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RESUMO

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma anomalia genética decorrente da auséncia de
expressao génica do cromossomo 15 (11.2g-13q) parental em uma regido controlada por um
imprinting gendmico. A SPW é a sindrome genética mais comumente associada a obesidade,
além de deficiéncia intelectual, déficits em funcbes executivas, problemas emocionais e de
comportamento. Dada a caréncia de informacbes sobre a SPW no Brasil e de material
informativo que auxilie pais e profissionais no manejo da sindrome, principalmente para
praticas de atividade fisica, o presente trabalho foi composto por dois estudos: Estudo 1 que
teve como objetivos levantar a condicao de saude dessa populacdo no Brasil e o Estudo 2 que
desenvolveu e avaliau um guia de orientacdes e um programa de atividade fisica para
melhoria das condi¢bes de saude de pessoas com SPW. Participaram do Estudo 1 quarenta
pais de pessoas com SPW, contatados principalmente nas redes sociais. Para esta fase da
pesquisa foram utilizados os seguintes inventarios: Questionario sociodemografico, Breve
monitor de problemas (BPM-P 6/18), Questionario de Qualidade de Vida da Organizacédo
Mundial da Saude (WHOQOL-Bref), Medical History and Exercise Questionnaire
(Questionario de Historico Médico e Exercicio [QHME]), Nutrition Screen and Intake Form
(Formulario de Ingestdo e Rastreio Nutricional [FIRN]) e Parental Survey (Levantamento dos
Pais [LP]). Para o Estudo 2, os pais de duas criancas receberam o programa de atividade fisica
e o0 aplicaram com supervisdao de um professor de educacdo fisica durante quatro semanas.
Antes e apos o inicio, 0s pais responderam aos questionarios do Estudo 1 e as criancas foram
avaliadas quanto: Medidas antropométricas, Aptiddo Fisica (PROESPBR) e Atividade
Autonémica Cardiaca por meio da Variabilidade da Frequéncia Cardiaca (VFC), Inventario
de Comportamentos para Criangcas e Adolescentes entre 6 e 18 anos e Escala Wechsler
Abreviada de Inteligéncia (WASI). Como resultados verificou-se no estudo 1 que grande
parte dos participantes estavam acima do peso recomendado e os principais problemas de
salde eram o0s associados a obesidade; prevaléncia de fraturas, escoliose e uso de
medicamentos sdo condizentes com 0s encontrados em outras pesquisas; 0s problemas de
comportamentos como crises de birras, acessos de choro e raiva séo tipicos da sindrome e;
poucos participantes fizeram ou faziam terapia com 0 hormdnio de crescimento. No Estudo 2
0 guia de orientacdo e o programa de atividade fisica foram avaliados como facilmente
compreensiveis, entretanto a participante A teve menor aderéncia que a participante B. A
participante A ndo apresentou alteracdo na maioria dos testes pés intervencdo, excecdo a VFC
que apresentou grande diminuicdo, provavelmente, em decorréncia da menarca que acorreu
préximo a avaliacdo. A participante B apresentou melhor em quase todos 0s parametros pos
intervencdo. Entretanto, a melhora da participantes B pode ser relacionada com o processo de
maturagdo. A organizacdo familiar tem grande influencia a aderéncia a um programa de
atividade fisica realizado em casa. Como conclusdes gerais deste estudo observamos que as
caracteristicas fenotipicas desta amostra com a SPW séo similares aos reportados em estudos
internacionais. O programa de atividade fisica para ser realizado em casa é passivo da
estrutura familiar para ser efetivo. Um estudo com uma amostra maior e um grupo controle é
requerido para avaliarmos o real potencial do programa de atividade fisica.

Palavras chave: Sindrome de Prader-Willi; Atividade fisica; Condigdes de salde



ABSTRACT

Prader-Willi Syndrome (PWS) is a genetic anomaly resulting from the absence of gene
expression of parental chromosome 15 (11.2g9-13q) in a region controlled by a genomic
imprinting. PWS is the genetic syndrome most commonly associated with obesity, because
they do not develop the sensation of satiety which leads to the constant search for food
(hyperphagic behavior). PWS is also marked by intellectual disability, deficits in executive
functions, emotional and behavioral problems. Given the lack of information about PWS in
Brazil and informative material that helps parents and professionals in the management of the
syndrome, mainly for physical activity practices, the present thesis was composed of two
studies: Study 1: it had as objective to conduct a survey about health condition of PWS
population in Brazil and Study 2: developed and evaluated a guide and a physical activity
program to improve the health conditions of people with PWS. forty people responsible for
persons with PWS participated in the study. They were recruited from care associations for
people with disabilities in Brazil. For this phase of the research, the following inventories
were used: Sociodemographic questionnaire, Brief problem monitor (BPM-P 6/18), World
Health Organization Quality of Life Questionnaire (WHOQOL-Brief), Medical History and
Exercise [QHME], Nutrition Screen and Intake Form (NSIF) and Parental Survey (PS). In
Study 2, two children whose parents received the physical activity program took part with
their parents with the supervision of a physical education teacher for four weeks. Before the
beginning, the participants answered the aforementioned questionnaires and the children with
PWS were evaluated by: Anthropometric measurements, Physical Fitness Assessment Battery
(PROESP-BR) and Evaluation of Cardiac Autonomic Activity through Heart Rate Variability
(HRV)), 6/18 Child Behavior Check List (CBCL 6/18), and Wechsler Short Intelligence Scale
(WASI). As result, it was verified in study 1 that most of the participants were over the
weight recommendation and the biggest health problems were the comorbidities obesity
associated; fractures and scoliosis prevalence and medicine used were similar in other
researches; the behavior problems such as tantrums, excessive crying, angry were typical
from syndrome and; few participants were treated with growth hormone. The Study 2 the
orientation guide and physical activity program for PWS were assessed as comprehension
easily, although the participant A get less adherence that participant B

Keywords: Prader-Willi syndrome; Physical activity; Health conditions
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1 APRESENTACAO

Ap6s me graduar como bacharel em Esporte pela Universidade Presbiteriana
Mackenzie (UPM) em 2003 e ingressar no mercado de trabalho atuando como técnico de
voleibol, regressei a UPM em 2010, agora na qualidade de funcionario do Programa de
Qualidade de Vida e Saude — QualiMack — do Centro de Ciéncias Biologicas e da Saude
(CCBS).

Apos adaptar-me a rotina de trabalho, comecei a buscar dentro dos programas de p6s-
graduacdo da UPM, uma linha de pesquisa consonante com minhas aspiracdes pessoas para
dar sequéncia a minha formacéo. Neste momento, tive a oportunidade de conhecer o professor
Doutor Luiz Renato Rodrigues Carreiro, do Programa de Pds-Graduagdo em Disturbios do
Desenvolvimento da UPM, que me apresentou seus projetos e dos grupos que ele integra e me
convidou a desenvolver uma pesquisa envolvendo a atividade fisica e a Sindrome de Prader-
Willi.

Para alguém que estudou e trabalhou apenas com esporte, adentrar na seara da
educacao fisica adaptada foi um desafio. Minha dissertacdo de mestrado avaliou o em efeito
de um programa de atividade fisica sobre marcadores relacionados a saide em duas criancas
com a Sindrome de Prader-Willi (SPW). Entretanto, mais do que os resultados praticos
daquele estudo, durante minha jornada, eu tive a oportunidade de conversar com inimeros
pais que compartilnaram suas historias de vida com angustias, preocupacdes, necessidades e
expectativas.

A partir dai, percebi a necessidade de desenvolver um estudo que propiciasse
visibilidade a essa populacdo e que permitisse a criagdo um espago critico para discutir as
praticas terapéuticas disponiveis, que fornecesse informacéo para pais e cuidadores sobre boas
praticas de manejo, e que avangasse na compreensdo dos efeitos da atividade fisica em
importantes marcadores relacionados a saude de pessoas com SPW.

No final do mestrado, tomei conhecimento dos trabalhos da Dra. Daniela Rubin da
California State University — Fullerton, California, USA que avaliava o nivel de atividade
fisica sobre a saude 6ssea em criangas com a SPW e um modelo de intervencdo baseado em
atividade fisica dirigida por pais em casa, para crian¢as com a SPW e obesos ndo sindromicos.

Pensando na possibilidade de adequacdo desse modelo de intervengdo para a
populacdo com a SPW no Brasil e na possibilidade de um estudo comparativo entre uma
amostra de criancas e jovens com a SPW do Brasil e dos EUA, entrei em contato com a Dra.
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Rubin, que prontamente me atendeu. Apds uma visita de 3 semanas, discutimos as bases de
um projeto de para realizar o levantamento da condigdo de salde, uso de servicos médicos,
terapias e atividade fisica em pessoas com SPW no Brasil. Assim, com o apoio da CAPES-
PDSE (Doutorado sanduiche), eu viajei para Fullerton e estagiei por 11 meses no laboratorio
da Dra. Rubin, onde tivesse acesso ao projeto de atividade fisica, acompanhei os trabalhos do
grupo e fui coautor de uma pesquisa que avaliou 0 gasto energético de criangas com a SPW,
por meio de duas técnicas, troca gasosa e telemetria.

Retornando ao Brasil, foi feito o levantamento dos indicadores de saude com o0s
instrumentos traduzidos, em pessoas com SPW e foi construimos um guia com informacdes
gerais sobre a sindrome e foi construido um programa de atividade fisica baseado em
atividades fisica para ser realizado em casa, com acompanhamento familiar, e que fosse eficaz

na melhora de importantes marcadores relacionados a salde.
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2 INTRODUCAO

2.1 A SINDROME DE PRADER-WILL

Descrita pela primeira vez em 1956 por Prader, Labhart e Willi, a Sindrome de Prader-
Willi (SPW) chama a atencdo de muitos pesquisadores pela complexidade do seu quadro
clinico e pela possibilidade de melhor compreender a funcionalidade de muitos genes a partir
da relacédo entre a anomalia genética e a manifestacdo fenotipica constatada (CASSIDY et al.,
2012).

A SPW é uma sindrome genética rara, sua incidéncia é de 1:15.000 nativivos e a sua
taxa de prevaléncia é de 1:50.000. Estima-se que no mundo todo haja, aproximadamente,
400.000 com a SPW. Sua taxa de mortalidade na SPW é de 3% ao ano e alcanca até 7% para
aqueles acima de 30 anos de idade, sendo que a causa mais comum de mortes é decorrente das
comorbidades associadas a obesidade (CRINO et al., 2009; VOGELS et al., 2004a;
WHITTINGTON et al., 2001).

A SPW ¢ decorrente da auséncia de expressao génica no cromossomo 15 parental, na
regido 11.29-13q, e que é controlada por um processo epigenético denominado imprinting
genémico (CASSIDY et al., 2012). O imprinting gendbmico é o processo que determina se um
gene ou um grupo de genes sera ativo ou inativo. Isto €, se ele transcreverd ou ndao uma
proteina quando necessario. O imprinting genémico é um processo reversivel sendo
dependente da origem parental do gameta (BUTLER, 2009). No caso da SPW, o locus 11.29-
139 do cromossomo 15 de origem paterna € ativo, engquanto que, no cromossomo 15 de
origem materna ele é inativo (BITTEL et al., 2003; BITTEL; BUTLER, 2005).

A capacidade de transcricdo de um gene é controlada por uma ligacdo de um
grupamento metila a cadeia do &cido desoxirribonucleico (DNA). Na presenca de uma ligacédo
metila, o gene fica impossibilitado de ser transcrito. Existem aproximadamente 150 genes
humanos que sdo controlados por processos epigenéticos e dentre estes estdo 0s genes da
regido 11.2g-13q do cromossomo 15 (BUTLER, 2009).

Existem trés principais mecanismos desencadeadores da SPW, que sdo: a Delecdo
(DEL), a Dissomia Uniparental Materna (DUM) e o defeito ou microdelegdo no Centro do
Imprinting (IC) (Figura 1). Existe ainda mais um mecanismo desencadeador da SPW,
denominada Translocacdo Robersoniana, que acomete menos de 0,1 % dos casos de SPW
(BUTLER, 2009).
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Figura 1. Ideograma dos mecanismos genéticos que levam a Sindrome de Prader Willi. Adaptado de

Rocha e Paiva (2014).

Compreende-se por delecdo a perda de material genético da cadeia do DNA. Na SPW,

a delecdo ocorre durante os estagios de formacdo do gameta paterno e em pontos de quebra
(Break Point - BP) especificos (CASSIDY et al., 2012). Existem 3 principais pontos de
quebra (BP 1, BP 2 e BP 3) e a partir destes pontos, se formam os dois tipos de delecéo, a do

Tipo 1 e a do Tipo 2 (Figura 2). A delecdo do tipo 1 corresponde a perda de material

genéticos entre os BP 1 e BP 3, e a delecdo do tipo 2 corresponde a perda de material

genético entre os BP 2 e BP 3 (CASSIDY et al., 2012).

Utilizando técnicas de andlises mais precisas € possivel identificar variagdes nos

pontos de quebra. Estudo conduzido por Butler e colaboradores (2008) identificou estas

variacdes nos dois tipos de delecdo. Entretanto, o impacto destas pequenas variacdes no
fenotipo da SPW precisa ser melhor compreendido (HENKHAUS et al., 2012).
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Figura 2. Ideograma do cromossomo 15 na regido q11-ql3; seus pontos de quebra (BP) e as posicdes
dos genes imprintados e ndo-imprintados. DT1, Delecdo do Tipo 1; DT2, Delecdo do Tipo 2; BP1,
Ponto de quebra 1; BP2, Ponto de quebra 2; BP3, Ponto de quebra 3; IC, Centro do Imprinting.
Adaptado de Cassidy et al., (2012).

Estudos conduzidos por Butler e colaboradores (2004) e Sinnema e colaboradores
(2011) demonstraram a existéncia de diferentes padrdes de comportamento entre os dois tipos
de delecéo. Pessoas com a delecdo do tipo 1 apresentam escores inferiores nos parametros de
comportamento adaptativo externalizante (T1 -14,25+15,28; TIl -1,64+7,86; p = 0,019);
independéncia (Tl 23,75+10,06; TH 37,86+15,07; p = 0,027), habilidade motora (TI
27,42+6,88; TIl 43,71+14,24; p = 0,007), interacdo social (T1 37,25+15,01; TIl 60,14+14,40;
p = 0,002), e cuidado pessoal (Tl 33,67+13,29; TIl 57,36£12.77; p = 0,001) e; scores
superiores no comportamento compulsivo obsessivo no indice de controle de compulséo (T
3,30+£1,57; Tl 1,86+1,17; p = 0,021) e de interacdo social (T10,70+0,48; T1l 0,14+0,36; p =
0,012) (BUTLER et al., 2004b).

A segunda forma mais frequente da SPW é causada por meio da dissomia uniparental
materna, que corresponde a aproximadamente 25% dos casos. A DUM na SPW é o resultado,
mais comumente, de uma heterodissomia na gametogénese materna. A heterodissomia é o
resultado da formacdo de um dvulo com dois cromossomos 15 (BUTLER et al., 2009). Apds
a fertilizacdo deste 6vulo por um espermatozoide normal, ocorrera a formacgdo de uma célula
com trés cromossomos 15, também chamada, trissomia do cromossomo 15. Sendo a trissomia
do cromossomo 15 incompativel a vida, a gestacdo sera abortada espontaneamente depois de
algumas semanas. Entretanto, é possivel que nos processos subsequentes de mitose do zigoto
ocorra a perda de um dos cromossomos 15. Caso o cromossomo 15 perdido seja o paterno,

restardo os dois cromossomos 15 de origem materna. Como 0s genes da regido 11.29-13qg do
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cromossomo 15 materno sdo inativos, a pessoa desenvolvera o fenttipo da SPW (CASSIDY
etal., 2012).

Pessoas com o subtipo DUM apresentam scores inferiores nos parametros de
comportamento mal adaptativo no indices externalizante comparado com a delecéo TII (TII -
1,64+7,86; DUM -11,88+10,73; p = 0,033); frequéncia de auto lesionar-se (TIl 3,21+1,53;
DUM 1,05+1,50; p = 0,001) e; auto lesionar-se severamente (TIl 2,07£1.49; DUM 0,52+1,12;
p = 0,003). Nos parametros de comportamento adaptativo no teste de independéncia, o
subtipo DUM score menor que delecdo TII (Tl 57,36x£12,77; DUM 43,86+16,90; p = 0,031).
Nos parametros de comportamento obsessivo compulsivo no teste de interrupgéo de respostas
para e retorna, o subtipo DUM alcangcou score maior a delecdo TII (TIl 1,36+1.28; DUM
2,331£1,03; p = 0,045) e inferior no teste de autolesdo (TIl 1,50+1,34; DUM 0,53+0,90; p =
0,032). No parametro do comportamento adaptativo no teste de maior pontuacéo nos testes de
habilidade na vida pessoa, DUM apresentou scores inferiores & delecdo T1l (ZARCONE et al.,
2007).

Estudo conduzido por Zarcone e colaboradore (2007) também identificou que pessoas
com o subtipo da DUM apresentam maior propensdo para transtornos psiquiatricos e do
espectro autista do que os casos de delecédo (VOGELS et al., 2004b).

O terceiro subtipo da SPW é o defeito no Centro do Imprinting (Imprinting Center -
IC). O IC € uma regido no DNA que contém a informacédo de quais genes irdo receber, ou néo,
uma ligacdo metila. As anomalias no IC sdo o resultado de uma microdelecdo ou de uma
mutacdo. O defeito no IC afeta menos de 5% dos casos na SPW. Diferencas entre o subtipo IC
e os demais subtipos s@o pouco conhecidas dada a baixa prevaléncia deste subtipo.

Apesar dos esforcos das Ultimas décadas para identificar a causa primaria do fenétipo
da SPW, s0 recentemente a pesquisa realizada por Burnett e colaboradores (2017) identificou
que a deficiéncia gene PC1, localizado na regido do SNORD 116, é responsavel pelas
principais alteragdes neuroendocrinas observadas na SPW. Este achado tem reais implicacOes
no desenvolvimento de uma terapia farmacoldgica eficazes no tratamento da SPW.

2.2 DIAGNOSTICO CLINICO

O critério de diagnostico clinico foi elaborado por experts da SPW, atribuindo pontos
para as caracteristicas fenotipicas da sindrome e dividindo-as em trés grupos, o Critério maior,
o0 Critério menor e o Critério de suporte. Para o Critério maior é atribuido 1 ponto e dele faz
parte a hipotonia neonatal, a pobre succdo, problemas de alimentacdo, ganho de peso
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constante, obesidade, hiperfagia, dimorfismo facial, genitalia pequena, puberdade atrasada ou
incompleta, desenvolvimento atrasado e deficiéncia global. O Critério menor recebe 0,5
pontos e faz parte dele o diminuido movimento fetal, problemas de comportamento tipicos,
apneia noturna, baixa estatura, hipopigmentacdo, maos e pés pequenos para a estatura, maos
estreitas, miopia, saliva viscosa e espessa, dificuldade de fala e cutucar a pele. Para as
caracteristicas que compdem o Critério de Suporte ndo é atribuido pontuacdo, mas servem
para compor o quadro clinico (HOLM et al., 1993).

As criancas com a SPW menores de trés anos tem o diagnostico confirmado se
alcancarem uma pontuacao igual ou superior a 5 pontos (sendo que quatro pontos devem ser
dos critérios maiores) e para as maiores de trés anos é necessario alcancar 8 pontos (sendo que
5 pontos devem ser provenientes dos critérios maiores (HOLM et al., 1993).

O objetivo do critério de diagnoéstico clinico era auxiliar os médicos no diagnostico da
SPW sob a base clinica, ja que os testes citogenéticos eram caros e indisponiveis a grande
maioria da populacdo. Porém, com o aprimoramento das técnicas citogenético e a sua
disponibilizacdo para um numero maior de pessoas, o0 diagnéstico clinico tornou-se uma
ferramenta de suspeita de diagnostico para posterior confirmacdo por meio do teste
citogenético (GUNAY-AYGUN et al., 2001). Atualmente adota-se um novo critério de
identificacdo clinica de acordo com a tabela 3.
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Quadro 1. Novo critério de diagndstico para encaminhamento de testes de DNA para a Sindrome de
Prader-Willi

Idade de avaliacdo Caracteristicas para encaminhamento para teste de DNA
0-2anos 1. Hipotonia com pobre succéo;
2 _ 6 anos 1. Hipotonia com historico de succao pobre;

2. Atraso no desenvolvimento global;

1. Histdrico de hipotonia com pobre suc¢do (Hipotonia
frequentemente persiste);

6 — 12 anos 2. Atraso no desenvolvimento global;

3. Comer excessivamente (hiperfagia; obsesséo por comida)
com obesidade central se ndo controlada;

1. Comprometimento cognitivo; normalmente com
deficiéncia intelectual moderada;

2. Comer excessivamente (hiperfagia; obsessdo por comida)

13 — Toda a fase adulta com obesidade central se ndo controlada;

3. Hipogonadismo hipotalamico e/ou problemas de
comportamento tipicos (incluindo birra e caracteristicas
obsessivo-compulsivas)

2.3 DIAGNOSTICO GENETICO

Existem diferentes técnicas de analise para identificacdo da SPW (Tabela 4). A analise
de metilacdo do DNA é a forma mais eficiente de diagndstico genético da SPW, pois ela €
capaz de diagnosticar os trés subtipos da sindrome. Ela identifica os genes imprintados,
maternos e paternos, da regido 11.2g-13q sem a necessidade da amostra do DNA paterna
(GLENN et al., 1997). Entretanto, apesar da eficiéncia do método, é importante a realizacdo
de outros testes genéticos para determinacdo exata do subtipo da sindrome para a
determinacéo do risco do casal ter outro filho com a SPW.

O teste mais utilizado para o diagnosticar o0s casos de delecdo é o FISH (Fluorescent in
Situ Hybridization). De forma resumida, o FISH é um marcador fluorescente que se fixa em
um sitio especifico no cromossomo de interesse. Nos casos de dele¢do, o marcador néo iré se
fixar e 0 marcador ndo serd observado quando o cromossomo for exposto a luz ultravioleta.
Outra técnica utilizada para o diagnostico da SPW por delecdo é a Analise de Cromossomo
por Microarray (Cromosomal Microarray - CMA). Uma vantagem da CMA sobre o FISH é

sua capacidade de identificar o tamanho da &rea deletada e os casos de duplicagdo. Em
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contrapartida, ela é ineficaz na identificacdo de rearranjos cromossdmicos e o teste € mais
caro que o FISH (CASSIDY et al., 2012).

A DUM ¢ identificado por meio da analise de polimorfismo de DNA do l6cus do
cromossomo 15. Neste teste sdo comparados o0 DNA dos pais e do paciente e, caso 0 DNA do
paciente ndo apresente heranga paterna o diagnéstico da SPW é dado pela DUM. Entretando,
se 0 resultado do teste de polimorfismo de DNA revelar a presenca de heranca genética
biparental, € assumido que a SPW € decorrente de um defeito no IC. Nestes casos, €
importante determinar a origem do defeito no IC, pois, caso o defeito no IC for detectado no
pai, as chances de recorréncia da SPW em uma proxima gravidez sdo de 50% FISH
(CASSIDY etal., 2012).

Para a determinacdo da origem do defeito no IC, o teste mais utilizado é a analise de
Amplificacdo de multiplas sondas dependente de ligacdo sensivel a metilacdo (Methylation-
specific multiplex ligation-dependent probe amplification - MS-MLPA). A MS-MLPA
combina duas técnicas, a analise de metilacdo de DNA e anéalise de dosagem e 0s resultados
tem demonstrado grande eficiéncia (BITTEL et al., 2007). A Tabela 4 apresenta uma relacdo
dos testes genéticos utilizados para o diagndstico da SPW. A figura 2 apresenta o ideograma

das etapas de diagndstico da sindrome.
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Quadro 2. Testes genéticos utilizados para o diagnostico da Sindrome de Prader-Willi

Método Subtipo Uso e limitagdes
detectado
Metilacdo DNA Del, DUM e Distingui + 99% dos casos de SPW. Né&o distingue
defeito IC subtipos.
MS-MLPA Del, DUM e Distingui + 99% dos casos. Distingui Del de DUM,
defeito IC mas ndo distingui DUM de defeito IC. Detecta cinco
sitios metilados parentalmente. Fornece o tamanho
aproximado da delecdo.
Caridtipo de alta Detecta Del Pode detectar delecdo, mas somente por um técnico

resolucao

experiente. Ndo deve ser usado isoladamente, pela
falta de sensibilidade. N&o distingui cariétipo normal,
DUM e defeito IC.

FISH

Quase todas as
Del

Informagdo limitada a regido da SPW. Insensivel a
pequenas delecbes. Nao distingui cariétipo normal,
DUM e defeito IC.

Polimorfismo DNA

DUM e defeito
IC

Realizado ap6s o diagnéstico da SPW pela anélise de
metilagdo de DNA.

CMA-Hibridizagéo Del Informa sobre o tamanho da delecdo e também
gendmica comparativa identificacdo duplicacbes no genoma. Mais preciso
gue o FISH, porém, mais caro.
CMA-SNP array Del e alguns Similar a técnica acima, mas permitira também a
DUM deteccdo de DUM em casos com longos trogos
contiguos de homozigose.
Sequéncia DNA Defeito IC Especifico para distinguir a causa do defeito IC.

Siglas: DNA, Deoxyribonucleic acid; FISH, Fluorescent in Situ Hybridization, DEL, Deletion; DUM, Dissomia Uniparental

Materna; IC, Centro do Imprinting, CMA, Chromosomal Microarray Array; CMA-SNP, Chromosomal Microarray.
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Figura 3: Ideograma do diagndstico da Sindrome de Prader-Willi: DNA (Deoxyribonucleic acid);
FISH (Fluorescent in Situ Hybridization); CMA (Chromosomal Microarray); IC (Imprinting Center);
MLPA (Methylation-specific multiplex ligation-dependent probe amplification). Adaptado de
(CASSIDY etal., 2012).
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2.3.1 GENESE O FENOTIPO

A regido da SPW corresponde a uma area de aproximadamente a 5-6 Megabases (Mb)
da regido gendmica proximal do braco longo do cromossomo 15 (11.29-13q). Neste local
encontra-se uma pequena regido de 2,5 Mb que apresenta atividade diferencia decorrente do
processo de imprinting genémica (AMOS-LANDGRAF et al., 1999; CHRISTIAN et al.,
1995).

Aproximadamente 1% dos genes humanos sdo imprintados, sendo que o padrdo de
expressao é determinado pela sua origem paterna. Apesar da sequencia de DNA herdados do
pai e da mde serem 0s mesmos, varios fatores epigenéticos, como a metilacdo do DNA,
modificacéo das histonas e conformacéo da cromatina determinardo se o alelo imprintado sera
ou ndo expresso (CASSIDY et al., 2012).
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2.4 QUADRO CLINICO E DESENVOLVIMENTO NA SPW

O quadro clinico na SPW ¢é complexo e exige acompanhamento intenso e
interdisciplinar por toda a vida. A sindrome é marcada, de modo geral, por dois estagios
distintos. O primeiro, p6s-natal, ¢ marcado por uma severa hipotonia que afeta sua capacidade
de se alimentar. Por conta disso, muitas vezes a gavagem, técnica em que um tubo €
introduzido pelo abdémen diretamente no estbmago, é utilizado (DRISCOLL et al., 1993). O
segundo momento inicia-se por volta do sexto ano de vida com inicio do quadro hiperfagico.
O comportamento hiperfagico evolui ao longo da adolescéncia até no inicio da vida adulta,
quando alcanca seu apice e se mantem estavel por toda a vida (DYKENS et al., 2015).

As pessoas com a SPW também apresentam deficiéncia intelectual alcancando grau de
comprometimento de leve a moderado. Quando crianga, acessos de birra e chora sdo
frequentes e visam conseguir seu brinquedo, por exemplo. Na adolescéncia e vida adulta, as
birras se concentram na aquisicdo de comida. Abordar pessoas na rua e mentir sobre sua
condicdo socioeconémica e saude para conseguir comida e/ou dinheiro para comprar comida
também sdo comuns. E quando frustrados por ndo conseguirem satisfazer seus desejos,

explosdes de choro e raiva s&o comumente observados (DYKENS et al., 2015).

2.4.1 GESTACAO ATE DOIS ANOS

Mées de pessoas com a SPW que ja tinham passado por outras gestacdes, relataram
que durante a fase gestacional do filho com a SPW, elas sentiram que o feto apresentava
menos atividade quando comparado sua outra gestacdo. Um quarto dos partos na SPW
acontece com o bebé na posicdo de culatra (sentado), metade acontece pré-termo ou pés-
termo em relacdo ao que foi previsto (BUTLER; THOMPSON, 2000).

Bebés com a SPW nascem extremamente moles por causa da hipotonia e normalmente
sdo levados para a andlise de biopsia muscular (AFIFI; ZELLWEGER, 1969; SONE, 1994)
e/ou imagem de ressonancia magnética (LUKOSHE et al., 2014), antes que se avalie a
possibilidade da anomalia ser de origem sindrémica (DRISCOLL et al., 1993).

Por causa da hipotonia, bebés com a SPW ndo tem forca para sugar o leite da mae,
requerendo cuidados especiais para alimentar-se, tais como, o uso de bico adaptado para a
mamadeira e a utilizacdo de tubo gastrico — gavagem (DYKENS et al., 2015). Outras
caracteristicas pos-natais incluem: raros episodios de choro; quando o choro acontece ele

fraco assemelhando-se a um miado de gato; pouco movimento espontaneo; longos periodos
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dormindo e intensas variag0es na temperatura corporal, com risco de leséo cerebral e de morte
(BUTLER; THOMPSON, 2000).

Medidas antropomeétricas (peso, estatura, circunferéncia cranio encefélica) devem ser
verificadas regularmente para acompanhar a taxa de crescimento. Aproximadamente 25% dos
bebés com a SPW apresentam hipotireoidismo, o que explica, em alguns casos, a dificuldade
de desenvolvimento somaticos dos bebés. Em um estudo com criangas de dois anos de idade
com a SPW, constatou-se que 72,2% apresentacdo deficiéncia de hormdnio tiroidiano livre
(FT4) e no total tiroidiano (TT4), fortalecendo a hipdtese de uma anomalia no eixo tiroidiano-
pituitario hipotaldamico (VAIANI et al., 2010).

Em meninos, micropenianismo e criptorquidismo (desenvolvimento incompleto dos
testiculos) sdo comuns e terapias com hormdnio gonadotrépico sdo recomendadas.
Intervencdo cirurgica para o tratamento do criptorquidismo também é comum e terapias com
hormonios testosterona e gonadotrofina coriénica humana (GCh), até os seis meses de vida,
tem resultado no aumento do pénis e descida dos testiculos até o escroto (MCCANDLESS,
2008). As terapias com hormonios gonadotropicos sdo recomendados ndo apenas para a
readequacao fisica, mas também por impactarem na satde emocional do jovem e adulto com a
SPW, aumentando sua seguranca e confianca no convivio sociais (NAPOLITANO et al.,
2010).

A principal terapia hormonal na SPW é a da reposi¢do de horménio de crescimento
(GH), que tem, de forma consistente, aumentado a estatura final, velocidade de crescimento,
circunferéncia cranio encefalica, aumento de massa magra, diminuicdo da massa gorda,
aumento da atividade ambulatéria espontdnea e melhora na coordenagdo motora global
(CARREL et al., 1999, 2004; LEE, 2000; REUS et al., 2014). Porém, antes do inicio da
terapia com GH é recomendado que a crianca com a SPW seja submetida a uma série de
exames para avaliacdo das vias aéreas, grau de saturacdo de oxigénio sanguineo, frequéncia
cardiaca e respiratoria (DEAL et al., 2013a). Estudo conduzido por Cohen e colaboradores,
(2014) observou que a prevaléncia de apneia obstrutiva do sono (SOA) entre criancas
menores de dois anos com a SPW era 31% maior (p < 0,05) do que aquelas maiores de 2
anos.

Os bebés com a SPW apresentam atraso no desenvolvimento global. Padrbes de
desenvolvimento esperados para o primeiro ano de vida como caminhar e inicio da fala,

acontecem em média ap6s o segundo ano. O atraso no desenvolvimento global deve-se em
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grande parte pela hipotonia (REUS et al., 2013) e pela deficiéncia intelectual (VUK et al.,
2010).

2.4.2 DOIS ANOS ATE OITO ANOS

A partir dos dois anos de idade, a crianga com a SPW tem uma melhora no ténus
muscular, na coordenacdo motora e, por volta desta idade, ela comeca a caminhar
autonomamente. Entretanto, existem relatos de criancas com a SPW que comecaram a andar
somente aos quatro anos de idade. A curva de crescimento do peso e da estatura esta proxima
dos padrdes esperados para sexo e idade, porém, seus valores se encontram abaixo a das
criancas ndo sindrémicas (BUTLER et al., 2015).

Apesar do quadro clinico parecer satisfatorio, é necessidade de monitoramento
constante do peso corporal e da composicdo corporal na SPW. Pois, como observado no
estudo de Carrel e colaboradores (2004), apesar do peso corporal estar proximo dos valores
recomendados para o0 sexo e a idade (nesta fase), o percentual de gordura corporal é elevado
(média de 28.5% + 7.3%).

A partir dos 5 anos de idade, a crianca comega a demonstrar um interesse crescente
por comida — inicio do comportamento hiperfagico — e que alcancara seu apice no final da
adolescéncia (MILLER et al., 2011). Durante esta fase, e por toda a vida, € importante
estabelecer uma estreita rotina alimentar, horarios de refeicdo e lanche, controle das por¢des e
restringir o acesso a comida (PENNER et al., 2016). Manter a porta da cozinha, armarios e
geladeiras trancadas sdo praticas comuns e altamente recomendadas na SPW (DRISCOLL et
al., 1993). Caso ndo ocorra um severo controle alimentar, a crianga com a SPW pode exceder
seu peso corporal em até 200%, alcancando a obesidade morbida ainda no final da segunda
infancia (MEANEY; BUTLER, 1983).

A adocdo das praticas supracitadas ndo s6 sdo fundamentais para a manutencdo da
salde fisica na SPW, mas também, para a manutencéo da saude emocional familiar. A SPW é
uma das sindromes genéticas que apresentam maiores indices de estresse parental. Estudo
conduzido por Lanfranchi e Vianello (2012) comparando o nivel de estresse parental de
quatro sindromes genéticas (Sindrome de Down, Willians, X fragil e Prader-Willi), revelou
que a SPW foi a que demonstrou maior nivel de estresse familiar, em especial na escala de

pessimismao.



26

Os tratamentos farmacoldgicos para o controle da hiperfagia e os problemas de
comportamento sdo pouco eficientes. As diversas terapias recomendadas para a SPW,
consomem muito tempo e energia da familia e muitas vezes ndo alcancam os resultados
desejados pelos pais (CASSIDY et al., 2012).

Como as pessoas com a SPW apresentam comportamentos ritualisticos, quando
mudangas na rotina acontecem, elas sdo acompanhadas por crises nervosas. Foi o que
Mesquita e colaboradores (2014) observaram quando a rotina alimentar foi alterada com a
introducdo de uma dieta hipocaldrica. As criancas e jovens que participaram do estudo
tiveram um aumento no numero de problemas de comportamento.

E importante que rotinas como programas de reabilitagdo e intervencéo fisica, terapia
ocupacional e estrito controle da alimentacdo comecem 0 quanto antes, pois possibilitam
maiores chances de sucesso no controle de peso, da salde fisica e emocional na SPW (JIN,
2011).

As Criangas, jovens e adultos com a SPW sdo marcadamente menos ativas quando
comparados com seus pares ndo sindrémicos. Baixos niveis de atividade fisica e/ou
comportamento sedentario sdo associados, ndo s6 a obesidade, mas também a menor saude
6ssea (DURAN et al., 2016). A prevaléncia de fratura decorrente de queda na SPW é alto,
alcancado 29% dessa populagdo. (BUTLER et al., 2002). Outros fatores como pés
proporcionalmente menores das pessoas com a SPW (HOLM et al., 1993), acimulo excessivo
de gordura na regido abdominal (TANAKA et al., 2013) que altera o seu centro de pressdo
(CAPODAGLIO et al., 2011b) e pela severa hipotonia (TUYSUZ et al., 2014) também
contribuem para a alta porcentagem de fraturas.

Um corpo crescente de estudos tem demonstrado a associacdo positiva entre a
atividade fisica estruturada com a melhora da funcéo fisica e cognitiva, por exemplo reducéo
do peso, aumento da plasticidade neural, melhora das fungdes executivas, melhora do tempo
de reacdo e diminuicdo do risco de doencas neurodegenerativas (KRAMER et al., 2004;
KRAMER; ERICKSON, 2007).

Na SPW, programas de atividade fisica estdo relacionados com aumento da massa
magra, diminuicdo da massa gorda (EIHOLZER et al., 2003; SCHLUMPF et al., 2006),
aumento do conteudo mineral 6sseo (AMARO et al., 2016; DURAN et al., 2014), melhora no
padrédo de locomocdo (VISMARA et al., 2010) e melhora de problemas de comportamento
(AMARO et al., 2016).
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A prética da atividade fisica deve ser estimulada desde a infancia na SPW. Seus
efeitos a saude ndo s6 sdo de fundamental importante para a sindrome, como também podem
afetar grandemente a qualidade de vida dos pais e familiares (AMARO et al., 2016; IHARA et
al., 2014).

2.43 ADOLESCENCIA E FASE ADULTA

Os cuidados tomados com a obesidade e a hiperfagia sdo basicamente 0s mesmos
daqueles na fase anterior (CASSIDY et al., 2012). Pais precisam estar em contato permanente
com a escola, vizinhos e demais pessoas envolvidas com o filho para informa-los e relembra-
los sobre as cuidados que devem tomar, especialmente aqueles relacionados com a
disponibilidade (GOLDSTONE et al., 2008; HO; DIMITROPOULQS, 2010).

A adolescéncia € um periodo de grandes transformacdes fisicas e sociais, sendo
fortemente marcada, de maneira geral, por um aumento de problemas de comportamento do
tipo externalizantes (agressividade) e internalizantes (isolamento, ansiedade e depressao)
(DEKOVIC; BUIST; REITZ, 2004).

Na SPW, o periodo da adolescéncia e inicio da fase adulta também é marcado por um
aumento dos problemas de comportamento, porém, estes alcancam nivel para intervencédo
clinica. Estudo conduzido por Garzuzi e colaboradores (2009) utilizando o Inventério Parental
de Problemas de Comportamento para criangas entre 6/18 anos (Children Behavior Checklist
6/18) (ACHENBACK; ESCORLA, 2001) observaram que sua amostra com SPW alcancgou
faixa requerida de intervencdo clinica nos dominios social, escola, problemas sociais e de
pensamento, comportamento agressivo; faixa limitrofe nos dominios atividade,
Isolamento/depressdo, problemas de atencdo, problemas afetivos, déficit de atencdo e
hiperatividade e transtorno de conduta.

Os resultados reportados acima podem ser ndo sé uma caracteristica fenotipica da
sindrome, mas também, a somatoria deste com o sentimento de frustracdo pela autopercepc¢éo
de seu desajustamento social. Estudo conduzido por Gross-Tsur e colaboradores (2011)
reportou uma correlagcdo negativa entre indicadores de habilidade intelectual e auto avaliagdo
do seu desenvolvimento fisico e sexual. O sentimento de se perceber diferente pode estar
associado com o aumento do grau de insatisfacdo e de ansiedade, resultando no aumento nas

crises de birra, explosdes de raiva e choros (SINNEMA et al., 2011).
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Neste sentido, terapias com hormdénios sexuais podem ter efeito positivo na salde
emocional na SPW, ja que ela promove o desenvolvimento das caracteristicas sexuais
secundarias como, pelos pubianos, pelos faciais, testiculos e pénis em meninos e
desenvolvimento dos pelos pubianos e das mamas em meninas. A dose e o0 tempo de uso da
terapia hormonal devem ser ajustadas para produzir desenvolvimentos dos caracteres sexuais
esperados para a faixa etaria (GOLDSTONE et al., 2008).

E recomendado que o tratamento do hipogonadismo comecasse por volta dos 11-12
anos em meninas e por volta de 12-13 anos em meninos. Meninas podem iniciar o tratamento
com estrogénios em pequenas doses, mantendo uma dose escalar até a menarca e apds isso, 0
tratamento pode se dar por meio de pilulas combinadas de estrogénio e progesterona. A
terapia é, em grande parte, uma escolha dos pais e deve levar em consideracdo o nivel de
maturacdo, o grau de independéncia e o grau de comportamento compulsivo-obsessivo da
pessoa com a SPW (ELDAR-GEVA et al., 2010).

Dados sobre a condicdo de saude e vida da populacdo adulta e idosa com a SPW séo
escassos. Estudo conduzido por Greenswag (1987) relatou que, em sua amostra, metade dos
participantes residia na casa de seus pais e, dentre aqueles que viviam longe, 32% viviam em
residéncia para pessoas com a SPW e 32% viviam em institui¢des que atendiam pessoas com
deficiéncia diversas. Um achado interessante deste estudo foi que as pessoas com a sindrome
que viviam na casa de seus pais eram mais pesadas do que aqueles que viviam em instituicoes
especializadas. Podemos presumir que os cuidados oferecidos em instituicGes especializadas

sdo mais eficazes no controle do peso na SPW.

2.5. FASES NUTRICIONAIS

Recente estudo conduzido por Miller e colaboradores (2011) identificou 7 fases
nutricionais, sendo compostas por 5 fases principais e 2 subfases. O estudo revelou que o
comportamento alimentar na SPW é mais complexo do que se acreditava, € que 0
conhecimento destas fases nutricionais pode auxiliar pediatras, nutricionistas, psic6logos,
fisioterapeutas e educadores fisicos a elaborar programas de intervencdo mais eficazes na
prevencdo da obesidade na SPW. A tabela 5 apresenta as fases nutricionais e seus principais

tracos de acordo com o trabalho de Miller e colaboradores (2011).
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Quadro 3. Fases nutricionais na Sindrome de Prader-Willi
Fases Periodo Caracteristica
Fase 0 Gestacio Fase marcada por reduzido movimento fetal pré-termo e baixo
¢ peso ao nascer, quando comparado aos irmaos.
Fase marcada por severa hipotonia e dificuldade para se alimentar
e Por vezes hé a necessidade de assisténcia para alimentar-
Fase la | 0—9 meses se com a utilizag&o de tubos alimentares — tubo gastrico
oral/nasal ou tubo gastrostomia — ou assisténcia oral.
e O bebé apresenta apetite diminuido.
Fase 1b 921 meses Nesta fase a crianga ndo apresenta dificuldade para se alimentar e
’ o tamanho esta dentro da curva de normalidade para sexo e idade
Fase marcada pelo ganho de peso sem aumento do apetite
¢ Neste periodo, caso ndo seja ja adotada medidas
de controle da ingesta energética, a crianga ja
Fase 2a | 2,1-4,5 anos alcanca a obesidade
¢ Normalmente, é necessario restringir a ingesta
energética diaria para valores entre 60% a 80% do
recomendado para uma crianga tipica, para
prevenir a obesidade.
Nesta fase, peso e apetite aumentam
Fase 2b 458 anos e Caso nédo sejam tomadas as medidas de controle d
ingesta alimentar e controle do acesso ao
alimento, a crianca alcancara a obesidade.
Neste momento o comportamento hiperfagico esta consolidado e
raramente a pessoa desenvolve a sensacdo de saciedade
Fase 3 8 — idade adulta e A pessoa pensa em comida constantemente e
crises de birras relacionadas a comida sdo
igualmente frequentes.
Fase 4 Idade adulta O adulto se mantem com o apetite insaciavel, hd uma melhora no

controle do apetite e das birras.
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2.6. ATIVIDADE AUTONOMICA CARDIACA

O sistema nervoso autondmico tem papel importante na regulacdo de diferentes
processos fisiologicos, dentre eles estd o funcionamento cardiaco. Associado a outras vias
regulatorias, as terminagGes nervosas simpaticas e parassimpaticas controlam
autonomicamente a atividade cardiaca, elevando-a ou atenuando-a quando adequado
(BOSCHETTI et al., 2014; FRIEDMAN; THAYER, 1998).

A variabilidade de frequéncia cardiaca (VFC), que corresponde ao intervalo de tempo
entre batimentos cardiacos sucessivos (R-R), tem sido vastamente empregada para avaliar o
funcionamento do sistema autondmico cardiaco (SAC) (Task Force, 1996).

Valores mais altos da VFC séo relacionados ao bom funcionamento do SAC e a salde
cardiovascular. Por outro lado, a diminuicdo da VFC, decorrente de fatores como o
sedentarismo, 0 estresse, as patologicas associadas a obesidade, como diabetes e hipertensao
arterial, sdo associadas ao aumento no risco de isquemias silenciosas, ataque cardiaco, morte
subita (CESAR et al., 2009; HUIKURI et al., 1998; VANDERLEI et al., 2010).

Parece claro que a adogcdo de um estilo de vida saudavel, correspondente com alto
nivel de atividade fisica diaria e ingestdo de alimentos pobres em gordura saturada e acUcar,
contribuem positivamente para a saude cardiovascular observada pelo aumento da VFC
(MARQUES, 2015).

Existem poucos estudos que investigaram atividade autonémica na SPW. Wade e
colaboradores (2000) avaliaram o sistema nervoso autdbnomo por meio da variabilidade da
frequéncia cardiaca durante repouso e ap6s exercicio fisico em um grupo com a SPW e o
comparou com um grupo ndo sindrdmico. Nao foram encontradas diferengas significativas em
nenhuma das varidveis estudadas. Como o grupo com a SPW era praticante regular de
atividade fisica, foi hipotetizado que o efeito protetor da atividade fisica pudesse ter
mascarado possivel anomalias na atividade autondmica cardiaca (KINGSLEY; FIGUEROA,
2014).

Marcus e colaboradores (2012) avaliaram a salde cardiovascular empregando duas
diferentes técnicas, o eletrocardiograma convencional e o eco cardiograma transtoracico
bidimensional (2DSTE). O 2DSTE identifico anomalias no ventriculo esquerdo nos pacientes
com a SPW quando comparados ao grupo controle. O eletrocardiograma detectou

anormalidades cardiacas em apenas dois pacientes. Os pesquisadores sugeriram que 0 nUmero
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de anomalias cardiacas em pessoas com a SPW podem ser maiores do que tem sido reportado
e que 0 emprego de técnicas e instrumentos mais sensiveis poderiam clarear esta questao.

Por meio do eletrocardiograma e a atividade constritiva da pupila, DiMario e
colaboradores (1994) identificaram que pacientes com a SPW apresentavam menor atividade
parassimpatica quando comparados com o grupo controle.

Para obter uma panorama mais preciso sobre o0 SAC na SPW é importante que mais
pesquisas sejam realizadas, com grupos de diferentes faixas etarias e que sejam pareados por

sexo, nivel de atividade fisica e composicéo corporal. e fisica e exercicio fisico na SPW.

2.7. OBESIDADE

A obesidade é o acumulo excessivo de gordura corporal que ocorre quando a
quantidade de energia ingerida, na forma de alimento, excede a quantidade de energia
despendida para a manutencdo das atividades vitais organicas e para as atividades da vida
diaria (LEE; MATTSON, 2014).

Horménios liberados pelo tecido adiposo, pelo pancreas e pelo trato gastrointestinal
contribuem para a regulacdo do equilibrio enérgico do organismo, também denominada
homeostase energética (LEE; MATTSON, 2014). Um dos principais horménios reguladores
da homeostase energética sintetizado no adipdcito, é a leptina (ROMERO; ZANESCO, 2006).

A deficiéncia congénita da leptina tem sido associada a hiperfagia, obesidade e algumas
formas de disfuncdo imune e neuroenddcrinas (NEGRAO; LICINIO, 2000). A agéo da leptina
no processo da saciedade ocorre por meio do blogueio do neurénio NPY, estimulo na
sinalizacdo do POMC/cocaina (Pro-opiomelanocortina) e no transcrito regulatério de
anfetamina (Amphetamine-regulated Transcript — CART), localizados no hipotalamo
(SAEED et al., 2014).

Nas ultimas duas décadas, a obesidade se tornou um problema de satde publica mundial
(WHO, 2005). Mudancas no estilo de vida, como a diminuicdo do nivel de atividade fisica e o
aumento na ingestdo de alimentos hipercaloricos tém sido apontados como o0s principais
responsaveis para o aumento da obesidade mundial (WHO, 2010).

A preocupacdo com a obesidade repousa sobre sua associacdo com muitas outras
doencas — comorbidades — tais como: diabetes tipo 11, doencas cardiorrespiratorias e canceres,
resultando na diminuicdo da qualidade de vida e em morte precoce.

Para combater a pandemia de obesidade no mundo, Organizagdo Mundial da Saude tem

desenvolvido estratégias e guias de recomendacdes para orientar os paises na adocdo de



32

medidas profiladticas (WHO, 2010). Tais medidas tem se mostrado eficientes no
desenvolvimento de politicas publicas regionais. Um dos exemplos destas a¢cdes no estado de
Sdo Paulo, foi criado o projeto “Agita Sdo Paulo” (MATSUDO, 2012).

Criancas e jovens de diferentes paises tem reportado consistentemente a associacao
entre 0 comportamento sedentario e a prevaléncia de sobrepeso e a obesidade (MIKULOVIC
et al., 2011; TUDOR-LOCKE et al., 2011). Tudor-Locke e colaboradores (2011) também
observaram que o nivel de atividade fisica entre adultos, tem diminuido com o
envelhecimento e que as pessoas com deficiéncia fisica e/ou intelectual estdo em situacdo de
maior vulnerabilidade para alcancar o nivel de atividade fisica recomendado a boa saude.

Embora os beneficios da atividade fisica serem bem conhecidos, 0 mundo enfrenta
atualmente uma pandemia de obesidade. A causa esta relacionada as mudancas no estilo de
vida, como predominio de atividades profissionais que demandam menor esforco fisico,
utilizacdo de transporte motorizado para deslocamento, mecanizagdo das atividades
domesticas, aumento no consumo de alimentos industrializados enriquecidos, aumento no
consumo de carne e gordura animal e aumento no consumo de bebidas acgucaradas
(PRENTICE, 2006).

2.8. OBESIDADE NA SINDROME DE PRADER-WILLI

A obesidade decorrente do diminuido gasto energético e pelo comportamento
hiperfagico, é a principal caracteristica da SPW. Pessoas com a SPW podem alcancar a
obesidade mdrbida ainda na primeira infancia e o percentual de gordura pode alcancar mais
gue 200% dos valores recomendados, caso medidas preventivas ndo sejam tomadas
(BUTLER et al., 2015; CASSIDY et al., 2012).

Fatores como o0 que menor tamanho e grau de complexidade cortical nas regides frontal,
parental e lobo temporal (LUKOSHE et al., 2013), aumento da atividade entre a amigdala e o
hipotdlamo, do cortex pré-frontal medial e do cértex cingulado anterior para o amigdala
(LUKOSHE et al., 2014) eram relacionadas a deficiéncia intelectual, aos problemas de
comportamento e a hiperfagia que tem papel cardinal na obesidade.

A hiperfagia é definida com a auséncia de sensacdo de saciedade mesmo apds uma
refeicdo completa. Ela ocorre devido as anomalias hipotalamicas de natureza estrutural e

bioquimica, ja citadas anteriormente, e que resultam em uma intensa sensacéo de fome, na
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busca constante por comida e em um profundo desequilibrio energético (DE MOLFETTA et
al., 2002).

Existem dois hormoénios que tem papeis cardinais e antagbnicas na regulacdo da
homeostase energética, eles sdo a Leptina e a Grelina. Apos a ingesta alimentar ocorrera o
aumento do indice glicémico e concomitante ao aumento da sintese de leptina pelo adipécito.
No hipotalamo, a leptina ira sinalizar que o status energético do organismo esté alto e o
desfecho sera desenvolvimento da sensacdo de saciedade (ROMERO; ZANESCO, 2006).
Quando os indices glicémicos e de leptina sérica diminuem apds um periodo de jejum, havera
0 aumento na sintese de grelina no estbmago com concomitante desenvolvimento da sensagdo
de fome pelo hipotadlamo (DYKENS et al., 2015).

Jovens e adultos com a SPW apresentam altos indices séricos de Grelina mesmo apds
uma refeicdo completa. Este resultado sugere uma falha no eixo Leptina Grelina, perpetuando
a sensacédo de fome e a busca continua por mais comida (PAIK et al., 2004) .

Um importante achado, j& reportado aqui anteriormente, foi a recém descoberto do
gene PCSK1 que transcreve a proteina PC1. O PC1 é um importante precursor de diferentes
horménios relacionadas a obesidade, como a insulina, a grelina, 0 hormonio de crescimento e
as gonadotrépinas. Este achado abra uma nova fronteira para o desenvolvimento de uma
novas terapias farmacoldgicas com potencial de restabelecer a homeostase energética, a
diminuicdo ou a cessacdo do comportamento hiperfagico e consequentemente, o controle do
peso corporal (BURNETT et al., 2017).

2.9. COMPOSICAO CORPORAL E PERFIL METABOLICO NA SINDROME
DE PRADER-WILLI

Desde a infancia, criancas com a SPW apresentam alterada composicdo corporal e
perfil metabdlico. Bekx e colaboradores (2003) observaram que bebés (12,46 meses de
idade) com a SPW apresentavam percentual de gordura corporal 10% acima do que seus pares
ndo sindromicos. Os pesquisadores atribuiram a massa muscular reduzida a principal
responsavel pela menor taxa metabdlica basal avaliada.

Eiholzer e colaboradores (1999) avaliando uma amostra de criangas entre 1 e 4 anos de
idade, também encontraram 0s mesmos resultados reportados por Bekx e colaboradores
(2003). Além disso, eles também observaram que a concentracdo de leptina sérica era maior

do que os valores de esperados para a idade.
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Entretanto, ao avaliar a taxa metabdlica basal de um grupo de criangas com a SPW e
comparé-lo a um grupo eutréfico e um grupo obeso, Hill e colaboradores (1990) constataram
que a menor taxa metabdlica observada na SPW ndo poderia ser completamente explicada
pela quantidade de massa livre de gordura, uma vez que somente o grupo eutréfico tinha a
menor taxa metabolica. Este resultado aponta para a participacdo de outra, ou outras vias
reguladoras na homeostase energética na SPW.

Na pesquisa conduzida por Van Mil e colaboradores (2000a) a taxa metabolica basal
do grupo de jovens com a SPW era 60% menor do que o0 grupo controle, 0 gasto energético
relacionado as atividades diarias sobre 0 peso e, a razdo entre o gasto energético relacionado a
atividades diéria sobre taxa metabdlica basal, eram menores no grupo controle. Este estudo
indicou uma correlacdo entre o indice de atividade fisica e o gasto energético na SPW,
ilustrando o importante papel da atividade fisica na homeostase energética.

A taxa metabdlica de criancas e jovens também foi avaliada durante o sono. O estudo
conduzido por Van Mil e colaboradores (2000b) avaliaram 17 criancas e jovens com a SPW
entre 7,5 e 19,8 anos de idade, de ambos 0s sexos e as compararam com um grupo controle
eutrofico. Por meio da analise de regressdo multipla, a taxa metabdlica basal e a taxa
metabdlica durante o sono foram ajustadas a massa livre de gordura e ndo foram observadas
diferencas entre os grupos. Quando peso corporal foi incluido na andlise, a taxa metabodlica
durante o sono foi menor na SPW.

Ao avaliarem a distribuicdo da composicdo corporal na SPW, Brambilla e
colaboradores (1997) observaram que na SPW, a massa muscular estava mais presente na
regido do tronco do que nos membros; que o contetdo mineral 6sseo era significativamente
menor da SPW do que nos grupos eutrdfico e obeso; e a densidade mineral 6ssea na SPW nédo
apresentou diferenca entre os grupos. A menor densidade mineral 6ssea foi mais proeminente
na regido dos membros do que no tronco. A menor densidade mineral 6ssea na regido dos
membros pode explicar parcialmente a alta prevaléncia de fraturas observadas na sindrome
(BUTLER et al., 2002).

No trabalho realizado por Theodoro e colaboradores (2006) a distribuicdo da gordura
corporal de 48 pessoas com a SPW foi comparada com 24 pessoas obesas ndo sindrémicos. O
grupo com a SPW apresentou menor massa magra no tronco, nos bracgos e especialmente nas
pernas quando comparado ao grupo nao sindrémico. Percentual de gordura corporal foi
superior em todos 0s seguimentos, entretanto, ndo foi observado diferenga no percentual de

gordura corporal entre as mulheres pertencentes ao grupo com a SPW e as mulheres
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pertencentes ao grupo controle. Horménios sexuais tem importante papel na quantidade e
distribuicdo da gordura corporal, principalmente a testosterona que nos homens, direciona o
acumulo de gordura na regido abdominal.

Para melhor compreender a interacdo entre a composicao e sistema humoral na SPW,
Sode-Carlsen e colaboradores (2010) realizaram uma pesquisa com 46 adultos com a SPW e
compararam com 22 adultos saudaveis. Tomografia computadorizada foi utilizada para
avaliar a distribuicdo de gordura visceral e subcutanea da regido abdominal e, concentracao
plasmatica dos hormdnios gonadotropicos, tiroidianos, IGF-1 e perfil lipidico foram
avaliados. Resultados demonstracéo que a maior parte da gordura abdominal estava localizada
na regido subcutanea. O volume de gordura abdominal correlacionou com IMC e
circunferéncia da cintura, mas ndo com o0s parametros metabdlicos exceto no teste de
tolerancia a glicose. GH correlacionou negativamente com IMC e com IGF-1 e hormdnios
gonadotropicos ndo correlacionaram com melhora significativa na composicdo corporal. Estes
achados corroboram com nocao da melhora da composigéo corporal com a terapia de GH.

A composic¢do corporal na SPW demonstra um padrdo de distribuicdo diferenciada da
populacdo ndo sindrdmica. Aumento da massa gorda na regido do tronco, diminui¢do da
massa magra nos membros — em especial nas pernas — e, diminui¢do da densidade mineral
6ssea nos membros pode responder a alta prevaléncia de fraturas e ao baixo nivel de atividade
fisica reportado na SPW.

2.10. TRATAMENTOS

A SPW é marcada por disfuncdes organica de diferentes graus de complexidade, sendo
por isso, necessaria a utilizacdo de diferentes terapéuticas que irdo variar em funcédo da idade
e das manifestacdes clinicas. Estas, por sua vez podem variar em funcéo do subtipo (YANG et
al., 2013) e da disponibilidade e qualidade de suporte que a pessoa venha a receber ao longo
de toda a vida (SINNEMA et al., 2012, 2013).

A utilizacdo simultanea de diferentes terapéuticas medicamentosas é comum e por isso
¢ altamente recomendado o acompanhamento de um médico especialista na SPW e/ou por
uma equipe interdisciplinar (CALIANDRO et al., 2007). O alto numero de terapéuticas
explicita o numero de comorbidades e a complexidade do quadro clinico dessa populagéo,
comprovado pela alta taxa de mortalidade (EINFELD et al., 2006; WHITTINGTON et al.,
2001).
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Infecgdes respiratdrias sdo muito frequentes entre criangcas com a SPW, sendo ela a
principal causa de morte naqueles menores de dois anos de idade (61%). Gastroenterite
(11%), Septicemia (3%) e morte subita por diferentes etiologias (eventos cardiacos [1%] e
asfixia por comida [5%]) figuram entre as principais causas de morte na SPW (TAUBER et
al., 2008).

O trabalho conduzido por Sinnema e colaboradores (2013) € o mais recente estudo que
reportou os problemas de saude e o uso de medicamentos em uma amostra de adultos com a

SPW. Nesta amostra, foram identificados o uso dos seguintes medicamentos:

e Metabolismo e trato alimentar: Antiacido, laxante, agente anti-inflamatério
intestinal, férmulas para o combate da obesidade, drogas para diabetes,
vitaminas (vitamina D), suplementos minerais (calcio), outros produtos para o
metabolismo e trato alimentar;

e Sangue: Agente antitrombdtico, formulas anti-anémia;

e Sistema Cardiovascular: Terapia cardiaca, anti-hipertensivos, diuréticos,
agentes modificadores de lipidios;

e Dermatoldgico: Corticosteroides, formulas dermatologicas;

e Hormédnio sexual, trato urinario genitor: Uroldgicos, hormdnios sexuais,
androgénicos, estrogénicos, progestogénicos;

e Fdérmulas hormonais sistémicas: Hormoénios hipotalamicos, corticoides para
uso sistémico, terapia tiroidiana;

e Anti-infeccBes para uso sistémico: Antibacteriais;

e Sistema musculo esquelético: Drogas para tratamento de doencas 0sseas;

e Sistema nervoso: Analgésicos, antiepiléticos, droga anti-parkinson,
psicolépticos, antipsicoticos, anxioliticos, hipnoticos e sedativos, psicolépticos,
antidepressivos.

e Sistema respiratorio: Formula nasal, drogas para doencas aéreas obstrutivas,

férmulas para tosse e resfriado, anti-histamina para uso sistémico;

e Sistema sensadrio: Oftalmoldgicos, otoldgicos.
A seguir sdo descritas as principais praticas terapéuticas prescritas para a SPW.

2.10.1. INTERVENCAO CIRURGICA
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As intervencdes cirargicas na SPW sdo prescritas para tratar anomalias fendtipo
tipicas, tais como orquidopexia, cirurgia de hérnia inguinal, estrabismo, amigdalectomia,
escoliose, tubos da orelha, problemas dentarios e cirurgia bariatrica (SINNEMA et al., 2013).

A adenotonsilectomia é um procedimento muito comum na SPW e esta associada a
apneia obstrutiva do sono (AOS). Estudo de revisdo conduzido por Sedky e colaboradores
(2014), constatou que 79% dos participantes de 14 estudos apresentavam AOS. Uma das
causas da alta prevaléncia da adenotonsilectomia é a hipertrofia da tonsila decorrente do
tratamento de reposi¢cdo de hormdnio do crescimento.

A intervencdo cirdrgica mais controversa na SPW é a cirurgia bariatrica. Apesar dos
bons resultados reportados em alguns procedimentos (ALQAHTANI et al., 2016), estas
pesquisas realizadas com um pequeno numero amostral, falta de seguimento de longo prazo e
0s casos de morte seguidos as intervencgdes cirdrgicas, trazem incerteza a essa abordagem
quanto a sua eficécia e seus reais riscos (SCHEIMANN et al., 2008).

A principal critica para esse tipo de intervengdo é que ela ndo soluciona o problema
central da SPW, que é a hiperfagia. Com a diminui¢do do volume bariatrico e a manutencao
do comportamento hiperfagico, as chances do pacientes desenvolver um quadro de
gastroenterite séo grandes (TAUBER et al., 2008).

Outro ponto que desperta grande atencdo em qualquer intervencdo cirdrgica na SPW e
a administracdo da anestesia na SPW. Por causa da hipotonia, o risco de uma parada
respiratoria sdo grandes. Os principais problemas observados nos procedimentos cirdrgicos
sdo a demora em acordar com prolongada e exacerbada resposta ao sedativo, parada cardiaca,
nivel de glicose instavel, problemas com intubacdo, insuficiéncia adrenal e dispneia
(SINNEMA et al., 2013).

2.10.2. TERAPIA COM HORMONIO DO CRESCIMENTO (GH)

Pessoas com a SPW apresentam deficiéncia ou insensibilidade de horménio de
crescimento (GH) (CARREL et al., 2002). Sintetizado pela glandula pituitaria anterior e
liberado na corrente sanguinea, o0 GH atua estimulando a sintese de importantes fatores de
crescimento, como o fator de crescimento semelhante a insulina (IGF-1), que por sua vez,
estimula o crescimento de varios tecidos corpdreos, como o tecido muscular e 06sseo
(CARREL; LEE; MOGUL, 2000).



38

Como as caracteristicas fisicas das pessoas com a SPW assemelham-se fortemente
com aquelas apresentadas por pessoas com deficiéncia de GH, foi hipotetizado que as pessoas
com a SPW pudessem se beneficiar também da terapia de reposicdo de GH.

Durante alguns anos o uso da terapia com GH na SPW foi colocado sob suspeita, dada
a possibilidade dela estar associada a exacerbacdo da escoliose (DE LIND VAN
WIINGAARDEN et al.,, 2009) e a morte subita (TAUBER et al., 2008). Entretanto, tais
suposicdes ndo foram confirmadas (BAKKER et al., 2013; MURAKAMI et al., 2012) e
recentemente um grupo de especialista elaborou um guia para a terapia com GH na SPW
(DEAL et al., 2013b).

A idade de inicio da terapia com GH na SPW pode variar em fungdo do quadro clinico
do paciente e nem todos estardo aptos ao tratamento (DEAL et al., 2013b). Reus e
colaboradores (2014) demonstrou que criangas que iniciaram precocemente o tratamento com
GH e que foram submetidas a treinamento fisico, apresentaram melhores resultados nas
avaliacdes de composicgéo corporal e de desempenho motor do que o grupo sem tratamento de
GH.

A extensdo do efeito do tratamento com GH é dose dependente. Diminui¢do de
gordura corporal, hipertrofia muscular, aumento de forca e agilidade foram observados em
adolescentes com a SPW que receberam doses maiores que 0,3 mg/m?/dia (CARREL et al.,
1999, 2002; CARREL,; LEE; MOGUL, 2000).

Em criancas com a SPW tratadas com GH por 12 meses foi observado aumento na
velocidade de crescimento, aumento na densidade 6Ossea, aumento nos testes de forca e
agilidade (CARREL et al., 1999, 2004; MYERS et al., 2000b). Festen e colaboradores (2008)
reportaram que criancgas (entre 3 e 9 anos de idade) com a SPW, submetidas a 1 ano de terapia
com GH, apresentaram melhora no desempenho motor e em habilidade cognitivas, como
desenvolvimento da linguagem, coordenagdo visomotora, memoria e imitacao.

Siemesnma e colaboradores (2012) em seu estudo de seguimento de 4 anos, observou
que criancas e adolescentes com a SPW tratadas com GH apresentaram melhor pontuacéo em
testes de memoria e habilidade visuoespacial. Adolescentes com a SPW também se
beneficiaram do tratamento de GH, apresentando aumento na curva de crescimento, de
composigédo corporal, desempenho motor (OTO et al., 2012) e aumento da taxa metabolica
basal (COUPAYE et al., 2013).

As pesquisas com a reposicdo de GH em adultos com a SPW s&o escassas e,

normalmente, o nimero amostral é pequeno. Mas, os resultados dos estudos demonstraram
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melhora na composicéo corporal, aumento no nivel de atividade fisica espontanea, melhora do
perfil lipidico e melhora do desempenho fisico. Entretanto, quando estes resultados séo
comparados com seus pares ndo sindrémicos, os resultados estavam abaixo do esperado
(BUTLER et al., 2013; REUS et al., 2012).

2.10.3. ATIVIDADE FISICA NA SINDROME DE PRADER-WILLI

A Atividade fisica, definida como qualquer movimento corpéreo produzido pelo
masculo esquelético, quando praticada de forma sistemética, esta associada a diminuicdo do
risco de morte prematura, doencas cardiocirculatorias, distdrbio de coordenacdo motora,
acidente cerebral encefalico, alguns tipos de cancer, pressdo arterial, diabetes tipo 2,
osteoporose e depressdo (ROSA et al., 2011).

Entretanto, para alcancar os beneficios relacionados a boa salde é importante que a
atividade fisica seja praticada regularmente e que a intensidade seja suficiente para promover
adaptacdes nas diferentes vias do metabolismo energético (endurance = metabolismo aerdébio
/ resistida = metabolismo anaerdbio) (Physical Activity Guidelines for Americans, 2008).

E reportado de forma consistente que o nivel de atividade fisica em pessoas com a
SPW é menor que os valores observados por seus pares obesos e/ou eutr6ficos de mesma
faixa etaria, sendo ainda, menor que os valores relacionados a boa salide (BUTLER et al.,
2007a; CARREL et al., 2004; DURAN et al., 2016; FESTEN et al., 2008; MYERS et al.,
2000a; NARDELLA; SULZBACHER; WORTHINGTON-ROBERTS, 1983; VAN MIL et
al., 2000c).

Tem sido postulado que a principal causa da hipoatividade observada na SPW seja
decorrente da hipotonia (CIVARDI et al., 2004). De origem central na SPW, a hipotonia
caracteriza-se por uma hipoexcitabilidade na area cortical motora, resultante de uma anomalia
neurogénica da SPW (LUKOSHE et al., 2013). A hipoatividade na SPW pode afetar
severamente a salde, ndo s6 no desequilibrio da balanca energética contribuindo para o
desenvolvimento da obesidade, mas também produzindo alteracdes estruturais células
musculares contrateis como desarranjos nos filamentos, ruptura do sarcomero, além de
sinuosidades e desarranjos das linhas-Z (AFIFI; ZELLWEGER, 1969).

A hipoatividade na SPW é associado a alteragdes morfoldgicas e a distribuicdo dos
tipos de fibras musculares. Bidpsia do musculo do biceps foi conduzida em onze criangas
entre SPW e comparadas com grupo controle que apresentavam hipotonia, fraqueza muscular
e atraso no desenvolvimento global (entre 1 e 34 meses de idade). No grupo com a SPW
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foram observadas variagbes no tamanho das células musculares do tipo 1, deficiéncia de
células do tipo 2B e aumento no nimero de células indiferenciadas do tipo 2C (SONE, 1994).

Uma das primeiras pesquisas que investigou objetivamente o nivel de atividade fisica
na SPW foi o conduzido por Nardella e colaboradores (1983), que acompanhou um grupo de
jovens e adultos com a SPW em um acampamento de férias. Durante 0 acampamento, 0 grupo
com a SPW recebeu dieta hipocaldrica (1000kcal/dia) e teve a quantidade de deslocamento
diario monitorado por meio de peddmetro e comparada com grupo controle ndo sindromico.
Ao final do estudo, ndo foi observada diferenca média entre os grupos. Foi observada uma
grande variacdo no nivel de atividade apresentado no grupo com a SPW e importante, ao
contrario que se postulava, os participantes com a SPW demonstraram grande interessa na
realizacdo das atividades no acampamento.

A disposicao para participar de um programa de atividade fisica também foi observada
no trabalho conduzido por Amaro e colaboradores (2016) e avaliou as adaptacdes fisiologicas
a um programa de treinamento fisico de doze semanas em dois estudos de caso com jovens
com a SPW. Os resultados demonstraram que o programa de treinamento fisico foi eficaz em
promover melhora na aptiddao fisica, no perfil lipidico plasméatico, na melhora no
comportamento e na salde 6ssea de ambos os participantes.

Entretanto, vale ressaltar que a disposicdo para a pratica da atividade fisica
apresentada pelos participantes nos estudos supracitados, se deu em um contexto que as
atividades eram incentivadas e oferecidas de forma prazerosa. Se tais condi¢cGes ndo forem
oportunizadas, a tendéncia é que essa populacdo mantenha um comportamento sedentario,
concentrando seu tempo em atividades como assistir televisdo (BERG-EMONS et al., 2008) e
que pode contribuir para a evolugédo da obesidade (HILL; PETERS, 1998).

O padrdo de marcha (CIMOLIN et al., 2010) e o equilibrio (CAPODAGLIO et al.,
2011a) apresentam diferencas significativas quando comparados aos padrbes apresentados
pelo grupo controle ndo sindrémico. Estas alteracbes podem, parcialmente, responder a alta
prevaléncia de fraturas na SPW, ja que se relacionam com o aumento do risco de quedas.
Apdbs um programa de atividade fisica de 6 meses de duracdo (VISMARA et al., 2010) o
padrdo da marcha apresentou significante melhora, enquanto que o equilibrio permaneceu
inalterada. Estes resultados suportam a nogdo do potencial fisiolégica da SPW em adaptar-se
ao programa de treinamento fisico, respeitando os principios conceituais do treinamento

desportivo, como da adaptabilidade e da especificidade.
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Eiholzer e colaboradores (2003) demonstraram que um programa de atividade fisica
diério, especifico para 0 musculo triceps sural, realizado em casa foi suficiente para aumentar
sua resisténcia e aumentar seu volume transverso do apds trés meses de intervencéo,
mantendo o ganho apos trés meses de follow-up. Seguindo o mesmo desenho experimental,
Schlumpf e colaboradores (2006) avaliaram a eficacia de um programa de atividade fisica
didria com mais exercicios sobre a composicdo corporal e a aptiddo fisica. Os resultados
mostraram significante diminuicdo de gordura corporal, aumento da resisténcia, forca
muscular e a responsividade musculo esquelético na SPW ao treinamento fisico.

Em um centro de tratamento residencial Silverthon e Hornak (1993) conduziram um
programa de atividade fisica, baseado em caminhadas que variavam de 3 & 10 km e eram
realizados de 2 a 4 vezes por semana. Apés seis meses de intervencdo foi observado uma
significativa diminuicdo de gordura corporal e do peso corporal. Capacidade
cardiorrespiratoria, avaliado por meio de teste de esforco em um ciclo ergdmetro, melhorou
em média 2 L/min de oxigénio e taxa cardiaca diminuiu de 61 bpm para 56 bpm em média.

Grolla e colaboradores (2011) também conduziram um programa de atividade fisica
para adultos com a SPW em um centro de tratamento residencial. O programa era composto
de 3 horas de caminhadas diario, além de exercicios de fortalecimento. Ao longo do
programa, adaptacfes foram implementadas e as atividades foram substituidas para deixar o
programa mais atrativo e manter a aderéncia. Os autores reportaram que apesar do Sucesso
programa de atividade fisica em administrar o peso dos participantes, que as o ritmo das
atividades foi mais lento e com muitas interrupcdes do que esperado; tiveram dificuldade em
controlar as crises com grupos maiores de 10 pessoas; trabalho em equipe e desafios foram
importantes fatores motivacionais; os participantes gostaram muito da terapia psicomotora e
da musicoterapia e; deve-se controlar a intensidade das atividades para evitar a fatiga e o
aumento das crises de birras.

Para melhor entende o perfil metab6lico na SPW, Carrel e colaboradores (2004)
avaliaram o gasto energético total de criancas entre 4 e 36 meses de idade e de ambos 0s
sexos, por meio da analise de agua duplamente marcada. Os resultados mostraram
significativamente diferenca entre o grupo com a SPW e os valores de referéncia para sexo e
idade. Entretanto, neste estudo ndo foi investigado a relagdo entre gasto energético e massa
muscular magra e nem utilizou um grupo controle para parear seus achados. Assim de cobrir
essa lacuna, Butler e colaboradores (2007b) investigaram a taxa metabdlica na SPW, utilizado

também, a massa muscular magra como covariante para comparacdo para analise e
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comparagdo. Os resultados demonstraram que jovens com a SPW s&o menos ativos, e
apresentam menores taxas metabdlicas que seus pares ndo sindrdbmicos, mas quando 0s
valores eram ajustados a massa muscular magra, a diferenca entre os grupos desaparecia.
Neste estudo energético entre criancas e jovens de 4 a 16 anos também demonstra ser inferior
aos valores de referencia para area de superficie corporal (BUTLER et al., 2007a; CARREL
etal., 1999; MYERS et al., 2000a; VAN MIL et al., 2000c).

Outro estudo que investigou o gasto energético entre criangas e jovens com a SPW foi
conduzido por MIL e colaboradoeres (2000). Seus resultados sdo consonantes com oS
resultados dos estudos anteriores, porém, quando a taxa metabdlica em repouso foi ajustada
para a massa livre de gordura, a diferenga com o grupo controle, sem a SPW, desaparecia.
Resultados similares foram encontrados por Butler e colaboradores (2007), contudo, foi
observado que ndo s6 o gasto energético total era similar ao grupo controle quando corrigido
pelo percentual de massa magra, mas também, que o nivel de atividade fisica durante o
periodo de observacao era significativamente inferior.

Mais recentemente, Castner e colaboraodres (2014) avaliaram o padrdo de atividade
fisica semanal em um grupo de criancas e jovens com a SPW e comparou-0s com grupo
obeso controle. Os grupos ndo apresentaram diferencas significativas no total de tempo
despendido na participacdo de atividade fisica moderada a vigorosa. Porém, vale ressaltar que
0s resultados estavam abaixo dos recomendados pela WHO. O grupo com a SPW apresentou
uma tendéncia a engajar-se mais em atividades fisicas moderadas a vigorosas aos finais de
semana do que durante a semana. Foi observada diferenca significativa entre 0s grupos na
participacdo em atividade fisica leve e atividade fisica vigorosa durante a semana, sendo o
grupo obeso mais ativo que o grupo com a SPW

Manter niveis elevados de atividade fisica contribuem diretamente no controle da
obesidade e na sua saude 6ssea na SPW. Como foi recentemente apresentado por Duran e
colaboradores (2016), criancas e jovens com a SPW com mais alto nivel de atividade fisica
moderada a vigorosa apresentavam valores mais elevados de contetdo e densidade mineral
0ssea do que aqueles com menor nivel de atividade fisica semanal.

A capacidade cardiorrespiratoria é outro componente fisioldgico importante para a
manutencdo da saude na SPW. A fim de avaliar a saude cardiocirculatoria Castner e
colaboradores (2013) avaliaram a taxa de recuperacdo cardiaca apos teste submaximo usando
um cicloergdmetro em uma amostra com a SPW e grupos controle eutréfico e obeso. Grupos

controle apresentaram melhores taxas de recuperagdo cardiaca do que a o grupo SPW. A
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menor taxa de recuperacdo observada na SPW pode ser explicada pela menor frequéncia
cardiaca alcancada no teste, diminuindo assim o range de queda a niveis basais. Foi
hipotetizado também neste estudo que a diminuida taxa de recuperacdo cardiaca fosse o
resultado de alteracfes no sistema autondmico cardiaco (SNC) (DIMARIO et al., 1994).

O atraso no desenvolvimento motor na SPW, atribuidos a hipotonia e a deficiéncia
intelectual (TUDOR-LOCKE et al., 2011), também é um dos responsaveis pelo baixo nivel de
atividade fisica observado na SPW (REUS et al., 2010). Isto porque, no desenvolvimento
tipico, a medida que o reportorio motor se amplia aumenta-se a possibilidade de explorar o
ambiente a sua volta levando ao aumento do nivel de atividade fisica espontanea. Quanto
maior o nivel de atividade fisica, maior é o desenvolvimento cerebral, em especial do cortex
motor, aumentando o desempenho motor (OLSON et al., 2006). Tem sido consistentemente
reportado que o grau de desenvolvimento motor em bebés com a SPW é severamente
comprometido e alcanga, em termos percentuais, valores entre 35% e 57% dos valores de
referéncia (CASSIDY et al., 2012).

Festen e colaboraderes (2007) avaliaram o desenvolvimento motor de 22 criancas com
a SPW, com a mediana de 1,8 anos de idade. Em termos percentuais, nesta amostra, a taxa de
desenvolvimento mental foi de 73% e a taxa de desenvolvimento motor foi de 55,2%.
Também foi avaliado neste estudo os transtornos respiratorios obstrutivos no sono. Quatro
criangas foram diagnosticas com apneia obstrutiva do sono e apresentavam uma tendéncia a
ter maior indice de massa corporal, maior atraso no desenvolvimento mental e motor.

Avaliar objetivamente o efeito de intervencdes fisioterapéuticas ou endocrinas em
bebés hipotbnicos, como na SPW, ndo ¢ tarefa facil pela auséncia de instrumentos de
avaliacdo sensiveis o suficiente para uma avaliacdo consistente. A fim de superar esse
obstaculo, Reus e colaboradores (2013) desenvolveram uma tarefa base nos movimentos
espontaneos realizados por criancas ndo sindromicas para avaliar a forca muscular de bebés
com a SPW, entre 6 e 36 meses de idade. VValores foram expressos em termos percentuais do
desenvolvimento esperado para a idade. Foi observado que o desenvolvimento motor de bebés
com a SPW era 55,3% do esperado e que a forca muscular era correlacionada com melhor
resultado nos testes de desempenho motor.

Em seu estudo seguinte, com uma amostra de 43 criancas (1,3 a 3,0 anos de idade),
divididos em grupo experimental e grupo controle, Festen e colaboradores (2008) avaliaram
os efeitos da terapia de GH sobre o desenvolvimento mental e motor na SPW. Apo6s 12 meses

de intervencdo, foi observada melhora ndo s6 nas varidveis antropométricas (aumento da
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estatura, circunferéncia da cabeca, massa livre de gordura e diminuicdo peso e IMC) e
hormonais (aumento do fator de crescimento semelhante a insulina [IGF-1] e sua proteica
carreadora [IGFBP-3]) como também, melhora significativa nos testes de desenvolvimento
mental e motor quando comparado com o grupo controle.

Resultados similares aos supracitados foram observados no estudo conduzido por Reus
e colaboradores (2014) que avaliaram o efeito combinado da terapia com GH eu programa de
atividade fisica sobre a seccdo transversa do musculo esquelético, forca muscular e
desenvolvimento motor em uma amostra de 22 bebés com a SPW (mediana 12,9 + 7,1 meses
de idade). Divididos aleatoriamente em dois grupos, foi observado que apds 12 meses de
intervengdo, 0 grupo experimental apresentou significativo aumento na sec¢do do musculo
esquelético, forca muscular e coordenacdo motora grossa e, correlacdo positiva entre seccao
transversa do musculo estriado com forga muscular e desempenho motor, e forca muscular e
coordenacgao motora.

Forca muscular também tem sido reportada sendo muito abaixo dos valores de
referencia esperados para sexo e idade. Estudo conduzido por (CAPODAGLIO et al., 2009)
reportou que no teste de forca dos musculos extensores e flexores da articulacdo do
tibiofemoral, realizado em um dinamémetro isocinético, o grupo com a SPW apresentou
resultados 55% inferiores ao grupo obeso e 47% inferior ao grupo eutrofico.

Outro estudo que avaliou a forca muscular foi conduzido por Héarkonarson e
colaboradores (1995) que avaliaram possiveis alteracdes na funcdo pulmonar em decorréncia
da fraqueza muscular. Por meio da espirometria foi observado que pessoas com a SPW, entre
jovens e adultos, apresentam diminuida forca muscular expiratoria e inspiratéria, sendo

associada a disfunc&o respiratoria restritiva.

2.11. PROBLEMATICA

Como observado, a SPW é uma anomalia cromossdmica e de dificil manejo. Praticas
interventivas devem ser orquestradas por uma equipe interdisciplinar e com participacao ativa
dos pais, familiares e cuidadores proximos.

Pais podem se sentir confusos na administracdo do elevado nimero de terapias e podem
alcancar elevados niveis de estresse em decorréncia das constantes visitas médicas, na
administracdo dos medicamentos e no controle alimentar.

Existe um escasso numero de informagfes basicas sobre a SPW no Brasil. Tais

informagdes poderiam auxiliar os pais na adoc¢éo de medidas profilaticas que contribuiriam na
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melhora da qualidade de vida do filho com a SPW, de todas a familia e dos demais
profissionais envolvidos no cuidado da SPW.

Como o principal problema na SPW é a adequacéo da balanca energética, parece claro
que fornecer para pais, um programa de atividade fisica especifico, com orientacGes para o
manejo dos problemas de comportamento que possam surgir e orientagdes para o controle da
ingesta energética parecem ser de méxima importancia para essa populacéo.

Porém, desenvolver um programa de atividade fisica que possa ser aplicavel em
diferentes realidades socioecondmicas, que seja compreensivel para pais com baixo nivel de
instrugdo escolar e com limitados recursos fisicos e financeiros, parece ser o desafio a ser

superado.
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3. OBJETIVOS

A proposta completa deste estudo é a de avaliar a condicdo de salde e o uso de
servigos por pessoas com a Sindrome de Prader-Willi e, avaliar a aplicabilidade e o efeito de
um programa de atividade fisica baseado em atividades que possam ser feitas em casa (Home-
Based Activities) sobre a aptiddo fisica de criangas e jovens com a Sindrome de Prader-Willi.

Entretanto, observa-se que o estudo trata de duas problematicas distintas, a primeira
relacionada a falta de dados sobre a condicdo de saude, o uso de servico de saude e o impacto
destes na satde familiar na Sindrome de Prader-Willi; e a segunda relacionada a auséncia de
material de apoio com informacgdes basicas sobre etiologia da Sindrome de Prader-Willi e
seus cuidados incluindo uma proposta de atividade fisica para ser conduzida pelos pais que
auxiliaria no controle do peso de seu filho.

Assim, decidiu-se que o projeto seria dividido em dois estudos com desenhos
metodologicos distintos. O primeiro de cunho transversal e o segundo de cunho experimental,

com estudo de caso. A seguir é apresentado um esquema o delineamento da pesquisa.

Figura 4. Desenho de pesquisa para cumprimento dos objetivos propostos.
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3.1. ESTUDO1

OBJETIVO GERAL

Avaliar a condigdo de saude e 0 uso de servigos por pessoas com a Sindrome de
Prader-Willi e suas implicages na satde familiar.

OBJETIVO ESPECIFICO

e Traduzir e adaptar para o contexto brasileiro um conjunto de inventarios utilizados
internacionalmente para avaliar uso de servicos, condicGes de saude e préatica de
atividade fisica em pessoas com SPW;

e Identificar e descrever as condi¢des de saude fisica e emocional (Problemas de
comportamento e qualidade de vida) de pessoas com SPW e seus familiares;

e Identificar e descrever o uso de servigos de salde de pessoas com SPW;

o Identificar e descrever o nivel de atividade fisica praticado por pessoas com SPW;

3.2. ESTUDO 2

OBJETIVO GERAL

Elaborar e avaliar a aplicabilidade e os efeitos de um guia e de um programa de
atividade fisica para a Sindrome de Prader-Willi baseado em atividades que possam ser feitas

em casa (Home-based activities) conduzido pelos pais.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

e Elaborar e avaliar as informacdes de um guia de informacdes sobre a Sindrome de
Prader-Willi;
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Elaborar e avaliar a aplicabilidade de um programa de atividade fisica para criancas e
jovens com a Sindrome de Prader-Willi;

Avaliar os efeitos de um programa de atividade fisica para a Sindrome de Prader-Willi
sobre as varidveis relacionadas a aptiddo fisica, atividade autondmica cardiaca e a
coordenagdo motora;

Avaliar a uso dos materiais disponibilizados para realizagéo do programa de atividade
fisica.
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4. ESTUDO 1

4.1. METODO

Para alcancar os objetivos propostos neste estudo, um levantamento por meio de
entrevista presencial ou por telefone com o pai, ou a mée, e/ou o cuidador principal da pessoa
com a SPW de qualquer faixa etaria foi realizado.

Os instrumentos utilizados para a coleta das informacdes dos participantes neste estudo
foram, em parte, disponibilizados pela Dra. Daniela Rubin, que coorientou o autor deste
trabalho em sua estadia na California State University — Fullerton, USA, durante o programa
de doutorado sanduiche. Os instrumentos disponibilizados foram o Questionario de Historico
Médico e Exercicio para a Sindrome de Prader-Willi - [MHEQ] (Medical History and
Exercise Questionnare for Prader-Willi-Syndrome), o Formulario de Ingestdo e Rastreio
Nutricional — [NSIF] (Nutrition Screen and Intake Form) e, o Questionario de Levantamento
dos Pais — [PS] (Parental Survey), que foram traduzidos e adaptados para a realidade
brasileira utilizando-se do método de critério de juizes.

Os demais instrumentos que compdem este levantamento sdo o Questionario de
Qualidade de Vida da Organizacdo Mundial da Saude — [WHOQOL — Bref] (The World
Health Organization Quality of Life), o Questionario de Monitoramento de Problema
Resumido - [BPM] (Bref Problems Monitor) e; a Escala de Estresse Percebido - [PSS]
(Perceived Stress Scale).

4.2. PARTICIPANTES

A amostra deste estudo foi composta por 40 pessoas com a Sindrome de Prader-Willi
independente da faixa etaria. Os critérios de inclusdo para este estudo foram: a apresentacdo
do teste citogenético confirmando a Sindrome de Prader-Willi; que o respondente fosse maior
de idade e; que o respondente participasse ativamente dos cuidados da pessoa com a
Sindrome de Prader-Willi.

Centros de genética médica e associagdes de pais de pessoas com deficiéncia foram
contatados e receberam uma carta informando sobre os objetivos do estudo e com uma
solicitacdo para informarem se em sua lista de pacientes, encontrava-se alguém com a SPW.
Caso a resposta fosse positiva, era solicitado que o paciente fosse informado sobre a pesquisa
e que recebesse o telefone do responsavel do estudo para contato. O projeto também foi

divulgado em midias sociais, nas paginas relacionadas a sindrome.



50

A partir do contato dos interessados, foi agendada uma reunido na Universidade
Presbiteriana Mackenzie, local de melhor acesso aos pais ou por telefone para realizagdo da
entrevista. Para aqueles que foram entrevistados por telefone, o termo de consentimento livre
e esclarecido (Anexo 1) foi enviado por e-mail com a solicitacdo de que o termo fosse
minuciosamente lido e em concordéancia das condicdes, ele fosse assinado, digitalizado e
reencaminhado por e-mail.

Os procedimentos metodoldgicos foram submetidos e aprovados pelo Comité de Etica
em Pesquisa Envolvendo Seres Humanos da Universidade Presbiteriana Mackenzie
(CEP/UPM n° 784.029/08/2014 and CAEE: 34649314.2.0000.0084).

4.3. INSTRUMENTOS DE COLETA DE DADOS

Como os instrumentos disponibilizados pela Dra. Daniel Rubin ndo possuiam uma
versdo para o idioma Portugués, a adaptacao foi realizada por meio do critério de juizes. O
critério consistiu de uma primeira traducéo realizada pelo pesquisador responsavel junto com
dois professores especialistas na SPW do PPGDD da Universidade Presbiteriana Mackenzie.
Posteriormente, 0s questionarios foram encaminhamento para trés juizes, profissionais
especialistas na SPW e com dominio do idioma inglés, para avaliar a clareza da traducéo e
para fazerem sugestfes de adequacdo quando necessario. O resultado da avaliacdo dos trés
juizes foi analisado e uma versdo final dos questionarios foi redigido. O processo de

adaptacdo dos questionarios é apresentado nos resultados.

A seguir, séo detalhados os instrumentos de avaliagdo utilizados neste estudo:

a) Questionario de Historico Médico e Exercicio para a Sindrome de Prader-Willi
(Prader-Willi Syndrome Medical History and Exercise Questionnaire [QHME]),
desenvolvido por Rubin e colaboradores (2014), ele é composto questdes de multiplas
escolhas e dissertativas que objetivam levantar informacdes sociodemogréficas;
recordatério médico de diagnoéstico; historico puberal; histérico de hospitalizagéo;
historico de tratamento medicamentoso e ndo-medicamentoso; historico de

comportamento e historico de atividade fisica e exercicio;
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d)
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Formulério de Ingestdo e Rastreio Nutricional (FIRN) (Nutrition Screen and
Intake Form [NSIF]), é um instrumento para levantamento dos hébitos alimentares
familiar, no formato de entrevista. O FIRN é parte do pacote do software de analise de
macro nutrientes e total de calorias ingeridas, desenvolvido por ESHA Research,
Salem, OR, USA (RUBIN et al., 2014);

Questionario de Levantamento Parental (Parental Survey [PS]) € uma versdo
adaptada por Rubin e colaboradores (2014) do Preferring Proxy-agency: Impact on
Self-efficacy for Exercise desenvolvido por Shields e Rawley (2006) que avalia 0s
diferentes niveis de preferencia de exercicio fisico, de satisfacdo com o exercicio, a
intencdo do exercicio fisico e a confianca para a realizacdo do exercicio. O
questionario adaptado é formado por cinco blocos com questdes no formato Likert e
dicotdbmica, que objetivam: 1. histérico do grau de engajamento familiar em atividades
fisicas; 2. histdrico do grau de engajamento do participante com SPW em atividades
fisicas; 3. percep¢do dos pais quanto a importancia da atividade fisica e; 4. grau de

conhecimento do pai quanto aos efeitos da atividade fisica para a satde do seu filho;

Questionario de Avaliacdo da Qualidade de Vida (World Health Organization
Quality of Life Assesment [WHOQoL-Bref]), foi construido a partir de esforcos de
varios centros de pesquisa no mundo, sob a chancela da Organizacdo Mundial da
Saude, com o objetivo de levantar a percepcdo de qualidade de vida da populacédo
mundial. Para tal, o WHOQoL é composto por foi desenvolvido com base em quatro
dominios relacionados a salde, a saber: 1. Dominio fisico, 2. Dominio psicoldgico, 3.
RelagOes sociais e, 4. Meio ambiente. A versdo em portugués foi desenvolvida por
Fleck e colaboradores (1999) (Anexo 1);

Breve Monitor de Problemas para Pais de criancas entre 6 e 18 anos de idade
(Bref Problems Monitor [BPM-P 6/18]) que € a versao resumida do Child Behavior
Checklist (CBCL 6/18) (ACHENBACH, et al., 2001), que avalia os problemas de
comportamento e emocionais de criancas e adolescente e que é amplamente utilizado
por psiquiatras, psicélogos, pediatras, por profissionais da salde e para o
desenvolvimento de pesquisas associadas (PIPER et al., 2014).
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4.4. PROCEDIMENTOS ESTUDO 1

Dada a parceria entre 0 PPGDD e o Instituto da Crianca da Universidade de Séo
Paulo, Ambulatério de Genética Medica da Faculdade de Medicina de Sado Paulo - campus
Ribeirdo Preto e o Centro de Genética Médica da Universidade Federal de Sdo Paulo, estas
instituicdes foram visitadas pelo pesquisador responsavel para o levantamento dos
participantes em potencial. O projeto também foi divulgado na midia social - FACEBOOK -
relacionadas a Sindrome de Prader-Willi no Brasil e nos blogs criado por mées de pessoas
com a Sindrome de Prader-Willi.

Com base nos dados levantados nos centros e dos pais que responderam as chamadas
das associacfes e da midia social, um contato telefénico foi realizado e, para os pais que
pudessem se deslocar até a Universidade Presbiteriana Mackenzie foram agendados encontros
para a entrevista e palestra sobre a Sindrome de Prader-Willi. Para os pais que vivem na
regido de Ribeirdo Preto, como eles j& se conheciam, foi realizada uma reunido entre eles na
casa de um dos pais para realizarmos a coleta dos dados. Para os pais do Rio de Janeiro a
coleta de dados aconteceu também em um dos encontros de pais organizados por uma mée de
uma crianga com a sindrome. Alguns participantes tomaram contato com a pesquisa por
outros pais.

Para os pais que vivem em regides distantes, a entrevista aconteceu por meio de
telefone. Foi perguntado na primeira chamada telefénica, quem dentre os pais e/ou cuidador
passava mais tempo com a pessoa com a Sindrome de Prader-Willi para responder ao
questionario.

A ordem da aplicacdo dos questionarios foi: Questionario sociodemografico;
Questionario de histérico médico e de exercicio da Sindrome de Prader-Willi; Questionario
parental; Questionario de qualidade de vida;, Breve Monitor de Problemas para Pais e;
Questionario de ingestdo alimentar.

Apobs os questiondrios disponibilizados pela Dr2. Daniela Rubin (Questionario de
historico médico e de exercicio da Sindrome de Prader-Willi; Questionario parental e;
Questionario de ingestdo alimentar) terem sido traduzidos pelo pesquisador deste estudo, eles
foram encaminhados para trés outros pesquisadores especialistas da SPW, que avaliaram a

clareza da traducdo e fizeram sugestdes quando necessario.
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4.5. ANALISE ESTATISTICA

Ap0s coleta, os dados foram tabulados no software estatistico IBM SPSS, versdo 17. A
analise descritiva foi conduzida em todos os dados. Teste de normalidade foi aplicado no
resultados do WHOQOL e teste t de student foi usado para avaliar diferentes em funcéo do

SEXO0.

4.6. RESULTADO

Os trés questionarios produziram 110 questdes, que foram avaliadas com base em trés
critérios de clareza e um critérios adicional. Os critérios de clareza utilizados foram: Clareza
adequada; Clara, mas deve haver explicacdes adicional; Precisa ser reformulada e; Outras
correcoes.

A tabela 1 apresenta a avaliagéo realizada pelos trés pesquisadores.

Tabela 1. Avaliacdo da clareza dos questionarios

_ I Clara, mas deve .
Avaliador Clareza haver explicacio Precisa ser Outra}s
adequada adicional reformulada correcoes
Avaliador 1 73 26 11 22
Avaliador 2 81 15 14 9
Avaliador 3 68 35 7 2

O Questionario Parental recebeu o maior numero de solicitacbes de explicacdo
adicional, somados os trés avaliadores (92%) e o Questionario médico e de exercicio fisico
recebeu as demais solicitagcdes explicacdo adicional (8%). Cem por cento das solicitacdes do
tipo “Precisa ser reformulado” aconteceram no questionario Parental. Outras corre¢des
incluem correcéo de ortografia (16), acentuagéo (9) e pontuagao (8).

Ap0s as adequacdes, 0s questionarios foram encaminhados para outros trés pais de
criancas sem a SPW e sem conhecimento sobre ela, para avaliarem a clareza das questdes. Na
somatoria dos trés novos avaliadores, 15 traducdes estavam “claras, mas deveriam haver

explicagOes adicionais” e 13 “outras corre¢des” foram sugeridas. Nove adequacbes foram
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julgadas como “necessitando de adequagdes pertinentes” e as 13 corre¢bes (compostas por
erros de ortografia) foram realizadas e os questionarios foram finalizados.

Com os questionarios finalizados, foram entrevistados 40 pais de pessoas com a SPW.
A caracterizacdo da amostra é apresentada na tabela 2. Essa fase do estudo foi realizada em
parceria com o aluno de mestrado do PPGDD Arcénio José Ferreira Junior, que resultou na
utilizacdo de parte desses resultados na sua dissertacdo de mestrado (FERREIRA Jr, 2016).

Tabela 2: Tabela de caracterizagdo dos pais que participaram do levantamento

- Niveis do Média = DP
Fator Validos (N) fator n (%) (Alcance)
Sexo 40 Homens 06 (15)
respondente Mulheres 34 (85)
41,05+6,27
Idade 30 (33-51)
Casado 25 (83,3)
Estado civil 30 Separado 03 (10)
Solteiro 02 (6,7)
Asiéatico 01 (2,5)
Negro 02 (5)
Etnia 31 Hispénico 01 (2,5)
Branco 18 (45)
Mestico 09 (22,5)
Fundamental-1 03 (7,5)
Fundamental-2 03 (7,5)
: Médio 11 (27,5)
Escolaridade 35 Superior 14 (35)
Especializacédo 03 (7,5)
Pds-Graduado 01 (1)
IMC 34 26,61+4,95
Respondente (19,04-40,09)
IMC 30 28,38+4,43
Conjuge (20,07-37,18)
NUmero de 3,79+0,88
membros na 34
familia (2-6)
Renda 31 7.488,06+7.186,84
familiar (1.300,00-30.000,00)
plano de s Sim 26 (74,3)
: N&o 09 (25,7)
privado

Legenda: n: Numeros validos
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Na tabela 2 é apresentado o resultado do questiondrio de qualidade de vida

WHOQOL-bref e o resultado de comparacdo de média utilizando teste t entre os pais e maes

respondentes.

Tabela 3. Resultado do questionario WHOQOL-bref

; Total Mae Pai
DOMINIO (n = 40) (n =31) (n=9) t (37) p
Média (DP)  Média (DP) Média (DP)
Fisico 15,23 (2,66) 1547 (2,47) 14,16 (3,17) -1,304 0,20
Psicoldgico 15,08 (2,03) 15,38 (2,05) 14,00 (1,86) -1,821 0,07
RelagOes sociais 15,13 (2,89) 15,60 (2,85) 13,78 (2,83) -1,686 0,10
Meio ambiente 14,19 (2,41) 14,38 (2,42) 13,61 (2,56) -0,830 0,41

Dentre os 40 participantes com a Sindrome de Prader-Willi investigados neste estudo,

57,5% (23) eram do sexo masculino, enquanto que 42,5% (17) eram do sexo feminino. A

distribuicdo dos subtipos da sindrome nesta amostra era de 60% (24) por delecao, 27,5% (11)

por dissomia uniparental materna, 5% (2) por defeito ou mutacdo no centro do imprinting e

7,5% (3) dos casos o respondente ndo soube informar.

Na tabela 4 sdo apresentados os dados das comorbidades que levaram a hospitalizacéo

dos participantes desta amostra.
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Tabela 4. Histérico médico que levou a hospitalizacdo dos participantes desta amostra

Condicao Casgs_ avaliados CasE)s com
validos (n) ocorréncia (n)

Problemas de comportamento 40 1(2,5%)
Diabetes 40 1(2,5%)
Obesidade 40 2 (5%)
Hipertensao arterial 40 4 (10%)
Trombose venosa profunda 40 0 (0%)
Problemas cardiacos 40 7 (17,5%)
Asma 40 7 (17,5%)
Apneia 40 3 (7,5%)
Outros problemas respiratorios 40 10 (25%)
Ocorréncia com risco de morte 40 8 (20%)
Pneumonia 40 9 (22,5%)
Displasia do quadril 40 4 (10%)
Convulstes 40 5(12,5)

Foram também citados como situacdes que levaram a hospitalizacdo: Criptorquidia
(4); Bronquiolite (4); Hérnia inguinal Fratura (1); Retirada da vesicula (1) e; Baixa imunidade
(1). Além disso, escoliose foi relatada em 35% (14) dos participantes e 10% (4) nunca fizeram
um exame para avaliar a existéncia ou ndo de alteracdo na coluna vertebral. A idade de
diagnostica foi de 7,08+4,34 anos (6 meses - 15 anos de idade). Dentre os graus de
severidade, 17,5% (7) apresentavam alteracGes leves, 10% (4) apresentavam alteracOes
moderadas e 7,5% (3) apresentavam severas alteracfes na coluna vertebras. Em 10% (4) dos
casos foi necessaria a utilizacdo de oOrtese e em 5% (2) dos casos foi necessaria uma

intervencdo cirurgica (Tabela 5).
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Tabela 5. Tabela de frequéncia da idade de diagndstico de escoliose.

IDADE (anos) Frequéncia Porcentagem valida
6 meses 1 2,6
2,00 1 2,6
2,08 1 2,6
4,00 2 51
6,00 1 2,6
7,00 1 2,6
8,00 2 51
9,00 1 2,6
10,00 1 2,6
12,00 2 5,1
15,00 1 2,6
N&o relatado 25 64,1
Perda 1
TOTAL 40 100

Na tabela 6 sdo apresentados os dados dos medicamento utilizados na SPW. Nela
pode-se observado que os medicamentos mais utilizados sdo aqueles utilizados para o
controle da obesidade.
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Tabela 6. Uso de medicamento associado & patologia.

Casos avaliados Tem a doenca Uso de
Condicao validos (n) ¢ Medicamento %
2om (n)

Hipertensao arterial 40 15% (6) 12,5% (5)
Diabetes Tipo | 40 7,5% (3) 7,5% (3)
(Autoimune)
Diabetes Tipo Il 40 5% (2) 2,5% (1)
Asma 40 17,5% (3) 7,5% (3)
Convulséo 40 10% (4) 5% (2)
Hipotermia 40 10% (4) 2,5% (1)
Hipertermia 40 15% (6) 5% (2)
Hipotireoidismo 40 12,5% (5) 7,5% (3)
Hipertireoidismo 40 2,5% (1) 0% (0)
Colesterol Alto 40 17,5% (7) 10% (4)
Triglicérides Altas 40 10% (4) 0% (0)
Sonoléncia Excessiva 40 22,5% (9) 2,5% (1)

Outros medicamentos reportados pelos respondentes foram indicados para problemas
de comportamento (1), bronquiolite (2), alergia respiratéria (1), depressdo e sindrome do
panico (2), paralisia facial parcial (1) e sinusite (1).

Os problemas ortopédicos reportados nesta amostra foram valgismo da articulacdo
fémur tibial (2), achatamento do arco transverso dos pés (2), pés em supinacdo (2), ma
formagéo do braco e antebraco (1), alteracdo no cotovelo em decorréncia de uma fratura (1),
frouxiddo ligamentar (1).

Dentre as terapias hormonais, 0 hormonio de crescimento é utilizado por 35% (14)
desta amostra. Entre os homens apenas 2,5% (1) esta fazendo uso da testosterona e 10% (4)
reportaram que os filhos ja utilizaram em algum momento da vida. Entre as mulheres 2,5%
(1) esta fazendo uso de estrogénio e 35% (14) relataram que as filhas ja fizeram uso de
estrogénio em algum momento da vida.

A seguir é apresentada a tabela 7 com o histérico de queixas comportamentais.



Tabela 7. Histdrico de queixas comportamentais.

SR Apresenta Apresentou no
Comportamento avaliados b P
1 atualmente passado
validos (n)

Cutucar a pele 40 50% (20) 47,5% (19)
Ordenamento 40 32,5% (13) 22,5% (9)
compulsivo/Contagem
Gritar ou berrar 40 45% (18) 25% (10)
Atirar objetos 40 15% (6) 20% (8)
Agressividade/Ac¢oes violentas 40 35% (14) 25% (10)
Falha na Linguagem 40 65% (26) 62,5% (25)
Comportamento de destruir 40 15% (6) 7,5% (3)
objetos, brinquedos e etc.
Ameagar ferir 0s outros 40 15% (6) 10% (4)
Birras 40 65% (26) 30% (12)
Ansiedade 39 82,1% (32) 48,7% (19)
Chorar facilmente 40 42,5% (17) 32,5% (13)
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Os pais também relataram outras alteracdes de comportamento como ecolalia (2),

movimentos estereotipados com maos e cabeca (1), roer unha (1) e esquizofrenia (1).

Quarenta e seis por cento (18) dos pais acreditam as alteracGes de comportamento podem

interferir negativamente na pratica da atividade fisica. Como base nas suas experiéncias e

expectativas, os pais relataram:

Relato 1: “Chantagem para realizar a atividade fisica, utilizando a comida como moeda de

troca. Consentir em sair para a atividade fisica desde que passem por uma doceria”;

Relato 2: “Ele fica mais agitado dificultando o relacionamento com outras criangas”;

Relato 3: “Tem muitos problemas por falta de musculatura e problemas por birras”;

Relato 4: “... vezes ela leva para as atividades as birras de casa”.

Relato 5: “N&o quer fazer porque esta ocupado com outra coisa. Ex.: Enrolar linha e rasgar

papel”;

Relato 6: “Se apresentar uma crise de birra, ela ndo ira praticar”;

Relato 7: “Nao querer fazer por birras”;

Relato 8: “Nao tem facilidade em aceitar ordens e ndo aceita perder por isso torna dificil a

pratica de atividades”;
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Relato 9: “Sair fora de casa, por conta das birras, mudan¢a de humor, ndo sai tanto de
casa”.

Relato 10: Se preocupa em como serdo as “atividades em grupo ou contato” com outras
pessoas;

Relato 11: “Relacao Pessoal” pode afetar a aderéncia a atividade;

Relato 12: “Ansiosa para saber como se desenvolvera as atividades e quando esta cansada
fica muito”;

Relato 13: “Se algo sai da rotina, ela ndo aceita, tem hipotonia.”;

Relato 14: “As vezes ndo aceita a derrota e nem dividir as coisas com as outras criangas”;
Relato 15: “Se ficar chorando. Se cutucar a pele ndo pode entrar na piscina”;

Relato 16: “Quando cisma que ndo” quer fazer as coisas que sao solicitadas;

Relato 17: “Sim, porque ele pode acabar sendo isolado do convivio com as pessoas”

Relato 18: “Escoliose severa”.

Na tabela 8 apresenta-se a distribuicdo de frequéncia do breve monitor de problemas
para pais de criancas entre 6/18 anos (BPM-P). Os comportamentos que tem alta frequéncia
em muito verdadeiro foram: Comporta-se de maneira infantil; Discute muito; Nao termina as
coisas; Desconcentrado; E impulsivo; E mentiroso; E medroso; E desatento; E teimoso e Tem
crise de birra. Os dados sdo apresentados em escores brutos uma vez que a padronizagdo esta
disponivel apenas para a faixa de 6-18 anos. Na tabela 9 apresenta-se uma média dos escores
brutos por escala (Internalizantes; Atencdo; Externalizantes e Total). De modo geral, tanto nas
tabelas 8 quanto 9 observa-se uma malta frequéncia de problemas de comportamento. As

maiores frequéncias estdo marcadas em amarelo na Tabela E.
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Tabela 8. Distribuicdo dos problemas de comportamento (Esse inventario apresenta um N
reduzido em comparacdo ao N total da amostra que é de 40 participantes. Isso porque alguns
inventarios ndo foram respondidos ou foram preenchidos de forma incorreta). Destaca-se em
amarelo as perguntas com maior frequéncia.

Casos Na&o é Um pouco Muito
Comportamento avaliados verdade verdadeiro verdadeiro >
validos (n) (O ponto) (1 ponto) (2 pontos)

Comporta-se de

. . 27 4 10 13 36
maneira infantil
Discute muito 27 4 12 11 34
N&o termina as coisas 27 6 11 10 31
Desconcentrado 27 7 10 10 30
N&o consegue parar 57 15 g 4 16
sentado
DES'EI’T)I coisas da sua 57 15 g 4 16
familia
(IZ;eszobedlente em 27 y 14 6 56
Desobediente na 97 13 12 5 16
escola
Sente-se sem valor 27 13 12 2 16
E impulsivo 27 6 11 10 31
E medroso 27 5 9 13 35
Sente-se culpado 27 16 8 3 14
Fica sem jeito com 57 14 9 4 17
pessoas
E desatento 27 7 8 12 32
E teimoso 27 3 10 14 38
Tem crise de birra 27 2 9 16 41
Ameaca as pessoas 27 18 6 3 12
E infeliz e triste 27 19 5 3 11
E preocupado 27 13 11 3 17

Y. = Somatdria dos dados brutos.

Tabela 9. Média dos escores brutos por escala (Internalizantes, Atencéo, Externalizantes e
Total)

Internalizantes  Atencdo Externalizantes Total
Pontuacdo bruta média 4,2 6,8 7,0 18,0
Pontuagdo maxima 12 12 14 38
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Na tabela 10 é apresentada a distribui¢do dos problemas de comportamento dos participantes elegiveis para a analise do populacional

Tabela 10. Distribuicdo dos problemas de comportamento dos participantes entre 6 e 18 anos.

Participante 1 2 3 5 6 7 8 9 10 14 18 23 24 25 27 29 31 32 Media DP

Score total 3 7 2 6 3 6 4 6 6 2 4 3 3 3 11 1 2 7 4,39 2,43
Score T 58 69 56 68 59 68 64 68 68 5 63 59 59 61 74 51 55 69 62,44 6,18
Percentil 79 97 73 97 81 97 92 97 97 69 90 81 81 87 98 54 69 97 8533 12,49

Problemas
Internalizantes

Score total 10 6 2 10 4 8 5 11 11 7 8 7 9 9 12 2 10 7 7,67 2,89

Zrtzkr)]'eérgas Score T 72 60 50 72 57 67 58 73 73 67 68 67 70 69 75 50 72 64 6578 7,51
¢ Percentl 97 84 50 97 76 96 79 97 97 96 97 96 97 97 97 50 97 92 8844 1502
Scoretotal 12 7 3 9 6 10 9 8 8 5 10 6 6 6 10 6 8 9 767 216

Problemas

Score T 73 66 53 69 65 70 69 68 68 62 70 65 65 64 71 64 68 69 6661 4,31
Percentil 98 9% 62 97 93 98 97 97 97 89 98 93 93 92 98 92 97 97 93,50 8,08

Externalizantes

Score total 25 20 7 25 13 24 18 25 25 14 22 16 18 18 33 9 20 23 19,72 6,23
Score T 72 68 52 72 63 70 66 72 72 64 70 66 68 67 77 55 69 70 67,39 5,90
Percentil 98 97 58 98 90 98 95 98 98 92 98 95 97 96 98 69 97 98 92,78 10,74

Total de
Problemas




63

Na tabela 11, sdo apresentados os tipos de terapias ndo medicamentos comumente

recomendados para a Sindrome de Prader-Willi.

Tabela 11. Historico de tratamento ndo medicamentoso

Casos
Terapia ou Tratamento avaliados Realizando  Realizou
validos (n)

Fisioterapia 40 30% (12)  72,5% (29)
Hidro~terapia (terapia na agua, 40 27,5% (11)  37,5% (15)
natacao)
Equoterapia (terapia com uso de 40 5% (2) 17,5% (7)
cavalos)
Fonoaudiologia 40 62,5% (25)  72,5% (29)
Terapia Ocupacional 40 27,5% (11)  45% (18)
Atendimento para Transtornos de 40 275% (11)  37,5% (15)
Aprendizagem
Terapia Psicoldgica 40 47,5% (19)  45% (18)
Nutricionista 40 60% (24)  47,5(19)
Atividade Fisica Estruturada 40 30% (12)  27,5% (11)

Os pais também citaram que seus filhos realizavam ballet (1), teatro (1), terapia
comportamental (1), acompanhamento com uma pedagoga (1) e uma psicopedagoga (1). Pais
também reportaram alguns elementos que limitam a participacdo do filho para a pratica da
atividade fisica ou atividades corporais.

Dentre os fatores limitadores para pratica da atividade fisica e do exercicio, foi
relatado nesta amostra que 5% (2) dos participantes reclamaram de dor no peito durante a
pratica, 2.5% (1) perdeu a consciéncia durante a atividade, 2,5% (1) reportou tontura, em 10%
(4) foi reportado ou observado batimento cardiaco irregular durante a atividade fisica, 5% (2)
relataram um chiado, 7,5% (3) relataram excesso de tosse, 20% (8) sentiram dificuldade de
respirar, 15% (6) relataram respiracdo irregular e 20% (8) relataram uma inabilidade da
crianga com a sindrome de manter-se com outras criangas.

Dentre outras condicdes que dificultaram a préatica da atividade fisica pelos seus filhos
foi o cansagco e sono 7,5% (3), dificuldade em comunicar-se impede que interaja e
compreenda as instrucdes 2,5% (1), comportamento de isolar-se 2,5% (1), Dores nas costas e
pernas 12,5% (5), severa escoliose 2,5% (1) e frustracdo por nédo realizar as tarefas como as

outras criangas 2,5% (1).
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As atividades fisicas praticadas na sindrome de Prader-Willi sdo as atividades aerobias
2,5% (1), o ciclismo 10% (4), a danca 15% (6), o futebol 12,5% (5), aula de ginéastica 15%
(6), musculacdo 2,5% (1), a caminhada em trilha 30% (12), jogos eletrénicos de interacéo
12,5% (5), pular corda 2,5% (1), corrida 7,5% (3), patins 2,5% (1), fortalecimento muscular
12,5% (5), Yoga 7,5% (3) e a natacdo 25% (10). Nesta amostra, 17,5% (7) receberam
orientacdo medica para ndo realizar exercicios fisicos.

Pais relataram suas impressdes quanto ao sentimento de satisfacdo do filho ao praticar
diferentes atividades e em diferentes contentos. Em uma mostra de 27 respondentes, foi
observado que 16,7% (5) desgostavam muito de praticar esporte, 23,3% (7) acreditavam que
seus filhos nem gostavam nem desgostavam de esporte, 36.7% (11) gostavam de esporte e,
16,7% (5) gostavam muito de esporte. Sobre atividade fisica estruturada foi observado que
13,3% (4) desgostavam muito de atividade fisica, para 13,3% (4) era indiferente, para 50%
(15) era gostoso e para 20% (6) a atividade fisica € muito gostosa de ser praticada. Para as
atividades de recreacdo, 20,7% (6) achavam indiferente, para 58,6% (17) a atividade era
gostosa e para 17,2% (5) a recreagdo era muito gostosa de ser realizada. Dez por cento (3)
desgostavam muito de fazer atividade fisica sozinha 23,3% (7) ndo gostavam de fazer
atividade sozinha, 10% (3) achavam indiferentes fazer atividade sozinho, 30% (9) gostavam
de fazer atividade sozinha e 23,3% (7) gostavam muito de fazer atividade fisica sozinha.
Treze por cento (4) sdo indiferentes quanto a fazer atividade com alguém conhecido, 46,7%
(14) gostam de fazer atividade com alguém conhecido e 36,7% (11) gostam muito de fazer
atividade com alguém conhecido. Para 10% (3), fazer atividade com alguém que acabou de
conhecer ndo é agradavel, para 16,7% essa situacao € indiferente, para 50% (15) fazer
atividade com quem acabou de conhecer é gostoso e para 16,7% é muito gostoso fazer
atividade com quem acabou de conhecer.

A tabela 12 apresenta os resultados da rotina alimentar dos participantes deste estudo.
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Tabela 12. Avaliacdo do tratamento nutricional

Casos avaliados

el validos (n) sim (%)

Teve mudanca de peso recentemente? 28 53,6
Esta sobre tratamento médico? 27 88,9
Seu filho j& recebeu aconselhamento

nutricional? 28 85,7
Se sim, a consulta foi nos Ultimos 6 meses? 28 64,3
Seu filho esta sobre uma dieta especial?

Restricdo calorica? 27 81,5

4.7. DISCUSSAO

A taxa de responsividade dos centros de genética médica e aconselhamento genético
foi baixa. A maior parte dos participantes deste levantamento teve contato com esta pesquisa
por meio da midia social, podendo assim, ter enviesado a amostra para uma parcela da
sociedade com mais recursos financeiros.

Este fato pode ser observado pelo grau de instrucdo dos participantes, em que, 44%
destes tém nivel igual ou superior ao ensino superior. O que contrasta com os dados do
Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IGBE) que descreve que apenas 7,9% da
populacdo Brasileira tem nivel superior (IBGE, 2016). A renda média familiar é de
aproximadamente 7.500,00 reais e 74% da amostra possui plano de salde privado.

Um achado relevante na caracterizagdo dos respondentes deste estudo é o indice de
Massa Corporal (IMC) desta amostra. Assumindo que a maioria dos respondentes era do sexo
feminino, observa-se que em média essa populacdo estd marginalmente acima do peso. Esses
achados sdo importantes porque € possivel inferir que os habitos alimentares e o nivel de
atividade fisica exibido pela familia estdo abaixo dos valores recomendados a boa saude
(MATSUDO et al., 2002).

Se este dado para a populacdo tipica ja é preocupante, para as pessoas com a Sindrome
de Prader-Willi ela pode ser devastadora, uma vez que o estilo de vida parental afeta
significativamente o estilo de vida dos filhos a curto, médio e em longo prazo (HILL;
PETERS, 1998). Criar e manter uma rotina sélida e permanente de boas praticas alimentares e
adequado nivel de atividade fisica é a forma mais eficiente e menos traumatica de manter a
satide de alguém com a SPW (MAIANO et al., 2014).
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No questionario de historico de queixas de comportamento é possivel observar um
aumento nas queixas de problemas de comportamento feitas pelos pais com o tempo (passado,
presente) em todos os comportamentos listados, com excecdo de um (atirar objetos)
(BUTLER et al.,, 2004a; SINNEMA et al., 2011). Aos 5 anos de idade, com o inicio
hiperfagia e que alcanca seu apice no final da adolescéncia (MILLER et al., 2011), é
observado um aumento na compulsdo pelo alimento, assim como aumento de outros
problemas adaptativos e aumento de comportamentos ritualisticos (DIMITROPOULOQOS et al.,
2006).

Dezenove pais responderam que os problemas de comportamento poderiam interferir
na realizacdo de a atividade por seus filhos. Entretanto, como reportado no estudo de Amaro e
colaboradores (2016), ap6s a introducdo de um programa de treinamento fisico, pais relataram
melhora no comportamento da filha. A introducdo de um programa de atividade fisica pode
elevar a autoestima de jovens e adultos resultando na sua maior aceitacdo. Além disso, a
atividade fisica regular estd associada ao aumento na sintese de endorfinas, aumentando a
sensacdo de bem estar fisico e mental, podem assim, especulativamente, resultar na melhora
do comportamento dessa populacdo (ERNST et al., 2006).

Estudo conduzido por Mesquita e colaboradores (2014) observou gque quando um
programa hipocalorico foi introduzido em um grupo de criangas e jovens com a SPW, houve
um aumento no numero de problemas externalizantes e internalizantes. Tanto a quebra na
rotina, quanto a diminui¢do da oferta de alimento explicam o aumento dos problemas de
comportamento. Por isso, faz-se necessario que rotinas alimentares rigidas e de exercicio
fisico se iniciem o quanto antes para que sejam vistos pela pessoa com a sindrome como algo
normal.

Nesta amostra, no questionario BPM-P 6/18 (tabela 8), pode ser observado que o score
bruto total alcangou valores mais altos nos comportamentos que séo tipicamente observados
na SPW, como: Comportar-se de maneira infantil, Discute muito, Ndo termina as coisas,
Desconcentrado, Desobediente em casa, Impulsividade, Medroso, Desatento, Teimoso e Crise
de birra. Estes comportamentos incidem diretamente nas dindmicas familiares e no convivio
social, levando ao isolamento dos seus membros e ao afastamento dos circulos de amizades.
Estas afirmacGes sdo consonantes com o resultado observado no questionario WHOQOL-bref,
em que no dominio das rela¢fes sociais apresentou scores mais baixos.

O questionario WHOQOL-bref, que avalia a qualidade de vida, mostrou nesta amostra
que as relagdes sociais foi 0 dominio que apresentou mais baixo score, seguido pelo dominio

psicolégico, fisico e meio ambiente. Ao compararmos a média dos resultados dos dominios
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entre o pai e mée, ndo foram observadas diferencas significativas entre ambos. Entretanto, no
dominio das relacbes sociais, as mées apresentaram uma tendéncia a terem menor prejuizo
neste dominio.

O pequeno namero amostral pode ter afetado os resultados do teste de comparacao
entre os pais na percepcao de qualidade de vida. Entretanto, ainda que néo tenha alcancado
nivel de significativa, a pontuacdo mais alta das maes em comparacdo a dos pais, pode ser
interpretado pela maior capacidade de resiliéncia das mées em superar elementos adversos em
favor do bem estar familiar e, em especial, ao filho com deficiéncia (HERNANDEZ;
TOMASIN, 2013).

Porém, deve ser ressaltado que os resultados no questionario WHOQOL-bref foram
baixos, com exce¢do do dominio meio ambiente, e revelam um prejuizo na saude fisica,
mental e social dos pais de criancas e jovens com a SPW. Este resultado estd em consonancia
com os estudos de lhara e colaboradores (2014) que demonstrou resultados semelhantes em
sua amostra de pais e cuidadores de pessoas com a SPW e com os resultados de Mazaheri e
colaboradores (2013) que reportou um prejuizo na percep¢do de qualidade dos pais, dos
cuidadores e também dos irmé&os ndo afetados.

O manejamento dos varios problemas de comportamento, o cuidado com as
comorbidades tipicas da sindrome e as constantes visitas diferentes médicos levam 0s
familiares a um alto nivel de estresse. A SPW € uma das sindromes genéticas com mais altos
niveis de estresse parental. Estudo de Lanfranchi & Vianello (2012) demonstrou que a SPW
era a segunda me estresse parental, ficando atrds da sindrome do X fragil e afrente da
Sindrome de Willians e da Sindrome de Down.

As patologias reportadas neste estudo sdo similes as aquelas reportadas em estudos
anteriores (SINNEMA et al., 2013; THOMSON; GLASSON; BITTLES, 2006). Problemas
cardiacos, infeccGes respiratorias e as comorbidades relacionadas a obesidade sdo as
principais causas de mortalidade na SPW (EINFELD et al., 2006; WHITTINGTON et al.,
2001).

Na amostra deste estudo hipertensdo, asma, hipertermia, hipotireoidismo e colesterol
foram as patologias mais frequentes, sendo que, os problemas respiratérios foram as causas
mais frequentes que levaram a hospitalizagdo. Estes achados corroboram com prévios estudos
e reforcam a importancia de cuidado preventivo e estrito desta comorbidades na SPW
(BUTLER et al., 2002; SINNEMA et al., 2013; TAUBER et al., 2008; VOGELS et al.,
2004a).
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Principal intervencdo medicamentosa na SPW é a terapia de reposicdo de GH.
Associada com melhora no desempenho cognitivo (SIEMENSMA et al., 2012), melhora na
curva e velocidade de crescimento, diminuicdo do percentual de gordura corporal, aumento de
massa magra (EDOUARD et al., 2012), aumento da taxa metabdlica basal (ABERG;
GUSTAFSON BRYWE; ISGAARD, 2006), aumento da forca e resisténcia muscular, e da
coordenacdo motora (FESTEN et al., 2008; LAFORTUNA et al., 2014; REUS et al., 2012),
na amostra deste estudo, a terapia foi utilizada por apenas 35%.

Deal e colaboradores (2013a) publicaram o guia de consenso para intervengdo com
horménio de crescimento, recomendando que a intervengdo com o hormonio deva comecar
tdo cedo quanto for possivel, desde que uma avalicéo prévia livre a pessoa para a intervencéo.
Os critérios de exclusdo para tratamento com GH sdo a severa obesidade, diabete mellitus
descontrolada, apneia obstrutiva do sono ndo tratada, cancer e quadros psicoéticos.

Dentre as terapias ndo medicamentosas, observa-se um declinio na utilizacdo da
maioria das terapéuticas com o tempo, com excecdo da atividade fisica estrutura que
aumentou levemente e de atendimento nutricional com aumento de 12,5%. Nutricionista,
Fonoaudiéloga e fisioterapia foram as terapéuticas mais utilizadas pelos praticantes.
Intervencdo fisioterapica é altamente prescrita pelos médicos, dadas a severa hipotonia e ao
severo atraso no desenvolvimento global vivida pelas criangas nos primeiros anos de vida
(REUS et al., 2013).

Acompanhamento nutricional € um componente vital para a manutencdo de um peso
adequado e saudavel na SPW. Neste estudo, mais de 80% dos participantes, estavam sobre
tratamento meédico, recebiam acompanhamento nutricional semestralmente e estavam
seguindo um dieta restritiva caldrica.

Parece natural que com o declinio no numero de participantes nas terapias
fisioterapicas refletisse em um aumento no programa de atividade fisica estrutura. Entretanto,
0 numero de declinio nos programas de fisioterapias foi de 42,5% enquanto, 0 aumento na
participacdo de programas de atividade fisica foi de apenas 2,5%. E possivel que os pais ndo
tenham consciéncia da importdncia da pratica da atividade fisica para regulacdo da
homeostase energética (VAN MIL et al., 2000a) ou ndo tenham conseguido ainda desenvolver
uma rotina ou ter um espaco para pratica de atividade fisica que agrade seu filho.

O grau de satisfagcdo reportado pelos pais na pratica da atividade fisica, recreagdo e
esporte do filho, foi para metade aproximada da amostra estudada como gostosa ou muito
gostosa. Os programas de intervencao fisica conduzidos com a SPW demonstraram ter grande

aderéncia. Estudo conduzido por Nardella e colaboradores (1983) em um acampamento de
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férias, demonstrou que apesar das criancas e jovens apresentarem menor nivel de atividade
fisica, a disposicdo para a realizacdo dos jogos era grande e desejada. Estudos conduzidos por
Amaro e colaboradores (2016) e Grolla e colaboradores (2011) relataram disposicdo de
criancas e jovens com a SPW para a pratica de atividade fisica quando desafiados para
completar a tarefa ou em situacdo de competicao.

5. ESTUDO 2

Existe pouca informacédo sobre a SPW no Brasil para que pais e cuidadores possam se
apoiar e tomar as melhoras decis6es para seus filhos ou pacientes. Sabendo que o controle do
peso corporal € um dos grande problemas da SPW, construir um instrumento que forneca
informacBes bésicas sobre a sindrome e ofereca orientacbes sobre como ministrar um
programa de atividade fisica e disponibiliza-lo para os pais a populacdo em geral pode
contribuir para a melhora da qualidade vida dessa populacéo.

Assim, foi desenvolvido um guia de orientagdo sobre a SPW com base nas informagoes
agrupadas de varios artigos cientificos publicados sobre a sindrome, de informativos
disponiveis nos sites da Organizacdo Internacional da Sindrome de Prader-Willi
(http://www.ipwso.org), da Associacdo Americana da Sindrome de Prader-Willi
(http://lwww.pwsausa.org) e Associacdo Australiana da Sindrome de Prader-Willi

(http://www.pws.org.au).

Foi disponibilizado junto com o guia de orientagdes, um caderno de avaliacdo para
avaliar a clareza das informacGes presentes no guia e para que os pais fizessem suas sugestdes
de temas e/ou assuntos para serem incorporados nas versdes subsequentes. Apdés a finalizacao
deste trabalho, o guia sera atualizado e disponibilizado livremente em plataformas de acesso
aberto com a plataforma da Associacdo Brasileira da Sindrome de Prader-Willi.

O programa de atividade fisica para a Sindrome de Prader-Willi (PAFWiIlli) foi
elaborado com base no programa Active Play @ Home (RUBIN et al., 2014) e no Exercise
and Physical activity for Prader-Willi Syndrome (REID; DAVIES, 2011), além das
experiéncias de pesquisa desenvolvidas no PPGDD como a dissertacdo de mestrado de
(AMARQO et al., 2016) e trabalhos orientados pela professora Maria Cristina ( MESQUITA et
al., 2010; GARZUZI et al., 2009; MESQUITA, 2012; MESQUITA et al., 2014; PENNER et
al., 2016; TEIXEIRA et al., 2012).

O PAFWiIlli foi planejado para ser realizados 3 vezes por semana, sendo que, para cada

dia, foram desenhadas existem 3 atividades que objetivam a melhora da coordenagéo motora,


http://www.pws.org.au/
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a resisténcia muscular e a capacidade cardiorrespiratoria. O tempo despendido para a
realizacdo de cada atividade é de 15 minutos, fazendo que o tempo total para conclusdo do
programa de atividades do dia ndo ultrapasse 60 minutos.

Para facilitar a realizacdo das atividades e a aderéncia ao PAFWilli foi fornecido
também uma caixa de materiais e acessorios com tudo que sera necessario para a realizacao
das atividades. A caixa contém: Uma caixa de cartdes com de desenhos; Uma corda com 2
metros de cumprimento; Dez garrafas plasticas; Uma bola de plastico; Um carimbo; Um rolo
de fita adesiva; Um pacote com 50 bexigas e; Um desenho de roto de palhaco. Junto a caixa
também foram disponibilizados o Guia de orientagdes sobre a SPW, o caderno de avaliacdo
com questdes no formato de escala Likert e discursivas para os participantes classificarem e
expressarem suas opinides e impressdes sobre as atividades e o material disponibilizado.

Para avaliar a versdo inicial do guia de orientacdes, ele foi distribuido para 3 pais de
criancas e jovens sem a Sindrome de Prader-Willi e na sequéncia foram entrevistados sobre a
clareza das informaces sobre a sindrome e das instru¢des para preenchimento da avaliacéo.

Na sequéncia deste projeto, o Guia de orientacdes sobre a SPW e o PAFWilli foram
entregues a duas familias com a SPW que utilizaram o material e deram seus pareceres sobre

a qualidade dos materiais.

5.1. PROGRAMA DE ATIVIDADE FISICA PARA A SINDROME DE PRADER-
WILLI (PAFWILLI)

O PAFWilli foi idealizado para fornecer um programa de atividade fisica adequado
para a realizacdo no ambiente doméstico ou em acessos publicos como parques e pragas,
fornecendo informacdes descritivas para sua execucdo correta e, informacdes basicas, porém,
essenciais para 0 manejo dos problemas de comportamento mais frequentes.

O PAFWiIlli foi desenhado para ser realizado trés vezes por semana e, cada sessdo de
atividade tera duracdo de aproximadamente 60 minutos. Para que o PAFWilli tenha maior
chances de éxito é recomendado que o programa seja conduzido por um dos pais do
participante e em dias e horarios fixos. Como pessoas coma SPW tem comportamento
ritualistico, estabelecer dias e horarios fixos pode ser usado como estratégia de aderéncia.

As atividades do PAFWilli foram desenhas com o objetivo de desenvolverem as
habilidades coordenativas, resisténcia muscular e capacidade cardiorrespiratoria de criancas e
jovens com a SPW.

O PAFWilli traz as seguintes orientagdes:
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ORIENTACOES GERAIS

O PAF-WILLI foi construido para ser realizado trés vezes por semana; Ex. Segunda-
feira, Quarta-feira e Sexta-feira ou Terca-feira, Quinta-feira e Sbado.

Caso ocorra algo que impeca a realizacdo da atividade em um dos dias programados,
remaneja-o para o dia seguinte. Ndo hé& impedimento que as atividades sejam

realizadas em dias consecutivos, caso haja necessidade de alguma reposicéo;

Porém, é fundamental que sejam cumpridos os dezesseis dias de atividade no prazo de
seis semanas;
Para facilitar, o PAF-WILLI é dividido em trés grupos de atividades (um para cada
dia);
Cada grupo de atividades é composto por trés jogos que trabalharam diferentes
capacidades (forca e resisténcia muscular, e agilidade) e habilidades (coordenacgédo
visomotora, equilibrio, percepcdo corporal) fisicas. Por isso € muito importante que
vocé incentive seu filho (a) a participar. E a melhor forma de seu (sua) filho (a)
realiza-las € com a sua participacao ativa nas atividades;
O PAF-WILLI deveréa ser conduzido por um responsavel, que podera ser um dos pais
ou outro adulto como um dos irmdos (desde que maior de 18 anos), um familiar e ou,
um cuidador mais proximo. Mas lembre-se, quem quer gque seja o responsavel pela
conducdo da atividade, este devera estar igualmente motivado para participar das
atividades;
Ao final de cada dia de atividade, o responsavel pela conducdo da atividade devera
preencher o relatério da atividade que esta no CADERNO DE AVALIACAO DO
PAF-WILLI;O Caderno de Avaliacdo do PAF-WILLI é um caderno que acompanha o
Guia de Orientacbes sobre a Sindrome de Prader-Willi com o objetivo especifico de
avaliar o PAF-WILLLI;
As questdes do Caderno de Avaliacdo do PAF-WILLI estdo em escala Likert;
o A escala Likert expressa a intensidade de um evento e/ou a percepcdo de
alguém sobre um determinado fato. Por exemplo: Qual sua percepcao de calor
agora? Imagine uma escala em que “0” seja a sensacdo de frio congelante e
“10” seja a sensacdo de calor escaldante. Digamos que sua resposta seja “5”.
Porque vocé acredita que a temperatura esta agradavel, nem frio e nem calor.

Assim funciona a escala Likert.
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e O respondente devera ler atentamente as questdes e assinalar na escala com base na

sua analise e sua percepcéo;

e O Caderno de Avaliacdo do PAF-WILLI é composto por duas sessdes: 1. Caderno de
Avaliacdo Diéaria do PAF-WILLI e; 2. Caderno de Avaliacao Final do PAF-WILLLI;

e Caderno de Avaliacdo Diaria do PAF-WILLI é destinado a avaliacdo das atividades

realizadas naquele dia;

O

Deve ser preenchido logo ap6s a conclusdo das atividades do dia pelo
responsavel da conducéo da atividade;

E importante que seja assinalado quem ministrou a atividade e a data de
realizacéo;

Note que existe uma folha de avaliagdo para cada dia de atividade e que ja

contem seus respectivos jogos;

e Também ao final de cada dia de atividade, o responséavel deveré presentear a crianca

com o distintivo de conclusdo da tarefa (um broche que esta dentro da caixa do PAF

WILLI) e que poderé ser fixada na roupa ou na faixa de condecoracdes;

o

o

Na caixa de atividade vocé encontrara uma faixa para fixar os distintivos;
Escreva ou costure o nome do seu filho na faixa. 1sso podera motiva-lo ainda
mais;

Fotografe as tarefas e o recebimento do distintivo de conclusao da tarefa. Se
preferir, compartilhe com amigos e familiares. I1sso também ird motiva-lo para

a realizacdo do programa;

¢ No final do dia de atividade, o responsavel também devera anotar o dia que a atividade
foi realizada e carimbar a ESTRELA DA VITORIA no CALENDARIO DE
ATIVIDADE SEMANAL,

o

Mesmo que o0s jogos tenham sido realizados com alguma dificuldade, vocé

deve carimbar no Calendério de atividade semanal a realizacdo da atividade;

o O carimbo esta na caixa de materiais;

o Devera ser informado a crianga que na conclusdo do programa — com 0

carimbo em todos os dias propostos de atividade — ele recebera um prémio pela
concluséo do PAF-WILLLI.

e Caderno de Avaliagdo FINAL do PAF-WILLI é destinado para uma avaliacéo final do
PAF-WILLI,
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e Os condutores das atividades poderdo tirar suas duvidas com o pesquisador

responsavel sempre que necessario.

As atividades, materiais a suas descricbes e valéncias fisicas contempladas séo

apresentadas a seguir:

I.  TRILHA DE EQUILIBRIO

Materiais: Travesseiro, caderno, jornal, fita adesiva

Descricdo: O participante devera caminhar equilibrando um objeto em sua cabeca. O percurso
devera ser previamente determinado e demarcado com fita adesiva pelo responsavel. O

participante devera ser instruido para percorrer a trilha sem derrubar o objeto da cabeca

Tipo de valéncia trabalhada: Esquema corporal e Equilibrio

Importéancia: O Esquema corporal € consciéncia que a crianca, jovem e adulto tem do
préprio corpo. Ela é uma construcdo mental da interacdo de um sujeito com o mundo fisico e
sensitivo a sua volta e, é elemento indispensavel para a formacdo do individuo. O Equilibrio
¢ a habilidade de manter o centro de gravidade dentro de uma base de sustentagio. E a
habilidade de manter uma determinada postura, como ficar sobre um sé pé, para atingir um
objetivo. Essa atividade é importante porque a SPW apresenta uma alta prevaléncia de
fraturas por queda. Melhorar o esquema corporal e o equilibrio pode diminuir as chances de

queda e fraturas, comuns na SPW.

II. MONTANHA RUSSA

Material: bola - diferentes materiais (plastico, bexiga, papel) e diferentes tamanhos
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Figura: llustracdo da bexiga utilizada.

Descricdo: A crianga deverd sentar-se no chdo com as pernas estendidas e unidas. Uma bola
de pléstica devera ser colocada sobre as pernas, proximo dos pés, e a crianca devera elevar as
pernas fazendo com que a bola role até o quadril. Em seguida, a crianca devera elevar o
quadril fazendo com que a bola role até os pés. O objetivo do jogo e fazer com que a bola nao

caia no chédo

Tipo de valéncia trabalhada: Resisténcia muscular e coordenacdo motora

Importéncia: Resistencia muscular é a capacidade de um musculo ou um grupo muscular
manter-se ativo por um longo periodo de tempo. Elevar, sustentar, empurrar um objeto por um
longo periodo de tempo ird gerar adaptacbes no musculo deixando-o mais resistente e forte. A
coordenacdo motora € a capacidade de utilizamos o0s musculos para a realizacdo de
diferentes tarefas de forma eficiéncia, plasticidade e economia. Essas atividades sdo
importantes para a SPW porque elas podem contribuir para a diminui¢do do risco de doengas
cardiovasculares, melhora da composicdo corporal, aumento do gasto energético diario e

controle da obesidade.

CORRIDA DAS FIGURAS

Material: Dois jogos de cartas com figuras geométricas e/ou figuras
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Figura: llustracdo do jogo de cartas utilizado.

Descricdo: Um jogo de carta estara disposto aleatoriamente no chdo com as figuras voltadas
cima. Do outro lado da sala, o responsavel, juntamente com a crianga, estard com o outro jogo
de cartas encoberto em suas méos. O responsavel ira retirar uma de suas cartas, apresentara a
carta para a crianca e informard o nome da figura. O participante devera correr 0 mais rapido
possivel para localizar e trazer uma carta com o mesmo formato geométrico. O responsavel
ird contar verbalmente o tempo que a crianca levara até retornar com a carta previamente

selecionada.

Tipo de valéncia trabalhada: Capacidade cardiorrespiratdria e coordenacao visomotora

Importancia: Capacidade cardiorrespiratéria é a capacidade de realizar exercicio
dindmico de intensidade moderada por um longo periodo de tempo. Quanto maior for o tempo
despendido na atividade, mais oxigénio € consumido e mais gordura é utilizada para a
producdo de energia e consequentemente, para a manutencdo da atividade fisica.
Coordenacéo visomotora € a sincronizacdo entre uma tarefa motora com a informacao
visual. Exemplo: Coordenar o movimento dos bracos e das méos para apanhar um objeto. A
melhora da coordenagdo visomotora pode aumentar a confianga da crianga e/ou jovem com a

SPW para a prética da atividade fisica.
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IV. CORRIDA DOS NUMEROS

Material: Materiais diversos

Descrigdo: Varios materiais serdo espalhados em um local no chdo afastado da crianca e do
responsavel. O responsavel ira falar um numero e o participante devera correr até o local e
buscar o nimero de objetos correspondente a solicitacdo do responsavel. A crianca deverd ir o
mais rapido possivel buscar o (s) objeto (s) e retornar ao ponto de partida. O responsavel

devera fazer em voz alta a contagem do tempo gasto para a tarefa

Tipo de valéncia trabalhada: Capacidade cardiorrespiratoria e agilidade

Importancia: Capacidade cardiorrespiratdria é a capacidade de realizar exercicio
dindmico de intensidade moderada por um longo periodo de tempo. Quanto maior for o tempo
despendido na atividade, mais oxigénio € consumido e mais gordura é utilizada para a
producdo de energia e consequentemente, para a manutencdo da atividade fisica. Agilidade é
a capacidade fisica que permite ao corpo mudar rapidamente de direcdo. Ser agil permitird a
crianca e jovem com a SPW responder de forma eficaz as demandas ambientais, como

caminhar em diferentes terrenos com muitas pessoas a volta. Diminuindo o risco de quedas.

V. CHICOTE QUEIMADO

Materiais: Corda

Figura: llustracdo da corda utilizada



77

Descricdo: O responsavel ird segurar a extremidade de uma corda deixando,
aproximadamente, quatro metros de corda livre. A crianca devera ficar a uma distancia de
dois metros do responsavel. O responsavel ira girar a corda (como as hélices de um
helicoptero) raspando pelo ch&o e a crianga devera saltar sobre a corda impedindo que ela a

toque

Valéncia: Capacidade cardiorrespiratoria e poténcia

Importancia: Capacidade cardiorrespiratdria é a capacidade de realizar exercicio
dindmico de intensidade moderada por um longo periodo de tempo. Quanto maior for o tempo
despendido na atividade, mais oxigénio € consumido e mais gordura é utilizada para a
producdo de energia e consequentemente, para a manutencéo da atividade fisica. Poténcia é
uma tipo de forca muscular, porém, ela estd relacionada com uma alta velocidade de
execucdo. Essa atividade promovera aumento de forca muscular, contribuindo com a
diminuicdo do risco de queda, aumento da taxa metabolica basal e aumento da atividade fisica

espontéanea.

VI. CORRIDA DE OBSTACULOS

Material: Travesseiros, garrafas, bastdo, cadeira e fita adesiva

Descricdo: O responsavel devera construir um percurso sinalizando-o com a fita adesiva no
chdo. Ao longo do percurso, a crianga deverd ultrapassar diferentes obstaculos, como: saltar o
travesseiro, zig-zaguar entre as garrafas, passar por baixo do bastdo e arremessar um

travesseiro

Tipo de valéncia trabalhada: Capacidade -cardiorrespiratoria, Coordenagdo motora,
Agilidade

Importancia: Capacidade cardiorrespiratoria é a capacidade de realizar exercicio
dindmico de intensidade moderada por um longo periodo de tempo. Quanto maior for o tempo

despendido na atividade, mais oxigénio é consumido e mais gordura é utilizada para a
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producdo de energia e consequentemente, para a manutengdo da atividade fisica.
Coordenacdo visomotora é a sincronizacdo entre uma tarefa motora com a informacéo
visual. Exemplo: Coordenar o movimento dos bracos e das médos para apanhar um objeto. A
melhora da coordenacao visomotora pode aumentar a confianca da crianca e/ou jovem com a
SPW para a préatica da atividade fisica. Agilidade é a capacidade fisica que permite ao corpo
mudar rapidamente de direcdo. Ser agil permitir4 a crianca e jovem com a SPW responder de
forma eficaz as demandas ambientais, como caminhar em diferentes terrenos com muitas

pessoas a volta. Diminuindo o risco de quedas..

VIl. ACERTAR O NARIZ DO PALHACO

Material: Fita adesiva, bola de plastico e rosto do palhago com furo no nariz.

Figura: llustracdo da figura do palhaco.
Descrigdo: A atividade consiste em acertar a bola no buraco do nariz do palhago. A crianga
devera ser incentivada a lancar com a mao dominante e a mao nao-dominante 0 mesmo

ndmero de vezes.

Tipo de valéncia trabalhada: Coordenagdo visomotora
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Importéancia: Coordenagdo visomotora é a sincronizagdo entre uma tarefa motora com a
informacao visual. Exemplo: Coordenar o movimento dos bragos e das méos para apanhar um
objeto. A melhora da coordenacdo visomotora pode aumentar a confianga da crianca e/ou

jovem com a SPW para a prética da atividade fisica.

Vill. CAMINHAR SOBRE A LINHA

Material: Fita adesiva e objetos diversos

Descricdo: A atividade consiste em caminhar sobre uma linha, percorrendo-a de frente, de

costas e de lado, sem sair dela
Tipo de valéncia trabalhada: Equilibrio, Esquema corporal

Importancia: O Esquema corporal é consciéncia que a crianga, jovem e adulto tem do
proprio corpo. Ela é uma construcdo mental da interagdo de um sujeito com o mundo fisico e
sensitivo a sua volta e, € elemento indispensavel para a formacdo do individuo. O Equilibrio
é a habilidade de manter o centro de gravidade dentro de uma base de sustentacdo. E a
habilidade de manter uma determinada postura, como ficar sobre um s6 pé, para atingir um
objetivo. Essa atividade é importante porque a SPW apresenta uma alta prevaléncia de
fraturas por queda. Melhorar o esquema corporal e o equilibrio pode diminuir as chances de

queda e fraturas, comuns na SPW.

IX. MESTREDIZ...

Material: Materiais diversos
Descrigdo: A atividade consiste em realizar um movimento sempre que o comando “O mestre
diz” for pronunciado. Caso o comando nao seja dado, 0 movimento nio deve ser realizado. A

crianga também devera exercer a fungdo de mestre e conduzir a atividade

Tipo de valéncia trabalhada: Resisténcia muscular
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Importéncia: Resistencia muscular é a capacidade de um musculo ou um grupo muscular
manter-se ativo por um longo periodo de tempo. Elevar, sustentar, empurrar um objeto por um
longo periodo de tempo ira gerar adaptacfes no musculo deixando-o mais resistente e forte.
Coordenacdo visomotora € a sincronizacdo entre uma tarefa motora com a informacéo
visual. Exemplo: Coordenar o movimento dos bragcos e das méos para apanhar um objeto. A
melhora da coordenacdo visomotora pode aumentar a confianga da crianca e/ou jovem com a

SPW para a prética da atividade fisica.

5.2. PARTICIPANTES

Dez familias que participaram do levantamento e que residiam na grande Séo Paulo
foram convidadas a participar deste estudo. Cinco familias compareceram a Universidade e
participaram da avaliacdo inicial, porém apenas duas familias se dispuseram a participar desta
pesquisa. Assim, este estudo caracteriza-se como um estudo de caso. Os dados para

caracterizacdo dos participantes serdo apresentados no item resultados.

5.3. INSTRUMENTOS DE COLETA DE DADOS

Para avaliar a eficAcia do PAFWilli na melhora das variaveis relacionadas a saude,
foram utilizados os seguintes instrumentos: Breve Monitor de Problemas para Pais de criangas
entre 6 e 18 anos de idade (ACHENBACH, et al., 2001); Escala de inteligéncia Wechsler para
criancas (WASI) (TRENTINI; YATES; HECK, 2014); Bateria de teste Somatomotor
PROESPBR (GAYA; GAYA, 2016); Forca de preensao manual (DIAS et al., 2010); Teste de
equilibrio Unipodal (Rosa Neto, 2017); Variabilidade da Frequéncia Cardiaca (Task Force,
1996); Questionario de Qualidade de Vida e Saude versao curta (WHOQOL-Bref) (FLECK et
al., 1999);

I.  Breve Monitor de Problemas para Pais de criancgas entre 6 e 18 anos de idade (Bref
Problems Monitor [BPM-P 6/18]) que é a versdo resumida do Child Behavior Checklist
(CBCL 6/18) (ACHENBACH, et al., 2001), que avalia os problemas de comportamento e
emocionais de criancas e adolescente e que é amplamente utilizado por psiquiatras,
psicologos, pediatras, por profissionais da salde e para o desenvolvimento de pesquisas
associadas (PIPER et al., 2014)
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Escala de inteligéncia Wechsler para criancas (WASI) (TRENTINI; YATES; HECK,
2014) € um instrumento breve de avaliacdo da inteligéncia, aplicavel a criancas de 6 anos
a idosos de 89 anos de idade. Fornece informac6es sobre os QlIs Total, de Execucéo e
Verbal a partir de quatro subtestes (Vocabulario, Cubos, Semelhancas e Raciocinio
Matricial), em um curto espaco de tempo. A escala ainda fornece a possibilidade de
avaliacdo do QI Total com apenas dois subtestes (Vocabulario e Raciocinio Matricial),

procedimento este que foi utilizado neste trabalho.

Bateria de teste Somatomotor Projeto Esporte Brasil (PROESPBR) é um sistema de
avaliacdo da aptiddo fisica relacionada a saude e ao desempenho esportivo de criancas e
adolescentes no ambito da educacdo fisica escolar e do esporte educacional (GAYA,
GAYA, 2016). Compbem os testes de aptidao fisica utilizados neste estudo: Forca
explosiva de membros inferiores; Forca explosiva de membros superiores; Agilidade e
Velocidade. Para avaliar o desempenho dos participantes, seus resultados serdo
comparados aos padrdes de desempenhos de criancas e jovens com a Sindrome de
DOWN do projeto PRODOWN (MARQUES, 2008). Foi aferido também o peso e

estatura utilizando a balanca e estadiémetro Welmy.

Forca explosiva de membros inferiores (Salto horizontal)

Material: Uma trena e uma linha tragada no solo.

Orientacdo: A trena é fixada ao solo, perpendicularmente a linha de partida. A linha de
partida pode ser sinalizada com giz, com fita crepe ou ser utilizada uma das linhas que
demarcam as quadras esportivas. O ponto zero da trena situa-se sobre a linha de partida.
O avaliado coloca-se imediatamente atras da linha, com os pés paralelos, ligeiramente
afastados, joelhos semi-flexionados, tronco ligeiramente projetado a frente. Ao sinal o
aluno devera saltar a maior distdncia possivel aterrissando com os dois pés em
simultdneo. Serdo realizadas duas tentativas, sera considerado para fins de avaliagdo o
melhor resultado.

Anotacdo: A distancia do salto foi registrada em centimetros, com uma casa apés a

virgula, a partir da linha tragada no solo até o calcanhar mais proximo desta.

Forca explosiva de membros superiores (Arremesso de Medicineball)
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Material: Uma trena e um medicineball de 2 kg (veja modelo artesanal de confecgdo de
medicineball em anexo ou utilize um saco de areia com 2 kg).

Orientacdo: A trena é fixada no solo perpendicularmente a parede. O ponto zero da trena
é fixado junto a parede. O aluno senta-se com os joelhos estendidos, as pernas unidas e as
costas completamente apoiadas a parede. Segura a medicineball junto ao peito com o0s
cotovelos flexionados. Ao sinal do avaliador o aluno devera langar a bola & maior
distancia possivel, mantendo as costas apoiadas na parede. A distancia do arremesso sera
registrada a partir do ponto zero até o local em que a bola tocou ao solo pela primeira vez.
Serdo realizados dois arremessos, registrando-se para fins de avaliagdo o melhor
resultado. Sugere-se que a medicineball seja banhada em pd branco para facilitar a
identificacdo precisa do local onde tocou pela primeira vez ao solo.

Anotacdo: A medida foi registrada em centimetros com uma casa apds a virgula.

Teste de agilidade (teste do quadrado)

Material: um cronébmetro, um quadrado com 4 metros de lado. Quatro garrafas de
refrigerante de 2 litros do tipo PET cheias de areia. Piso antiderrapante.

Orientacdo: Demarca-se no local de testes um quadrado de quatro metros de lado.
Coloca-se uma garrafa PET em cada angulo do quadrado. Uma fita crepe ou uma reta
desenhada com giz indica a linha de partida (ver figura abaixo). O aluno parte da posi¢éo
de pé, com um pé avancado a frente imediatamente atrds da linha de partida (num dos
veértices do quadrado). Ao sinal do avaliador, devera deslocar-se em velocidade maxima e
tocar com uma das maos na garrafa situada no canto em diagonal do quadrado (atravessa
0 quadrado). Na sequéncia, corre para tocar a garrafa a sua esquerda e depois se desloca
para tocar a garrafa em diagonal (atravessa o quadrado em diagonal). Finalmente, corre
em direcdo a Gltima garrafa, que corresponde ao ponto de partida. O cronémetro devera
ser acionado pelo avaliador no momento em que o avaliado tocar pela primeira vez com o
pé o interior do quadrado e sera travado quando tocar com uma das maos no quarto cone.
Serdo realizadas duas tentativas, sendo registrado para fins de avaliagdo o menor tempo.
Anotacdo: A medida foi registrada em segundos e centésimos de segundo (duas casas

apos a virgula).

Teste de velocidade de deslocamento (corrida de 20 metros)
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Material: Um crondmetro e uma pista de 20 metros demarcada com trés linhas paralelas
no solo da seguinte forma: a primeira (linha de partida); a segunda, distante 20m da
primeira (linha de cronometragem) e a terceira linha, marcada a um metro da segunda
(linha de chegada). A terceira linha serve como referéncia de chegada para o aluno na
tentativa de evitar que ele inicie a desaceleragdo antes de cruzar a linha de
cronometragem. Duas garrafas do tipo PET de 2 litros para a sinalizagdo da primeira e
terceira linhas.

Orientacdo: O estudante parte da posicdo de pé, com um pé avancado a frente
imediatamente atrads da primeira linha (linha de partida) e sera informado que devera
cruzar a terceira linha (linha de chegada) o mais rapido possivel. Ao sinal do avaliador, o
aluno devera deslocar-se, 0 mais rapido possivel, em direcdo a linha de chegada. O
avaliador devera acionar o cronémetro no momento em que o avaliado, ao dar o primeiro
passo, toque o solo pela primeira vez com um dos pés além da linha de partida. O
cronbmetro sera travado quando o aluno ao cruzar a segunda linha (linha de
cronometragem) tocar pela primeira vez ao solo.

Anotacdo: O cronometrista registrou o tempo do percurso em segundos e centésimos de

segundos (duas casas apds a virgula).

Forca de preensdo manual (FPM) é utilizada na prética clinica e tem papel importante
na avaliacdo e tratamento de desordens musculo esqueléticas da méao e na avaliacdo de
pessoas com patologias neuroldgicas. Os participantes devem permanecer sentados, com
a coluna ereta, mantendo o angulo de flexdo do joelho em 90°, o ombro posicionado em
aducdo e rotacdo neutra, o cotovelo flexionado a 90°, com antebraco em meia pronacao e
punho neutro. O brago deve ser mantido suspenso no ar com a mao posicionada no

dinambmetro, que é sustentado pelo avaliador (DIAS et al., 2010);

Teste de equilibrio Unipodal consiste em que o participantes apoie-se sobre apenas
uma das pernas, olhando para um ponto fixo, com as maos na cintura enquanto o tempo
de permanéncia é cronometrado. Quando o participante desequilibra e coloca o outro pé
no chdo o cronometro € interrompida. O teste foi realizado 3 vezes, com intervalo de 1
minutos entre as tentativas para cada perna e foi anotado o maior tempo de permanéncia
de cada perna (ROSA NETO, 2017).
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A Variabilidade de frequéncia cardiaca (VFC). Os dados dos intervalos de tempo
entre batimentos cardiacos sucessivos (R-R) foram capturados utilizando o
frequencimetro cardiaco da marca Polar®, modelo V800 e cinta de telemetria H7 (Polar,
Filand) (GILES; DRAPER; NEIL, 2016). Os dados coletados pelo frequencimetro foram
transferido para o software PolarFlow e entdo, analisados utilizado o software Kubios
(TARVAINEN; NISKANEN, 2006). A VFC sera analisada por meio dos indices
derivados dos modelos lineares, do dominio do tempo e da frequéncia, e dos modelos néo
lineares (Task Force, 1996).

Os indices no dominio do tempo analisados neste estudo foram:

FC média - Frequéncia cardiaca média, expresso em ms;

RR média - Tempo médio do intervalo entre batimentos cardiacos normais, expresso em
ms;

SDNN - Desvio padréo de todos os intervalos RR normais gravados em um intervalo de
tempo, expresso em ms;

rMSSD - E a raiz quadrada da média do quadrado das diferencas entre intervalos RR
normais adjacentes, em um intervalo de tempo, expresso em ms;

NN50 - Representa 0 numero de intervalos RR adjacentes com diferenca de duracao
maior que 50 ms;

PNN50 - Representa a porcentagem dos intervalos RR adjacentes com diferenca de

duracdo maior que 50 ms;

Os indices no dominio da frequéncia analisados neste estudo foram:

LF - Componente de baixa frequéncia (Low Frequency - LF), com variacdo entre 0,04 e
0,15Hz, que é decorrente da acdo conjunta dos componentes vagal e simpatico sobre o
coracdo, com predominancia do simpético e expressos em ms® porcentagem (%) e
unidade normalizadas (u.n.);

HF - Componente de alta frequéncia (High Frequency - HF), com variacdo de 0,15 a
0,4Hz, que corresponde & modulacédo respiratoria e é um indicador da atuagdo do nervo

vago sobre 0 coracdo e expressos em ms?, porcentagem (%) e unidade normalizadas

(u.n.);
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LF/HF - A relacdo LF/HF reflete as alteragOes absolutas e relativas entre os componentes
simpatico e parassimpatico do SNA, caracterizando o balango simpato-vagal sobre o

coracao.

O indice ndo linear analisado neste estudo foi a analise de flutuacao transformada
de curta duracio, “Alpha 1”.

Alpha 1 — O alpha 1 quantifica a propriedade escalar fractal de curta duragdo (< 11
batimentos). A flutuacdo da raiz quadrada média medida em diferentes janelas de
observacao e plotadas em janelas de observacao de diferentes tamanhos sobre uma escala
log-log. O alpha 1 avalia a complexidade de um sistema. Quanto maior a complexidade,
melhor é o sistema. Um sistema altamente complexo alcan¢o o valor de 1 e sistemas
pouco complexo alcangcam valores extremos de 0,5 e 1,5. Estas ultimas sdo associadas

com patologias do sistema autondémico cardiaco ou do miocérdio.

Questionario de Avaliacdo da Qualidade de Vida (World Health Organization
Quality of Life Assesment [WHOQoL-Bref]), foi construido a partir de esforcos de
varios centros de pesquisa no mundo, sob a chancela da Organizacdo Mundial da Salde,
com o objetivo de levantar a percepcao de qualidade de vida da populacdo mundial. Para
tal, o WHOQoL é composto por foi desenvolvido com base em quatro dominios
relacionados a salde, a saber: 1. Dominio fisico, 2. Dominio psicoldgico, 3. Relagdes
sociais e, 4. Meio ambiente. A versdo em portugués foi desenvolvida por Fleck e
colaboradores (1999) (Anexo 6);

5.4. PROCEDIMENTO

O guia de orientagdes sobre a SPW e o PAFWiIlli foram encaminhados para 3
avaliadores independentes para avaliarem a clareza das informagbes sobre a SPW, das
instrucdes para a execucdo do programa de atividade fisica e para fornecerem sugestdes para

melhorar a qualidade do material.
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Dez participantes entre 6 e 18 anos de idade, ambos os sexos e com diagndstico
confirmado para a SPW e que vivem na regido da grande S&o Paulo foram convidados a
participar da avaliacdo do Guia de orientacdes sobre a Sindrome de Prader-Willi e do
PAFWiIlli.

Os cinco pais das criancas e jovens que atenderam ao convite deste estudo e
compareceram a Universidade Presbiteriana Mackenzie foram instruidos sobre a natureza
deste estudo. Os participantes foram encaminhados para a sala de avaliagéo fisica para tomada
das medidas antropometricas e de variabilidade da frequéncia cardiaca. ApoOs este, 0s
participantes foram encaminhados para outra sala para a avaliacdo do QI por uma psicéloga.
Na sequéncia, os participantes foram encaminhados para a quadra de esporte da Universidade
para realizarem o teste de aptidao fisica PROESPBR. O procedimento em cada um dos testes
é apresentado no capitulo descricdo dos instrumentos.

Um dos pais, preferencialmente aquele que passa mais tempo com o filho, foi
encaminhado a uma sala para responder ao CBCL-6/18 e WHOQOL, enquanto o filho era
submetido as avaliacdes.

Trés pais que compareceram a avaliacdo inicial, ao final, reportaram que suas rotinas
diérias ja estavam cheias e que como o filho com SPW ja praticava regularmente atividade

fisica no clube ou na academia, eles ndo participariam do estudo.

5.5. RESULTADOS

5.5.1. AVALIACAO DA COMPREENSAO DO GUIA DE ORIENTACOES SOBRE A
SINDROME DE PRADER-WILLI

A avaliacdo do guia de orientacdo sobre a SPW foi realizada por 3 avaliadores
independentes sem conhecimento prévio sobre a sindrome. Os 3 avaliadores classificaram e
discorreram que o guia de orientacdes e o programa de atividade fisica eram completamente
compreensiveis.

Os avaliadores independentes utilizaram o mesmo caderno de avaliacdo oferecido aos
participantes deste estudo. O Caderno de resposta é formado por 10 questdes no formato
Likert com escala entre 0 até 10, 4 questdes dicotomicas “sim ou ndao” e 7 questdes
discursivas.

Para os avaliadores, a qualidade do guia de orientacdes aferida pela escala Likert foi

alta. Para a questdo “As informacdes do Guia de Orientagdo sobre a Sindrome de Prader-
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Willi estavam claras e compreensiveis?” todos os avaliadores anotaram nota 10. Para a
questdo “As ilustracOes (figuras) do Guia de Orientacdo sobre a Sindrome de Prader-Willi
estavam compreensiveis e Ihe ajudaram a entender mais sobre a sindrome?”, dois avaliadores
anota 10 e um avaliador anotou 9. Os trés avaliadores anotaram SIM para a inclusdo de mais
figuras e reportaram da importancia das figuras para melhor caracterizar a SPW.

Para a questao “A tabela do Guia de Orientacdo sobre a Sindrome de Prader-Willi
estava compreensivel e lhe ajudou a entender mais sobre a sindrome? ” todos os avaliadores
anotaram 10 e sim para a inclusdo de mais tabelas, como a sugestdo de alimentos e a via
reguladora da homeostase energética do organismo.

Para a questdo “No Guia de Orientagdo sobre a Sindrome de Prader-Willi, eu
encontrei a resposta para muitas davidas que eu tinha?”, dois avaliadores anotaram 10 ¢ um
avaliador anotou 8 e solicitou mais informacdes sobre os mecanismos genéticos da SPW. Para
a questdo “As informacbes do Guia de Orientacdo sobre a Sindrome de Prader-Willi me
fizeram refletir se estou agindo corretamente com os problemas de comportamento da (0)
minha (meu) filha (0)?” todos os avaliadores anotaram 10. Dois assinalaram NAO para mais
informacBes sobre o comportamento e um avaliador assinalou SIM e sugeriu a inclusdo de
relatos de sucessos de pais em manejar a alimentacdo e controlar o peso.

Para a questdo “As informagdes do Guia de Orientacdo sobre a Sindrome de Prader-
Willi me fizeram refletir se estou administrando corretamente a alimenta¢éo da (0) minha
(meu) filha (0)?” todos os avaliadores assinalaram SIM e sugeriam o acréscimo de tabela
alimentar e qual a melhor dieta a ser seguida por pessoas com a SPW.

Para a questdo “Com base nas informacdes contidas no Guia de Orientagdo sobre a
Sindrome de Prader-Willi, vocé acredita que esta oferecendo os cuidados adequados para
prevenir e controlar o peso da (0) sua (seu) filha (0)?”, embora seja ficticia para 0s
avaliadores, todos anotaram 10 e dois reportaram a importancia de conversas constantes com
o filho sobre alimentacéo e atividade fisica.

Para a questdo “Com base nas informac@es do Guia de Orientacdo sobre a Sindrome
de Prader-Willi, vocé acreditar ter recursos suficientes para suprir todas as necessidades da
(0) sua (seu) filha (0)?” embora seja um questdo ficticia para os avaliadores, dois anotaram 10
e um anotou 8, pois acreditava que teria dificuldade em fornecer todos os cuidados especificos
requeridos a SPW.

Para a questdo “As informacBes do Guia de Orientacéo sobre a Sindrome de Prader-

Willi Ihe fizeram pensar em buscar outros especialistas para avaliar a salde da (0) sua (seu)
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filha (0)” embora seja uma questdo ficticia para os avaliadores, todos anotaram 10 e
recomendaram a acompanhamento nutricional, bem como a pratica de atividade fisica,
fonoaudiologa, fisioterapia e outras atividades holisticas como yoga e acupuntura.

Para a questao “Quanto satisfeito vocé esta com o Guia de Orientacdo sobre a

Sindrome de Prader-Willi?” todos os avaliadores anotaram 10.

5.5.2. AVALIACAO DA COMPREENSAO DO PROGRAMA DE ATIVIDADE
FISICA PARA A SINDROME DE PRADER-WILLI

Apos leitura do PAFWiIlli, os trés avaliadores anotaram Sseus pareceres no proprio
caderno do PAFWilli e os reportaram também durante a entrevista com o pesquisador deste
estudo. Todos os avaliadores reportaram que as orientacGes para a realizacdo das atividades e
utilizacdo dos materiais estavam claras e que eles ndo teriam problemas em ministra-las para
seus filhos.

As atividades foram descritas pelos avaliadores como divertidas e de que tanto eles,
quantos seus filhos, se divertiriam praticando as atividades. Foi reportado também que as
atividades seriam aplicadas por eles e/ou por seu conjuge. Dois avaliadores reportaram que
dificilmente as atividades seriam realizadas no mesmo horario sempre, dado aos
compromissos profissionais que surgem com certa frequéncia e alteram a rotina familiar.

Dois avaliadores também reportaram que as atividades seriam realizadas
provavelmente duas vezes durante a semana e uma vez durante o final de semana. O que
minimizaria o risco de descumprir o cronograma de atividades em funcdo dos imprevistos
profissionais que possam surgir.

Um avaliador achou desnecessario a utilizacdo do calendario de atividade para
controle da realizacdo das atividades. Ele relatou que isso poderia confundir e/ou atrapalhar a
compreensdo do PAFWilli por pais com menor grau de escolaridade e que tenham dificuldade
de leitura.

Um avaliador também levantou a hipdtese de que o preenchimento do caderno de
avaliacdo diario das atividades pudesse atrapalhar a compreensdo do PAFWilli por pais com
menor grau de escolaridade e de que isso pudesse desestimula-los a aderéncia ao programa.

Todos os avaliadores sugeriram a inclusdo de ilustragdes das atividades para garantir a
total compreensédo das atividades e para facilitar a montagem das atividades ndo primeiras

sessOes de pratica.
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5.5.3. PARTICIPANTES

Participaram duas criangas do sexo feminino, aqui nomeadas como participante A e
participante B. O perfil de cada uma das participantes, bem como sua estrutura familiar seréo

descritas separadamente a seguir.

Participante A

A participante A é uma adolescente de 15 anos de idade, que vive com o pai e a
madrasta. Ela é a terceira filha e a mais nova do pai. Seus dois outros irmdos mais velhos nao
residem mais com a familia. A Participante A foi diagnostica com a SPW por mutacdo no
centro do Imprinting aos 5 anos e 8 meses de idade.

O pai da participante A trabalha como autdbnomo na construcdo civil e faz servicos de
conserto em gerais. A madrasta trabalhar como auxiliar de enfermagem em uma casa de
repouso para idosos. Os turnos de trabalho sdo variados, mas normalmente, ela trabalha no
periodo da noite.

A Participante A ndo faz uso de terapia com GH, apresenta uma alteracdo anatémica
no seu cotovelo esquerdo que é decorrente de uma fratura causada por uma queda e que foi
necessario uma intervencao cirurgica para correcao. A cirurgia deixou uma grande cicatriz na
regido do cotovelo, de aproximadamente 15 centimetros, e que esta coberta de escoriacfes
porque a da participante A fica constantemente cutucando o local.

Cutucar a pele é umas das principais preocupacdes dos pais da participante A, pois ela
possui ferimentos em varias partes do corpo. Ha aproximadamente 1 anos atras, a participante
A produziu um grande e profundo ferimento na perna direita. Apds consulta médica, a
participante A foi encaminhada para uma cirurgia plastica reconstrutiva. Porém, como o prazo
para a realizacéo da cirurgia foi muito longa, o ferimento cicatrizou e a participante A acabou
dispensada da cirurgia.

Uma das hipdteses para o quer motivou a participante A a produzir tal ferimento na
perna, foi a volta a escola. No ano anterior, depois dos pais ficarem bastante incomodados
com a falta de cuidado que a filha recebia na escola, eles a retiraram da escola. No ano letivo
seguinte, a assistente social exigiu dos pais a recolocagéo da filha na escola. Na nova escola,
similar a anterior, a participante A era constantemente molestada por seus colegas de turma e

acabava envolvendo-se frequentemente em discussdes com os alunos e também com os
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professores. O alto grau de insatisfagdo com o ambiente escolar e a frustragdo por voltar a
ganhar peso, podem ter intensificado o comportamento de cutucar a pele.

Outra queixa dos pais com a escola é a falta de apoio para o controle da alimentacao
da filha. Sem uma acompanhante especial, com restrito controle da alimentacdo na escola, a
participante A ganhou 10 kg em 6 meses, motivando novamente os pais a afastarem a filha da
escola.

Para amenizar os problemas de comportamento, a participante A toma diariamente o
medicamento Tupiramato que melhora, mas ndo elimina completamente os comportamentos
desruptivos da participante. Outro medicamento que a participante A toma é a Fluoxetina, que
tem como objetivo diminuir o apetite e controlar o comportamento hiperfégico.

Duas semanas antes do término do periodo de intervencdo do PAFWilli, a participante
A teve sua menarca que durou dois dia. Entretanto, um dia apds a avaliacdo final,
inesperadamente, a participante A voltou a apresentar um sangramento. Os pais levaram a
filha ao hospital e apds consulta, a participante A foi liberada.

Apesar de estar cursando o sétimo ano do ensino médio, a participante A nao sabe ler
e com dificuldade escreve seu préprio nome. Na avaliacdo de QlI, utilizando a bateria WASI, a
participante A alcangou indice de QI total de 40.

A seguir é apresentada a Tabela 13 com os resultados do BPM-P 6/18 da participante
A.

Tabela 13. Comparacdo dos indicadores de problemas de comportamento do instrumento de
avaliacdo BPM-P 6/18

PARTICIPANTE A

| Auvaliagdo Inicial | Avaliacdo Final | Diferenca

Problemas Internalizantes

Pontuacao total 3 0 -3
Score-T 58 50 -8
Percentil 79 50 - 29
Problemas Externalizantes

Pontuacao total 5 6 +1
Score-T 63 66 +3
Percentil 90 95 +5
Problemas de Atencéo

Pontuacdo total 9 4 -5
Score-T 70 60 - 10
Percentil >97 84 -13

Problemas TOTAIS
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Pontuacao total 17 10 -7
Score-T 67 59 -8
Percentil 96 81 -15

Nota: Valor normal Score-T <65.

Ap0s o periodo de intervencdo, a participante A apresentou um aumento no problemas
externalizantes, com o score-T alcancando indicadores da faixa clinica. Entretanto, no score
T, observou-se um declinio nos problemas internalizantes e nos problemas de atencéo, este
ultimo alcancando valores de normalidade. Nos score Total, a participante A apresentou um
declinio alcancando o nivel de normalidade.

A sequir (Tabela 14) sdo apresentados os resultados das avaliacdes antropométricas e

de desempenho motor da participante A.

Tabela 14. Comparacdo dos indicadores da avaliacdo antropomeétrica e testes de aptiddo fisica
do participante A antes e ap0s a intervencao

PARTICIPANTE A

| Avaliagdo Inicial Avaliacdo Final Diferenca
Variaveis antropométricas
Peso 91,0 92,1 +11
Estatura 1,41 1,41 0
IMC 46,23 46,28 +0,05
Varidveis neuromotoras
FPMD (Kgf) 12 13 +1
FPME (Kgf) 8 8 0
Equilibrio PD (s) 3,79 6,35 +2,56
Equilibrio PE (s) 2,53 4,83 +2,3
Teste de aptiddo fisica PROESPBR
Forca exp!osiv_a de 8 10 _18
membros inferiores
Forca explosiva} de 131 134 +3
membros superiores
Teste de agilidade 12,89 13,45 + 0,56
Teste de velocidade de 11,39 11,14 -0, 25
deslocamento
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Siglas: IMC = Indice de massa corporal; FPMD = Forca de preensdo méo direita; FPME =
Forca de preensdo méo esquerda; PD = Perna direita; PE = Perna esquerda; s = segundos.

Apobs o periodo de aplicacdo do PAFWiIlli, a participantes A aumento seu peso.
Entretanto, a participante obteve aumento nos resultados nos testes de FPMD, Forca explosiva
de membros superiores e no teste de agilidade. Manteve-se sem alteracdo na FPME, discreto
declinio no teste velocidade de deslocamento e um severo declinio no teste de forga explosiva
de membro inferior.

Comparando os resultados da participante A com os valores de referéncia para pessoas
com a Sindrome de DOWN (PRODOWN), a participante A, pré e pds intervencdo manteve-se
classificada como RAZOAVEL. No teste de poténcia de membros inferiores, no teste de
agilidade e no teste de velocidade de deslocamento, a participantes pré e pds intervencao, ndo
alterou sua classificacdo, FRACA

A seguir sdo apresentados os resultados das avaliacbes da VFC da participante A
(Tabela 15).

Tabela 15. Comparacdo dos indicadores da avaliacdo da variabilidade da frequéncia cardiaca
do participante A antes e ap0s a intervencao.

PARTICIPANTE A

| Avaliagdo Inicial | Avaliagdo Final | Diferenca

VFC — Dominio do tempo
FC média 76,17 93,67 +175
RR média (ms) 797,6 642,2 - 1554
SDNN (ms) 89,0 33,6 -554
rMSSD (ms) 94,3 30,6 - 63,7
PNN50 (%) 50,5 11,8 - 38,7
VFC — Dominio da frequéncia

Poténcia (ms?) 2.695 419 - 2276
LF | Poténcia (%) 42,3 60 +17,7

Poténcia (u.n.) 52,3 66,6 +14,3

Poténcia (ms®) 2.432 210 -2.222
HF | Poténcia (%) 38,4 30 -84

Poténcia (u.n.) 47,4 33,3 -14,1
Poténcia Total 6.342 698 -5.644
Razdo LF/HF 1,104 1,999 +0,895
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VFC — Andlise de Flutuacdo Transformada

Alpha 1 | 0,999 | 1,164 | - 0,165

Siglas: VFC = Variabilidade da frequéncia cardiaca; FC = Frequéncia Cardiaca; RR =
Intervalos entre batimentos cardiacos normais; SDNN = Desvio padrdo entre intervalos de
batimentos cardiacos consecutivos; rMSSD = Raiz quadrada da média dos desvios entre
batimentos cardiacos consecutivos; NN50 = Intervalos RR que diferem mais do que 50
milissegundos; pNN50 = percentual de intervalos RR que diferem mais de 50 milissegundos;
LF = Low frequency; HF = High frequency; ms = milissegundos;.

No dominio do tempo, ap0s o periodo de aplicacdo do PAFWilli, a participantes A
apresentou um aumento na FC e um declinio nos demais indices. No dominio da frequéncia
observa-se um declinio e quase todas as varidveis. Aumento foi observado na Poténcia da LF
em porcentagem e em u.n, e na Razdo LF/HF.

A avaliacdo da auto percepcdo da qualidade de vida realizada pela mée da participante
A, por meio do questionario WHOQOL-Bref, ndo apresentou alteragdes pré e pds intervencao
nos dominio do bem estar fisico e psicoldgico (pré = 16,57, p6s = 16,57; pré = 14,67, pos =
14,67; respectivamente) e nos dominios das relacbes sociais e do meio ambiente, foi
observado um pequeno aumento nos indices (pré = 13,33, p6s = 14,66 e; pré = 12,5, pos =

13,5; respectivamente).

Participante B

A participante B é uma crianca de 8 anos de idade, que vive com a mée e 0 irmdo mais
velho de 17 anos. A participante B foi diagnosticada com a SPW por Dissomia Uniparental
aos 3 anos de idade. Os pais se divorciaram a pouco mais de um ano e a mée trabalha como
diarista para manter a familia. O pai, ap6s a separacdo, deixou as duas empresas que
trabalhava e passou a atuar como autdnoma com o intuito de ndo pagar pensao para os filhos.
O pai ndo conversa mais com a mée e mantem uma relacao distante com o filho mais velho.

A Participante B ndo faz uso de terapia de GH e apresenta caracteristica fenotipicas
tipicas da SPW, como olhos amendoados, face estreita e canto da boca inclinado para baixo.
A mae relata que o comportamento hiperfagico tem se tornado cada vez mais intenso. Porém,
em casa, a participante B ainda segue as orienta¢cdes da mée e ndo pega os alimentos deixados
aos seu alcance, como na mesa, na prateleira ou na geladeira.

Diferente da participante A, a participante B ndo demonstra ter o comportamento de

cutucar a pele, porém apresenta grande ecolalia e constantemente utilizada de estratégicas,
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como elogios, para conseguir seus objetivos. Como por exemplo, quando a participante B
interrompeu uma conversar entre a mée e o pesquisador de trabalho, para elogiar a beleza do
pesquisador e em seguida, relatar que gostava muito de uma boneca que tem varios atrativos
interessantes e se 0 pesquisador ndo gostaria de comprar o presenta para ela.

A participante B, no momento da avaligdo, cursava o segundo ano do ensino
fundamental. A mé&e relata que também se recente da insuficiente atencdo que a escola tem
despendido com a alimentacéo da filha, apesar dos inumeros apelos. A mée se gqueixa que na
escola é oferecido dois lanches e que séo oferecidos indistintamente a filha. Como resultado, a
filha tem ganho peso constantemente nos Ultimos meses. A mde também se queixa do
aumento das brigas que a filha tem relatado na escola e da falta de preparo dos professores e
cuidadores em manejar os conflitos. Fato que tem desestimulado a filha a ir para a escola.

A Mae relatou a professora avalia como satisfatorio o desempenho da participante B
em sala de aula e nas tarefas realizadas. Na avaliacdo de QI, a participante B alcancou indice
60.

Depois da escola, a participante B, acompanha sua mée nas casas em que presta
servico de limpeza. O deslocamento para estes locais acontecem sempre a pé, que levam em
média 25 minutos, tem servido fortemente para manter a participante B fisicamente ativa.

A seguir é apresentada a Tabela 16 com os resultados do BPM-P 6/18 da participante

Tabela 16. Comparacdo dos indicadores de problemas de comportamento do instrumento de
avaliacdo BPM-P 6/18

PARTICIPANTE B

| Avaliagio Inicial | Avaliagfo Final | Diferenca

Problemas Internalizantes

Pontuacao total 8 7 -1
Score-T 70 69 -1
Percentil 98 97 -1
Problemas Externalizantes

Pontuacao total 5 2 -3
Score-T 62 51 -11
Percentil 89 54 -35
Problemas de Atencéo

Pontuacao total 7 5 -2
Score-T 67 60 -7
Percentil 96 84 -12

Problemas TOTAIS

Pontuacdo total 20 14 -6
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Score-T 69 64 -5

Percentil 97 92 -5

Nota: Valor normal Score-T <65.

Apo6s o periodo de intervencdo, a participante B apresentou reducdo em todos 0s
indices avaliados pelo BPM-P. Ela apresentou discreta diminuicao do score-T, nos problemas
internalizantes, mantendo-o em valores clinicos. Problemas externalizantes, com o score-T
dentro do limite de normalidade, também diminuiu e os problemas de atencdo em que o score-
T estava acima do esperado, diminuiu alcancando nivel de normalidade. Problemas totais
também diminuiu e o score-T que estava acima do desejado, alcangou, marginalmente, valor
de normalidade.

A seqguir (Tabela 17) sdo apresentados os resultados das avaliagdes antropométricas e

de desempenho motor da participante B.

Tabela 17. Comparacédo dos indicadores da avaliacdo antropomeétrica e testes de aptiddo fisica
do participante B antes e ap0s a intervencao

PARTICIPANTE B

| Auvaliagfo Inicial | Avaliagio Final | Diferenca
Variaveis antropomeétricas
Peso (kg) 38,5 40,1 +1,6
Estatura (m) 1,22 1,27 + 0,05
IMC 25,84 24,9 -0,94
Varidveis neuromotoras
FPMD (Kgf) 7 10 +3
FPME (Kgf) 4 7 +3
Equilibrio PD (s) 0 34 +34
Equilibrio PE (s) 0 18 +18

Teste de aptiddo fisica PROESPBR

Forca explosiva de

membros inferiores 25,4 49,1 + 23,7
(cm)

Forca explosiva de

membros superiores 105 118 +13

(cm)

Teste de agilidade (s) 13,24 11,57 -1,67

Teste de velocidade de

deslocamento (s) 11,57 7,74 -3,83

Siglas: IMC = Indice de massa corporal; FPMD = Forca de preensdo méo direita; FPME =
Forca de preensdo méo esquerda; PD = Perna direita; PE = Perna esquerda; s = segundos.
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A participante B durante o transcorrer do periodo de experimental cresceu 5
centimetros. 1sso pode ter contribuido no ganho de peso. Porém, observou-se ainda uma
diminuicdo do IMC. A participante também experimentou uma melhora em todos os testes de
desempenho motor e de aptiddo fisica, com aumento da forca e poténcia muscular, melhora
no equilibrio estatico, coordenagdo motora e velocidade de deslocamento.

Comparando os resultados da participante B, de oito anos de idade, com os valores de
referéncia para pessoas com a Sindrome de DOWN (PRODOWN) para criancas de 10 anos,
no teste de poténcia de membros superiores pré e pds intervencdo, o participante melhorou
sua classificacdo de BOM para MUITO BOM. No teste de poténcia de membros inferiores,
no teste de agilidade e no teste de velocidade de deslocamento, a participante B elevou sua
classificacdo de FRACO para BOM.

Na tabela 18 sdo apresentados os resultados da avaliacdo da variabilidade da

frequéncia cardiaca.

Tabela 18. Comparacdo dos indicadores da avaliacdo da variabilidade da frequéncia cardiaca
do participante B antes e apés a intervencao.

PARTICIPANTE B

| Auvaliacio Inicial | Avaliagdo Final | Diferenca

VFC — Dominio do tempo
FC média 103,35 92,36 - 10,99
RR média (ms) 582,1 651,0 +68,9
SDNN (ms) 29,9 30,4 +0,5
rMSSD (ms) 19,6 32,1 +125
NN50 8 51 +43
PNN50 (%) 1,6 11,1 +9,5
VFC — Dominio da frequéncia

Poténcia (ms®) 69 183 +114
LF | Poténcia (%) 35 36 +1

Poténcia (u.n.) 45,6 60,8 + 15,2

Poténcia (ms?) 82 117 +35
HF | Poténcia (%) 41,7 23 - 18,7

Poténcia (u.n.) 54,2 38,8 -15,4
Poténcia Total 197 509 + 312
Razdo LF/HF 0,841 1,566 +0,725
VFC — Andlise de Flutuagdo Transformada
Alpha 1 1,217 0,972 - 0,245

Siglas: VFC = Variabilidade da frequéncia cardiaca; FC = Frequéncia Cardiaca; RR =
Intervalos entre batimentos cardiacos normais; SDNN = Desvio padrdo entre intervalos de
batimentos cardiacos consecutivos; rMSSD = Raiz quadrada da média dos desvios entre
batimentos cardiacos consecutivos; NN50 = Intervalos RR que diferem mais do que 50



97

milissegundos; pNN50 = percentual de intervalos RR que diferem mais de 50 milissegundos;
LF = Low frequency; HF = High frequency; ms = milissegundos;.

Os resultados pré e pos a aplicacdo do PAFWilli mostram um aumento em quase todos
os indices do dominio do tempo, exce¢cdo a FC meédia que diminuiu. No dominio da
frequéncia todos os indices da varidvel LF aumentaram, assim como o indice da poténcia da
HF e da poténcia total e da razdo LF/HF. Todas as demais variaveis (HF — Potencia [%], [u.n.]
e 0 Alpha 1) tiveram redugdo em seus indices.

A avaliacdo da auto percepcdo da qualidade de vida realizada pela mée da participante
B, por meio do questionario WHOQOL-Bref, apresentou leve aumento apos intervengdo em
todos os dominios (fisico, pré = 16,00 - pés = 17,14; psicoldgico, pré = 15,33, pds = 16,66;
relagdes sociais, pré = 14,66 - p6s = 16,00 e; meio ambiente, pré = 13,5 - pds = 14).

5.5.4. AVALIACAO DO GUIA DE ORIENTACOES E DO PROGRAMA DE
ATIVIDADE FiSICA PARA A SINDROME DE PRADER-WILLI

O periodo de avaliagdo do Guia de orientacdo sobre a Sindrome de Prader-Willi e o
PAFWilli ocorreu entre os dias 08 de outubro de 2016 até o periodo de 13 de Janeiro de 2017.
A avaliacdo inicial ocorreu uma semana antes do inicio a entrega do material e a avaliacdo

final aconteceu na semana seguinte ao periodo de seis semanas apés a entrega do material.

5.5.4.1. AVALIACAO DO GUIA DE ORIENTACOES SOBRE A SINDROME DE
PRADER-WILLI

As respondentes do questionario de avalicdo da qualidade do Guia de orientacGes
sobre a SPW foram as maes das criancas. Ambas as respondentes avaliaram com nota 10 a
clareza das informacdes contidas no guia.

A mée da participante A avaliou com nota 5 e a mée da participante B avaliou com 8 a
qualidade das ilustragbes e para as tabelas contidas no guia. Ambas as respondentes
assinalaram que “sim” para que o guia contivesse um nimero mais de ilustragdes e tabelas.

A maée da participante A reportou que gostaria que o guia de orientacOes contivesse
mais informacOes sobre estratégias nutricionais, como medida de porcGes e recomendacdes
para diferentes faixas etarias e valor nutricional de diferentes alimentos. A mée da
participante B sugeriu que a inclusdo de quadro no guia para anotacéo da evolucdo fisica da

crianca. Ambas as respondentes assinaram com nota 10 para a localizagdo de informagdes que
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sanaram muitas das duvida que tinham sobre a SPW e para 0 quanto que o guia lhes fizeram
refletir sobre suas condutas no manejo do comportamento das filhas.

A mae da participante A reportou que gostaria de encontrar no guia informacao sobre
instituicbes que pudessem acomodar a filha, uma ou mais vezes por semana, durante um
periodo do dia, e que recebesse os cuidados adequados. A mée da participantes B reportou
que gostaria que o0 guia contivesse dicas de informacgdes para a escola e para os professores,
para auxiliar na diminuicdo dos conflitos entre a filha, os professores e 0s colegas de classe.
Além de estratégias para controlas o acesso da filha ao alimento durante o intervalo de aula.

Ambas as maes assinalaram com nota 10 se os guia fez refletir se ela esta oferecendo o
alimento mais adequado ao filho. A mée da participante A assinalou com nota 5 para se ela
estd oferecendo os cuidados adequados para controlar a obesidade da filha. Enquanto a mae
da participante B assinalou nota 8 para a quest&o.

A mée da participante A relatou que aumentar o nivel de atividade fisica e o controle
mais severo da alimentacédo sdo os elementos primordiais para o controle do peso do filho. A
mée da participante B também reportou os dois aspectos supracitados pela mae da participante
A e acrescentou que gostaria de ter mais informacOes e talvez acesso ao tratamento com
hormdnio de crescimento, j& que leu que o horménio de crescimento pode auxiliar no controle
de peso das pessoas com a SPW.

A maée da participante A assinalou zero se o guia lhe fez pensar em buscar um
especialista para avaliar a saude da filha. Enquanto que a participante B assinalou 10 para essa
questdo e reportou que gostaria que filha fosse avaliada por um endocrinologista.

Ambas as maes assinalaram 10 para o qudo satisfeitas ficaram com as informacg6es do

guia.

5.5.4.2. AVALIACAO APLICABILIDADE DO PAFWILLI

Ao final das seis semanas e do total planejado de dezoito dias de atividade, a
participante A realizou um total de 8 dias de atividades (50% de participacdo), sendo que 75%
(6) foram conduzidas exclusivamente pela méae e em duas ocasides, elas foram conduzidas por
ambos os pais. Ja participante B realizou um total de 12 dias de atividades (66,67 de
participacdo), sendo conduzidas em 91,67 das vezes (11) pela mée e em 1 ocasiéo (8,33% das

vezes), pela irmao mais velho.
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Os principais motivos que levaram a participante A a ndo realizar as atividades foram:
compromissos profissionais dos pais (5; 62,5% dos casos) e; indisposi¢do da participante A
para a realizacdo da atividade (3; 37,5% dos casos).

A participante A realizou a Atividades do dia - Grupo 1 em 4 ocasides (50% das
vezes) e a Atividades do dia - Grupo 2 e 3 em 4 ocasides cada (50% das vezes, cada). A
participante B realizou a Atividades do dia - Grupo 1 em 6 ocasides (50% das vezes),
Atividades do dia Grupo 2 em 2 ocasides (16,67% das vezes) e a Atividade do dia em 4
ocasides cada (33,34% das vezes).

A seguir é apresentado a tabela (Tabela 19) de realizagdo do PAFWilli distribuido ao
longo das semanas da participante A.

Tabela 19. Distribuicdo de realizacdo das atividades ao longo das 6 semanas.

Participante A Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3 Total semanal
Semana 1 Dia 1 Dia 2 Dia 3 2 X ha semana
100% 0% 100%
Semana 2 Dia 4 Dia 5 Dia 6 1 X na semana
0% 100% 0%
Semana 3 Dia 7 Dia 3 Dia 9 1 X na semana
100% 0% 0%
Semana 4 Dia 10 Dia 11 Dia 12 2 X ha semana
100% 0% 100%
Semana 5 Dia 13 Dia 14 Dia 15 1 X na semana
0% 100% 0%
Semana 6 Dia 16 Dia 17 Dia 18 1 X na semana
100% 0% 0%
. 8 dias de
Total realizado | 4 das 6 semanas | 2 das 6 semanas | 2 das 6 semanas .
treinamento

A avaliacdo feita pela mée da participante A é apresentada nas tabelas 20,21 e 22 a

sequir.



Tabela 20. Avaliagéo das Atividades do dia Grupo 1 do Participante A
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Atividades do dia— GRUPO 1

Trilha do Equilibrio Semanas o
" Média
Questéo 1 2 3 4 5 6
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 8 F 9 8 F 9 85
Vocé se divertiu realizando a atividade? 6 = 3 6 = 3 v
Quanto esfor¢o foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 5 F 2 5 F 2 3,5
desse jogo?
Sua (se~u) fl|h§1 (o) manteve-se envolvido na 3 = 3 3 = 3 8
execucdo do jogo?
As mstrugogs plesse jogo estavam 10 = 10 10 E 10 10
compreensiveis?
Voc_e reallzou_ alguma adaptacéo para 3 E 3 3 E 3 3
realizar esse jogo?
Montanha Russa Semanas o
_ Média
Questéo 1 2 3 4 5 6
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 8 F 8 8 F 8 8
~ — - — >

Vocé se divertiu realizando a atividade~ 8 = 8 8 = 8 8
Quanto esfor¢o foi necessario para vocé 3 F 3 3 3 3
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convencer sua (seu) filha (o) a participar
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na 9 = 9 9 = 9 9
execucao do jogo?
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? 10 F 10 10 F 10 10
Vocé realizou alguma adaptacéo para
realizar esse jogo? 8 F 8 8 F 8 8
Trilha do Equilibrio Semanas ’
Média
Questdo 1 2 3 4 5 6
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 9 F 9 9 F 9 9
Vocé se divertiu realizando a atividade? 8 E 8 8 E 8 8
Quanto esforgo foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 2 F 2 2 F 2 2
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na 9 = 9 9 = 9 9
execucao do jogo?
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? 10 F 10 10 F 10 10
Vocé realizou alguma adaptacéo para
realizar esse jogo? 1 F 1 1 F 1 1
Nota: F = Atividade ndo foi realizada
Tabela 21. Avaliacdo das atividades do dia 2 do Participante A
Atividades do dia— GRUPO 2
Corrida dos Nimeros Semanas Medi
edla
uestao
ta 1 2 3 4 5 6
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? F 8 F F 8 F 8
Vocé se divertiu realizando a atividade? = 6 = = 6 = 6
Quanto esforgo foi necessério para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar F 5 F F 5 F 5
desse jogo?
Sua (seu) filha (0) manteve-se envolvido na
execucao do jogo? F 8 F F 8 F 8
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? F 10 F F 10 F .
Vocé realizou alguma adaptagéo para
realizar esse jogo? F 3 F F 3 F 3
Chicote Queimado Semanas Medi
edla
Questdo 1 2 3 4 5 6
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? F 8 F F 8 F 8
Vocé se divertiu realizando a atividade? 6 6 6
Quanto esforgo foi necessario para vocé F 5 F 5 F 5
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convencer sua (seu) filha (o) a participar
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na
execucao do jogo? F 8 F F 8 8
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? F 10 F F 10 10
Vocé realizou alguma adaptacéo para
realizar esse jogo? F 3 F F 8 3
Corrida de Obstaculos Semanas ’
Média
Questdo 1 2 3 4 5
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? F 8 F F 8 8
Vocé se divertiu realizando a atividade? E 6 E E 6 6
Quanto esforgo foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar F 5 F F 5 5
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na
execucao do jogo? F 8 F F : 8
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? F 10 F F 10 10
Vocé realizou alguma adaptacéo para
realizar esse jogo? F 3 F F 3 3
Nota: F = Atividade ndo foi realizada
Tabela 22. Avaliacdo das atividades do dia 3 do Participante A
Atividades do dia— GRUPO 3
Acertar o nariz do Palhago Semanas Medi
edla
Questéo 1 2 3 4 5
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 9 F F 9 F 9
Vocé se divertiu realizando a atividade? 8 = = 8 = 8
Quanto esforgo foi necessério para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 2 F F 2 F 2
desse jogo?
Sua (seu) filha (0) manteve-se envolvido na
execucao do jogo? 9 F F 9 F 9
As mstrugogs Qesse jogo estavam 10 = = 10 = 10
compreensiveis?
Vocé realizou alguma adaptagéo para 7 = = 7 = 7
realizar esse jogo?
Caminhar sobre a linha Semanas Médi
edla
Questdo 1 2 3 4 5
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 8 F F 8 F 8
Vocé se divertiu realizando a atividade? 7 7 7
Quanto esforgo foi necessario para vocé 5 F F 5 F 5
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convencer sua (seu) filha (o) a participar

desse jogo?

Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na

execucao do jogo? 8 F F 8 F 8

As instrucdes desse jogo estavam

compreensiveis? 8 F F 8 F 8

Vocé realizou alguma adaptacéo para

realizar esse jogo? 6 3 . 6 F 6

Mestre diz... Semanas o
_ Media
Questéo 1 2 3 4 5

Seu (sua) filho (a) se divertiu com a

atividade? TIFIFTT]F )
~ — . — >

Vocé se divertiu realizando a atividade~ 7 E = 7 = v

Quanto esforgo foi necessario para vocé

convencer sua (seu) filha (o) a participar 3 F F 3 F 3

desse jogo?

Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na

execucao do jogo? / F F / F /

As instrucdes desse jogo estavam

compreensiveis? 10 F F 10 F 10

Vocé realizou alguma adaptacéo para

realizar esse jogo? 6 F F 6 F 6

Nota: F = Atividade ndo foi realizada

A seguir é apresentado a tabela (Tabela 23) de realizacdo do PAFWilli distribuido ao

longo das semanas da participante A.

Tabela 23. Porcentagem de atividades cumpridas por dia. Distribuicdo de realizacao das

atividades ao longo das 6 semanas.

Participante B Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3 Total semanal
Semana 1 Dia 1 Dia 2 Dia 3 3 X na semana
100% 100% 100%
Semana 2 Dia 4 Dia 5 Dia 6 1 X na semana
100% 0% 0%
Semana 3 Dia 7 Dia 8 Dia 9 2 X na semana
100% 0% 100%
Semana 4 Dia 10 Dia 11 Dia 12 3 X na semana
100% 100% 100%
Semana 5 Dia 13 Dia 14 Dia 15 1 X na semana
100% 0% 0%
Semana 6 Dia 16 Dia 17 Dia 18 2 X ha semana
100% 0% 100%
Total realizado | 6 das 6 semanas | 2 das 6 semanas | 4 das 6 semanas F;eallzpu 12 dias
e treinamento

A avaliacgdo feita pela mée da participante B é apresentada nas tabelas 24, 25 e 26 a

sequir.



Tabela 24. Avaliagdo das atividades do dia 1 do Participante B
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Atividades do dia—- GRUPO 1

Trilha do Equilibrio Semanas o
_ Média
Questéo 1 2 3 4 5 6
Se;q (sua) filho (a) se divertiu com a 9 9 9 9 9 9 9
atividade?
Vocé se divertiu realizando a atividade? 9 9 8 9 9 8 8,67
Quanto esforgo foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 0 0 2 0 0 2 0,67
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na
execucao do jogo? ! 9 8 / 9 8 8
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? 10 10 10 10 10 10 10
Vocé realizou alguma adaptacéo para
realizar esse jogo? 0 0 8 0 0 8 2,67
Montanha Russa Semanas o
_ Média
Questéo 1 2 3 4 5 6
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 8 8 / 8 8 / 7,67
Vocé se divertiu realizando a atividade? 8 8 7 8 8 7 7.67
Quanto esforgo foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 2 2 6 2 2 6 3,33
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na
execucao do jogo? 9 9 9 9 9 9 9
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? 10 10 10 10 10 10 10,
Vocé realizou alguma adaptacgéo para
realizar esse jogo? 4 5 8 4 5 8 567
Trilha do Equilibrio Semanas o
_ Média
Questéo 1 2 3 4 5 6
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 9 9 9 9 9 9 9
Vocé se divertiu realizando a atividade? 8 8 8 8 8 8 8
Quanto esforgo foi necesséario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 2 2 1 2 2 1 2
desse jogo?
Sua (se~u) fl|h§1 (o) manteve-se envolvido na 9 9 9 9 9 9 9
execucédo do jogo?
As instruges qisse jogo estavam 10 10 10 10 10 10 10
compreensiveis?
Voc_e reallzou_ alguma adaptacéo para 1 1 4 1 1 4 5
realizar esse jogo?

Nota: F = Atividade ndo foi realizada
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Atividades do dia — GRUPO 2

Corrida dos Numeros Semanas o
_ Média
Questéo 1 3 4
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 8 F 8 8
~ — - — >
Vocé se divertiu realizando a atividade~ 9 = 9 9
Quanto esforgo foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 2 F 2 2
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na 6 = 6 6
execucao do jogo?
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? 10 F 10 10
Vocé realizou alguma adaptacéo para 6 = 6 6
realizar esse jogo?
Chicote Queimado Semanas o
_ Média
Questéo 1 3 4
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 9 F 9 9
~ — - — >
Vocé se divertiu realizando a atividade~ 9 E 9 9
Quanto esfor¢o foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 1 F 1 1
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na 8 = 8 8
execucao do jogo?
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? 10 F 10 10
Vocé realizou alguma adaptacgéo para 8 = 8 8
realizar esse jogo?
Corrida de Obstaculos Semanas o
_ Média
Questéo 1 3 4
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 9 F 9 9
~ — - — >
Vocé se divertiu realizando a atividade~ 9 = 8 8,5
Quanto esfor¢o foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 1 F 1 1
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na
~ . 8 F 7 7.5
execucdo do jogo?
As mstrugogs _disse jogo estavam 10 E 10 10
compreensiveis?
Vocé realizou alguma adaptagéo para 6 E 8 7

realizar esse jogo?

Nota: F = Atividade ndo foi realizada



Tabela 26. Avaliagdo das atividades do dia 3 do Participante B
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Atividades do dia - GRUPO 3

Nariz de Palhago Semanas o
_ Média
Questéo 1 3 4 6
Se;q (sua) filho (a) se divertiu com a 9 9 9 9 9
atividade?
Vocé se divertiu realizando a atividade? 9 7 9 7 8
Quanto esforgo foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 0 0 0 0 0
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na 9 9 9 9 9
execucao do jogo?
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? 10 10 10 10 10
Vocé realizou alguma adaptacéo para
realizar esse jogo? 5 3 5 3 4
Caminhar sobre a linha Semanas o
_ Média
Questéo 1 3 4 6
Se;q (sua) filho (a) se divertiu com a v v 7 7 7
atividade?
Vocé se divertiu realizando a atividade? 8 7 8 7 75
Quanto esfor¢o foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 0 0 0 0 0
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na 6 6 6 6 6
execucao do jogo?
As instrucdes desse jogo estavam
compreensiveis? 10 10 10 10 10
Vocé realizou alguma adaptacgéo para
realizar esse jogo? 6 6 6 6 6
Mestre diz... Semanas o
_ Média
Questéo 1 3 4 6
Seu (sua) filho (a) se divertiu com a
atividade? 8 8 8 8 8
Vocé se divertiu realizando a atividade? 8 v 8 7 75
Quanto esfor¢o foi necessario para vocé
convencer sua (seu) filha (o) a participar 0 0 0 0 0
desse jogo?
Sua (seu) filha (o) manteve-se envolvido na
~ . 7 7 7 7 7
execucédo do jogo?
As instruges qisse jogo estavam 8 8 8 8 8
compreensiveis?
Vocé realizou alguma adaptagéo para 7 5 7 5 6

realizar esse jogo?

Nota: F = Atividade ndo foi realizada
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No questionario de avaliacdo final do PAFWilli, as m&es atribuiram as seguintes notas

a qualidade do guia e ao sistema de apoio (Tabela 27).

Tabela 27. Tabela com a avaliacdo final do PAFWilli.

QUESTOES PA | P.B
De maneira geral minha (meu) filha (0) .................. 0S j0goOs. 8 9
(0 — Detestou; 5- Nem detestou nem adorou; 10 — Adorou)
As informac0es para realizacdo dos jogos estavam ..............c........
(0 — Extremamente confusas; 5- Nem confusa nem clara; 10 — 7 9
Extremamente claras)
Os materiais oferecidos para 0S jogos eram .......................
(0 — Extremamente inadequados; 5- Nem adequado nem inadequado; 10 — 9 10
Extremamente adequados)
O espaco que tenho na minha casa foi .............ccccvveneee. paraa
realizacéo dessas atividades. 6 5
(0 — Extremamente Inapropriado; 5- Nem inapropriado nem apropriado;
10 — Extremamente Apropriado)
Todos 0os membros da familia .................... a realizacdo do PAF-
WILLLI. 7 9
(0 — Desincentivaram; 5- Nem incentivaram nem desincentivaram; 10 —
Incentivaram)
O suporte que recebi por telefone sobre os jogos e do PAF-WILLI
foram suficientes? 10 10
(0 — Insuficiente; 5- Nem suficiente nem insuficiente; 10 — Suficientes)
O suporte que recebi por telefone sobre os jogos e do PAF-WILLI
foram suficientes?
(0 — Insuficiente; 5- Nem suficiente nem insuficiente; 10 — Suficientes) 10 10
Quando eu pedi esclarecimentos por telefone fui atendido ..................
(0 — Extremamente mal atendido; 5- Nem mal atendido nem bem
atendido; 10 — Extremamente bem atendido)
Eu gostaria de receber mais cadernos com jogos para praticar com
minha (meu) filha (o) 10 10
(0 — Néo gostaria; 5- Indiferente; 10 — Gostaria muito)
Eu recomendaria esse programa para outras familias com criancas
com a SPW. 10 10
(0 — Altamente ndo recomendaria; 5- Nem recomendaria nem néo
recomendaria; 10 — Altamente recomendaria)
Eu gostaria que houvesse um local apropriado para a realizacdo da
atividade fisica. 10 10

(0 — Altamente desnecessario; 5- Nem necessario nem ndo desnecessario;
10 — Altamente desnecessario)

Nota: Nota: F = Atividade ndo foi realizada; P.A. = Participante A; P.B. = Participante B.
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5.6. DISCUSSAO

O grau de clareza e compreensao foi avaliado como alta, com todos os avaliadores
assinalaram notas acima de 8 para todas as questdes. Neste sentido, o Guia de Orientagédo
cumpre seu papel de ser um instrumentos de introducéo de informacdes basicas e claras para a
populacdo em geral sobre a sindrome de Prader-Willi.

Entretanto, para a aquisi¢do de um panorama completo sobre a 0 impacto deste guia na
populacdo em geral e os profissionais proximos as pessoas com a SPW, como professores por
exemplo, é necessario ampliar a amostra. Um estudo futuro sera conduzido avaliando o
impacto deste guia sobre uma amostra mais numerosa de pais de criangas e jovens com a
SPW e a percepcao e a atuacdo de professores e profissionais que trabalham na escolar sobre
criancgas e jovens com a SPW.

No site da Associacdo Internacional da SPW e Associagdo Americana da SPW
existem pequenas panfletos com informagdes gerais sobre a SPW e que ajudam os pais e 0s
cuidadores a entender um pouco mais sobre a sindrome e a tomarem as medidas mais
adequadas no cuidado com seu filho. Infelizmente, material na lingua portuguesa quase nao
existe e para aquelas pessoas que ndo falam o idioma inglés, o acesso a informacdo sdo a
SPW torna-se restrito.

O Guia de orientacbes e o Programa de atividade fisica para a Sindrome de Prader-
Willi foram avaliados em uma crianca e uma jovem com a SPW. As duas participantes
possuiam do diagnostico citogenético positivo da SPW e apresentavam muitas das
caracteristicas fenotipicas comumente encontradas na sindrome (SINNEMA et al., 2011).

Problemas de comportamento sdo uma das caracteristicas tipicas da SPW e que se
amplificam com a idade (MESQUITA et al., 2010). Utilizando o instrumento BPM-P foi
observado que a participante A apresentava problemas de atengdo e problemas totais dentro
da faixa clinica, mas ap6és o PAFWilli os valores reduziram para niveis normais.
Curiosamente, os problemas externalizantes elevaram e alcancaram marginalmente o score
clinico apés a introducédo do PAFWilli.

A participante B apresentava problemas internalizantes e de atencdo estavam em faixa
clinica. Apés o PAFWilli, os problemas de atencdo diminuiram para a faixa normal, porém,
0s problemas Internalizantes permaneceu elevado. Os problemas externalizantes estavam
dentro da faixa normal e continuaram na mesma faixa. E os problemas totais iniciaram na

faixa clinica e diminuiram para o limiar da faixa de normalidade.
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O fenotipo comportamental na SPW é complexo e tende a se alterar ao longo da vida.
A idade tem sido demonstrado ser o maior preditor de problemas e comportamento, mas néo
esta inteiramente claro se ele é causal. Durante a adolescéncia ocorre um aumento nos
problemas de comportamento adaptativo que pode se atenuar com o passar dos anos.
Frequentemente pessoas com a SPW recebem diagnéstico psiquiatrico e requerem tratamento
farmacoldgico. Os diagndsticos incluem transtorno compulsivo obsessivo, transtorno de
afetividade, psicose e transtornos do espectro autismo.

A atividade fisica esta relacionada com a melhora de marcadores relacionados a saude
fisica e emocional (WU et al., 2010). Para as criangas e jovens, 0s pais tem importante papel
em proporcionar e apoiar a pratica da atividade fisica. Muitas pesquisas demonstram de forma
consistem a importancia dos pais na introducdo e manutencdo da atividade fisica dos seus
filhos. Outros membros da familia e amigos proximos também servem de elemento motivador
para a pratica e permanéncia da atividade fisica. Assim, produzir um material para facilitar
esse processo de estimulo a préatica de atividade fisica parece ter apropriado para a SPW.

Entretanto, a forma como familiares e amigos irdo apoiar e incentiva a pratica da
atividade fisica dependera grandemente de fatores sociais e ambientais aos quais estdo
inseridos. Isso porque, como ja observado em alguns estudos, o nivel académico dos Pais e a
disponibilidade de espago fisico impactam na aderéncia a um programa de atividade fisica
(BEETS; CARDINAL; ALDERMAN, 2010).

A rotina de trabalho dos pais e/ou a inabilidade dos pais da participante A em
conduzirem um programa de atividade fisica, podem ter elevado o nivel de ansiedade da
participantes, resultando um aumento nos problemas de comportamento externalizantes, ou
mesmo, a conducdo das atividades podem ter adicionado uma carga a mais de cobrangas nos
pais e isso pode ter elevado o numero de conflito com a participante A, resultando na
amplificacdo da percepcdo dos pais quanto ao problemas externalizantes.

Durante o programa de intervencéo, a participante A ganhou peso, apresentou melhora
e piora nos testes de aptidao fisica. A frequéncia de participacdo da participante A foi de 50%,
volume de treinamento que pode néo ter sido suficiente para promover adaptacdes fisioldgicas
consistentes com a melhora de desempenho. Podendo estes serem o resultado de processos de
aprendizagem. A participante B durante o periodo de intervencdo ganhou um pouco de peso,
entretanto a participante cresceu, o que resultou na diminuicéo do IMC.

Programas de atividade fisica na Sindrome de Prader-Willi reportam consistemente
melhora no desempenho da aptidao fisica local (EIHOLZER et al., 2003) e global (AMARO
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et al., 2016; SCHLUMPF et al., 2006; VISMARA et al., 2010). Niveis mais elevados de
atividade fisica também sdo relacionados com maior nivel de massa magra de melhor satde
0ssea (DURAN et al., 2016).

Os programas de atividade fisica desenvolvidos por Eiholzer e colaboradores (2003),
Schlumpf e colaboradores (2006) e Vismara e colaboradores (2010) foram desenhados de
forma geral para estimular mudancgas na composic¢ao corporal e resisténcia muscular e todos
eram de curta duracdo. Neste estudo, outras valéncias fisica foram estimuladas como
velocidade, agilidade, coordenacdo visomotora e equilibrio e o tempo do programa era de
aproximadamente 60 minutos. Para pais com uma rotina de tarefas sobre carregada, talvez o
modelo de intervencdo proposto fosse além das suas habilidade e capacidade de gerir toda a
demanda. Talvez por isso, trés pais tenham declinado do programa apos avaliacdo inicial e o0s
demais pais contatos ndo concordaram em participar.

Castner e colaboradores (2013b) e DiMario e colaborades (1994) reportaram em seus
estudos que pessoas com a SPW apresentam alteracdo no sistema nervoso autbnomo e no
sistema auténomo cardiaco, respectivamente. Neste estudo foi avaliado alteracfes no sistema
autondmica cardiaco em funcdo da atividade fisica. Apos a aplicacdo do PAFWiIlli,
curiosamente a participante A apresentou um decréscimo na variabilidade da frequéncia
cardiaca aferida pelo SDNN e diminuicdo da atividade parassimpética aferida pelo indice
rMSSD. Diminuicdo da atividade parassimpatica também pode ser observada pela diminuicdo
dos indices HF e aumento da razdo LH/HF (Task Force, 1996).

Apds o PAFWilli foi observado curiosamente uma diminui¢do na poténcia da VFC no
dominio da frequéncia, ja que antagonicamente, espera-se que com o aumento da atividade
fisica e aumento da capacidade cardiorrespiratdria ocorra uma aumento da VFC e aumento da
poténcia (JURCA et al., 2004).

Durante o periodo de avaliacdo do PAFWilli, a participante A teve sua menarca e no
dia seguinte a avaliagcdo fisica, ela teve outro sangramento. Durante o ciclo menstrual,
mulheres apresentam variages na VFC (BRAR; SINGH; KUMAR, 2015), com aumento do
LF durante o periodo menstrual e diminuicao durante o periodo proliferativo e, diminuicdo do
HF durante o periodo menstrual e aumento durante o periodo proliferativo. As variacdes
hormonais que geraram a menarca da participante, podem ter afetado os resultados da VFC.

A analise de flutuacdo transformada (alpha 1) avalia o grau de complexidade do
sistema cardiaco, atribuindo o valor de 1 para um sistema altamente complexo e valores

extremos de 0,5 e 1,5 sistemas pouco complexo e associado a patologias cardiacas ou do
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sistema nervoso central (PENG et al., 1995). A participante A apresentou grande
complexidade no periodo pré intervencdo e no periodo pos intervencdo, houve um pequeno
aumento, mantendo ainda um valor relacionado a boa saude cardiaca.

N&o estd completamente elucidado se existe uma alteracdo na sistema autonémico na
SPW. Pesquisas como as conduzidas Purtell e colaboradores (2013) que observaram uma
alteracdo na atividade simpatica pos prandial e de Castner e colaboradores (2013b) que
observam alteracdo da taxa cardiaca apds exercicio fisico, ddo indicios de uma alteracdo
autondmica sindrébmica. Como nivel de atividade fisica afeta significativamente o sistema
autondmico nervoso e pessoas com a SPW sdo tipicamente inativas, mais estudos sao
requeridos para elucidar essa questao.

A rotina diaria de trabalho dos pais e a demanda de cuidados com os filhos com a
SPW podem afetar significativamente a saude emocional e fisica (LANFRANCHI,;
VIANELLO, 2012). Assim, nés avaliacdo se a participacdo dos pais, conduzindo as
atividades, afetaria também sua percepcdo de qualidade de vida. Entretanto, os resultados da
participantes A nos dominios da salde fisica e emocional ndo se alteraram, e nos dominios
das relacdes sociais e meio ambiente apresentaram pequeno aumento. Ja a participante B foi
observado um aumento nos quatro dominios.

Diferente do que foi hipotetizado inicialmente, pais de criangas com a SPW
mantiveram-se estaveis ou tiveram um aumento na sua percepcao de estresse. A inclusdo de
uma nova rotina de atividade elevou o nivel de ansiedade. E possivel que com maior tempo de
pratica eles incorporem a rotina de atividade fisica ao seu recém adquirido estilo de vida e
isso leve a diminuigdo do seu estresse.

A participacéo dos pais é fundamental para a aquisicdo e a manutengdo de um estilo de
vida mais saudavel da familia, com a adocdo de dieta alimentar e nivel de atividade fisica
condizentes com a boa saide (HINCKSON et al., 2013). Assim, é importante pensarmos em
estratégicas e programa de acompanhamento e de intervencdo também para os pais.

A SPW é uma transtorno neurodesenvolvimental que possui caracteristicas fenotipicas
complexas e debilitantes, que exigem a intervencdo de um numero elevado de especialistas
de diferentes areas e intenso cuidado dos pais para assegurar o desenvolvimento saudavel do
filho (CASSIDY et al., 2012).

Ao longo da vida, algumas das caracteristicas fenotipicas da SPW alcangam valores
extremos, como por exemplo, o peso corporal. Ao nascer, 50% das crianga com a SPW estdo

abaixo do peso. Entretanto, com o inicio da hiperfagia por volta do quinto ano de vida e a
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auséncia do controle da ingesta alimentar, a crianca com a SPW pode alcancgar a obesidade
morbida ainda no final da infancia (BRAMBILLA et al., 1997).

A obesidade, como o resultado da hiperfagia, da reduzida taxa metabolica basal e do
baixo nivel de atividade fisica (BUTLER et al., 2007b) é um dos principal problemas na
sindrome, e que produzem severas implicagdes & saude emocional e fisica do sindromico e de
sua familia (LANFRANCHI; VIANELLO, 2012).

Para além das estratégias farmacoldgicas de controle da hiperfagia e da peso corporal
na SPW, programas de atividade fisica sdo comprovadamente reconhecidos pelos efeitos
benéficos, ndo s6 no controle do peso, mas também na salde cognitiva (ROIG et al., 2013) e
emocional (LUCASSEN et al., 2010).

Diferente das abordagens até entdo empregadas baseadas em exercicios calisténicos,
Rubin e colaboradores (2014) elaboraram um programa de atividade fisica, para ser
conduzido pelos pais em casa, baseado em jogos e brincadeiras. Os resultadas deste estudo
ainda ndo foram publicados.

Um projeto que ofereca instrugdes para a realizacdo de um programa de atividade
fisica, baseados em jogos e brincadeiras, para ser realizado em casa e conduzido por pais e
parentes proximos, pode ser de grande ajuda para familias de baixa renda e/ou com pouco
tempo para levar seu filho até um local adequado para a préatica de atividade fisica.

Cientes da importante dos pais nos processos de apresentacdo e aderéncia a um estilo
de vida mais saudavel para seus filhos, este estudo foi idealizado para a participacao ativa dos
pais e que estes também pudesse se beneficiar da préatica regular da atividade fisica (BEETS;
CARDINAL; ALDERMAN, 2010).

Além disso, um programa com informacgdes basicas sobre a sindrome pode servir
como importante instrumento de conscientizacdo da sindrome, ja que ela é pouco conhecida e
requer atencdo maxima para o controle da ingesta energética e manejo dos problemas de
comportamento inerentes. Pequenos comportamento de birra e choro para conseguir o
brinquedo desejado ou ter sua vontade atendida, transformam-se em manifestaces extremas
de raiva e brigas, muitas vezes, surgindo de eventos triviais como a recomendacdo para nao

colocar o copo sobre o brago da poltrona (SINNEMA et al., 2011).
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6. CONCLUSOES

Com o estudo 1 foi possivel avaliar a condicdo de saude e 0 uso de servi¢os por um
grupo de pessoas com a Sindrome de Prader-Willi e suas implica¢es na satde familiar. Com
isso, traduzimos e adaptamos para o contexto brasileiro um conjunto de inventarios utilizados
internacionalmente para avaliar uso de servicos, condi¢cGes de salde e pratica de atividade
fisica em pessoas com SPW. Com esses inventario verificamos que os problemas de saude
desta amostra séo equivalentes aos problemas apresentados por pessoas com a SPW de outros
paises.

A maior parte dos participantes deste estudo pertencem a uma classe econémica mais
elevada, comprometendo o objetivo deste estudo em avaliacdo a condicdo da saude e uso de
servicos das pessoas com a Sindrome de Prader-Willi de uma parcela representativa da
populagéo brasileira.

As terapias de reabilitacdo fisica foram as mais utilizadas pelas pessoas com a SPW
desta amostra, sendo que a natacdo foi a atividade fisica mais praticada. Pais acreditam que
independente com que seja, a atividade fisica € um componente importante para a manutencdo
da saude do filho.

A percepcdo de qualidade de vida dos pais de criangas com a SPW neste estudo,
estava abaixo dos valores reportados em estudos com populac@es tipicas. A preocupagdo com
0 bem estar fisico do filho e a busca por informacao e assisténcia para o filho, comprometem
a qualidade de vida percebida pelos pais.

Com o estudo 2 elaboramos e avaliamos a aplicabilidade e os efeitos de um guia e de
um programa de atividade fisica para a Sindrome de Prader-Willi baseado em atividades que
possam ser feitas em casa (Home-based activities) conduzido pelos pais em dois estudos de
caso.

O Guia de orientacbes e o PAFWilli mostraram ser de fécil compreensdo, os pais
avaliaram os materiais oferecidos adequados e as informacdes ajudaram a compreender mais
sobre a SPW. Entretanto, ajustes precisam ser implementados para melhor atender as
necessidades dos pais, como a inclusdo de figura exemplificando a realizacdo das atividade e
tabelas com informagdes nutricionais.

Em um dos praticantes (praticante A), o programa ndo gerou em modificagdes,
provavelmente pela falta de aderéncia ao programa, enquanto que na segunda participante
(participante B) foi observado uma grande mudanga nas variaveis relacionadas a aptidao

fisica.
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A principal limitacdo do estudo é o numero de participantes, impossibilitado uma
compreensdo global sobre o impacto do programa na saude das pessoas com a SPW seus pais.

Assim, este estudo incluird as observacdes feitas neste projeto e continuara a pesquisa
ampliando a amostra, formando dois grupos controle (sem guia) e experimental (com guia),
para avaliarmos com maior rigor o projeto.

Serd avaliado também o impacto deste projeto sobre a conduta de professores e
auxiliares escolares com criangas e jovens com a Sindrome de Prader-Willi. Uma vez que,
durante o transcorrer desta pesquisa, em indmeras conversar com 0s pais, foi reportado a
dificuldade em controla a ingestdo de alimentos e a resolugédo de conflitos no ambiente

escolar.
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