define a urgéncia de terapias que
podem surtir melhores resultados se usadas precocemente. Dois exemplos de escalas que
podem ser utilizadas para medir a taxa de desenvolvimento em criangcas com DMD é a Escala
Bayley-lll e a Griffiths Mental Development scale. Outras medidas pertinentes na DMD sdo a
Alberta Infant Motor Scale, a Hammersmith Functional Motor scale e a Gross Motor Function.
Impde-se igualmente uma intervengdo com avaliagdio da aprendizagem, atencdo e
processamento sensorial em fases precoces da vida dos pacientes com DMD.

Por outro lado, nos individuos mais velhos que ndo deambulam, sdo aplicaveis as seguintes
escalas: Brooke Upper Extremity e Egen Klassifikation. As avaliacbes por parte de um
profissional devem ser executadas a cada 4 a 6 meses durante toda a vida dos pacientes e
adaptadas a cada doente consoante as suas necessidades.

As terapias fisica, ocupacional e da fala devem ser providenciadas em regime de ambulatério e
nas escolas, sendo continuadas durante a vida adulta em casa e no internamento.

A evicgdo das contracturas e deformidades é o principal objetivo da gestdo da mobilidade
articular e da extensibilidade muscular, dado que a incapacidade de mover uma articulagdo em
toda a sua extensdo, assim como a fibrose muscular e o posicionamento estdtico crénico
causam reducdo da extensibilidade muscular e contracturas articulares.

Em relagdo a fungdo respiratdria, é sabido que existe nesta doeng¢a uma faléncia dos musculos
intercostais que reduz a mobilidade da parede tordcica. Deste modo, a manutengdo de ROM, a
extensibilidade muscular e a mobilidade da parede toracica otimizam a funcionalidade dos
doentes. A prevencdo de contracturas e deformidades exige a execucdo didria de
alongamentos de musculos e tecidos em risco de encurtamento. No entanto, os movimentos
devem ser facilitados através da reducdo dos efeitos da gravidade e otimizacdo das
biomecanicas, técnicas de terapia manual e alongamento prolongado de tecidos moles, assim
como melhoria do posicionamento com talas, ortéteses, aparelhos de ortostatismo etc. Os
alongamentos preventivos didrios no domicilio devem comecar precocemente e continuar
durante toda a vida com alongamentos regulares a nivel da anca, joelho e do tornozelo. Por
exemplo, o alongamento das extremidades dos membros superiores é de extrema
importancia, apds a perda da capacidade de caminhar, ja que a mobilizacdo por cadeira de
rodas exige destreza manual. As cadeiras de rodas motorizadas sdao atualmente muito usadas
no lugar das ortéteses de joelho-tornozelo-pé para apoiar a mobilidade em pé, sendo que as
ortéteses devem ser vistas como um complemento e ndo um substituto da mobilidade
motorizada.

Adicionalmente, a inovagdo tecnoldgica tem prestado um contributo enorme a fisiatria,

otimizando a func¢do dos pacientes através do uso de tecnologia avancada como robdtica,
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smartphones, tablets, aparelhos controlados por Bluetooth e por voz, tendo-se registado uma
série de intervencGes e adaptacbes caseiras como a instalacdo de elevadores, rampas,
renovacdo de equipamentos da casa de banho, camas especiais e alteracdo de veiculos
motores.

O que deve ser evitado a todo o custo na vida de um paciente com DMD é o sedentarismo,
cujas consequéncias poderdo afetar as vdrias dimensdes da salde dos pacientes, levando a
obesidade e isolamento social.

Apesar de ainda mal compreendida, existe uma tedrica associacdo entre o exercicio em
musculo distréfico e o dano causado pela fragilidade muscular, anormalidades metabdlicas,
isquemia muscular e capacidade de exercicio reduzida. Assim sendo, devem ser evitados os
exercicios que levem a sobrecarga muscular, dando lugar aos exercicios aerdbicos
submaximos, especialmente numa fase precoce da doenca. Para além disso, deve haver
repouso adequado e evic¢do da sobrecarga muscular. A natagdo é altamente recomendada a
partir do estadio ambulatdrio precoce e é habitualmente praticdvel até a idade adulta, assim
como o treino em bicicleta estatica, que é recomendado como uma forma de atividade
aerdbica submaxima e que pode ser praticado até a idade adulta.

Quanto a dor, essa deve ser avaliada em todos os individuos de todas as idades,
particularmente no que diz respeito as raquialgias no contexto de tratamento com
glucocorticéides. Nestes casos, deve ser realizada uma avaliagdio da coluna vertebral
procurando despistar fraturas.

ApOds esta visdo geral da abordagem fisidtrica de doentes com DMD, os autores apresentam
um quadro que sistematiza as avaliagbes e intervenc¢des sugeridas para doentes de todas as
idades cuja informacdo se apresenta de seguida.

No que concerne as intervencdes, estas incluem: tratamento direto, prevencdo de
contracturas e deformidades, exercicios e atividades, prevencdo de fraturas e quedas, gestdo
da aprendizagem e do processamento sensorial, dispositivos de compensac¢ao, prevencao e
gestdo da dor. Quanto ao tratamento direto, este contempla o trabalho posto em pratica por
varios profissionais, sendo que todos estes se devem adaptar as necessidades individuais,
estadio da doenga, resposta as terapéuticas e tolerancia durante toda a vida dos pacientes.
Relativamente a prevengdo de contracturas e deformidades, devem ser realizados
alongamentos 4 a 6 vezes por semana a nivel dos tornozelos, joelhos e ancas, assim como dos
punhos, mados e pesco¢o (mais tarde se for indicado). Devem ser sujeitas a alongamento, as
estruturas que se sabe terem maior risco de sofrer contracturas e deformidades e aquelas
identificadas na avaliacdo. Ao nivel das intervencdes ortopédicas e dos equipamentos

utilizados, esta preconizado o seguinte: uso de OTP para alongamento noturno; uso de OTP
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para alongamento e posicionamento diurno (estadios ndo ambulatérios); talas para pulso e
mados para alongamento dos flexores e extensores do punho (estadios ndo ambulatdrios);
utilizacdo de aparelhos passivos ou motorizados de ortostatismo (ortostatismo com bom
alinhamento dificil); utilizagdo de ortdteses joelho-tornozelo-pé (op¢do para os estadios
ambulatério tardio e para os ndo ambulatdrios); assento personalizado em cadeiras de rodas
manuais e motorizadas e uso de componentes de automatismo em cadeiras de rodas (inclinar,
reclinar, elevar os apoios de pernas e altura ajustavel do assento).

No que se refere ao exercicio e atividade, deve dar-se preferéncia aos exercicios aerdbios
submaximos regulares como a natagdo. Estes devem ser realizados com assisténcia, conforme
0 necessario, sendo que devem ser evitados os exercicios excéntricos ou de alta resisténcia e
deve existir respeito pela necessidade de descanso e conservacao de energia.

Relativamente a prevengdo e gestdo de quedas e fraturas, deve existir uma conduta que
privilegie a minimizacdo de riscos de queda em todos os ambientes, a existéncia de um
fisioterapeuta e de uma equipa de intervencao rdpida em gestdo de fraturas de ossos longos e
fornecimento de reabilitacdo associada para manter a deambulagdo e/ou competéncias
adquiridas. Dentro do campo da gestdo das capacidades adquiridas e do processamento
sensorial deve imperar uma colabora¢do entre a equipa, baseada nas necessidades do
paciente e nos resultados das avaliagdes. Quanto aos dispositivos de compensacdo, é
necessaria a criagdo de um plano de educa¢do com avaliagBes, prescri¢bes, treinos e estimulo
a criagdo de fundos para financiar os anteriores. E ainda fulcral que haja uma participagdo dos
pacientes em todas as areas da vida, com apoio em todas as etapas. Por ultimo, em relagdo a
dor, deve haver sempre prevencdo da dor e uma gestao inteligente, conforme necessario, ao

longo da vida.*?
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4.3.3. MUCOPOLISSACARIDOSE

As diretrizes para a abordagem fisidtrica da MPS que fazem parte desta revisdao foram
publicadas, em outubro de 2009, na revista médica “The Journal of Pediatrics” e elaboradas
pelos autores Martins et al. O documento contém 15 paginas que sistematizam os varios tipos
de tratamento disponiveis, desde a terapia enzimatica a terapia genética.

Especificamente, o documento refere-se a abordagem da MPS tipo 1, mas, ainda assim, os
dados representam bem a abordagem geral da enfermidade.

Martins et al. comecam por apontar a hidroterapia como uma das melhores formas de
intervengcdo no ambito das terapéuticas de suporte, jd que esta é extremamente Uutil e
agraddvel para as criancas com MPS, permitindo a realizacdo de brincadeiras divertidas e
estimulantes. No meio aquatico, as criangas sentem-se mais livres, o que permite maior ROM e
uma melhor experiéncia de mobilidade.

Varios estudos puseram a descoberto a capacidade desta modalidade terapéutica aliviar
sintomas croénicos, através dos efeitos da temperatura da dgua e da possibilidade de flutuar,
sendo que, idealmente, os exercicios aplicados devem ser progressivos de forma a fortalecer
os grupos musculares mais fragilizados. De igual modo, o equilibrio é melhorado devido a
constante influéncia da pressao hidrostatica.

Sabe-se que a hidroterapia pode ser empregue desde os 6 meses de idade de modo a prevenir
deformidades e melhorar a postura. Nesse sentido, o plano de exercicios deve ser
individualizado e especifico para cada caso e pode ser associado a massoterapia e
hidromassagem, garantindo relaxamento, analgesia e um reduzido impacto nas articulagdes
dos pacientes com MPS.

Desta forma, o exercicio em 4gua associa-se a reducdo da dor e de espasmos musculares. Esta
pandplia de efeitos positivos permite uma reeducagdo muscular, potencializagdo da circulagdo
sanguinea, aumento da coordenagdo motora, melhoria da autoestima e confianca do paciente,
aumento da independéncia, e melhoria do equilibrio e da capacidade cardiovascular e
respiratdria.

A piscina terapéutica deve ser aquecida e equipada com suportes de acgo laterais, escadas,
rampas, bancos, prancha para caminhadas, hidromassagem, assim como com materiais para
brincar como boias, bolas, brinquedos que flutuem e afundem, pranchas, halteres de plastico,
aquatube, materiais de espuma vinilica acetinada, jaquetas, flutuadores, faixas de tornozelo,
bragadeiras, luvas, pesos, pranchas, bolas, tapetes de borracha e degraus.

No entanto, existem algumas contraindica¢Ges para este tipo de terapia, como a presenca de
feridas ou infe¢Ges na pele, no trato urinario, nos ouvidos ou no trato gastrointestinal, assim

como disfungdo cardiaca e capacidade vital muito reduzida. A vasodilatacdo causada pela
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imersdo aumenta o suprimento sanguineo periférico, causando uma subida da temperatura
corporal e um aumento da necessidade de oxigénio e da frequéncia cardiaca e respiratdria.

Devido ainda ao calor gerado, ocorre uma redug¢do do ténus muscular.

Em relagdo a fisioterapia em ginasio, é necessario entender que as criancas com MPS
requerem trabalho de fisioterapia motora com o intuito de prevenir deformidades
osteoarticulares, manter a ROM e encorajar movimentos em decubito de forma a facilitar
atividades do quotidiano e a providenciar orientagdo familiar e qualidade de vida.

Os problemas ortopédicos mais comuns na MPS sdo: crescimento prejudicado, disostoses
multiplas e deformidades, ROM baixa, alteracdes na coluna vertebral (hipercifose
toracolombar, hiperlordose e escoliose), sindrome do tunel carpico, tronco e pescogo curtos,
protrusdo toracica, tensdo muscular na cintura escapular e na musculatura dorsal posterior,
alargamento das articulagdes, encurtamento dos ossos longos que leva a tensdao muscular,
contracturas do cotovelo e dos flexores do joelho, perda da preensdo palmar e das pingas,
assim como da escrita.

A fisioterapia na MPS deve focar-se na massoterapia para ajudar a relaxar os musculos, dando
particular relevo aos grupos do antebrago e do punho e executando manobras de mobilizacdo
de todas as articulagdes com movimentos lentos para ndo causar dor. Para além disso, outras
atitudes compreendem alongamentos para reduzir as contragdes musculares e aumentar a
ROM, treinos de forga muscular para melhorar a marcha e o equilibrio, dissociacdo das
cinturas escapular e pélvica, exercicios motores de coordenacdo, treino de propriocepcao,
jogos, danca, salto e exercicios de rolamento. E importante evitar hiperextensdo da cabeca
devido ao risco de comprometimento atlantoaxial.

Ja a cinesiterapia respiratdria tem como objetivos principais melhorar a ventilacdo pulmonar e
a biomecanica respiratdria na MPS. Este comprometimento ocorre devido a obstrucdo das vias
aéreas superiores, ao encurtamento muscular, a erros posturais, deformidades do térax,
abddmen saliente e broncoaspiragao causada por disfagia, que normalmente leva a redugao
da expansibilidade. Nestes casos, estdo indicadas manobras de higiene brénquica, descritas na
fisioterapia classica como vibrocompressdo, drenagem postural, manobras de facilitagdo da
tosse, limpeza das vias aéreas superiores por nebulizagdo com solugdo salina fisioldgica,
aspiracdo nasotraqueal e refor¢o dos musculos respiratérios. Por fim, é importantissimo que
os cuidadores e os familiares sejam guiados e orientados, pois estes tratamentos devem ser
realizados diariamente.

E papel do clinico que acompanha o caso com maior proximidade informar todos os outros

especialistas, discutir os riscos e beneficios de determinadas intervengdes e encorajar a familia
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a seguir corretamente as terapias. O clinico, em conjunto com o assistente social, deve
também ser responsavel por identificar as dificuldades encontradas pelas familias e tentar ao
maximo assistir e orientar as avaliagGes, os tratamentos, as atividades do quotidiano e

escolares, para além da inser¢3o social do paciente e da sua familia.*®

4.3.4. OSTEOGENESE IMPERFEITA

A fonte para as diretrizes eleitas sobre Ol foram retiradas do “Orphanet Journal of Rare
Diseases”, no qual foram publicadas em 2018 pelos autores Mueller et al. Este consenso sobre
a reabilitacdo fisica em doentes com Ol nasceu por ocasido da 132 Conferéncia Internacional
da Ol, realizada em agosto de 2017, cujo objetivo primordial era o de coletar informacdes
sobre a reabilitacdo fisica realizada em 26 paises e elaborar um documento que sistematizasse
os pilares da intervencgao fisiatrica em doentes com Ol.

O documento comeca por alertar o leitor de que as guidelines propostas devem sempre ser
adaptadas a realidade de cada paciente. De facto, nunca ha dois pacientes iguais e o que pode
ser benéfico para uns, pode nao o ser para outros, dado que a severidade da doenga influencia
os objetivos individuais. O documento contemplou apenas criangas dos 0 aos 18 anos de
idade, justificando essa escolha com o facto de essa ser a faixa etdria em que se da o
desenvolvimento motor e a aquisicao de fun¢Bes que irdo permitir a independéncia na fase
adulta. Foram abrangidos todos os subtipos de Ol e consideradas todas as estratégias usadas
atualmente para melhorar a fungdo motora em criangas com Ol. E ainda feita a ressalva de que
nenhum terapeuta se deve sentir obrigado a cingir-se a estas orientag¢des, coibir-se de
proceder a outras investigagdes ou implementar terapias adicionais.

Em primeiro lugar, no que diz respeito a intervenc¢do propriamente dita, apresentam-se as 17
declaragOes estabelecidas pelos autores e que resumem, de uma forma geral, alguns dos
pontos mais relevantes da abordagem fisidtrica de doentes com Ol e algumas das principais
preocupacdes a enfrentar.

A declaragdo numero 1 define o principal objetivo do tratamento da Ol que, segundo os
autores, deve ser maximizar a mobilidade, melhorar a funcionalidade assim como a atividade
fisica e a participacdo social. A declaragdo nimero 2 coloca em relevo umas das principais
limitagOes da atuagdo da fisiatria na Ol: 0 medo da familia e dos pacientes no surgimento de
fraturas dsseas. Esse receio estende-se muitas das vezes, inclusivamente, aos profissionais de
saude, sendo um fator impeditivo de alcangar a funcionalidade maxima desejavel. A
declara¢do numero 3 sublinha um facto incontornavel do tratamento da Ol e que tem a ver
com a relacdo estabelecida entre otimizacdo funcional muscular e melhoria da mobilidade, da

independéncia funcional, da participacdo na sociedade e do desenvolvimento motor. Em
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relacio a 42 declaragdo, esta estabelece que, apds uma fratura, deve ser efetuada uma
reavaliacdo da amplitude ativa de movimentos da articulagdo, da forca muscular e da fungdo
do membro afetado. Adicionalmente é frisada a importancia do inicio precoce de reabilitagao
pos-fratura para avaliagdo do impacto funcional da lesdo, intervindo e evitando a imobilidade.
A 52 declaragdo é dirigida ao treino de fortalecimento dos musculos do tronco, que deve ser
usado para diminuir a dor de costas e melhorar a capacidade respiratdria e a estabilizagcdo do
tronco para sentar. Ja a 62 aborda o uso de Ortdteses espinais que podem ser usados para
estabilizar o tronco apds uma cirurgia a coluna vertebral mas cujo uso ainda ndo é
recomendado na Ol. A declaragdo numero 7 aponta uma das principais limitacGes da
realizagdo de um bom autocuidado didrio em doentes com Ol: as afe¢des das extremidades
dos membros superiores. Em relacdo a declaragdo nimero 8, esta aborda o uso de dispositivos
de compensacdo que podem ser armas eficazes na luta contra a limitacdo da ROM e forca dos
membros superiores, promovendo a independéncia nas atividades do quotidiano. A 92
declaragdo resume a reabilitacdo precoce em criangas com Ol, organizando-a em avaliagao,
terapia e educagao do cuidador. A declaragdo numero 10 faz referéncia a inevitabilidade das
fraturas em criangas com Ol, independentemente de um manuseio cuidadoso por parte dos
cuidadores. Deste modo, terapeutas e cuidadores devem fazer uso do suporte manual, através
de movimentos suaves e lentos, evitando tor¢do dos membros. Na 112 declaragdo faz-se
alusdo a alternancia de posi¢Ges das criancas afetadas que devem ser efetuadas de modo a
minimizar deformagdes do cranio e dos membros. Em relagdo a posi¢do sentada, esta sé deve
ser tentada quando a crianga ja consegue controlar convenientemente o tronco e a cabega.

O ponto 12 refere que existem diferentes rotas de desenvolvimento em criangas com Ol.
Enquanto umas seguem um desenvolvimento tipico, outras podem seguir um rumo individual,
desenvolvendo as suas proéprias estratégias para conseguirem mover-se. A declaracdo nimero
13 foca os pacientes com Ol de intensidade ligeira a moderada. Nestes, habitualmente estd
patente a capacidade de caminhar mas existe invariavelmente forca muscular reduzida e
resisténcia limitada devido a dor e/ou fadiga muscular.

Segundo o ponto 14, as criangas com Ol devem ter acesso a uma pandplia de auxiliares de
mobilidade, de forma a promover a participacdo e a independéncia. Nesse sentido, as
ortdteses podem ser consideradas para maximizar a mobilidade, otimizar a fungao muscular e
minimizar sintomas de dor e fadiga. O ponto 15 refere-se ao uso de cadeiras de rodas. Esse
tipo de auxiliar de mobilidade deve ser ajustado para ir de encontro as necessidades da
crianga, ndo devendo servir para substituir a implementagcdo de treino de marcha. A
declaracdo nimero 16 estabelece que a gestdo de criangas em pré e pds-operatorio deve ser

bem coordenada e multidisciplinar, incorporando objetivos de reabilitacdo e equipamentos
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necessarios, de forma a garantir um rapido regresso as atividades funcionais. A 172 e ultima
declaracdo é dirigida a reabilitagdo pds-intervencgdo cirdrgica aos membros inferiores e
estabelece que a mesma deve ser focada ROM, na fungdo muscular, na marcha e na
reeducacgao funcional.

Seguidamente, apresenta-se um resumo mais detalhado das intervenc¢ées e cuidados a ter por
parte dos profissionais e dos cuidadores de doentes com Ol, segundo as propostas de Mueller
et al.

Primeiramente, é importante referir que, neste consenso, as avaliacdes de todos os doentes
foram realizadas a luz da Classificagcdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude
(CIF), de modo a uniformizar os dados obtidos e reduzir os obstaculos que a diversidade e
complexidade dos sintomas induzem. Devem ser desenhadas estratégias interdisciplinares
baseadas nos achados clinicos e tendo em conta as interagGes entre todos os dominios da CIF.
O tratamento deve incluir todos os aspetos de uma pratica especializada, incluindo
conhecimento aprofundado, valores de referéncia, raciocinio clinico claro e uma pratica clinica
de exceléncia, focada em providenciar cuidados de alta qualidade centrados no doente. Assim,
é nestes tdpicos que a intervencado se deve focar, baseada nas necessidades das criancas e dos
cuidadores.

E sabido que existem vdrias ferramentas de avaliagdo usadas por diferentes centros, no
entanto, poucas estdo validadas e podem ser utilizadas na Ol, ja que a maioria foi elaborada
para avaliar outras condi¢Ges infantis e ignoram adaptagdes a baixa estatura e a alteragdes
causadas pelas deformidades esqueléticas tipicas da Ol.

Os autores das presentes guidelines propdem que, no futuro, se criem instrumentos
psicometricamente validos e confidveis para que, usados de forma estandardizada, possam
facilitar pesquisas nesta area.

Para ser cuidador de uma crianga com Ol, é necessario aprender a lidar com as mesmas desde
0 seu nascimento até a fase adulta. O medo de causar fraturas resulta em inatividade e
descondicionamento e este continua a ser um dos maiores problemas que tem que ser
solucionado. Alguns dos doentes visados referem que a super protecao de que sao reféns
limita a sua participac¢do social e gera perda de massa muscular e reduzida formag¢do de matriz
Ossea. Desta forma, gera-se um circulo vicioso de “fratura — dor — medo de se mover —
descondicionamento — instabilidade esquelética — fratura”, que deve ser combatido
individualmente e ndo negligenciando a ajuda da psicologia.

Outra problematica a enfrentar pelos terapeutas e cuidadores é o ganho de peso devido a falta

de mobilidade, mesmo nos doentes com baixo consumo de calorias, que deve ser combatida
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através da monitorizagdo préoxima do ganho de peso e quando necessdrio a marca¢do de uma
consulta de nutri¢do.

Em relacdo ao sistema musculosquelético, este é, como se sabe, drasticamente afetado por
esta patologia e as alteragbes encontradas devem ser monitorizadas regularmente, tanto
clinicamente como radiologicamente. As alteragdes mais comuns sdo coxa vara, joelho valgo,
dismetria dos Ml’s, restricdo de movimentos articulares, hiper mobilidade articular, fraqueza
muscular, dor, alteracGes posturais, fadiga, deformidades progressivas, escoliose, etc.

Assim, alguns dos objetivos adicionais que podem ser estipulados perante a criacdo de um
programa de tratamento supervisionado sao: promover o desenvolvimento motor, melhorar
ou manter a capacidade aerdbica, aumentar a forca muscular, reduzir a fadiga, reduzir a dor
muscular, gerir fraturas e ganhar maior controlo postural.

A intervencdo foca-se na melhoria da funcdo fisica e da performance, necessdrias para
melhorar a suavidade dos movimentos e conferir ao doente uma sensacdo de seguranca de
modo a prevenir fraturas. A estabilidade das articulagdes pode ser trabalhada através do
fortalecimento, resisténcia e controlo musculares, assim como de atividades propriocetivas.
Exercicios de flexibilidade ativa ou ativa-assistida podem ajudar a prevenir ou minimizar a
restricdo de movimentos articulares e de deformidades articulares irreversiveis.

Exercicios de mobilidade articular passiva ndo estao contra-indicados, mas requerem cuidados
acrescidos e o acompanhamento por um profissional experiente. O uso de ortdteses pode ser
aconselhado para otimizar o alinhamento mecanico musculosquelético. Também ¢é
aconselhdvel a criagdo de um ambiente que estimule o desenvolvimento motor da crianca e
gue seja seguro, o que deve ser conseguido através da conciliagdo entre pais, escola e
terapeutas, devendo os planos de intervencao ser baseados na necessidade individual de cada
paciente e dos seus cuidadores bem como na avaliagdo funcional e musculosquelética. Para
além disso, a eficacia da reabilitacdo deve ser avaliada correta e assiduamente.

No que diz respeito a abordagem das deformidades do tronco e da coluna vertebral, esta deve
ser dirigida ao fortalecimento dos musculos do tronco e ao aumento da capacidade pulmonar,
de forma a melhorar o posicionamento e as habilidades de marcha dos pacientes, assim como
para reduzir as raquialgias. O uso de ortéteses espinhais na Ol é controverso, ndo havendo
evidéncias na literatura que as mesmas conduzam a estabilizagdo ou melhoria de escoliose.
Aquilo que podera ser feito para melhorar esses sintomas é implementar sessdes de educagdo
postural, posicionamento ou utilizar o método de Schroth, mas mesmo estas metodologias
ndao apresentaram resultados inequivocos na melhoria dos pacientes. No dominio do
autocuidado, deve-se encorajar as criangas com Ol a participar no seu autocuidado em idade

apropriada.
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No que toca a criancas com Ol leve a moderada, estas sao normalmente independentes para
as tarefas exigidas como sentar sozinho e alcangar objetos. Uma forma de compensar os
doentes que ndo conseguem cumprir esses requisitos é encontrar estratégias de adaptacao
como modificagdes em casa e auxilio de dispositivos de compensacao.

Nos casos em que haja fraturas e imobilizacdo consequente, deve haver uma assisténcia
redobrada aos doentes. No que diz respeito a vestir, por exemplo, a posi¢do supina numa
superficie ampla pode ajudar a desempenhar a tarefa mais facilmente como modifica¢cdes na
roupa e a existéncia de grandes aberturas e cinturas elasticas, assim como o uso de
dispositivos de compensacdo para desempenhar as tarefas de vestir, tomar banho e realizar
higiene intima. A maioria das criangcas com Ol é independente para a alimentacdo, mas devem
ser disponibilizados assentos adequados para posicionar a crianca a uma altura apropriada,
assim como tapetes antiderrapantes e talheres leves e com contornos para facilitar a
alimentacdo de criangcas com uma pega manual pouco desenvolvida. No entanto, algumas
criangas podem apresentar dificuldades em mastigar e aceitar algumas texturas alimentares,
pelo que os terapeutas da fala podem providenciar aconselhamento e suporte, conforme
necessario. Para suprir dificuldades no banho e na higiene intima, podem-se utilizar mesas,
escadas, e bancos portateis. E muitissimo importante garantir que ha um espaco adequado
para a realizagdo dos movimentos exigidos e para o uso de aparelhos. Somando a estas
adaptagBes um treino intensivo, esta encontrada a formula para tentar garantir a seguranga e
independéncia da crianga.

No gue concerne ao desenvolvimento da crianca, o objetivo da terapéutica fisidtrica é fazer
com que as criangas alcancem o nivel maximo de independéncia possivel, prevenindo a
ocorréncia de fraturas e deformidades e permitindo que muitas delas possam desenvolver-se
de modo a obter boa funcionalidade na maioria das atividades quotidianas.

Apesar de ainda ndo ter sido firmado qual o melhor tratamento em criangas com Ol com
menos de 1 ano de vida, os especialistas sugerem algumas diretrizes, que se enumeram de
seguida.

As criangas devem ser manuseadas com cuidado durante atividades como dar banho, mudar
de fralda, alimentar e vestir e isso pode ser otimizado através do emprego de varios recursos,
designadamente: usar um suporte manual amplo, fazer movimentos lentos e suaves e evitar
pegar na crianga pela grade costal. Neste ambito, todos os dispositivos que facilitem o
transporte das criangas, como os carrinhos de bebé, estdo recomendados, enquanto que todos
os aparelhos que possibilitem movimentos bruscos por parte da crianga estdo contraindicados.
Os terapeutas devem ainda avaliar a postura que os doentes assumem quando dormem e

compreender as vdrias posicdes adotadas, visto que o correto posicionamento pode ser
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conseguido com rolos de toalha para manter o alinhamento da coluna e das extremidades,
prevenindo contracturas musculares.

Quanto a capacidade de sentar, a mesma pode ser treinada através do posicionamento com
ou sem suporte enquanto a crianca estda a desenvolver o controlo do tronco e da cabega.
Mesmo quando um paciente ja se consegue sentar sem cair, os terapeutas e cuidadores
devem ter em conta o risco de fraturas inerentes aos reflexos protetores e que estes podem
ser ineficientes quando existe encurtamento dos membros superiores. Em alguns casos,
criangas com Ol severa e atraso do controlo da cabeca/tronco ou fractura de vértebras podem
precisar de assentos com suporte para treinar essas habilidades até que sejam capazes de se
sentar independentemente.

No campo da mobilidade, o objetivo da fisioterapia e da terapia ocupacional é maximizar o
potencial de cada crianca para obter uma boa mobilidade e realizar atividades préprias para a
idade. E importante reconhecer as variadas necessidades de cada uma delas, dependendo do
ambiente (escolar, doméstico etc.) e do estado de saude (com fratura, pds cirurgia etc.). As
criangas mais pequenas podem necessitar de auxiliares como mini-cadeira de rodas ou triciclos
para se moverem, enquanto que para criangas capazes de caminhar, existem outras ajudas
como vdrios tipos de bengala.

O uso criterioso de ortdteses nos membros inferiores pode ajudar a promover a mobilidade e
pode ser necessario particularmente no pds-cirirgico de uma cirurgia ortopédica. Quando as
criangas demonstram potencial para deambulagao independente, a reabilitagdo deve comegar
dentro de casa ou num recinto fechado e evoluir para o exterior. O uso inicial de auxiliares de
deambulacdo pode promover a resisténcia e a confianca, podendo ser depois abandonados,
guando ja existe forga suficiente.

Segundo os especialistas, a maioria das criangas com Ol ligeira é capaz de caminhar distancias
médias de forma independente, ja as criangcas com hipermobilidade articular, dor ou pés
deformados podem beneficiar de sapatos ortopédicos ou OTP para obter suporte suficiente,
assim como de elevadores de calgado para corrigir discrepancias no comprimento da perna.

As criangas com Ol moderada costumam caminhar distancias médias com ou sem auxiliares de
deambulagdo e podem beneficiar de uma cadeira de rodas manual. Deve ser sempre criteriosa
a utilizagdo de auxiliares de deambulagdo em criangas com Ol suave a moderada, pois o seu
sobreuso pode levar a perda de massa muscular, de capacidade aerdbica e de resisténcia. O
mesmo se aplica as criangas com Ol severa que podem deambular distancias muito curtas.
Estas beneficiam de cadeira de rodas a partir dos 18 meses, sendo necessario continuar a
trabalhar no sentido da deambula¢do independente (treino de ortostatismo, fortalecimento

muscular, alongamento dos musculos flexores da anca).
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Entende-se assim que a deambulagdo terapéutica deve ser iniciada precocemente e mantida
até a idade adulta, tornando a vida independente mais facil.

Relativamente as cadeiras de rodas, que podem aumentar drasticamente a funcionalidade e
participacdao em atividades sociais das criangas, estas devem ser adaptadas a cada paciente,
sendo que a profundidade do assento e a sua largura devem corresponder na perfeicdo ao
comprimento do fémur da crianca e da largura da anca, evitando rota¢do externa e abducao.
Em suma, estas diretrizes combinam as opinides de especialistas de vdrias regides do globo.
Tentou-se reduzir a subjetividade da pratica individual de cada profissional de saldde ao
compilar ideias de especialistas com diferentes experiéncias e originarios de diversos meios.
Os autores concluem o texto declarando que sdo escassos os ensaios clinicos realizados nesta
area, que poderiam enriquecer o conhecimento sobre a reabilitacido da Ol e melhorar

exponencialmente a qualidade de vida de doentes dispersos pelo planeta.*

5. DISCUSSAO

Durante a recolha de dados com vista a elaborac¢do deste documento, ficou clara a dificuldade
em encontrar informacdo referente a abordagens consensuais aplicadas no tratamento das
patologias em estudo, particularmente no que diz respeito a MPS e a Ol.

Deste modo, o objetivo primordial desta dissertacdo ficou estabelecido como sendo o de
encontrar estudos que legitimassem ou ndo diversos tipos de intervengdes fisiatricas,
selecionar diretrizes que consistissem numa proposta sistematica da abordagem fisidtrica da
DCMT, DMD, MPS e Ol, permitindo fundamentalmente que o papel da fisiatria no tratamento
destas doencas raras seja melhor compreendido e tentando estabelecer qual a melhor forma
de a mesma ser posta em pratica.

No documento final, estdo presentes doze estudos sobre a doenca de CMT, onze sobre a DMD,
dois sobre MPS e trés sobre Ol. Foram ainda incluidas quatro guidelines, uma para cada
patologia abordada.

Idealmente, ter-se-ia procedido a uma analise transversal de todos os resultados obtidos, no
entanto, a heterogeneidade de dados e de circunstancias em que os estudos foram realizados,
impossibilitou-o. De facto, nem mesmo dentro de cada uma das quatro patologias abordadas
existe uma uniformizacdao dos procedimentos, existindo diferencas ao nivel do plano de
exercicios, da idade e do nimero de participantes, do tempo de intervengdo, das varidveis em
estudo, dos timings de atuagdo, do local em que foram realizadas as intervengdes e ainda da

severidade da patologia nos participantes de cada estudo. Assim, a interpretacdo de todos
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estes dados ficou circunscrita a uma analise descritiva. Para além de tudo o que foi referido até
ao momento, uma das maiores limitacGes existentes em praticamente todos os estudos
contemplados foi a inexisténcia de um grupo controlo que permitisse efetuar comparagdes
com os grupos submetidos a interveng¢des, no entanto é compreensivel que assim seja por
questdes éticas.

Em relacdo aos estudos sobre a doenca de CMT, nao ficou estabelecido qual o melhor
protocolo especifico a seguir para melhorar a funcionalidade dos pacientes, no entanto ficou
claro que se registaram melhorias de um ou mais pardmetros na esmagadora maioria dos
estudos. Nesses, os planos de exercicios mais eficazes foram baseados em cinesiterapia
(alongamentos e exercicios concéntricos, excéntricos e isométricos), electroestimulagdo,
hidroterapia, corrida em passadeira ergométrica e exercicios de propriocepc¢do, uso de OTP,
facilitacdo neuromuscular propriocetiva e treino respiratério. No que concerne
especificamente ao uso de OTP, ficou patente que as mesmas sdo efetivas na melhoria da
marcha, no entanto é imperioso referir que estas devem sempre ser adequadas ao paciente
em questdo conforme os graus varidveis de evolugdo da patologia. Acresce, ainda, que o
desconforto associado ao seu uso deve ser evitado, sendo que este se refere quer ao
desconforto estético, quer a especificidades anatdmicas que originam dor. Em todos os
estudos que avaliaram o uso de ortdteses, os pacientes apresentaram maior facilidade na
marcha em comparagdo com o uso de calgado comum.

A cinesiterapia surge como a modalidade mais empregue durante a andlise de todos os
estudos incluidos nesta revisdo. Tal seria expectdvel pela abrangéncia desta modalidade
terapéutica, que inclui desde exercicios de alongamento a movimentos ativos e passivos. Para
além disto, a cinesiterapia engloba também a hidroterapia. Ambas ajudaram a melhorar a
ROM, o equilibrio, a forca muscular, a marcha e, consequentemente, possibilitaram a melhoria
da qualidade de vida e da mobilidade dos participantes que passaram a ser capazes de praticar
um melhor autocuidado e de realizar outras atividades que exigem independéncia funcional.

4 ’

E importante ndao esquecer que, novamente, as caracteristicas dos pacientes demandam
intervengdes especificas, como por exemplo nos casos de doentes em idade pedidtrica que
podem ser motivados através de jogos ou de desportos como o kickboxing.

A Unica modalidade terapéutica que pareceu ser eficiente na resolu¢do da dor foi a
electroestimulagao, apesar de sd ter sido utilizada em um dos artigos e que no mesmo foram
utilizadas concomitantemente a electroestimulagdo, a cinesiterapia e a hidroterapia, para além

da massoterapia. A cinesiterapia respiratdria foi outra das modalidades postas a prova, com

resultados bastante motivadores. De facto, quando estudado, o treino respiratorio pareceu
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melhorar consideravelmente a fungao respiratdria, tendo sido sempre realizado através do uso
do dispositivo Treshold®.

No que diz respeito ao treino em bicicleta ergométrica, ndo parece existir uma vantagem real
em relacdo a fisioterapia convencional que engloba a cinesiterapia cldssica. Ja a facilitacdo
neuromuscular propriocetiva parece ser eficaz na melhoria da condugao nervosa periférica. O
Unico estudo que repartiu as intervengGes terapéuticas por exercicios supervisionados e
domiciliarios leva a crer que deve ser dada preferéncia a um plano com acompanhamento
apertado dos terapeutas, dado que é a melhor forma de permitir que as valéncias adquiridas
durante o treino ndo sejam perdidas ao longo do tempo.

Praticamente todas as modalidades incluidas foram aplicadas com diferentes frequéncias
semanais e planos, o que impossibilita o estabelecimento de um plano definitivo aplicavel a
todos os pacientes com doenca de CMT. Ficou, por fim, claro que é necessaria uma
intervencgdo holistica que explore todas as vertentes que os doentes com doenca de CMT
necessitem de trabalhar e que ndo se podem descurar areas como a psicologia, sob a pena de
se obterem melhorias em alguns pontos e um subdesenvolvimento noutros, como na vertente
social destas pessoas.

J4a relativamente a DMD, as modalidades fisidtricas mais utilizadas foram o treino respiratério
(com Treshold®), a hidroterapia, cinesiterapia (movimentos ativos e resistidos, alongamentos,
exercicios aerdbios, marcha e mobilizacdo articular ativa e passiva), adaptacdo do ambiente
aos pacientes (adaptacdo de material escolar p.e.), treino especifico para deslocagdo em
cadeira de rodas, treinos de equilibrio e propriocepcao e treino de VCI.

A cinesiterapia voltou a assumir um papel central no plano de recuperacao de doentes com
DMD, sendo que varias metodologias de treino foram implementadas com sucesso. Uma das
ressalvas que deve ser feita, neste tipo de patologia, é que a intensidade dos treinos deve ser
sempre regrada e que estes devem ser muito bem monitorizados para que o musculo
distréfico ndo venha a ser lesado. Os exercicios mais eficazes foram, uma vez mais, os
alongamentos dos grupos musculares mais debilitados (numa fase mais precoce, os dos MS’s),
mobilizagdo ativa e passiva, ciclismo estdtico em bicicleta ergométrica, corrida em esteira
ergométrica e treinos de equilibrio.

A hidroterapia foi uma das maiores aliadas da fisioterapia classica, permitindo a execug¢do
mais simplificada dos movimentos e ainda facilitando a introdugdo de outros tipos de
exercicios através do uso da flutuagdo e da imersdo, que suscitam a criagdo de jogos e
atividades ludicas. O treino respiratdrio parece ser um dos pilares do acompanhamento destes
pacientes e pode ser realizado de diversas formas. Por um lado, volta a surgir a possibilidade

de se utilizar o dispositivo Treshold®, mas a funcionalidade dos musculos respiratdrios e o
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aumento das capacidades pulmonares também parece melhorar quando se aplicam treinos
aquaticos consistindo em respiragao dentro e fora de d4gua ou quando se fazem mover objetos
na superficie da dgua através do sopro. Mais ainda, a hidroterapia pode permitir treinos tao
dirigidos e especificos como o uso de cadeira de rodas dentro de 4dgua, o que permite que o
paciente pratique a destreza num meio que cria maior resisténcia ao seu deslocamento.

Em relagdo ao treino em bicicleta, é importante referir que este contempla a utilizagao tanto
dos MI’s como dos MS’s para pedalar, de forma a estimular a manutenc¢do da funcionalidade
de todos os grupos musculares afetados. Outra informacdo que os estudos trouxeram é que
uma intervencdo holistica e proxima de cada um dos pacientes pode ser muito vantajosa. A
informacdo disponivel revela que mesmo quando a doenga é muito limitante, pequenas
alterac6es podem melhorar significativamente a funcionalidade dos doentes. Um dos
exemplos que mais chamou a atencdo refere-se a um paciente em idade escolar que melhorou
a escrita somente a partir da mudanca da conformacdo do lapis, o que permitiu melhor
preensdao manual.

O Unico estudo que comparou um grupo de controlo com um de intervengdo indica que, em
individuos submetidos a treino de cycling com MS’s e Ml’s, parece haver menos declinio
funcional motor em relagdo a individuos sujeitos somente a fisioterapia convencional. No
entanto, isto pode estar simplesmente relacionado com o facto de o programa fisioterdpico
implementado pela clinica em que eram acompanhados ser pouco consistente ou frequente.
N3o é especificada a natureza desse acompanhamento, o que n3ao permite comprovar a
eficacia superior de nenhuma das técnicas.

Houve ainda espaco para a referéncia a terapia com VCI. As conclusGes indicam que esta é
bem tolerada em doentes com DMD e que pode até contribuir para uma melhoria ou
manutencdo da funcionalidade dos pacientes intervencionados. Contudo, aquilo que se pode
constatar foi apenas uma manutencdo da funcionalidade geral, visto que as melhorias
apontadas foram subjetivas e apenas descritas por alguns pacientes. Continua, entdo, incerto o
papel desta terapia na melhoria de doentes com DMD. Aquilo que parece mais evidente é que
nenhuma modalidade terapéutica pode substituir outra, nem nenhuma se demonstra mais
significativamente eficaz que outra, no entanto, a fisioterapia classica e o treino respiratério,
conjugados com a hidroterapia, parecem ser as bases de uma boa abordagem fisiatrica.

Nos estudos focados na intervengdo fisidtrica em doentes com MPS, que foram escassos, foi
dificil estabelecer com precisdao um plano especifico de abordagem. Ainda assim, tornou-se
claro que, mais uma vez, a fisiatria pode desempenhar um papel fulcral na melhoria funcional
dos doentes com esta patologia rara. Novamente, a cinesiterapia assumiu um lugar de

referéncia nos planos estabelecidos, sendo que os exercicios utilizados consistiram
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fundamentalmente em alongamentos, fortalecimento muscular e diagonais de Kabat. Para
além disso, muitos dos exercicios implementados dentro da terapia do movimento,
envolveram atividades funcionais com circuitos que procuraram estimular a exploragao dos
espacos, o conhecimento do préprio corpo e o equilibrio. Outras das modalidades terapéuticas
estudadas foram a hidroterapia e a electroestimulagdo. De facto, os doentes com MPS
apresentam um grau de debilidade muitas vezes colossal, o que faz com que a eficacia
funcional de qualquer tipo de terapia se torne pouco significativa. No entanto, as intervencées
realizadas pareceram contribuir positivamente para o aumento das habilidades motoras gerais
dos pacientes em estudo. O que a anadlise leva a crer é que, apesar de parecer impossivel que
criangas com MPS evoluam da mesma forma que uma crianca saudavel, a fisiatria pode
permitir uma evolugdo positiva da funcionalidade dos doentes ao invés de uma deterioracgdo.
Para além disso, a fisioterapia convencional, aliada a hidroterapia e a electroestimulagdo,
parecem ser eficazes na redugdo da hipertonia elastica, no aumento da for¢ca muscular e da
mobilidade articular e na facilitagdo das mudangas de posicao quando os doentes estdo
deitados.

Por ultimo, nos estudos que contemplaram a intervencgao fisidtrica em doentes com Ol, ndo foi
possivel chegar a um consenso sobre as melhores metodologias a aplicar nos mesmos, no
entanto alguns pontos puderam ser firmados. Um dos factos mais pertinentes no
acompanhamento da Ol estd relacionado com o receio de originar fraturas nos pacientes, que
é transversal aos cuidadores, aos terapeutas e aos préprios doentes. E de uma importancia
vital reduzir este medo, ja que o mesmo pode impossibilitar um tratamento eficaz e interferir
com a qualidade de vida de todos os envolvidos. Se ha algo que se reteve da analise dos
estudos foi que a fisioterapia envolve ndo s6 uma vertente neurofuncional, mas também todas
as dimensbes do paciente e dos seus familiares. Reitera-se que é importante adaptar os
tratamentos aos pacientes e as suas idiossincrasias, assim como incluir os
familiares/cuidadores nos tratamentos. A hidrocinesiterapia assume particular relevancia no
tratamento desta patologia, por ser realizada num meio seguro em que o risco de fraturas e
deformagdes é consideravelmente mais reduzido que no ginasio ou em casa. Os exercicios
poderdo passar pela realizagdo de atividades ludicas que envolvam apanhar objetos imersos
ou simplesmente tentar manter-se em pé. As melhorias apresentadas ao nivel de reducdo de
contracturas articulares, aumento do ténus e for¢ga muscular, melhoria da propriocepg¢ao,
reducdo do medo de fraturas e melhoria da qualidade de vida fazem crer que estas
modalidades terapéuticas podem influenciar a qualidade de vida de doentes com Ol. Outro
exemplo relatou o caso de uma doente que havia sofrido uma fratura e que tinha receio de se

lesionar novamente. A andlise cuidadosa do caso levou a que se entendesse que a crianga se
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sentia mais segura durante o banho e assim criou-se um meio que permitisse que a crianga
brincasse e treinasse posi¢cdes e movimentos.

Para além de toda esta visdo geral da abordagem fisidtrica da Ol, foi possivel colocar a prova a
terapia de VCl isolada ou associada a cinesiterapia com treino de resisténcia, treino em esteira
ergométrica e alongamentos. Em relagdo a primeira, esta parece ndo ser nociva. Para além
disso, a mesma apresenta-se como equivalente a fisioterapia convencional, na medida em que
os estudos indicaram que quando comparadas nenhuma das duas origina melhores outcomes
nos pacientes, seja a nivel da densidade éssea ou da funcionalidade muscular. Por outro lado,
o estudo que funde a fisioterapia convencional com a terapia de VCI aponta para que este
plano seja efetivo na melhoria da funcdo motora, para além de melhorar a mobilidade,
aumentar a massa magra e a densidade mineral éssea.

No que diz respeito as guidelines incluidas, estas foram selecionadas tendo em conta
principalmente a fiabilidade das fontes, a diversidade de autores e a evidéncia cientifica em
que se baseiam.

As orientacGes para o tratamento da DMD decorrem de uma atualizacdo das diretrizes
internacionais publicadas em 2010, pelo que inspiraram grande confiabilidade e aplicabilidade
a escala global. Salienta-se que é importante que as guidelines propostas para determinada
patologia sejam detalhadas e fundamentadas em estudos clinicos realizados com rigor e
método.

No caso da doenga de CMT, a abordagem proposta é mais subjetiva e baseada na experiéncia
de campo dos seus trés autores, o que ndo representa a forma mais adequada de estabelecer
guidelines clinicas. No entanto, a base de dados de onde foram retiradas constituiu critério
bastante para que fossem selecionadas para inclusdo neste documento.

As guidelines escolhidas para a Ol foram elaboradas a luz da experiéncia de um painel
internacional de profissionais de salde de 14 paises diferentes que acompanham doentes com
esta patologia. Este encontro revela aquilo que deve ser feito para todas as patologias
estudadas: uma reunidao com peritos de diferentes nacionalidades e experiéncia aprofundada
na patologia em questao.

Por ultimo, para a MPS, as diretrizes colocadas em relevo sao fruto do estudo tedrico de varios
autores brasileiros que chegaram a um protocolo geral da abordagem fisiatrica da MPS
baseando-se em fontes literarias fidedignas.

Todas as guidelines contempladas determinam uma abordagem multifatorial e baseada nas
especificidades de cada paciente, assim como na inclusdo dos familiares, da escola e dos
cuidadores. Conclui-se que o papel da medicina fisica vai muito além da fisioterapia

convencional e deve sempre fazer-se acompanhar de modalidades terapéuticas diversificadas
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e que mantenham os pacientes motivados e confortdveis. Assim sendo, resta sublinhar que
deve ser encorajada a realizacdo de encontros internacionais de especialistas nas patologias
abordadas, de forma a cruzar conhecimentos e colmatar a ainda existente escassez de
guidelines internacionais que possam ser a base do comportamento de fisiatras e até de

clinicos gerais em todo o mundo.

6. CONCLUSAO

A bibliografia referente a abordagem fisiatrica das doencas raras ainda nao é abundante e, por
vezes, ndo é consensual, ndo se podendo firmar com precisdo um esquema terapéutico que
possa ser implementado a uma escala global. No entanto, podem ser retiradas algumas
conclusdes dos estudos incluidos nesta dissertacao.

Em primeiro lugar, as técnicas fisiatricas aplicadas parecem ser realmente eficazes na melhoria
da funcionalidade dos doentes em todas as patologias apresentadas, principalmente ao nivel
das varidveis: forca muscular, ROM, capacidade de marcha, melhoria funcional, capacidades
respiratorias e qualidade de vida. As modalidades terapéuticas colocadas em prdtica com
maior frequéncia foram a cinesiterapia em solo e aquatica, a electroestimulacdo, a terapia de
VCI, o uso de ortéteses e a cinesiterapia respiratoria.

Uma das maiores falhas dos estudos, foi ndo abordar o tratamento da dor que é, muitas vezes,
consideravel nestes doentes. Em apenas um dos 25 estudos incluidos nesta obra, a dor foi alvo
de estudo, sendo que através da electroestimulacdo foi possivel elimina-la. Assim, é pertinente
a criacdo de mais estudos que considerem essa variavel.

No que concerne as guidelines, foi possivel encontrar, pelo menos, uma proposta legitima para
cada uma das patologias em estudo, consistindo em abordagens holisticas e sustentadas por
equipas multidisciplinares e especializadas. No entanto, ndo foram encontradas
abundantemente, sugestGes capazes de satisfazer aquilo que sdo as necessidades de um
doente com uma patologia rara. Desse modo, propde-se a criacdo de mais diretrizes
fundamentadas em estudos clinicos rigorosos e na experiéncia de especialistas espalhados por

todo o globo, de forma a facilitar a intervenc¢do de outros profissionais de diversas areas.

7. EM PORTUGAL

No nosso pais, ainda existem muitos obstaculos a correta e eficaz abordagem das doencas
raras. Um dos maiores problemas é a escassez de estudos publicados acerca da maioria destas
patologias, o que conduz muitas vezes a diagndsticos tardios por parte dos profissionais de

saude. Por outro lado, a falta de conhecimento leva a que o sistema publico ndo forne¢a uma
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cobertura adequada aos doentes, para além de haver um reduzido investimento no
desenvolvimento de novos farmacos, pouco lucrativos economicamente.

E relativamente recente a tendéncia de dar alguma relevancia as doengas raras, que durante
muitos anos foram largamente ignoradas. No entanto, nem tudo sdo mds noticias e sabe-se
que o numero de estudos sobre doencgas raras tem aumentado, particularmente ao nivel
daquelas que sdao mais frequentes ou que atraem mais a ateng¢dao do publico. Cabe, pois, aos
profissionais de salde e as associacdes de doencas raras difundir informacdo e consciencializar
a populagdo para estas tematicas, para que haja maior possibilidade de facultar qualidade de
vida e longevidade aos doentes.

As doencas raras abordadas nesta dissertacdo nao sdao das mais desconhecidas, pelo que
acabam por ndo ser tdo ignoradas como outras. Contudo, continuam a existir deficiéncias
graves ao nivel do correto diagndstico, referenciamento e tratamento dos doentes afetados
pelas mesmas em Portugal. As deficiéncias e falhas do sistema a que os doentes com doengas
raras e os seus familiares estdo mais sujeitos em Portugal sdo: diagndstico atrasado e/ou
errado, ndo referenciagdo para profissionais especializados, falta de apoios sociais, fraca
coordenacdo entre os cuidados da consulta externa e o internamento e, por fim, baixa
capacidade de adaptabilidade a sociedade.

Outro dos maiores entraves constatados relaciona-se com o facto de a maior parte dos custos
relacionados com estas doengas recair sobre a familia dos pacientes. Pelo facto de os doentes
com patologias raras e os seus familiares se sentirem desapoiados nas suas lutas, sdo, muitas
vezes, eles préprios os principais responsdveis pela criacdo de organiza¢des destinadas ao
apoio e orientacdo de pessoas afetadas por essas enfermidades.** E o caso da Associacdo
Portuguesa Charcot Marie Tooth, fundada em 2014, que tem como presidente honoris causa
um jovem adolescente portugués que padece da patologia. Os objetivos major desta
associacdo sdao: promover encontros nacionais, orientar pacientes e angariar fundos para
pesquisa e melhoria dos tratamentos disponiveis a nivel nacional.*® No que concerne ao
tratamento fisidtrico, este pode ser realizado em alguns centros especializados e hospitais
centrais como o Hospital Dona Estefania, em Lisboa, ndo existindo grande informacao
disponivel online para orientar os doentes afetados.

Em relagdo a DMD, de todas as doengas raras abordadas, esta é talvez a melhor representada
em Portugal. Tanto a Associagcdo Portuguesa de Neuromusculares como a Sociedade
Portuguesa de Neuropediatria sdo drgaos que servem para a orientacdo e tratamento desta
patologia. Em Portugal, existem centros especializados no seguimento multidisciplinar destes
doentes, coordenados por neuropediatras e neurologistas.*’ Apesar disso, fortes criticas foram

apontadas pelo presidente da Associacdo Portuguesa de Neuromusculares ao Infarmed e até
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ao Ministério da Saude, devido a inércia em garantir que determinados medicamentos estejam
disponiveis em Portugal. Segundo a Associacdo, os atrasos em garantir o acesso a um
tratamento ja aprovado pela Agéncia Europeia do Medicamento fazem com que estes doentes
percam qualidade de vida, ndo tenham assisténcia e haja, por isso, um forte desgaste
familiar.®®

Em Portugal, existem apenas 100 familias afetadas pela MPS. Segundo a presidente da
Associacdo Portuguesa das Doencas do Lisossoma, os doentes com MPS carecem de apoio por
parte do SNS, visto que existe um enorme intervalo de tempo entre o diagndstico da doencga e
o inicio do seu tratamento. Estes atrasos e défices sdo ainda mais notdrios nos pacientes com
subtipos de MPS para os quais ainda ndo existe tratamento medicamentoso disponivel e para
0s quais seria vantajoso providenciar cadeiras elétricas, camas especiais, apoio psicossocial e
facilitacdo da integracdo social.*® Ainda assim, existe uma tentativa clara de fazer evoluir o
estudo e acompanhamento deste tipo de patologias em Portugal. Em marco de 2017, Evora
acolheu uma reunido-satélite do XllI Simpdsio Internacional da Sociedade Portuguesa de
Doengas Metabdlicas que se debrucou sobre a MPS. Segundo a fundadora da unidade de
doengas metabdlicas do Hospital de Sao Jodo, Elisa Ledo Teles, Portugal estd inclusivamente na
linha da frente no que concerne a MPS. Esta declara¢do sustenta-se no facto de Portugal estar
integrado em grupos de trabalho, desde 2002, e ser um dos cinco paises em que se pretende
realizar estudos na area da MPS.*°

Finalmente, um dos maiores impulsos no diagndstico e posterior tratamento adequado das
MPS foi o projeto FIND que permitiu a determinacdo gratuita da enzima, cuja producdo é
deficitaria no organismo do doente em causa. O exame resulta de uma parceria entre a sec¢cdo
das doencas hereditarias do metabolismo da Sociedade Portuguesa de Pediatria e o Instituto
Nacional de Saude Dr. Ricardo Jorge (INSA), no Porto.>!

No que diz respeito a Ol, a sua maior representante a nivel nacional é a Associacdo Portuguesa
de Osteogénese Imperfeita (APOI). Esta organizacdo promove workshops, publica livros
tematicos, organiza encontros nacionais e assembleias gerais abertas a quem quiser dar o seu
contributo. Para além disso, a APOI tem a decorrer o projeto Ol em Portugal”, que visa tentar
rastrear todos os doentes com Ol no pais e perceber melhor o estado do acompanhamento
dos doentes com esta patologia. A Ol ou doenga dos ossos de vidro, tem uma baixissima
prevaléncia no pais, que se estima proxima dos 600 individuos, dos quais apenas 150 a 200
recebem tratamento. A falta de centros de referéncia em Portugal leva a que o diagndstico
seja tardio por falta de conhecimento dos profissionais de saude que se deparam com esta

doenca em primeira instancia. Segundo a APOI, para que no futuro este panorama mude para
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melhor, é necessario que haja uma articulacdo eficaz entre os 6rgaos de tutela, os profissionais
de saude e a industria.>?

E de bom senso entender que é praticamente impossivel estabelecer politicas de satde publica
especificas para cada uma destas patologias, pelo que se deve optar pela criagdo de planos de
abordagem globais que fomentem a investigacdo cientifica, o desenvolvimento de
medicamentos, melhor informacdo e formacdo, beneficios sociais, internamento e consultas
externas. Volta-se a frisar que é fulcral o correto acompanhamento destes doentes, até por
questdes psicoldgicas, ja que a percecdo dos mesmos em relacdo a sua qualidade de vida esta
mais intimamente ligada a qualidade dos tratamentos a que sdo sujeitos do que a severidade
dos sintomas. Para além de todos estes problemas detetados no sistema de saude portugués,
os doentes e os seus familiares ainda referem ser tratados com indiferenca e insensibilidade na
hora de lhes ser atribuido um diagndstico. Isto revela que muitos profissionais de saude ndo
estdo treinados nas técnicas de comunicagdo de diagndstico. Mais ainda, muitos diagndsticos
errados podem gerar consultas excessivas e tratamentos inadequados ou até prejudiciais. Em
ultima instancia, a fragmentagao das especialidades e a inexisténcia de protocolos especificos
para as patologias raras, leva a uma redugdo drdstica da qualidade do cuidado atribuido aos
pacientes. Nao significa isto que ndo existem centros a trabalhar de forma conveniente, mas o
que acontece a maioria das vezes é que quando existem, o conhecimento ndo é partilhado
com outras entidades.

Refira-se, em jeito de conclusdo, o exemplo da fibrose quistica, que ja conta com rastreio
precoce, permitindo a instituicido de terapéuticas mais atempadas. Um dos casos bem-

sucedidos e que representa aquilo que deve ser feito para mais tipos de doencas.
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TABELA | - DOENCA DE CHARCOT MARIE TOOTH

ESTUDO

CARACTERISTICAS
E ORGANIZACAO
DA AMOSTRA

ASPETOS FUNCIONAIS
AVALIADOS

PLANO DE
EXERcIclOs/
INTERVENCAO

RESULTADOS
PRINCIPAIS/
CONCLUSOES

“Efeitos do uso de
Ortoteses na
Doenca de Charcot

For¢a muscular
(flexores plantares e
dorsiflexores do
tornozelo, flexores e
extensores do joelho e
flexor e extensor do

Testes de caminhada
(6 min e 10 m) feitos
no momento.

Uso de OTP-P ou OTP-
E associados com
sapatos comuns
melhora o controlo
postural e a marcha;
A OTP-P é mais eficaz

Marie-Tooth n=26 . para pacientes com
(Estudo 1).” halux); défices musculares
Marcha (velocidade da | G1= Calcado comum; . .
- mais graves. OTP-E é
. marcha, tempo do G2= OTP Plastico; . .
Pereira et al . .. mais apropriada para
- passo, comprimento G3= OTP Elastico. .
(2012) pacientes com forca
do passo e contacto
- muscular
inicial); .
relativamente
Controlo postural.
preservada.
Testes de caminhada
(6 min e 10m)
. . realizados no
“Efeitos do uso de Marcha (velocidade Melhores resultados
. - . momento. )
Ortoéteses na média, velocidade de para suporte macio
Doenca de Charcot balanco, cadéncia, ara pé pendente e
.g E 12 tempo: OTP P pep o
Marie-Tooth duracdo da fase de . calgado ortopédico em
" n=1 . silicone; ~ s
(Estudo 2). postura, comprimento relagao as OTP que
. 292 tempo: calgado ~
das passadas direita e e nao chegaram a ser
ortopédico com .
esquerda, largura dos .. utilizadas por
. o suporte Codivilla;
Pereira et al passos direito e desconforto do
B 32 tempo: suporte .
(2012) esquerdo). . X paciente.
macio para pé
pendente.
“Efeitos do uso de . Eliminagdo dos
] Marcha (comprimento .
Ortdéteses na e lareura do passo sintomas precedentes
Doenca de Charcot an uglo entrepos é’s o Testes de caminhada ao tratamento (dor,
Marie-Tooth g P - (6 min e 10m) feitos instabilidade ao andar,
” a linha de progressao, | . . . A oo
(Estudo 3). . inicialmente e 1 més quedas, dificuldade de
n=1 tempo do passo, ciclo . .
depois do uso de subir e descer
da marcha, 0
. A calgado ortopédico escadas) relatada pelo
velocidade, cadéncia, .
. adequado. doente. Melhoria
. tempo de atitude e n
Pereira et al tempo de rotac3o) geral dos parametros
(2012)3 P ¢ avaliados.
“Hidroterapia Marcha;
associada a Equilibrio; . -
. . q ! Atividades de circuito;
Cinesiterapia em Bem-estar mental; . -
n=1 Atividades aquadticas;
doente com Dor; N .
” . Transferéncia de Melhoria de todos os
DCMT N (Teste timed up and . . R
Duragdo de 3 . ajoelhado para de pé; | parametros.
go, velocidade da .
meses. . Mini agachamento no
marcha, subir e descer solo
Leite et al escadas, caminhada
(2010)* de 6 min;
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“Questiondrio de
Qualidade de vida
sf36”;

Escala de equilibrio de
Berg).

“Tratamento
fisioterapéutico
para individuos
com a DCMT tipo
1: Elaboragdo de
um protocolo.”

Cajueiro CAG
(2018)*

n=7
(mesma familia)

For¢a muscular
(dinamdémetro
manual);

Amplitude de
movimento do
tornozelo (fleximetro);
Equilibrio
(estabilémetro e
escala de equilibrio de
Berg).

3 meses de protocolo
fisioterdpico
especifico

e

6 meses de
tratamento domiciliar;

PF especifico:
Aquecimento (subida
e descida de escada
5x, 5 min. bicicleta
ergométrica,
libertacdo fascia
plantar com bola de
massagem);
alongamento e
fortalecimento
(isquiotibiais,
eversores, inversores,
flexores plantares e
dorsiflexores, triceps
sural, quadriceps,
ileopsoas, gluteo);
propriocepgao e apoio
unipodal.

T domiciliar:
aquecimento
(libertacao fascia
plantar com bola de
massagem);
alongamento e
fortalecimento
(isquiotibiais, gluteo,
triceps sural,
eversores, inversores,
flexores plantares e
dorsiflexores + apoio
unipodal.

Melhoria
estatisticamente
significativa na forca
de todos os musculos
do tornozelo;
Aumento da
amplitude do
movimento do
tornozelo;

Melhoria da
propriocepgao e
desempenho
funcional;

O PF especifico
revelou-se mais
efectivo na aquisi¢do
de capacidade de
equilibrio, forca
muscular e
desempenho
funcional, em relagdo
ao tratamento
domiciliar.

“Efeitos da
fisioterapia
associada ao
Kickboxing na
doencga de CMT:
Estudo de caso.”

n=1
Idade pediatrica

2 anos, 2x por
semana

Amplitude de
movimentos do
quadril, joelho e
tornozelo (fita métrica
e goniémetro);
técnica da arte marcial
(imagem digital);

Fisioterapia classica
durante 15 min
(alongamentos dos
membros inferiores,
superiores e tronco);
fortalecimento e
equilibrio

Obtencdo de
desenvolvimento
motor préximo a
idade cronoldgica;
Perimetria mostra um
ganho de massa
muscular no torax,
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Nunes et al
(2006)*¢

ganho massa muscular
dos MI’s (fita métrica);
perfil motor;
equilibrio (provas
elaboradas pelo autor
Tribastone).

(movimentos de artes
marciais do
kickboxing, sendo
realizados no restante
da sessdo, utilizando
golpes com os Ml’s.

cintura, quadril e coxa,
ja a perna manteve-se
estagnada;

Aumento da
amplitude de
movimento do quadril,
joelho e tronco;
Melhoria no equilibrio,
conseguindo realizar
todos os testes sem
dificuldades.

“Treadmill training
in patients
affected by CMTD:
results of a
multicenter,
prospective,
randomized,

n=47

Idades entre 18 e

Marcha (teste de
caminhada de 6 min,
teste de caminhada de
10 m, escala de
caminhada 12);

Forca muscular
(musculos plantares e
dorsiflexores do pé
com dinamoémetro);

G1: n=23
G2: n=24

2 Follow upsa3eb
meses;

G1: 2 sessbes
semanais de 1 hora
com treino
respiratdrio,

Melhoria generalizada
e similar da marcha
em ambos 0s grupos.
A Unica vantagem
concedida pelo treino
de passadeira foi ao
nivel do equilibrio ao

single-blind, 75 anos e alongamentos, .
g " Equilibrio (escala de . 8 . . fim de 3 meses de
controlled study. treino propriocetivo e .
Berg); . . treino.
. . meia hora de corrida .
. Qualidade de vida . Sem efeitos
Mori et al (SF36) em passadeira. reiudiciais
(2019)Y : prej .
G2: Igual ao G1 mas
sem corrida em
passadeira.
51 anos: exercicios
ativos para musculos
da anca e do joelho, L.
. Status neuroldgico
Desempenho nas passivos para os .
, . , semelhante (habitual
AVD’s (Escala de musculos do pé; .
.. e neste tipo de
Barthel); bicicleta ergométrica; .
Marcha (timed up and | terapia ocupacional; patologia);

“The Role of p P P ’ Desaparecimento da
e go test, teste de massagem manual e , )
Rehabilitation in . . - s dor apds 10 dias de

caminhada de 6 min); | galvaniza¢do das .
the management . . . aplicagdo de corrente
. . Amplitude passiva e extremidades A
i PR n=2 activa do tornozelo inferiores; diadinamica;
CMTD: Report of . L Melhoria da marcha,
\ (gonidmetro e teste raios infravermelhos e N
Two cases. 51 e 78 anos. do equilibrio, das

Dimitrova et al
(2016)*®

manual muscular);
Forga muscular
(musculos plantares e
dorsais do pé com a
escala MRC);

Dor (escala visual
analdgica).

corrente diadindmica
(6 minutos) para a dor
lombar. Foram
prescritas duas
ortdteses para ambos
os tornozelos para
limitar flexao plantar;

78 anos: exercicios
activos para musculos

contracturas
musculares do
tornozelo e da
amplitude dos
movimentos
articulares do
tornozelo e da anca.
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da anca e do joelho,
passivos para
musculos do pé;
bicicleta ergométrica;
hidroterapia em
piscina;

terapia ocupacional;
massagem manual e
galvanizacao das
extremidades
inferiores; corrente
diadinamica para dor
e inchaco do tornozelo
esquerdo;

orteses bilaterais do
tornozelo para evitar
flexdo plantar do pé.

“Reabilitagdo fisica
num paciente com
a DCMT: Relato de
Caso.”

Vieira et al
(2008)*°

n=1
49 anos

Respiracdo: (Pressao
inspiratdria maxima e
pressdo expiratoria
maxima);

Marcha (Teste timed
up and go, subida e
descida de escadas,
teste de caminhada de
6 min, teste de
velocidade média);
Qualidade de vida
(Questionario sf36).

Duracao de 8
semanas;

53 sessOes de
fisioterapia
respiratdria e 14 de
fisioterapia
convencional.

Fisioterapia
respiratdria: 5x por
semana em bicicleta
ergométrica durante
30 min e exercicios
inspiratorios
(monitorizado por
manovacuémetro e
bucal descartavel);

Fisioterapia
convencional 2x por
semana 50 min
(aumento da
flexibilidade dos
musculos plantares e
flexores e inclinadores
do tronco e treinos de
equilibrio. Aumento
da forga dos flexores
do quadril, flexores do
joelho e dorsiflexores,
membros superiores
flexores do cotovelo e
do ombro e rotadores
internos e externos do

Aumento de: valores
de Pl maxima e PE
maxima, distancia
percorrida no teste de
caminhada de 6 min,
pontuacgdo atingida no
questionario Sf36,
velocidade média de
marcha, tempos de
subida e descida em
escadas;

Diminuicao: tempo de
execuc¢do do teste
timed up and go.
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ombro.

O treino especifico dos
musculos inspiratérios
foi realizado com o
aparelho de carga
limiar inspiratdria
Threshold TM
Inspiratory Muscle
Trainer, 40 min por
sessao, 5 x por
semana.

“Impacto de
programa
fisioterapéutico no
desempenho
funcional de
crianga com
doenca de
Charcot-Marie-
Tooth tipo 2:
estudo de caso.”

Campos et al
(2006)%°

n=1
6 anos.

Habilidades funcionais
incluindo autocuidado,
mobilidade e funcdo
social (PEDI).

Duracgao de 2 meses;

2 Sessdes semanais de
50 min cada,
totalizando 15
sessoes;

Manuseios sobre o
rolo com descarga de
peso em MS’s, Treino
de motricidade fina:
manipulagées
envolvendo tipos
variados de ping¢a;
jogos envolvendo
manuseio de objetos
com simultanea
manutengdo do
equilibrio na postura
em pé; manuseios
sobre o rolo e sobre a
bola suica visando
controlo postural;
sentar e levantar,
progredindo de apoio
bilateral para
unilateral e em
seguida sem apoio,
com bancos
progressivamente
menores;

Subir e descer de
escadas, do espaldar,
do escorregador;
Treino em escadas
progredindo de apoio
bilateral para
unilateral e sem apoio;
Treino de marcha em
esteira ergométrica
com tornozeleiras

Aumento do score
normativo no PEDI,
nas areas de
autocuidado (de 20,8
para 26,7) e
mobilidade (de 40
para 54,9), sobretudo
nas habilidades de
transferéncia, subir e
descer escadas.

Sem melhoria das
habilidades sociais.
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bilateralmente, Treino
de corrida em solo;
Estimulagcdo do
sistema sensorial, por
estimulo tactil com
texturas diversas e
estimulo
propriocetivo;
Resolucdo de
problemas e
planeamento de a¢des
para desenvolvimento
de habilidades
cognitivas e sociais.

“Irradiacdo contra
lateral de forca
para a activacao do
musculo tibial
anterior em
portadores da
DCMT: efeitos de

2x por semana (40
min), durante 5
semanas;

Diagonais de Chopping
vs. Diagonais;
extensdo, aducdo,
rotagdo interna (EARI)
vs. diagonais flexdo-

Melhor resposta
electROMiograéfica do
musculo tibial anterior
entre a primeira e a
Ultima avaliagdo apés
aplicacdo das
diagonais de Chopping

um programa de n=12 Resposta muscular ~ ~ " g R
intervencdo por 22 a 64 anos (eletromiografia) abduggo com rotacdo | a direita e a esquerda;
- Ng P & ' interna (FARI). As Diagonais EARI com

facilitacdo . . .
diagonais foram efeitos semelhantes
neuromuscular . .
ropriocentiva.” repetidas quatro aos de Chopping;
prop ptiva. vezes, em ambos os Diagonais FARI foram
membros superiores e | as Unicas associadas a
. . inferiores; cada reducdo da resposta.
Meningroni et al . . ~
o diagonal tinha duragao
(2006) e
média de 6 segundos.
Cinesiterapia com
énfase no Melhoria no equilibrio
alongamento e treino | estatico e dinamico,
de equilibrio; no padrdo e na
Alongamento passivo | independéncia da
da musculatura dos marcha apods a
“Treino orientado Tdnus muscular membros inferiores intervencao
a tarefa na DCMT (Escala modificada de | que levavam entre 20 | fisioterapéutica;
tipo 2.” Durigon e Piemonte; e 35 min, dependendo | Diminuic¢do da
n=1 e . . .
24 anos Equilibrio (Escala de da necessidade da espasticidade apos os
Berg); paciente. alongamentos
Bratti et al Marcha (Teste timed No inicio do realizados durante o
(2008)?? up and go). tratamento, os tratamento;

alongamentos
costumavam ser de 25
min e no final do
mesmo duravam cerca
de 20 min.

Facilitagdo da marcha
por maior capacidade
de elevar mais o
joelho na fase de
balanco da marcha.
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Treino de equilibrio:
Colocagdo alternada
de pés em degrau
consecutivamente
mais alto e recolha de
objeto do chao.

“Efeitos imediatos
do uso de Orteses
tornozelo-pé na
cinematica da

Primeiramente, os
participantes
realizaram as

Melhoria na
cinematica da marcha
e nas reagoes de

Exame neurolégico avaliagdes com os equilibrio;
marcha e nas ~ .
reacces de n=9 (MRC); seus calcados de uso Sem redugao do risco
(; . Média de idades = | Marcha (Escala de habitual e, apds dez de queda;
equilibrio na . . . . . .
” 41 anos. Tinetti, DynamicGait minutos de pausa, Método eficaz na
DCMT. . . . L.
Index) e cinemetria. fizeram uso da OTP eviccdo do
associada aos seus derreamento do pé e
. calgados de uso na estabilizacdo do
ARG habitual tornozelo
(2014)2 : .
4 a 5 atendimentos
“n A semanais de 60 min; Evolucdo da forga
A influéncia do , .
. 1. Exercicios de muscular de 93% e
treino de forga na . S
fortalecimento uma diminuicdo de
musculatura de . e . .
muscular isométrico 75% das assimetrias
membros .
. . For¢a muscular nos MlI’s; entre pernas;
inferiores e . . .
, (dinamoémetro); 2. Desenvolvimento da | Os melhores
musculos do core n=1 o
. Equilibrio musculatura do CORE; | resultados
no equilibrio do 23 anos . . e - ,
S (estabilometria em 3. Utilizagdo de verificaram-se ao nivel
individuo com , . ~ S
DCMT.” baropodémetro). electroestimulacao do equilibrio com uma
’ através da corrente diminuicdo das
Aussie, oscilacdes do
ACLDCLEL especificamente no acierfte

musculo tibial
anterior.
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TABELA Il - DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

CARACTERISTICAS ASPECTOS PLANO DE PRINCIPAIS
ESTUDO E ORGANIZAC/TO FUNCIONAIS EXERCI'CIOS/ RESULTADOS/
DA AMOSTRA AVALIADOS INTERVENC/TO CONCLUSOES
30 min, 1 x por
semana, 6 meses;
Aquecimento:
10 min de brincadeiras
“Efeitos de aliadas ao canto
exercicios fisicos envolvendo . .
. . A capacidade vital
em piscina movimentos dos
o manteve-se, os
sobre a fungao segmentos do corpo. , L .
. . perimetros toracicos
pulmonar do Capacidade vital; Aumentaram e a
portador de n=1 frequéncia Treino: actividades de

frequéncia respiratdria

Distrofia respiratoria; pegar argolas no fundo diminuiu
Muscular de 6 anos e 9 meses | perimetros tordcicos da piscina; passar sob e '
Duchenne. Um de idade mamilar em inspiragao | sobre flutuadores .. -
” . Exercicios em piscina
relato de caso. normal e profunda. organizados em N .
. sdo bons coadjuvantes
sequéncia; .. .
. da fisioterapia
entrar e sair dos .
convencional.
Sales et al flutuadores; mover
(2004)% com sopro
bolinhas de isopor e
peixes de material
flutuante
e afundar bolas.
10 atendimentos com
duracdo de cada
sessao de 60 min,
durante 4 semanas;
Preensdo palmar;
“Efeito do exercicio de
exercicio alongamento estatico A Escala de Vignos nao
resistido na passivo, sendo se alterou, visto que a
fungdo motora . repetido duas vezes crianca obteve a
. Escala de Vignos ~ -
do paciente o em cada grupo pontuagcdo maxima nas
; . modificada; o
com Distrofia n=1 - muscular, com um 2 avaliag¢Oes;
mensuragao da forca
Muscular de muscular pelo tempo de 30 segundos | Observou-se aumento
Duchenne.” 6 anos de idade P e relaxamento também | significativo da forga

Ramacciotti et
al
(2009)%¢

Dinamdmetro de
preensdo manual.

de 30 segundos;
aquecimento entre 3 a
5 min em esteira
ergométrica;
mobilizacao articular;
treino de equilibrio
com acessorios, treino
de marcha.

de preensado palmar de
67,7 %, na mao
esquerda, e de 33% na
mao ndo dominante.
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“Contribuicao
da fisioterapia
para o bem-
estarea
participacao de
dois alunos com
Distrofia
Muscular de
Duchenne no
ensino regular.”

n=2

Al de 9 anos e A2

de 10 anos

A2 com quadro
mais severo
(intervencdo na

residéncia além de

Capacidade de
aprendizagem e
qualidade de vida geral
(subjectivo).

Fisioterapia ecoldgica:
palestras/orientagGes
especializadas na
escola e em casa;
adaptagGes ambientais
do mobiliario, de
equipamentos de
tecnologia assistiva e

Al: satisfeito e mais
confortavel na escola,
gracas as
modificacbes/acc¢bes
desenvolvidas:
mudanga de lugar na
sala de aula; adaptagao
do mobilidrio e
orientacgdes.

A2: Escola (satisfacdo,
maior conforto e
melhora da condicao
para a escrita);

Casa (melhoria da
autonomia/independé
ncia no desempenho

de materiais. das seguintes
na escola). .
habilidades:
Pena et al . .
- alimentagdo; higiene
(2008)
bucal; tarefas escolares
e actividades ludicas,
além de proporcionar-
Ihe uma posigao
alternativa para
descanso).
Protocolo de
intervencao foi
definido com foco na
agilidade com
deslocamento com Foi possivel observar
“ N Escala Egen cadeira de rodas; melhora da agilidade
Interferéncia gl . ~
. . Klassifikation, Teste de | 60 min cada sessdo, no deslocamento com
da fisioterapia . o .
AqUAtica na agilidade em somando 10 sessdes de | cadeira de rodas;
q. . ziguezague; saturagao | fisioterapia aquatica. manutencao do score
agilidade de B s e
. de oxigénio (Sat02); No inicio da terapia foi | da escala EK,
paciente com N o . g S
. . frequéncia respiratéria | realizada mobilizagdo diminui¢do do VC, VM
distrofia . . . .
n=1 (FR); capacidade vital passiva e exercicios e PFT;
muscular de

Duchenne ndo
deambulador.”

Silva et al
(2012)%

12 anos de idade

forgada (CVF); volume
corrente (VC); volume
minuto (VM); pico de
fluxo de tosse (PFT);
pressao inspiratoria
(PImax) e pressdo
expiratéria maxima
(PEmax).

para melhora da
flexibilidade de
membros superiores,
inferiores e tronco.
Posteriormente,
exercicios activos de
membros superiores e
inferiores, utilizando
apenas a resisténcia da
agua, seguido de
exercicios
respiratdrios. Por fim,
treino da fung¢do com

Em relagdo a SatO2 e
PImax houve um
aumento em
comparagdao com o
periodo pré-
intervengdo. A PEmax e
a CVF nao sofreram
alteracodes.
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colocacdo de uma
cadeira de rodas
dentro da piscina, onde
0 paciente tocou a
cadeira com nivel de
imersdo no processo
xiféide.

“Treino
muscular
respiratdrio em
individuo
portador de
Distrofia
Muscular de
Duchenne.”

n=1

13 anos de idade

For¢a muscular
inspiratdria e
expiratoria
(manovacudometro);
Amplitude dos
movimentos
articulares dos Ml e MS
com exame fisico
funcional;
Expansibilidade
toracoabdominal
(cirtometria da caixa
toracica e abdominal
nos pontos axilar,
mamilar, xifoidiano,

Treino muscular
inspiratdrio por 10
min, 7 vezes por
semana, por 12
semanas usando o
Threshold.

Aumento nao
significativo
estatisticamente da
for¢ca muscular
inspiratdria e
expiratoria;

Redugdo da forga
muscular geral;
Manutengado dos
valores da amplitude

Gallas et al cicatriz umbilical com o articular
(2006)*° uso de fita métrica); ‘
Forga muscular
(graduagdo muscular
de 0a5, segundo
Hoppenfeld).
Dois periodos de
tratamento, com
intervalo entre si; Cada
periodo teve 21
sessoes, 3 vezes por Constatou-se uma
" semana, com duracao perda de 2 pontos no
Tratamento . ‘e
. . de 40 min; somatério do
hidroterapico n=1 L
. | L, De Outubro a guestionario, quando
na Distrofia Questionario de .
. s Dezembro/2003 e de comparada a primeira
Muscular de 9 anos de idade avaliacao baseado no . .
s 4 . Fevereiro a Maio/2004 | com a segunda
Duchenne: Pediatric Evaluation of

Relato de um
caso.”

Fachardo et al
(2004)%°

Tratamento em 2
periodos
intervalados e com
3 avaliagGes

Disability Inventory
(PEDI)” e Gross Motor
Function Measure
(GMFM).

-71 dias de
tratamento;
Alongamento dos
musculos posteriores
dos membros
inferiores;
Fortalecimento dos
membros superiores e
inferiores;

Flutuagdo com auxilio
de um macarrao entre
as pernas, estimulando

avaliacdo e uma perda
de 1 ponto,
comparando a terceira
com a quarta;

Foi considerada
relevante e bem-
sucedida a perda de 3
pontos, no maximo.
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o equilibrio;
Brincadeiras em
ortostatismo,
estimulando a crianga
a pegar objectos,
enguanto o terapeuta
cria turbuléncia ao seu
redor; Oscilagdes de
um lado para o outro,
com a crianga segura
pela parte proximal
dos membros
superiores; Controlo de
tronco e equilibrio
realizados pela criancga
com movimentos
activos dos membros
superiores unilateral,
bilateralmente e
alternadamente;
Controlo de tronco e
equilibrio utilizando
tapete flutuador;
Exercicios respiratdrios
com a crianca sentada
e na horizontal
enquanto flutua;
Movimentos lentos
com o paciente
flutuando com a ajuda
do terapeuta.

“Treino
muscular
respiratdrio em
pacientes com
Distrofia
Muscular de
Duchenne.”

Bezerra et al
(2010)**

n=6

Idade 10,5+1,64
anos

5 dependentes de
cadeira de rodas

Pressdo inspiratdria
maxima (PImax);
pressao expiratoria
maxima (PEmax);
capacidade vital
forgada (CVF) e pico de
fluxo expiratério (PF).

1, 3 e 6 meses de
intervengdao com
avaliacdo intercalada;
Treino muscular
respiratorio em trés
sessOes semanais;
Treino muscular
respiratorio realizado
com um dispositivo de
carga linear pressorica
(Threshold), com carga
equivalente e mantida
a 30% da PImax, a qual
foi reajustada apods
cada reavaliagdo,
realizando 10 ciclos de
1 min com 20 segundos
de intervalo entre eles.
Padrdes musculares
respiratorios realizados

Aumento significativo
da PImax (p<0,05) em
relacdo a avaliacdo
inicial, apds 1 més e da
PEmaéx (p<0,05) apds 3
meses de intervencao,
mantendo os ganhos
obtidos no periodo de
seis meses;

A CVF e 0 PF ndo
sofreram alterac¢Ges
significativas;
Reabilitacdo dos
musculos respiratérios
em pacientes com
DMD mostrou-se
eficaz, melhorando a
forgca muscular
respiratdria e evitando
o progressivo declinio
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ap6s 5 min de
descanso, realizando
10 inspiragdes
estaticas maximas
seguidas de expira¢do
em selo d’agua com
capacidade expiratdria
maxima, contra uma
coluna de 5 cmH20 de
agua, com 20 segundos
de descanso entre elas.

das capacidades
pulmonares.

“Treino
muscular
respiratdrio em
Distrofia
Muscular de
Duchenne: série
de casos.”

Nascimento et
al

n=5

Idade 11,4+2,6
anos

12 Semanas de
intervencao

Todos em cadeira

Manovacuometria e
Pico de Fluxo
Expiratério (PFE) e
inspiratdrio maximo.

Treino muscular
inspiratdrio, com 30%
da PImax em
dispositivo de carga
linear (Threshold®),
com cinco séries de 10
repeticOes, totalizando
10 sessOes, trés vezes
por semana.

No final da quinta
sessdo, observou-se
pequena melhora nas
pressoes respiratorias
maximas e no valor do
PFE;

Na décima sessao, foi
observada melhoria
para as mesmas

(2015)% de rodas variaveis.
Aumento da PImax e
PEmax;
Mobilidade toracica:
melhoria nos valores
da cirtometria de
Espirometria . térax, na regido axilar,
. . Treino muscular . o
(Capacidade vital respiratorio mamilar e xiféide de 3
forcada CVF e Volume P . para 4 cm, e umbilical
s desenvolvido duas
expiratoério forcado no de 2 para3 cm;
apga N vezes por semana )
Efeitos da primeiro segundo . Pico de fluxo
. . durante 30 min (5 .
fisioterapia VEF1); 1 expiratorio:
. . meses), utilizando o .
respiratdria na Manovacuometria Melhoria de 190 para
. . o Threshold IMT®; .
Distrofia (pressdo inspiratdria . - . 210 L/min;
(. , Dissociacdo da cintura ) .
Muscular de n=1 maxima (PImax) e a . R Espirometria: CVF
z ~ o escapular associada a
Duchenne” - pressao expiratoria respiracio: passou de 86% para
Relato de Caso. 9 Anos (PEmax)); 3 sgriesgde' 10 88% do predito e 0
Peak Flow; FEV1 de 96 para 99 %;

Melo et al
(2011)%

Cirtometria;
Questiondrio qualidade
de vida Peds QL4.0
para a crianga;
Questionario do
Cuidador da Crianca
(Qca).

repeticoes;
Dissociacdo de cintura
escapular na bola suica
e exercicios utilizando
bastdo associado a
respiragao.

“Pediatrics quality of
life”: aumento dos
scores fisicos,
emocional e social,
apenas o dominio
escolar permaneceu
inalterado;

A percegdo da
qualidade de vida do
cuidador em relagdo a
sua crianga também
melhorou.
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“Whole body

vibration
.. CK manteve-se normal;
exercise is well ~ ,
. Sem alteragdes ao nivel
tolerated in .
. . o da massa dssea;
patients with Fung¢do motora;
Houve um aumento
Duchenne For¢a muscular; . e
. ] nao significativo da
Muscular Densidade dssea e fosfatase alcaling 20
Distrophy: A biomarcadores de Vibragdes de 7 a 24 Hz .
. . . . . fim de 3 meses de
sistematic n=6 metabolismo dsseo e e amplitudede 2 a4 .
- . terapia que voltou aos
review” (Estudo mineral; mm. . ,
. , valores basais apds
1). Medidas apds . ~
descontinuacgao;
tratamento aos 0, 3, 6
Parece ser bem
e 12 meses.
tolerada;
. Beneficios musculares
Moreira- . .
. ainda por elucidar.
Marconi et al.
(2017)*
Mobilidade funcional
“Whole body pareceu manter-se
vibration semelhante;
exercise is well Um paciente teve
tolerated in subida passageira do
patients with valor da CK durante o
Duchenne estudo, mas os valores
Muscular . inicial e final
. o . Treino de 4 semanas, .
Distrophy: A Mobilidade funcional; . mantiveram-se;
. . n=4 .. envolvendo sessées 3 x .
sistematic CK sérica. Alguns pacientes
., por semana. .
review” (Estudo relataram maior
2). facilidade na realizagao
dos exercicios ao longo
do estudo;
Moreira- Possivel melhoria da
Marconi et al mobilidade funcional e
(2017)* forga muscular.
«Assisted - ~ O grupo de 24 semanas: Motor
. - Medicdo da funcdo ) erup o .
Bicycle Training intervencao recebeu Function Measure
motora (motor . - .
Delays . treino de bicicleta manteve-se estavel, no
; Function measure); L . -
Functional . assistido para bragos e | grupo de intervengao,
. L Teste do ciclismo .
Deterioration in L . pernas durante 24 e reduziu no grupo
. assistido em 6 min;
Boys With PEDI: semanas. O grupo controlo;
Duchenne ’ controlo recebeu o Ndo foram
n=30 Amplitude dos . .
Muscular . mesmo treino, apenas | encontradas diferencgas
movimentos . ,
Dystrophy: The . ~ . apos mas 24 semanas entre os grupos a nivel
. G(intervengdo)=17 | articulares; ,
Randomized de um periodo de de PEDI, forga
. G(controlo)=13 Forga muscular (MRC); -
Controlled Trial - . espera em que muscular e mobilidade
" Avaliacdo funcional dos . .
No Use Is . realizavam apenas articular, no entanto
. ” membros superiores (9 | .. . .
Disuse”» fisioterapia no grupo controlo 3
hole peg test); . .
~ convencional; criangas perderam a
Levantar do chao; . . .
. ) O treino consistia em: capacidade de
Corrida de 10 min. ] .
Jansen et al Pedalar durante 15 min | caminhar 10 me 2
(2013)*® com bragos e pernas, perderam a capacidade
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usando um treinador de se levantar do chao.
eléctrico de mobilidade
com motor;

Os grupos foram,
depois, seguidos até as
60 semanas.
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TABELA Il - MUCOPOLISSACARIDOSE

CARACTERISTICAS ASPECTOS PLANO DE PRINCIPAIS
ESTUDO E ORGANIZACAO FUNCIONAIS EXERCICIOS/ RESULTADOS/
DA AMOSTRA AVALIADOS INTERVENCAO CONCLUSOES
12 avaliacao motora:
apresentou idade
cronoldgica (IC) de 34
2 x por semana, 50 min
P meses e IMG de 18
(4 meses): .
e meses, com maior
mobilizac¢des, ~
pontuac¢do nas provas
alongamentos e .
Lo de organizagdo
activacdo muscular .
(exploragdo do espaco espacial;
corrr:o agssar or LE)mc 22,32 e 42 avaliacGes,
“Evolugcdo motora . P . p. com 35, 36 e 37 meses
; tunel); equilibrio e
de paciente com ) de IC, manteve IMG de
. . conhecimento do
Mucopolissacarid n=1 L. 18 meses, com melhor
. ” Escala de préprio corpo, como ~
ose tipo 1. . . . pontuac¢do nas provas
2 anos e 9 meses Desenvolvimento subir a moveis, de oreanizacio
. Motor (EDM) ultrapassando g ¢
de idade . . espacial;
obstaculos irregulares .
lwabe et al (solos instaveis como 52 avaliagdo, com IC de
(2009)%¢ 38 meses, a IMG
colchonetes),
. aumentou para 20
associado ao reforco
meses, mantendo as
verbal, para pegar do .
~ suas maiores
chdo colares e ~
. pontuac¢des nas provas
pulseiras a serem .
de organizacao
colocados no pescogo . .
. espacial e evoluindo
e membro superior. .
nas actividades de
motricidade global.
2 x por semana (20
meses), sendo 2 e . .
.)' Verificou-se hipertonia
terapias no solo com el4stica erau 1 na
“Efeitos da duracdode 45 mine 1 g
. . . ; escala de Ashworth
fisioterapia em na hidroterapia com o
. o . modificada,
paciente portador duracdo de 35 min;
. . . tanto no membro
de Marcha; amplitude do | Apds aplicagdo de .
. . n=1 . . . superior esquerdo
Mucopolissacarid movimento; controlo toxina Botulinica, a
” (- . s como nos membros
ose motor voluntario; fisioterapia foi ) .
18 anos , . o inferiores;
ténus muscular. intensificada para 4 .
Melhoria na

Imaizumi et al
(2006)*’

vezes por semana,
sendo 4 terapias em
solo, 2 na hidroe 1
aplicagdo de
electroestimulacao
funcional (FES).

mobilidade articular do
tornozelo e maior
facilidade nas
mudancas de decubito.

60



TABELA IV - OSTEOGENESE IMPERFEITA

CARACTERISTICAS ASPECTOS PLANO DE PRINCIPAIS
ESTUDO E ORGANIZACAO FUNCIONAIS EXERciclOS/ RESULTADOS/
DA AMOSTRA AVALIADOS INTERVENCAO CONCLUSOES
Reducao de
contracturas
“ ; N . articulares, aumento
Physiotherapy Cinesiterapia com ,
. . . . do ténus muscular,
and patients with movimentos activos .
. . melhoria da
osteogenesis Notas de campo como | em ambiente seguro . ~
n=92 propriocepgao,

imperfecta: an
experience
report.”

Moreira et al
(2015)%®

Idades entre 30
dias e 37 anos

meios de compreender
a perspectiva do
doente e dos
familiares.

(ex: aquatico);
Fisioterapia alterada
com participacao
familiar e adaptacdo
pratica a cada
paciente.

reducdo do medo de
fracturas e melhoria da
qualidade de vida;

A fisioterapia deve ser
sustentada também
nas multiplas
dimensdes do paciente
e na sua familia.

“A specialized
rehabilitation
approach
improves mobility
in children with
osteogenesis

n=53

Idades entre os 2
anos e meio e 0s 24
anos

Gross Motor Function
Measure (GMFM);
Brief Assessment of
Motor Function;
distancia percorrida
em 1 min; densidade
mineral dssea areal;

6 meses de vibracdo de
corpo inteiro;
cinesiterapia; treino de
resisténcia e
caminhada em

Aumento significativo
da fungao motora e da
distancia percorrida
em 1 min;

Melhoria da
mobilidade, massa

imperfecta” . conteldo mineral . .
Criancas com . passadeira. magra e densidade
. dsseo; massa magra . )
fracturas dsseas mineral dssea;
Hoyer-Kuhn et al , (lean mass) como .
- excluidas . Sem efeitos adversos.
(2014) substituto para massa
muscular.
Sem diferencas
significativas entre G1
“The Effect of e G2 em densidade
Whole Bod . . Ossea e geometria;
. . y . n=24 Geometria e densidade &
Vibration Training . .
mineral dssea 5 Meses;

on Bone and
Muscle Function
in Children With
Osteogenesis
Imperfecta.”

Hogler et al
(2017)%

Idades entre 5 e 16
anos

G1:12
G2:12

(absorciometria e TC
quantitativa); tamanho
e fungdo muscular
(mecanografia);
mobilidade (CHAQ e
caminhada de 6 min) e
equilibrio.

G1: vibragdo de corpo
inteiro (18 min/dia).

G2: fisioterapia
convencional.

G1 teve um aumento
ligeiramente maior em
massa muscular (mas
sem associagao com
melhoria de
mobilidade ou fungdo
muscular);

Equilibrio semelhante
em ambos os grupos.
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