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RESUMO

A Sindrome Pelizaeus Merzbacher (PMD) é uma doenca de rara incidéncia, com predominancia no
sexo masculino que compromete o desenvolvimento ou a manutencdo da mielina provocando a
diminuicdo de sua producdo no Sistema Nervoso Central (SNC). Apresenta manifestacdes
comprometedoras a funcionalidade e ao desenvolvimento neuropsicomotor normal da crianca
diagnosticada, caracteristicas que interferem em sua participacdo social e realiza¢do de atividades
diarias. Objetivo: Descrever o caso de um paciente do setor Pediatrico da Clinica de Fisioterapia da
Universidade Federal de Alfenas, além de classifica-lo utilizando o modelo de Classificacao
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Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF). Metodologia: Andlise, descricdo e
interpretacdo de forma qualitativa das avaliacGes presentes em prontuério (2015, 2016 e 2017) e
classificacdo do paciente de acordo com a CIF. Resultados: No exame fisico observou-se que o
paciente ndo adquiriu habilidades motoras correspondentes a sua idade cronoldgica nas posi¢coes de
supino, prono, sentado, ajoelhado, semi-ajoelhado, de pé e marcha. No componente da CIF que
aborda as Estruturas do corpo, observa-se que ha qualificadores do tipo 2 e do tipo 3 que indicam
uma deficiéncia moderada e grave, respectivamente. No componente Funcdo do Corpo, em sua
maioria, ha qualificadores do tipo 3, representando uma deficiéncia grave. No ambito de Atividade e
Participacdo observa-se predominancia do qualificador 4, que indica dificuldade completa.
Conclusdo: Chega-se a conclusdo de que se tratava de um paciente consideravelmente grave, com
grandes necessidades de acompanhamentos na area da satde, sendo de grande importancia a atuagdo
da fisioterapia neuroldgica e principalmente da fisioterapia respiratéria, na equipe multidisciplinar.

Palavras-Chave: Leucoencefalopatia, Fisioterapia, CIF, Pediatria.

ABSTRACT

The Pelizaeus Merzbacher Disease (PMD) is a rare disorder mainly founded on male patients, which
affects the myelin and the development or maintenance, inducing in a reduced production of myelin
in the Central Nervous System (CNS). Features manifestations that compromises the normal CNS
functionality of the neuropsicomotor growth from the diagnosed child, peculiarities which affects
their social interaction and daily activities. Objective: To describe the patient case from the Paediatric
Department of the Physiotherapy Clinic of the Federal University of Alfenas, in addition to classify
him in accordance to The International Classification of Functioning, Disability, and Health, known
as ICF. Methodology: analysis, description and interpretation of qualitative formo f the presente
evaluations in medical records (2015, 2016 and 2017) and cassification of the patient according to
ICF. Results: During the physical analysis, it was noticed that the patient did not obtain the
corresponding motor skills expected for his chronological age whenever positioned in the supine,
prone, sitting, kneeling, semi-kneeling, standing and walking positions. In regarding the Body
Function component, there are, mostly, type 3 qualifiers, which represents a severe disability. In the
scope of Activity and Participation It is noticed predominance of the qualifier 4, which indicates
complete difficulty. Conclusion: It is concluded that the patient was with a substantial grave disease,
with great needs for follow-up from the health and care area, especially from neurological
physiotherapy and respiratory physiotherapy, from the multidisciplinary team.

Keywords: Leukoencephalopathies, Physical Therapy, ICF, Pediatrics.

1 INTRODUCAO
1.1 SISTEMA NERVOSO

O sistema nervoso (SN) é constituido principalmente por dois tipos de células: os neurdnios
e o gliocitos. Ambos geram sinais de informacdo, porém somente o neurénio € capaz de produzir
sinais bioelétricos integrados as vias de sinalizacdo bioquimica de seu citoplasma?.

O neurdnio é formado por um corpo celular, dendritos (prolongamentos que recebem
informacdes) e axdnios (que emitem informacdes). O ax6nio é uma estrutura de extrema importancia,
pois conduz os impulsos nervosos. Muitos deles, tanto no sistema nervoso central (SNC), quanto no

periférico (SNP) sdo envoltos por uma cobertura isolante chamada de mielina, estrutura lipoproteica
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depositada ao seu redor selecionados em internddulos, interrompidos periodicamente pelos nédulos
de Ranvier que permite a conducéo saltatoria, rapida e eficaz no sistema nervoso dos vertebrados. As
celulas que constroem a mielina sdo os oligodendrdcitos (células da glia) no SNC e a célula de
Schwann no SNP. Um oligodendrécito mieliniza um ou varios axonios, até 200%%, enquanto a célula
de Schwann forma sempre um Unico internddulo de mielina. Assim, conclui-se que sempre é mais
grave uma lesdo que atinja um oligodendrécito do que a causada pela destruicdo de uma célula de
Schwann?.

Como j& mencionado, os oligodendrdcitos mielinizam os axénios dos neur6nios do SNC. A
reducédo de sua producédo pode ser causada por excesso de substancias toxicas aos oligodendrocitos,
faléncia na sintese de uma proteina especifica da mielina e suprimento inadequado de precursores.

A mielinizagdo comeca por volta do sexto més de gestacdo e atinge 0 pico entre o nascimento
e 0 primeiro ano de vida da crianca, continuando também na fase adulta. Um atraso na mielinizacéo
pode resultar num retardo no desenvolvimento funcional. Ha uma hierarquia definida na maturacéo
regional da formacdo de mielina. Os tratos sensorial e motor, ao longo do SN amadurecem cedo,
enquanto os de associacdo, amadurecem relativamente mais tarde. Diversas doencas
neurodegererativas (leucodistrofias) influenciam a formacéo da mielina. Muitos outros erros inatos

a0 metabolismo de aminoacidos e de &cidos organicos também prejudicam a mieliniza¢&o?.

1.2 DESENVOLVIMENTO MOTOR

O desenvolvimento motor € um processo sequencial, continuo e relacionado a idade
cronoldgica do ser humano, ao qual ele adquire uma grande quantidade de habilidades motoras, em
que consistem inicialmente movimentos simples e desorganizados e progridem para a execucao de
habilidades motoras altamente organizadas e complexas®

Sabe-se que o surgimento de movimentos e seu posterior controle ocorrem em uma direcéo
céfalo-caudal e proximo-distal, porém este processo ndo se apresenta de forma linear, incluindo
periodos de equilibrio e desequilibrio. Apesar disso, costuma cumprir uma sequéncia ordenada e até
previsivel de acordo com a idade*
As faixas etarias meramente representam escalas de tempo aproximadas, nas quais determinados
comportamentos podem ser observados. Deve-se ressaltar que o processo de desenvolvimento

ocorre de maneira continua, especifica e individualizada®.

1.3 PELIZAEUS MERZBACHER
As doencas da substancia branca representam um verdadeiro desafio diagndstico e de

tratamento para a neuropediatria, seja pela sua multiplicidade, heterogeneidade ou falta de
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especificidade clinica e radiologica. A Sindrome de Pelizaeus Merzbacher (PMD) é uma doenca
classificada como leucodistrofia hipomielizante. O termo € utilizado para caracterizar as doencas da
substancia branca geneticamente determinadas e de cardter progressivo, que afetam o
desenvolvimento ou a manutencdo da mielina no SNC e que provocam a diminui¢cdo de sua
producdo, reduzindo assim permanentemente sua quantidade no organismo®. A doenca afeta
sobretudo individuos do sexo masculino, embora sujeitos do sexo feminino possam ser acometidos
quando ha acentuado viés de inativacdo do cromossomo X normal. A grande maioria das maes sdo
portadoras da mutacdo, embora eventos mutacionais que ndo tenham ligacdo com elas ja tenham
sido relatados anteriormente. Ela possui heranca recessiva ligada ao cromossomo X e é causada por
mutacdo no gene PLP1, responsavel pela codificacdo das proteinas proteolipidicas (PLP) e sua
isoforma DM20 no locus Xq22.24,5. A PLP € uma proteina transmembrana altamente expressa nos
oligodendraocitos, responsavel pela compactacdo da mielina e formacéo das linhas intraperiodicas
da bainha de mielina®.

As doencas relacionadas ao gene PLP1 abrangem principalmente as formas classica (HLD1),
PMD conatal (HLD3), transicional (forma intermediaria entre as formas cléssica e conatal). Na
PMD foram identificadas diversas mutacfes dentro deste gene. Os tipos de mutacfes que sao
conhecidos por causar PMD s&o: mutagdes pontuais e duplicacoes®.

Ha uma correlacdo entre a quantidade de mielina depositada e a gravidade da doenca. Na
forma cléssica hd uma certa quantidade de mielina em parte do tronco encefélico, da substancia
branca cerebelar e do bragco posterior da capsula interna, no trato piramidal, do talamo, no globo
palido, na substancia branca subcortical, no corpo caloso, nos giros pré e pos central e nas radiacdes
Opticas. Na forma conatal ha auséncia completa de mielina com hipersinal em T2 e hipossinal em
T1. As manifestacdes iniciais da PMD classica (HLD1) acontecem no primeiro ano de vida com
curso lento e progressivo. A instabilidade da cabeca, nistagmo pendular ou rotatorio que desaparece
com a evolucdo da doenca; tremor; crises epiléticas, mesmo que infrequentes; e hipotonia com
atraso no desenvolvimento motor com pouca ou nenhuma aquisicdo dos marcos do
desenvolvimento normal sdo algumas delas. Posteriormente, pode-se evoluir para espasticidade
progressiva, distonia ou coreoatetose, ataxia cerebelar, acometimento extrapiramidal caracterizado
por hipercinesia e atrofia dptica com baixa visdo. Ha também atraso no ganho pdndero-estatural e
presenca de desaceleracdo do crescimento do perimetro cefalico, podendo ocorrer microcefalia. A
deambulacdo da-se com assisténcia e € perdida na adolescéncia ou na vida adulta devido a
espasticidade’8?,

Mais rara e grave, HLD3 ou forma conatal possui sintomas semelhantes a forma classica

diferenciando-se no curso de seu desenvolvimento, que passa a Ser mais precoce € Com progressao
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mais répida. Suas manifestacdes caracterizam-se por nistagmo desde o nascimento, fraqueza
faringea, hipotonia, involucdo precoce do desenvolvimento neuropsicomotor, dificuldades
alimentares com baixo ganho pdndero-estatural, auséncia de reflexos primitivos e crises epiléticas
mais frequentes. A evolugdo das manifestacOes nessa forma inclui intensa espasticidade, ataxia
cerebelar, atrofia dptica, envolvimento cognitivo com auséncia de fala e auséncia de marcha®.
Como o cérebro humano ndo € totalmente mielinizado no comeco da vida, os sinais podem
se tornar Obvios até que a crianca tenha algumas semanas ou até mesmo varios meses de idade,
portanto, muitas delas podem parecer normais ao nascer. Durante 0s primeiros meses, quando o SN
ainda nédo se encontra totalmente mielinizado, uma crianga com PMD pode ser considerada atrasada
em seu desenvolvimento do controle normal dos olhos, da cabeca, das maos e do tronco quando
comparadas com outras criangas®®. N&o existe uma exata compreensdo da PMD devido a falta de
estudos realizados com pacientes, além da variacdo de fenotipos da doenca e raros materiais

microscopicos, bioquimicos e moleculares.

1.4 DIAGNOSTICO

O diagnostico é baseado nos achados clinicos, eletrofisioldgicos e neurorradiologicos. A
ressonancia magnética (RM) de encéfalo € essencial para o diagnostico e revela hipersinal leve a
moderado na imagem pesada em T2 e sinal varidvel na imagem pesada T1, na dependéncia da
quantidade de mielina formada. Para criangas abaixo de 2 anos, pode ser necessario mais de um
estudo por RM para confirmar a auséncia de mielinizagdo®. Porém, deve-se destacar que a RM em
criancas menores que 1 a 2 anos pode oferecer garantia falsa, pois ainda grande parte da mielina
pode ser formadal®. Um teste definitivo para PMD ¢ a detecgdo da mutagdo do gene PLP através do
teste genético.

Frente aos sintomas apresentados, percebe-se que a crianca diagnosticada com a Sindrome
Pelizaeus Merzbacher possui principalmente limitacGes funcionais e atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, caracteristicas que interferem em sua participacdo social e realizacdo de

atividades diarias.

1.5ACIF

A Classificacdo Internacional de Funcionalidade e Incapacidade e Saude (CIF) € um novo
sistema de classificacdo que esta inserido no grupo de classificacdes internacionais da Organizacéao
Mundial da Saude (OMS). Foi elaborada e desenvolvida para servir a varias disciplinas e setores,
apos diversas versdes e testes, em 2001 pela propria OMS para ter aplicacdo em diversos aspectos

da salde proporcionando um sistema para a codificacdo de uma ampla gama de informagGes sobre
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salde (e.g. diagndstico, funcionalidade e incapacidade, motivos de contato com os servicos de salde)
utilizando uma linguagem comum, ou seja, padronizada que permite uma comunica¢do mundial. Ela
evoluiu de uma classificagdo de ‘“consequéncias da doenca” (versdo de 1980) para uma de
“componentes da saude”, sendo que a primeira se refere ao impacto da doenga na salde da pessoa e
a segunda identifica o que constitui a satide propriamente dita®?.

A avaliacdo da CIF abrange os seguintes componentes: Funcdes do corpo (funcdes
fisiologicas dos sistemas organicos, incluindo também as psicoldgicas); Estruturas do corpo (partes
anatémicas do corpo, ou seja, 6rgdos, membros e seus componentes); Deficiéncias (problemas nas
funcdes ou nas estruturas do corpo; Atividade (execucdo de uma tarefa ou acdo pelo individuo);
Participacdo (envolvimento do individuo em uma situacdo da vida real); LimitacOes da atividade
(dificuldades que o individuo pode encontrar na execucdo de atividades); Restricdes na participacao
(problemas que um individuo pode enfrentar quando esta envolvido em situagOes da vida real) e
Fatores ambientais (ambiente fisico, social e atitudinal em que as pessoas vivem e conduzem sua
vida)*?,

A Classificacdo Internacional de Funcionalidade e Incapacidade e Saude para Criangas e
Jovens (CIF-CJ) é derivada e compativel com a CIF (OMS), 2001, sendo que esta documenta
caracteristicas de criancas e jovens abaixo de dezoito anos de idade. A versdo expande a cobertura
de seu volume principal ao fornecer contetdo especifico e detalhamento adicional para cobrir de
maneira mais completa as funcées e estruturas do corpo, atividade e participacdo, e ambientes de
particular relevancia para lactentes, pré-escolares, criancas e adolescentes®?,

A utilizacdo do modelo possibilita ao fisioterapeuta considerar um perfil funcional individual
durante a realizacdo de avaliacbes e de intervencBes. Além disso, auxilia o registro de dados
funcionais, definicdo dos alvos de intervencdo e documentacdo de desfechos. Sendo importante
também ao ponto de vista econdmico, ja que favorece a alocacdo de recursos compativeis com as

reais necessidades do individuo®3.

2 OBJETIVO

Descrever um caso clinico de uma crianca diagnosticada com Sindrome de
Pelizaeus Merzbacher (PMD) em atendimento no periodo de agosto de 2014 a dezembro de 2017 no
setor Pediatrico da Clinica de Fisioterapia da Universidade Federal de Alfenas e classifica-lo
utilizando o modelo biopsicossocial da Classificacdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade
e Saude (CIF).
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3 METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo do tipo relato de caso realizado por meio da verificagédo das
avaliagdes realizadas nos anos de 2015, 2016, 2017 presentes no prontuario colhido pela Clinica de
Fisioterapia da Universidade Federal de Alfenas do paciente A.D.S.L, 4 anos, sexo masculino,
residente na cidade de Alfenas, Minas Gerais, que obteve seu laudo diagnostico no Hospital das
Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de Sdo Paulo- FMUSP. As avalia¢@es de exame
fisico foram descritas e o paciente foi classificado no modelo biopsicossocial da Classificacdo
Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) proporcionando uma base cientifica
para a compreensdao do estudo dos determinantes da salde, dos resultados e das condicOes
relacionadas com a salde. Para classificacdo do caso, utilizou-se uma versdo derivada da CIF para
criangas e jovens (CIF-CJ) que cobre a faixa etaria entre o nascimento até os 18 anos de idade e utiliza
o sistema alfanumérico de codificacdo. O primeiro digito do codigo € dado pelas letras: letra “b” que
indica Funcdo Corporal, “s” que indica Estruturas corporais, “d” que indica Atividades/Participagdo
e “e” que indica Fatores ambientais. Estas sdo seguidas por uma sequéncia numérica que inicia com
0 numero do capitulo (um digito), seguido por um tépico de segundo nivel (dois digitos), e 0s topicos
de terceiro e quarto niveis (um digito cada). Os cddigos da CIF s estardo completos com a presenca
de um qualificador, que indica a magnitude do nivel de salde (gravidade do problema). As
porcentagens devem ser calibradas em diferentes dominios tendo como referéncia os padrdes

populacionais, como observado na tabela 1.

Tabela 1 — Escala para indicar a extensdo ou magnitude de uma deficiéncia

xxX.0 NAO ha problema (nenhum, ausente,...) 0-4%
XXX.1 Problema LEVE (leve, pequeno,...) 5-24%
XXX.2 Problema MODERADO (médio, regular,...) 25-49%
XXX.3 Problema GRAVE (grande, extremo,...) 50-95%
XXX.4 Problema COMPLETO (total,...) 96-100%
XXX.8 Né&o especificado - -
XXX.9 Né&o aplicavel - -

Fonte: Classificacdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Salde, versdo para criancas e jovens (CIF-CJ)

Em Fatores Ambientais, o primeiro qualificador é utilizado para indicar a extensdo dos
facilitadores e barreiras, sendo que para denotar facilitadores, substitui-se o ponto pelo sinal positivo
(+) e para barreiras, utiliza-se o préprio ponto (.).

As funcdes do corpo sdo as fungbes fisioldgicas dos sistemas corporais (inclui fungdes
psicolégicas). Estruturas corporais sdo partes anatdmicas do corpo, como o0s 6rgdos, membros e seus
componentes e deficiéncias sdo problemas na funcédo ou estrutura do corpo, tais como um desvio ou

uma perda significativa. Atividade € a execucdo de uma tarefa ou acdo por um individuo, participacdo

Braz. J. of Develop., Curitiba, v. 6, n. 7, p.43501-43519, jul. 2020. ISSN 2525-8761



JRrazilian Journal of Development

é 0 ato de se envolver em uma situacdo vital. Fatores ambientais constituem o ambiente fisico, social
e de atitudes em que as pessoas vivem e conduzem sua vida.

A CIF-CJ oferece um modelo conceitual e uma linguagem e terminologia comum para o
registro de problemas manifestados na infancia precoce, infancia propriamente dita e adolescéncia.
Envolve funges e estruturas do corpo, limitagcdes de atividades e restricGes a participacdo e fatores
ambientais importantes para criangas e jovens. Pode ser usada por elaboradores de politica, membros
da familia, clinicos, educadores, usuarios e pesquisadores para documentar as caracteristicas de saude
e funcionalidade em criangas e jovens'2.

O estudo foi submetido e aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa, CAAE
61430416.4.0000.5142.

4 RESULTADOS
4.1 RELATO DE CASO

Paciente A.D.S.L., diagnosticado com Sindrome de Pelizaeus Merzbacher, nascido em
14/03/2013, na cidade de Alfenas, Minas Gerais. Primeiro filho de casal ndo consanguineo, nascido
de parto cesariana sem qualquer intercorréncia, a termo, com 48 centimetros de comprimento, 2.620
gramas e 36 centimetros de perimetro cefélico. Segundo relatério médico, até os 6 meses de vida,
ainda ndo possuia controle de cabeca, apesar de manter contato visual, reconhecer vozes e sorrir.
Chegou a rolar na cama e a pegar objetos na méo e levar a boca. Ao receber a vacina da gripe, a mae
relata que “ficou mais mole e muito prostrado” (SIC) sem alimentar-se direito e pouco ativo por cerca
de 30 dias, melhorando lentamente. Aos 8 meses, em uma consulta pediatrica a médica notou
auséncia de controle de cabeca e estagnacdo do desenvolvimento do perimetro cefalico, além da
presenca de indicios de espasticidade. Assim, realizou exame de Tomografia Computadorizada (TC)
sendo este com resultados considerados normais. Aos 12 meses passou por exame de Ressonancia
Magnética (RM), em que o resultado apresentou atraso na mielinizacdo do SNC. Aos 13 meses,
apresentou crise convulsiva, tendo assim nova recaida. Apos este episddio, a familia notou abalo
nistagmiforme do olhar. Aos 14 meses apresentava perimetro cefalico de 43 centimetros, com bregma
fechado (desaceleracdo da velocidade de crescimento); realizava movimentos lentos contra a
gravidade; apresentava tetraparesia espastica com hiperextensdo de troco; presenca de nistagmo
pendular e titubeio da cabeca intermitentes. Ndo apresentava controle cervical; ndo pegava objetos
com as maos, tinha succdo dificultada e baixo ganho pddero-estatural. Paciente foi a ébito na data de

30/08/2017 devido a complicacgdes respiratorias e parada cardiorrespiratoria.
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4.2 EXAME FiSICO

De acordo com o prontuério do paciente, foram selecionadas 3 avaliagdes anuais (2015, 2016
e 2017) para serem analisadas, descritas e interpretadas de forma qualitativa, além de serem utilizadas
para classificar o paciente alvo do estudo no modelo da CIF.

Observou-se que ndo possuia reagdes de equilibrio, reacdes de retificacdo e reacdo de extensdo
protetora com os bracos nos anos de 2015, 2016 e 2017, além de apresentar os reflexos de preensdo
plantar, moro e cutaneo plantar por todo o periodo.

No exame fisico do desenvolvimento motor o paciente foi avaliado nas posi¢Ges de supino,
prono, sentado, ajoelhado, semi-ajoelhado e de pé, além de serem avaliados grau de espasticidade e
encurtamento muscular, sendo suas evolucfes apresentadas nas tabelas 2, 3, 4,5, 6, 7, 8, 9 e 10

respectivamente.

Tabela 2 - Achados no exame fisico do desenvolvimento motor: em supino

SUPINO 2015 2016 2017
Mgn_tem a cabeca na linha NAO NAO SIM
média
Traz a mao na linha média NAO NAO NAO
SEM CONTROLE DE SEM CONTROLE DE SEM
Puxado para sentado CABECA CABECA CONTROLE
DE CABECA
sgganga as maos no joelho e NAO NAO NAO
Rola de supino para prono NAO NAO NAO
Tabela 3 - Achados no exame fisico do desenvolvimento motor: em prono
PRONO 2016 2017
Faz elevacio da cabeca NAO  NAO NAO
Faz apoio em antebrago/elevacdo da cabega/descarga de peso NAO NAO NAO
Apoio nas mdos com cotovelos em extensio NAO  NAO NAO
Apoio em um braco e libera o outro para alcance com brinquedos NAO NAO NAO
Rola de prono para supino NAO  NAO NAO
Pivoteia NAO  NAO NAO
Rasteja NAO  NAO NAO
Passa para 4 apoios (gato) NAO  NAO NAO
Engatinha NAO  NAO NAO
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Tabela 4 - Achados no exame fisico do desenvolvimento motor: sentado

SENTADO 2015 2016 2017
Como passa para sen NAO REALIZA NAO REALIZA NAO REALIZA
Permanece sentado COM APOIO COM APOIO COM APQOIO
Postura sentada IN(I:(IZIT88DEEUENSICC(')A\LIC(())SI\IQ CIFOSE UNICA COM INI’CI'O DE CIFOSE UNICA,

A NIVEL TORACICO ESCOLIOSE A NIVEL TORACICO  ESCOLIOSEEM S
Em que postura LONG SITTING LONG SITTING LONG SITTING
Passa de sgntado NAO NAO NAO
para 4 apoios
Tabela 5 - Achados no exame fisico do desenvolvimento motor: ajoelhado

AJOELHADO 2015 2016 2017

Permanece na postura NAO NAO NAO

Andar de joelho NAO NAO NAO

Tabela 6 - Achados no exame fisico do desenvolvimento motor: semi- ajoelhado

SEMI- AJOELHADO 2015 2016 2017

Se transfere para postura NAO NAO NAO

Utiliza a postura para transferéncia para de pé NAO NAO NAO
Permanece na postura NAO NAO NAO
Tabela 7 - Achados no exame fisico do desenvolvimento motor: de pé

DE PE 2015 2016 2017

Fica em pé com apoio SIM SIM SIM

Passa para de pé NAO NAO NAO

Faz apoio unipodal NAO NAO NAO

Tabela 8 - Achados no exame fisico do desenvolvimento motor: marcha

MARCHA 2015 2016 2017

Deambulacdo dependente NAO NAO NAO

Deambulacdo independente NAO NAO NAO

Tabela 9 — Grau de espasticidade segundo Escala Modificada de Ashworth
R 2015 2016 2017
TONUS MUSCULAR
D E D E D E

Biceps braquial 2 2 2 2 3 2

Triceps 0 0 0 0 0 0

Flexores do carpo 0 0 1+ 0 2 2

Adutor do polegar 0 0 0 0 3 2

Quadriceps 0 0 0 0 0 0

Isquiotibiais 2 2 1 1 2 2

Triceps sural 0 0 1 1 2 2

Adutores de quadril 2 2 2 2 2 2
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Tabela 10 — Testes ortopédicos de encurtamento muscular com resultado positivo em exame fisico
2015 2016 2017

D E D E D E

TESTES ORTOPEDICOS

Peitorais
Biceps braquial

4.3 CLASSIFICACAO NA CIF

Segue abaixo a classificagdo do paciente presente no estudo de acordo com a Classificagdo
Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) diante dos componentes Estruturas do
Corpo, Fungdes do Corpo, Atividades e Participacdo e Fatores ambientais presentes nos quadros 1,
2, 3 e 4 respectivamente.

Quadro 1 — Classificagdo na CIF em relacdo ao componente Estruturas do Corpo

CARACTERISTICA DO
PACIENTE

ITENS/

SUB-DOMINIO CLASSIFICACAO

COMPONENTE DOMINIO

Estruturas do
Corpo

Estruturas do

Estrutura do

Estrutura da substancia

Hipomielinizagéo do

ills:s/g]s% ?:ffg?lo branca (s1107.3) Sistema Nervoso Central
Estrutura da
extremidade Musculos do antebraco Encurtamento muscular de
superior (s73012.2) biceps braquial
(s730)
Estrutura Mdsculo do tronco Encurtamento muscular de
do corpo (s7601.2) peitorais
relacionado Estrutura da coluna

ao movimento

Estrutura do

vertebral

tronco
(s760) gl(iuon(;) vertebral Escoliose e hipercifose
torécica
(s76001.3)
Estrutura musculos da
respiragao
Estrutura do Estrutura do (s4303) T
i sistema > - - Diminuicdo da
sistema L Mdsculos intercostais L L
N respiratorio expansibilidade toracica
respiratorio (s430.8) (s43030)
' Diafragma
(s43031)
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Quadro 2 — Classificagdo na CIF em relacdo ao componente Funcéo do Corpo

Fungdes
neuromus-
culoes-
queléticas e
relaciona- das
ao movimento

relacionadas a
for¢a muscular
(b730)

Forca de todos os musculos
do corpo (b7306.3)

- SUB- ITENS/ CARACTERISTICA DO
COMPONENTE | DOMINIO DOMINIO CLASSIFICACAO PACIENTE
::nﬂgfe%izais ) Funcdes alteradas no
(b117.3) desenvolvimento intelectual.
N&o possui fungdes de
Funcies Funcdes da manutencédo da atengéo, de
men%ais ateng %0 ) mudanca da atengéo, de
(b1 490 3) divisdo da atencéo, de
' compartilhar atencéo e
concentracéo.
F:ir::%)cr)r?cs)toras ) Atraso do controle
F()bl 473) psicomotor e estereotipias.
Fungdes Funcdes das
sensoriais estruturas FuncGes dos musculos Nistaqmo
e de dor adjacentes ao externos do olho (b2552.3) g
olho (b215)
gsr\]/%ozes Funcdo da voz ) Deficiéncia na fungdo de
e fala (b310.3) producéo da voz.
Funcdes dos ~ .
, Funcdes dos musculos
musculos . - .
respiratdrios respiratdrios acessorios Presenca de tiragem
(b445) (b4452.2)
Funcio Funcéo de producdo de
(a0 muco aumentada (b4500.3) A
respiratdrias Deficiencia no transoorte Auséncia de tosse
Funcdes do adicionais de MUCo eMm vias aérF()eas espontanea
Funcéo do sistema (b450) (b5401.3)
Corpo respiratério ~ -
Funcdes dos x .
. Funcdo dos musculos
mausculos P o
respiratdrios respiratdrios acessorios -
(b445) (b4452.3)
Fungoes
respiratérias Profundidade da respiragédo -
(b440) (b4402.2)
Funcdes

Funcdes
relacionadas ao
ténus muscular
(b735)

Tonus de masculos
isolados e grupos de
musculos (b7350.2)

Hipertonia espéastica em
biceps braquial, flexores do
carpo, isquitibiais, triceps
sural e adutores de quadril

Funcdes
relacionadas ao
reflexo motor
(b750)

FuncGes relacionadas ao
reflexo motor, ndo
especificadas (b7509.8)

Sendo reflexos primitivos
(preensdo platar) e
patoldgicos (babinski e
moro)

Funcdes
relacionadas aos
reflexos de
movimento
involuntario
(b755.4)

FuncGes de reacdes
posturais, reacdes de
endireitar o corpo, reacdes
de adaptacéo do corpo,
reacOes de equilibrio,
reacOes de apoio, reagdes
de defesa
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Funcdes
relacionadas ao
controle dos
movimentos
voluntarios
(b760.4)

Sensacdes
relacionadas aos
musculos e
funces de
movimento
(b780)

Sensacao de espasmo
muscular (b7801.2)

Quadro 3 — Classificagdo na CIF em relagdo ao componente Atividades e Participacdo

e Participagédo

Mobilidade

A . ITENS/ CARACTERISTICA DO
COMPONENTE | DOMINIO SUB-DOMINIO CLASSIFICACAO PACIENTE
Tarefas Realizar uma Unica _ i
tarefa (d212.4)
e demandas -
gerais Re{al!zar tarefas ) 3
multiplas (d220.4)
Mudar a posi¢do
basica do corpo - -
(d410.4)
permanecer deitado
(d4150.0) i
permanecer agachado i
(d4151.4)
permanecer ajoelhado
Manter a posicdo do | (d4152.4) i
corpo (d415) permanecer sentado Com apoio
(d4153.2)
manter em pé
(d4154.4) i
manter a posic¢ao da
cabeca (d4155.3) i
Transferir a propria
Atividades posicio (d420.4) i ]

Levantar e carregar
objetos (d430.4)

Mover objetos com
as extremidades
inferiores (d435.4)

Uso fino da méo
(d440.4)

Uso da mao e do
braco (d445.4)

Uso fino do pé
(d446.4)

Carregar, mover e
manusear objetos
(d449.4)

Andar (d450.4)

Deslocar-se
(d455.4)

Deslocar-se por
diferentes locais
(d460.4)
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Utilizacdo de
transporte (d470.1)

Cuidado
pessoal

Lavar-se (d510.4)

Cuidado das partes
do corpo (d520.4)

Cuidados
relacionados aos
processos de
excrec¢do (d530.4)

Vestir-se (d540.4)

Comer (d550.4)

Utiliza sonda gastroenteral

Beber (d560.4)

Cuidar da propria
salde (d570.4)

Cuidar da propria
seguranca (d571.4)

Areas
principais da
vida

Educacéo informal
(d810.4)

Educacéo pré-
escolar (d815.1)

Frequentar APAE

Areas principais da
vida, outras
especificadas
(d898.2)

Frequentar a clinica de
fisioterapia da Universidade
Federal de Alfenas

Quadro 4 — Classificacdo na CIF em relacdo ao componente Fatores Ambientais

externos (e120)

pessoal em ambientes
internos e externos

> SUB- ITENS/ CARACTERISTICA DO
COMPONENTE | DOMINIO DOMINIO | CLASSIFICACAO PACIENTE
Produ}os_ ou Alimentos (e1100+4); -
substancias para
consumo Medicamentos . .
pessoal (e110) (e1101+3) Anticonvulsivante
Produtos e
. . Uso de sonda gastroenteral e
tecnologias para | Produtos e tecnologia ,
. uso de fralda descartavel
uso pessoal na gerais para uso pessoal ara necessidades
vida diaria na vida diaria (e1150+4) ?isiolé icas
(e115) g
Produtos e tecnologia
Produtos e gerais para mobilidade e | Uso de carro pessoal e da
tecnoloaia para transporte pessoal em prefeitura da cidade de
ologia p ambientes internos e Alfenas
Fatores Produtos e mobilidade e
A . externos (e1200+3)
Ambientais tecnologia transporte Produtos e tecnolodia de

pessoal em assisténcia para )
ambientes mobilidade% transoorte Uso de cadeira de rodas
internos e P adaptada e utilizada somente

em ambiente interno

(e1201+2)

Produtos e
tecnologia para | Produtos e tecnologia
auwdades para atl_wdades . Uso de aparelho de televiséo
culturais, culturais, recreativas e

: - e de som
recreativas e esportivas, outros
esportivas especificados (e1408+2)
(e140)
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Familia Pais e irmd, sendo mae
Lo super-protetora,
. imediata - . .
Apoio e (310+4) considerando que seja uma
relacionamento barreira leve
Profissionais da ) Fisioterapeutas, medicos e
salde (e355+3) nutricionista.
. Atencéo exclusiva da
Alitudes mée (e410+4) -
individuais de X P
Super-prote¢do da mée
membros da -

PSR (e410.2)

familia imediata Cuidados da irma mais

Atitudes (e410) velha (e410+3) -
AtlFUQes . Cuidados, motivacéo e
individuais dos - ~ .

P - orientacdes gerais de
profissionais da cuidados com a saude
salde (e450+4)

Clinica de Fisioterapia
Universidade Federal de
Servicos de satide Alfenas; Clinica neurolégica
Servicos (e580%+4) das clinicas da FMUSP,
ist 605, Plano de salde particular;
S|s|§[rinas 3 CDI de Alfenas; Hospital
Servi E;u deC?SSSEE)) IMESA de Alfenas
si:trevrf;ss’e Sistemas de salde i
oliticas (e5801+3)
P Sistema Unico de Satide Sistema privado de salde
(SUS), P
Servicos, Servico de educacdo e
sistemas e treinamento (e5850) APAE
politicas de
educacdo e Sistema de educagdo e Sisterna filantrépico
treinamento treinamento (e5851+2) P
(e585)

5 DISCUSSAO

De acordo com os resultados obtidos nos exames fisicos de desenvolvimento motor realizados
nos anos de 2015, 2016 e 2017, observou-se que o paciente ndo adquiriu e ndo obteve evolucao de
habilidades motoras correspondentes a sua idade cronoldgica nas posi¢des de supino, prono, sentado,
ajoelhado, semi-ajoelhado, de pé e marcha. Porém, nota-se que no ano de 2017 passou a manter a
cabeca na linha média quando em posicdo supino, além de permanecer sentado com apoio ao longo
dos trés anos.

Na Conferéncia anual da doenca Pelizaeus Merzbacher (Indianopolis, Indiana) realizou-se um
estudo com 18 familias a quais possuiam portadores da sindrome. Foram aplicados questionarios
abordando diversos aspectos tanto da vida das familias quanto das 20 criancas que estavam presentes.
No aspecto funcional desse grupo encontrou-se 0s seguintes resultados: 18 dos 20 pacientes
alimentavam-se por via oral, 2 por gastrotomia, 1 apresentava traqueostomia. Além disso, 2 dos 19
pacientes com mais de 18 meses andavam com dispositivos de assisténcia, 1 andava

independentemente, 1 utilizava cadeira de rodas, mas poderia manipulé-la, 15 necessitavam de um
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cuidador para empurré-la; 3 dos 19 pacientes com mais de 18 meses foram treinados para utilizar o
banheiro. 5 podiam conversar e 2 utilizavam placas de comunicagéo. 1 das 13 criangas com mais de
5 anos de idade foi capaz de ler. Pode-se observar que a maioria dos pacientes apesar de néo alcangar
a fase da marcha, alimentava-se por via oral, podia comunicar-se de alguma forma, principalmente
através da fala; funces estas que o paciente abordado no presente estudo ndo atingiu. No &mbito de
cuidados necessarios na visdo da familia: 24 dos 29 respondentes de atendimento relacionados
relataram sentir que receberam ajuda adequada para cuidar das necessidades diarias de seus filhos, 2
familias tiveram respostas diferentes entre méaes e pais sobre esta questao, 1 teve respostas diferentes
entre mae e avo e 2 familias com cuidadores pagos relataram que suas necessidades de atendimento
foram atendidas. Portanto, os resultados mostram a necessidade de cuidados especiais que essas
criancas requerem®*

Ja em um outro estudo realizado com uma crianca de 7 anos com PMD, foram analisadas as
habilidades funcionais em duas avaliagdes em momentos diferentes utilizando o PEDI (Inventario de

Avaliacdo Pediatrica de Incapacidade) em que os resultados mostraram um maior escore na area de

funcdo social, seguido pelo autocuidado e 0 menor escore foi observado na mobilidade, ressaltando
que de modo geral o desempenho foi ruim nas 3 areas avaliadas, porém houve uma manutencao das
habilidades que possuia na primeira avaliagcdo. Sendo assim, nao houve perda de funcdo, o que é um
dado importante, considerando-se que se trata de uma doenca degenerativa®. Tal manutencdo do
quadro clinico também foi obtida com paciente em questdo neste estudo, porém a funcédo social que
se pode correlacionar com o componente Atividade e Participacao, foi o mais afetado.

As exigéncias motoras e fisicas especificas de uma tarefa relacionam-se com o individuo e o
ambiente. Diante disso, constata-se a importancia de uma abordagem biopsicossocial do individuo,
sendo esta obtida no modelo de Classificacdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude
(CIF).

No componente que aborda as Estruturas do corpo, observa-se que ha qualificadores do tipo
2 e do tipo 3 que indicam uma deficiéncia moderada e grave, respectivamente. No componente
Funcdo do Corpo, em sua maioria, ha qualificadores do tipo 3, representando uma deficiéncia grave.
No ambito de Atividade e Participacdo observa-se predominancia do qualificador 4, que indica
dificuldade completa, possuindo restricdes, somente tendo como participacdo social sua frequéncia
na APAE e a Clinica de Fisioterapia da UNIFAL-MG. Diante das informacdes obtidas nas
anamneses, 0 componente Fatores Ambientais foi caracterizado pela predominancia de qualificadores
positivos, ou seja facilitadores presentes através do acesso a produtos e tecnologias, apoio e

relacionamento e servicos, sistemas e politicas.
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Como jé citado, frequentava a Clinica de Fisioterapia da UNIFAL-MG em que o tratamento
se baseava em atendimentos nas &reas de neuropediatria, hidroterapia e pneumologia ambulatorial,
uma vez na semana cada especialidade, com duragéo de atendimento de uma hora. Na neuropediatria,
realizou-se exercicios de cinesioterapia que envolviam alongamento mantido passivo de forma lenta
dos musculos peitorais, flexores e extensores de punhos e dedos, isquiotibiais, triceps surais,
paravertebrais e adutores de quadril sendo 1 série de 30 segundos cada grupo muscular;
movimentagdo passiva de flexdo e extensdo, abducdo e aducdo de ombro, flexdo e extensdo de
cotovelo, punhos e dedos e triplice flexdo de membros inferiores, sendo 1 série de 10 repeti¢des em
cada articulagdo; tapping de inibicdo em regido frontal de cabeca para estimulacdo de controle
cervical, com o paciente em posicdo prona em bola suica em frente ao espelho; tapping de
deslizamento em musculatura paravertebral para estimulo de controle de tronco; exercicio de
descarga de peso em membros superiores e inferiores; utilizacdo de técnicas bésicas de estimulo ao
desenvolvimento motor atraves de pontos chave proximais. Na hidroterapia, realizou-se inicialmente
a introducdo do paciente no meio aquatico através do método Halliwick com exercicios passivos para
troco na posicdo de cadeira; alongamento passivo de isquitibiais, adutores de quadril, flexores de
cotovelo e punho e flexores de tronco, sendo realizadas 2 séries de 1 minutos cada grupo muscular;
técnicas de relaxamento (Watsu) envolvendo manobras de sanfona simples, ninar e rotacdo de
membros inferiores; estimulo tatil (mdos do paciente em diversas partes do corpo); mobilizagdes
articulares; usufruindo das propriedades fisicas que a dgua a aproximadamente 35°C proporciona. Na
pneumologia, manobras de higiene brénquica através de vibro compressao, percussao e estimulo da
farcula para realizacdo de tosse sendo tais técnica alternadas entre si e de acordo com a ausculta
pulmonar do paciente presente no momento do atendimento. Sendo esta area de grande importancia
para a busca da qualidade de vida, j& que o paciente apresentava quadros frequentes de pneumonia e
consequentes internacdes hospitalares, que afetavam de forma diretamente negativa seu estado de

salde, além de ser a causa do 6bito, como jé citado.

6 CONCLUSAO
Com o estudo foi possivel observar que o paciente citado, diagnosticado com a Sindrome de
Pelizaeus Merzbacher apresentava grave comprometimento no desenvolvimento motor e respiratorio.
De acordo com a CIF-CJ, notou-se que o componente mais afetado foi Atividade e
Participacdo, apresentando qualificador 4, indicativo de dificuldade completa, justificado por seu
grave comprometimento na maioria dos itens abordados nos componentes Estruturas do Corpo e
Funcdo do Corpo. Portanto, conclui-se que o paciente carecia de acompanhamentos na area da saude

a fim de promover o aumento de sua qualidade de vida.
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Hé& necessidade da realizacdo de novos estudos clinicos relacionados a Sindrome de Pelizaeus
Merzbacher a fim de obter maiores conhecimentos sobre sua evolugéo e principais acometimentos
para que haja tratamentos cada vez mais especificos e consequentemente eficazes frente a outros

Casos.
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