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RESUMO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca genética de carater
neurodegenerativo em que ha degeneracédo dos neurdnios motores alfa localizados
no corno anterior da medula espinhal e tronco encefalico. Existem quatro
classificacbes para a patologia, sendo a primeira mais severa que as outras trés. A
tipo | se manifesta nos primeiros 6 meses de vida, sendo o principal sinal a hipotonia
acentuada que corrobora com a falta do controle cervical e de tronco, sendo dificil
sentar-se sem apoio. As criangas ndo realizam movimentos voluntarios axiais e 0s
musculos respiratorios também sédo acometidos. As intubacdes e a necessidade por
ventilagdo mecanica surgem com a progressao da doenca devido a ineficiéncia da
mecanica ventilatéria, que aumenta a mortalidade por infeccbes respiratorias e
hipoventilacdo. Este estudo teve como objetivo principal verificar na literatura os
recursos fisioterapéuticos utilizados nas repercussdes motoras e respiratérias de
pacientes com Atrofia Muscular Espinhal tipo |. Trata-se de uma reviséo de literatura
realizada nas bases de dados PubMed, LILACS, Scielo e PEDro, no periodo de
junho a agosto de 2019, utilizando as palavras-chave “Atrofia Muscular Espinhal tipo
I” OR “Sindrome de Werdnig-Hoffmann” AND “Fisioterapia”, bem como os termos em
inglés. Os critérios de inclusdo foram, artigos publicados nos ultimos 10 anos, nos
idiomas inglés, portugués e espanhol, ensaios clinicos e relato de casos, que
abordavam sobre a atuacdo da Fisioterapia motora e respiratoria, a eficacia das
técnicas e exclusivamente sobre a AME tipo |I. Foram encontrados ao total 53
artigos, poréem ap0s a aplicacdo dos critérios de inclusdo e leitura de todos os
resumos, somente 5 artigos foram relevantes para a pesquisa. Destes, 3 artigos
discorriam sobre as técnicas utilizadas pela Fisioterapia respiratoria, 1 associava as
condutas motoras e respiratorias e o Ultimo estudo somente sobre a motora. Os
autores que abordaram os recursos utilizados no sistema respiratério realizavam a
maquina de tosse, aspiracdo nasotraqueal e orotraqueal, aceleracdo do fluxo
expiratério (AFE) e drenagem postural, sendo a juncao das técnicas eficazes para a
higiene brénquica, diminuindo os quadros de pneumonias. As técnicas de expansao
pulmonar e Ventilacdo N&o Invasiva (VNI) melhoraram a mecanica ventilatoria e
preveniu a fadiga muscular respiratoria. No sistema musculo esquelético realizou-se
alongamentos, mobilizacdo articular, cinesioterapia e orientacbes na utilizacdo de
orteses de posicionamento, que propiciaram melhora no desenvolvimento motor,
ganhos na funcionalidade e diminuicdo das deformidades musculoesqueléticas.
Portanto, nas repercussdes respiratdrias, 0 uso das técnicas como a maquina de
tosse, aspiracdo nasotraqueal e orotraqueal, AFE e drenagem postural foram
capazes de diminuir o numero de internagbes por pneumonia. As manobras de
expansao pulmonar e VNI reverteram microatelectasias, melhoraram a hematose e
preveniram a fadiga da musculatura respiratdria, contribuindo para o aumento da
expectativa de vida. No sistema motor, a cinesioterapia proporcionou ganhos
motores como o0 controle cervical e toracico; os alongamentos, mobilizacbes e
Orteses, auxiliaram na manutencdo da amplitude de movimento, mantendo a
funcionalidade.

Palavras-chave: Atrofia Muscular Espinhal. Fisioterapia. Reabilitacao.



ABSTRACT

Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a genetic disease of neurodegenerative character
in which there is degeneration of alpha motor neurons located in the anterior horn of
the spinal cord and brainstem. There are four classifications for pathology, the first
being more severe than the other three. Type | manifests in the first 6 months of life,
the main sign being the marked hypotonia that corroborates the lack of cervical and
trunk control, making it difficult to sit without support. Children do not perform
voluntary axial movements and respiratory muscles are also affected. Intubations
and the need for mechanical ventilation arise with disease progression due to
inefficient ventilatory mechanics, which increases mortality from respiratory infections
and hypoventilation. This study aimed to verify in the literature the physiotherapeutic
resources used in motor and respiratory repercussions of patients with type | Spinal
Muscular Atrophy. This is a literature review performed in the PubMed, LILACS,
Scielo and PEDro databases, in the period June to August 2019, using the keywords
“Spinal Muscular Atrophy Type [I” or “Werdnig-Hoffmann Syndrome” and
“‘Physiotherapy” as well as the English terms. Inclusion criteria were articles
published in the last 10 years, in English, Portuguese and Spanish, clinical trials and
case reports that addressed the performance of motor and respiratory physiotherapy,
the effectiveness of the techniques and exclusively the type | SMA. A total of 53
articles were found, but after applying the inclusion and reading criteria of all
abstracts, only 5 articles were relevant to the research. Of these, 3 articles discussed
the techniques used by respiratory physiotherapy, one associated the motor and
respiratory conducts and the last study only about the motor. The authors who
approached the resources used in the respiratory system performed the cough
machine, nasotracheal and orotracheal suction, Expiratory Flow Acceleration (EFA)
and postural drainage, being the combination of effective techniques for bronchial
hygiene, reducing pneumonia. Pulmonary expansion and Noninvasive Ventilation
(NIV) techniques improved ventilatory mechanics and prevented respiratory muscle
fatigue. In the skeletal muscle system, stretching, joint mobilization, kinesiotherapy
and guidance on the use of positioning orthoses were performed, which improved
motor development, increased functionality and decreased skeletal muscle
deformities. Therefore, in respiratory repercussions, the use of techniques such as
cough machine, nasotracheal and orotracheal aspiration, EFA and postural drainage
were able to decrease the number of hospitalizations for pneumonia. Pulmonary
expansion and NIV maneuvers reversed microatelectasis, improved hematosis and
prevented respiratory muscle fatigue, contributing to increased life expectancy. In the
motor system, kinesiotherapy provided motor gains such as cervical and thoracic
control; Stretches, mobilizations and orthoses helped maintain the range of motion
while maintaining functionality.

Keywords: Spinal Muscular Atrophy. Physiotherapy. Rehabilitation.



LISTA DE FIGURAS

Figura 1 — llustracdo genética da auséncia da proteina SMN1 devido a falta do éxon

7 NO CTrOMOSSOIMIO D0 uietuiiitiiieeiiueeeetis e st eeeeet e e e eataaseea e e e esa e e eeba e e eeet e aetnaeeessnnnaeees 24

Figura 2 — llustracdo sobre a inclusdo do éxon 7 com o0 medicamento

NI S T[T EoT=] - VPR 25

Figura 3 — Mecanismo de inclusdo do SMN1 ausente na AME através do sorotipo
VL= Y N L TP PPPPRPPPI 27

Figura 4 — Protocolo de Fisioterapia respiratéria para o paciente com AME tipo |,

deSENVOIVIAO PEIOS AULOIES......uuieiiiiiiiiieie ettt e e e e e e e e e e e e e e e aaanas 38

Figura 5 — Resultados obtidos antes e ap6s a intervencdo dos

[TSE]0 [ 1572 Lo [0 (=TSP 40

Figura 6 — Imagens do térax de uma crianca que iniciou a VNIPP precoce e de

maneira intermitente, nao havendo deformidade da caixa toracica.........c...ccoeevuunn.... 42

Figura 7 — A imagem mostra o ventilador ndo invasivo de pressdo negativa. As

pressfes sao transmitidas externamente, através da couraga............ccccceeeeeeeeeeeennnn. 43

Figura 8 — Parametros utilizados no aparelho nos dois modos disponiveis: vibracdo e



LISTA DE TABELAS
Tabela 1 — Classificacdo dos tipos de Atrofia Muscular Espinhal.............................. 22

Tabela 2 — Resumo dos 5 artigos encontrados contemplando informacbes sobre

autor, objetivo, intervencao, duracdo e resultados.............ccceevvvviiiiiiiiie e 35



LISTA DE SIGLAS
A/IC Modo Ventilatorio Assistido Controlado
AE Amiotrofia Espinhal
AFE  Aceleracdo do Fluxo Expiratorio
AME  Atrofia Muscular Espinhal
ASO Oligonucleotideo Anti-sentido Sintético
FC Frequéncia cardiaca
FiO2 Fracao inspirada de oxigénio
FR Frequéncia respiratéria
PEEP Presséao Positiva Expiratoria Final
PIP Presséo Positiva Inspiratéria
10T Intubacédo orotraqueal
IPAP  Pressao Inspiratoria Positiva das vias aéreas
RNA  Acido Ribonucleico
SIMV  Ventilagdo Mandatéria Intermitente Sincronizada
SMN  Proteinas de Sobrevivéncia dos Motoneurénios
SMN1 Proteinas de Sobrevivéncia dos Motoneurdnios 1
SMN2 Proteinas de Sobrevivéncia dos Motoneur6nios 2
SNC  Sistema Nervoso Central
SpO2 Saturacéo periférica de oxigénio
TcCO2 Transcutaneo do didéxido de carbono
TQT  Traqueostomia
UTIP Unidade de Terapia Intensiva Pediatrica

VM Ventilagdo Mecanica



VMI  Ventilagdo Mecénica Invasiva
VNI Ventilacdo Nao Invasiva

VNIPP Ventilagdo N&o Invasiva por Presséo Positiva



SUMARIO

L INTRODUGAO ..., 14
2 OBIETIVOS ..o e e e e e e 17
2.1. ODJELIVO QEIAl.....ccceeeeeeeece e 17
2.2 ObjetivOS ESPECITICOS ......uuuiiiiiiieeee it 17

S METODOLOGIA . ..o e e e e e e e e e e e an e e eanaaes 18
4 DESENVOLVIMENTO ..coiiiiiiiiiiieeeeeeeeeeeeeeeeee et 19
4.1 Atrofia Muscular ESpinhal ... 19
4.1.1 Variag0es CHNICAS ......ccouiiiiiiiiiiiiiiiee et 20
0 2 T -V [ 0 ] 1o o R 23
4.1.3 Tratamento farmacolOgiCO ..........cccovvviiviiiiiie e 24
4.1.3.1 ACIAO VAIPIOICO. .....cveeeeeeeeeeeeeeee e 25
o G T N[ 1S [ 1T ST = S 25
4.1.3.3 RISAIPIAM....uuiiiiieii e 26
o G T 4o [0 =Y 1] 1 4 - VR 27

4.1.4 Tratamento fiSIOtErapeULiCO .........ccovvvivviiiiiiie e 28

S RESULTADOS ... 29
B DISCUSSAD ..ottt ene s 35
7 CONCLUSAO. ...ttt 44

REFERENCIAS ..o oo ettt ettt 45



14

1 INTRODUCAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) € uma doenca neurodegenerativa de
carater genético autossbmico recessivo que cursa com a degeneracdo dos
neurénios motores alfa localizados no corno anterior da medula espinhal e tronco
encefalico. Ha dois genes que codificam a transcricdo de proteinas de sobrevivéncia
dos motoneurdnios (SMN), o SMN1 e o SMN2 (NUNES et al.,, 2016). O gene
principal de sintese dessa proteina € o SMN1, porém na AME esta ausente no
cromossomo 5013, sendo possivel observar as manifestacdes clinicas
caracteristicas da patologia, tais como: a fraqueza muscular, com consequente
atrofia e paralisia da musculatura proximal de maneira progressiva e simétrica. O
SMN2 por sua vez, encontra-se presente e produz, em pequenas quantidades, a
proteina de sobrevivéncia dos motoneurfnios, determinando a gravidade da
patologia, portanto, quanto maior a concentracdo de SMN2, menor a repercussao
funcional (REED; ZANOTELI, 2018).

Existem quatro classificacbes para a patologia, que variam de acordo com o
inicio dos sintomas, quantidade de SMN2 e o quadro clinico apresentado. A AME
tipo | € conhecida como Sindrome de Werdnig-Hoffmann, apresenta os primeiros
sinais antes dos 6 meses de idade, com auséncia do controle cervical e do tronco,
denominados também como non-sitters. Acabam vindo a Obito devido a
complicacBes respiratérias e disfuncdes bulbares. A tipo Il inicia-se por volta dos 6
meses e se manifesta até os 18 meses, conseguem sentar sem apoio, classificados
como sitters, mas ndo sdo capazes de deambular, havendo complicacdes
osteomioarticulares tais como, a escoliose e deformidades articulares. Com a
progressao da doenca, apresentam problemas respiratorios que sdo as principais

causas de internacdes e 6bito (CHRUN et al., 2017).

A AME tipo lll ou doenca de Kugelberg-Welander pode ser classificada em
dois subtipos a e b, a tipo llla tem inicio ap6s os 18 meses e a lllIb inicia-se apds os
3 anos de idade. As criangcas em ambos o0s casos adquirem a marcha, por isso sédo
denominados ambulants ou walkers, porém podem evoluir com perda desta
habilidade apdés a primeira década de vida; ndo apresentam disfun¢des bulbares

significativas e a expectativa de vida é normal (COSTA, 2018).
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Por fim, a tipo IV € a mais tardia, seus sintomas aparecem por volta dos 20
anos; ndo possuem complicacdes respiratérias e bulbares, por este motivo, € a

menos agressiva em comparacado com os outros tipos (PEREZ et al., 2011).

O diagnostico € feito através do quadro clinico e dos exames
complementares, tais como a eletroneuromiografia, biopsia muscular e investigacédo
genética. As manifestacdes clinicas s&o hipotonia generalizada que acomete
principalmente a musculatura proximal dos membros apendiculares e do tronco,
amiotrofia, paralisia, arreflexia e miofascicula¢cdes na lingua, que variam de acordo
com o estagio da doenca e o tipo. Na eletroneuromiografia sdo encontradas
desnervacbes musculares com aumento da amplitude do potencial de acédo
muscular e fibrilacdo em repouso. Este exame auxilia no diagndstico para descartar
outras doencgas, porque é capaz de localizar o nivel da lesdo e o neurdénio motor
acometido (PEREZ et al., 2011). A biépsia muscular demonstra alteracdes
histopatoldgicas com presenca de atrofia muscular tanto em fibras brancas quanto
vermelhas, porém ndo € um exame preciso, ja que existem outras doencas
neuromusculares com essa caracteristica. A confirmacdo somente acontece apés a
investigacdo genética, ao detectar a auséncia do gene SMN1 no cromossomo 5q13
e o0 rastreio da quantidade de SMN2 presente determina o tipo de AME (REED;
ZANOTELI, 2018).

Apbés a confirmagdo, o farmaco utilizado atualmente € o Nusinersena,
conhecido comercialmente como Spinraza®. O medicamento é um oligonucleotideo
anti-sentido sintético (ASO) que irA estimular a producdo de proteinas de
sobrevivéncia dos motoneurdnios, através da transcricdo génica do &cido
ribonucleico mensageiro (RNAmM) do SMN2, diminuindo a degeneragéo das fibras
musculares para retardar a progressdo da doenca. E administrado por injecéo
intratecal apds a puncédo lombar, diretamente no Sistema Nervoso Central (SNC)
porque 0 medicamento ndo é capaz de ultrapassar a barreira hematoencefélica. As
trés primeiras doses precisam obedecer a um intervalo de 14 dias entre elas
(MANON et al., 2016). Depois desse periodo, deve ser administrada uma dose a
cada 4 meses, mantendo o tratamento se houver melhora e/ou estabilizacdo do
quadro clinico (AGENCY, 2018).
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Comumente alguns efeitos adversos séo relatados, tais como: dores de
cabeca, nauseas e dor nas costas. A sindrome pdés-puncdo lombar (vazamento
transitorio ou persistente do liquido cefalorraquidiano) foi documentado em criancas

gue apresentavam escolioses graves (MANON et al., 2016).

7

A participacdo da Fisioterapia na reabilitagdo destes pacientes €
fundamental, porque atuara diretamente nas repercussées motoras e respiratorias
decorrentes da doenca. No sistema respiratério, a higiene brénquica contribui para
diminuicdo da estase mucociliar e consequentemente na prevencao de internacdes
decorrentes de pneumonias infecciosas e aspirativas. E capaz de melhorar a
oxigenacdo, a relacdo ventilacdo-perfusdo e a saturacdo de oxigénio, através de
técnicas de reexpansdo pulmonar, ameniza a perda da forca muscular de
intercostais e diafragma minimizando a falha/deficiéncia da mecénica respiratoria
(BAIONI; AMBIEL, 2010). A Fisioterapia motora contribui para que o sistema
muasculo esquelético ndo seja rapidamente afetado, utiliza técnicas como a
cinesioterapia de baixa intensidade e poucas repeticdes, com objetivo de minimizar
a perda da funcionalidade. Previne as alteraces posturais na coluna vertebral e dos
membros apendiculares que sdo comumente afetados devido a permanéncia
prolongada na cadeira de rodas, além de manter o alongamento muscular e
amplitude de movimento (MELO; DUARTE; COUTINHO, 2017).

O cuidado multiprofissional torna-se indispensavel na prevenc¢éo, promocao
e reabilitacdo com o intuito de melhorar a qualidade de vida dos pacientes e
prolongar a expectativa de vida (MELO; DUARTE; COUTINHO, 2017).
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2 OBJETIVOS

2.1. Objetivo geral
Verificar na literatura os recursos fisioterapéuticos utilizados nas repercussoes

motoras e respiratérias de pacientes com Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo I.

2.2 Objetivos especificos

Identificar os efeitos desses recursos no paciente com AME tipo I.

Analisar quais destes recursos possuem maior efichcia nas repercussoes

motoras e respiratorias.
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3 METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdo de literatura realizada nas bases de dados PubMed
(National Library of Medicine), LILACS (Literatura Latino Americana em Ciéncias de
Saude), Scielo (Biblioteca Eletrénica Cientifica Online) e PEDro (Physiotherapy
Evidence Database), no periodo de junho a agosto de 2019, com a utilizacdo das
palavras-chave “Atrofia Muscular Espinhal tipo I” OR “Sindrome de Werdnig-

Hoffmann” AND “Fisioterapia”, bem como os termos em inglés.

Os critérios de inclusdo definidos foram: artigos publicados nos ultimos dez
anos, nos idiomas inglés, portugués e espanhol, delineamento do estudo sendo
ensaios clinicos e relato de casos, que abordassem sobre a atuacédo da Fisioterapia
motora e respiratoria, a eficacia das técnicas e a populacdo estudada sendo

pacientes com Atrofia Muscular Espinhal tipo I.

Foram excluidos artigos de revisdo de literatura, sobre outras doencas
neuromusculares, aqueles que néo relataram a eficacia dos recursos

fisioterapéuticos e estudos em pacientes diagnosticados com AME tipo Il, Il e IV.

Apos a leitura do titulo e resumo de todos os artigos encontrados, foram
selecionados para a pesquisa somente aqueles que obedeceram aos critérios de

inclusdo, com qualidade metodolégica e mensuracdo dos resultados.
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4 DESENVOLVIMENTO

4.1 Atrofia Muscular Espinhal

Atrofia Muscular Espinhal (AME) ou Amiotrofia Espinhal (AE) é uma doenca
genética, neurodegenerativa e autossémica recessiva, isto é, atinge ambos 0S sexos
na mesma propor¢cdo e ha manifestacdo da doenca devido a presenca de dois
genes recessivos, herdados do pai e da mée. Depois da fibrose cistica, € a principal
desordem fatal em criancas, considerada uma doenca rara (SAUDE, 2018).

Existem dois genes praticamente iguais encontrados no bragco curto do
cromossomo 5 na regido 5913, o SMN1 e SMN2, que sdo genes de sobrevivéncia
dos motoneurdnios (SMN), responsaveis por produzirem a proteina com 254
aminoacidos capazes de manter a funcdo e conducdo dos motoneurdnios inferiores.
Quando h& mutacdo nas duas copias do gene SMN1, herdadas do pai e da mée, a
crianca tem 25% de chance de manifestar a doenca e s6 ha confirmacdo se menos
de 50% da proteina SMN é produzida (SILVINATO; BERNARDO, 2018).

Para auxiliar na fabricacdo desta proteina, o0 gene SMN2 presente nos
pacientes com AME, € capaz de diminuir a degeneracdo das células nervosas,
porque apresenta uma sequéncia de codificagdo similar ao SMN1. Apesar disso, nao
€ suficiente para manter a funcdo e sobrevivéncia dos motoneurdnios, devido a
qguantidade de proteina produzida ser menor em comparacdo ao SMN1,
correlacionando diretamente o niumero de copias de SMN2 ao fenétipo da doenca.
Este nimero pode variar de 0 a 8 nos individuos e esta quantidade determina a
gravidade da doenca, sendo que quanto menor, pior o prognéstico (FINKEL et al.,
2017).

Com a auséncia do SMN1 e a deficiéncia na producdo da proteina havera
degeneracdo nos corpos dos neurdnios motores inferiores localizados no corno
anterior da medula espinhal e do tronco encefalico, resultando em fraqueza na
musculatura proximal dos membros apendiculares e do tronco de maneira
progressiva com consequente atrofia musculo esquelética, respiratoria e bulbar. A
gravidade da doenca € variavel de acordo com o tipo de AME apresentado
(CHIRIBOGA et al., 2016).
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4.1.1 Variagdes clinicas
As manifesta¢fes clinicas podem ser subdividas em 4 tipos, que variam pela
idade de inicio, funcdo motora maxima adquirida e o niamero de copias do SMN2

detectado na investigacdo genética (SAUDE, 2018).

A AME tipo |, também denominada severa ou doenca de Werdnig-Hoffmann
tem inicio precoce variando de 0 a 6 meses de idade. E percebida pelos cuidadores
e familiares através do desenvolvimento atipico destas criancas que apresentam
incapacidade de controle cervical e tronco, ndo sendo possivel sentar sem apoio.
Costumam ser chorosas, tossem com frequéncia, porém de maneira ineficaz,
decorrente da fraqueza na musculatura abdominal. A maior causa de Obito se da
pelas complicacBes respiratérias decorrentes da ineficiéncia da mecanica
respiratéria com diminuicdo de forca muscular em intercostais e diafragma, que
contribui para a respiracdo paradoxal e deformacfGes de caixa toracica, com
presenca de térax em sino e pectus excavatum (MERCURI et al., 2018).

Antes dos 12 meses de idade ja ndo sdo mais capazes de deglutir alimentos
de qualquer espessura, tendo a expectativa de vida reduzida a 2 anos. As
intubacdes e a necessidade por ventilacdo mecanica ocorrem com a progressao da
doenca. Além disso, a disfuncdo bulbar causa refluxo gastroesofagico, aumentando
as infecgbes respiratérias por pneumonias aspirativas, se fazendo necesséria a

gastrostomia por consequéncia da dificuldade na degluticao (KIM; JIM; KIM, 2019).

A tipo Il ou crénica, manifesta-se por volta dos 6 aos 18 meses de vida, mas
pode ter inicio precoce. Os musculos da cintura pélvica e membros inferiores sdo os
mais acometidos, por isso, sdo incapazes de realizar a marcha independente e 0s
Mmenos graves conseguem permanecer em ortostatismo quando apoiados. Alguns
pacientes conseguem sentar sozinhos, enquanto outros, somente sentam com
apoio. As complicacdes respiratdrias estdo presentes, como a hipoventilacdo
noturna, a estase mucociliar, miofascicula¢cdes principalmente em lingua e
escolioses graves com angulo de Cobb maior que 40°, predispondo a restricao

pulmonar influenciando diretamente na mecanica ventilatéria (KOLB; KISSEL, 2015).
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Devido a imobilidade evoluem na fase da adolescéncia com contraturas e
deformidades musculoesqueléticas, prejudicando o cuidado e a fungdo. A fraqueza
muscular estende-se para os musculos bulbares, dificultando a degluticdo que
interfere diretamente no ganho ponderal. A expectativa de vida varia de 10 a 40
anos, dependendo da progressao da doenca e da assisténcia ao cuidado destes
pacientes (BAIONI; AMBIEL, 2010).

A AME tipo lll, juvenil ou doenca de Kugelberg-Welander, inicia-se apos os 18
meses, porém ndo had um consenso de quando ela se manifesta, podendo ser
classificada como tipo Il até surgirem os sinais e sintomas aos 20 anos. Se o quadro
clinico iniciar até os 3 anos de idade é classificada como tipo Il a, enquanto que,
apos esse periodo, € denominada tipo Ill b. O que difere os dois subtipos é a
preservacdo da habilidade da marcha, sendo que os pacientes com o tipo lll a
conseguem andar até os 20 anos, enquanto os que tem a tipo Il b permanecem com
essa habilidade durante toda vida. Apresentam fraqueza muscular proximal
progressiva com predominancia nos membros inferiores, corroborando com a
necessidade de aditamento durante a marcha. S&0 menos comuns 0s problemas
bulbares, respiratérios e osteomioarticulares, mas podem ocorrer. A expectativa de
vida é normal (KOLB; KISSEL, 2015).

O tipo | afeta aproximadamente um para 10.000 nascidos vivos; os tipos Il e
Il afetam um para 24.000 nascimentos. A frequéncia de portadores é de 1
em cada 50 individuos. A mortalidade e a morbidade sao relacionadas
diretamente com a idade do inicio das manifesta¢bes (PEREZ et al., 2011,

p.3).

O dltimo tipo de AME, a tipo IV, pode aparecer apés os 10 anos, sendo
comum na segunda ou terceira década de vida, porém ndo existe um consenso
guanto a idade de inicio. A funcdo motora é levemente prejudicada, porém nao
interfere de maneira significativa nas atividades basicas e instrumentais diarias. Nao
h&a problemas na degluticdo e no sistema respiratério. Conseguem andar
normalmente e a expectativa de vida é igual a de um individuo sem a patologia
(BAIONI; AMBIEL, 2010).

De maneira geral, os pacientes ndo apresentam comprometimento sensitivo
(superficial e profundo), a cognicdo encontra-se preservada, sendo a vivacidade e a

inteligéncia um contraponto a inatividade motora (SOARES et al., 2006).
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Para resumir as variac¢des clinicas, segue a Tabela 1, retirada do Ministério da

Saude (2018) sobre os tipos de Atrofia Muscular Espinhal, a quantidade de cépias

da proteina SMN2, a idade de inicio e as caracteristicas clinicas de cada tipo de

AME.
Tipo de N° de copias L i
AME de SMN2 Idade de inicio Caracteristicas

Forma mais grave de manifestacdo

da doenca. As criancgas apresentam
AME 5q Lou? Antes dos seis meses | hipotonia severa e precoce, sdo
tipo | de vida incapazes de sentar sem apoio e

tem expectativa de vida de 24

meses.

Gravidade intermediaria, pacientes
ﬁ:ME 5q 2 0u3 Entre seis e 18 meses geralmmente sdo capazes de s.entar,
tipo Il mas ndo de andar; expectativa de

vida até os 18 anos.

Pacientes capazes de andar até a
ﬁ:ME 5q 30ud A partir de 18 meses vida . adulta, mas plelrdem
tipo Il gradativamente essa habilidade

com o aumento da idade.

Manifestacdo mais branda e tardia,
AME 5q - Segunda ou terceira ¢ "

. =4 . . com perda de fungdo motora
tipo IV década de vida .
gradativa.

Tabela 1: Classificag&o dos tipos de Atrofia Muscular Espinhal (SAUDE, 2018).

Apo6s o Consenso Internacional de Atrofia Muscular Espinhal do ano de 2017

e 2018, que reuniu as diretrizes sobre diagndstico,

cuidados, assisténcia

multiprofissional e terapia medicamentosa, houveram modificacbes quanto a

classificacdo das variacdes clinicas (FINKEL et al., 2018). As criancas do tipo | sdo

denominadas como non-sitters, aquelas com diagnéstico de AME tipo Il, sdo

chamadas de sitters e as que manifestam o tipo Ill, ambulants ou walkers. Sendo

assim, ndo existe mais a variacao clinica do tipo 1V, estes fazem parte do grupo das
ambulants (MERCURI et al., 2018).

Ha também autores que citam a AME tipo 0, para estes € a classificacdo mais

grave, em que a crianca vai a 6bito em poucos dias ou meses de vida, devido a falha

do sistema respiratorio. Nao se incluem como tipo |, porque a gravidade do quadro

clinico é mais acentuada, podendo ser observada a diminuicdo da movimentacao

espontanea intralutero e a hipotonia severa logo apés o nascimento (REED;

ZANOTELI, 2018).
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4.1.2 Diagnostico

O diagnostico é dificil pela baixa incidéncia da patologia e a semelhanca com
outras doencas neuromusculares. E investigada e confirmada apOs andlise das
manifestacbes clinicas, exame de eletroneuromiografia, biopsia muscular e
investigacdo genética (CASTIGLIONI et al., 2011).

E caracterizada por perda na conexdo entre a placa motora e o musculo
decorrente da morte dos motoneurénios inferiores, explicacdo para a fraqueza
muscular tdo acentuada. O quadro clinico tipico é hipotonia generalizada com
comprometimento da musculatura proximal dos membros apendiculares,
predominéancia pelos membros inferiores, desenvolvimento atipico, atrofia muscular,
auséncia de reflexos profundos e superficiais, miofasciculagdes na lingua e tremor
fino em extremidades. Nos pacientes tipo | e Il, além destas caracteristicas, também
hé& disfunc¢des bulbares e ineficiéncia na mecanica respiratéria (PEREZ et al., 2011).

A auséncia de comprometimento sensitivo e cognitivo auxilia no diagnostico,
descartando outras doencas. A gravidade da patologia ir4 interferir nos sinais e
sintomas, diferindo para cada tipo de AME e cada paciente, dependendo da
assisténcia que foi dada até a confirmacéao diagnéstica (TALBOT; TIZZANO, 2017).

No exame de eletroneuromiografia as criangas com AME tipo | e Il
apresentam sinais de desnervacdo e re-inervacao cronica com fibrilagbes e nas
unidades motoras, 0s potenciais de acdo tiveram amplitude e duracdo aumentada,
porém com recrutamento muscular diminuido. Os pacientes tipo Il tém sinais de
reinervagdo cronica com potenciais de acdo nas unidades motoras de grandes
amplitudes (CASTIGLIONI et al., 2011).

A biépsia muscular é utilizada para verificar as alteracdes histopatolégicas no
musculo. H& presenca de atrofia muscular tanto nas fibras tipo | (oxidativas de
resisténcia) quanto nas fibras tipo Il (glicoliticas de forca), porém em alguns
pacientes é possivel visualizar hipertrofia das fibras de resisténcia, um conjunto de
fibras agrupadas e fasciculos com o mesmo tipo de fibra muscular, o que torna este
exame duvidoso para o diagndstico. Nao € preciso, pois existem outras doencas

neuromusculares que apresentam essa caracteristica (PEREZ et al., 2011).
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Atualmente, a confirmacdo € dada pela investigacdo genética, por ser um
exame padrdo outro, que apresenta apenas uma Unica desvantagem, o alto custo.
Aproximadamente 95% a 98% dos pacientes com diagnostico de Atrofia Muscular
Espinhal apresentam delecdo/auséncia do éxon 7 nas duas coépias do SMNL1,
classificados como homozigotos (Figura 1). Apenas 2% a 5% sao heterozigotos
compostos, tendo a delegdo do éxon 7 em um alelo e mutacdo génica do SMN1 no
outro alelo. Aqueles que possuem o gene e tem suspeita de AME, sao investigados
para encontrar mutacdes de qualquer ordem na proteina de sobrevivéncia dos
motoneurdnios (TALBOT; TIZZANO, 2017).
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Figura 1: llustracao genética da auséncia da proteina SMN1 devido a falta do éxon 7 no cromossomo
59 (REED; ZANOTELI, 2018).

4.1.3 Tratamento farmacolégico

Por ser uma doenca neurodegenerativa de carater progressivo, ndo ha
nenhuma terapia farmacoldgica responsavel pela cura, porém sao utilizadas
algumas classes medicamentosas para minimizar os sintomas decorrentes das
repercussdes funcionais e recentemente, foram desenvolvidos medicamentos

capazes de retardar a progressao da patologia (BAIONI; AMBIEL, 2010).
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4.1.3.1 Acido Valproico

O Acido Valpréico, muito utilizado também no tratamento de epilepsia, foi uma
das primeiras terapias medicamentosas utilizadas nas criancas com AME tipo | e II.
Esse medicamento tem acao inibitéria na enzima histona desacetilase e induz o
aumento nos niveis da proteina de sobrevivéncia dos motoneurdnios através da
ativacéo na transcricdo do gene SMN2 para melhorar a sintomatologia, minimizando
a severidade da doenca. E capaz de ultrapassar a barreira hematoenceféalica e agir
diretamente no SNC (NUNES et al., 2016).

A eficicia foi demonstrada em culturas de fibroblastos de pacientes graves,
no hipocampo e em modelos animais, que verificou 0 aumento nos niveis da
proteina SMN. Os resultados foram inconclusivos ndo sendo possivel observar uma
interferéncia do medicamento na progressao da doenca, além de alguns pacientes
apresentarem efeitos colaterais (BAIONI; AMBIEL, 2010).

4.1.3.2 Nusinersena

O medicamento que estd em maior ascensao e pesquisa para o tratamento
da AME € o Nusinersena, conhecido comercialmente como Spinraza®. O primeiro
pais a fazer uso do medicamento foram os Estados Unidos em 2016, seguido da
Unido Europeia e do Brasil em 2017. Este medicamento € um oligonucleotideo anti-
sentido sintético desenvolvido para se ligar ao pré-RNA mensageiro do SMN2 e
promover a inclusdo do éxon 7, aumentando a quantidade funcional produzida da
proteina de sobrevivéncia dos motoneurdnios, compensando o defeito genético no
SMN1 (Figura 2) (FINKEL et al., 2017). O intuito é retardar a progressdo da doenca,
minimizar as complicacdes respiratorias, ortopédicas e gastrointestinais que
prejudicam a qualidade de vida destes individuos (MERCURI et al., 2018).

Full length mRMNA of SMN2

(((((l((ﬂ:D

Full langth SMN protein

Figura 2: llustracéo sobre a inclusdo do éxon 7 com o medicamento Nusinersena (REED; ZANOTELI,
2018).
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E administrado ap6s a puncéo lombar com uma injecéo intratecal diretamente
na medula, atingindo o liquido cefalorraquidiano, de onde é distribuido para todo o
SNC. Por ser um ativo com alto peso molecular, ndo é capaz de ultrapassar a
barreira hematoencefalica, justificando a via de administracdo. A puncao lombar
geralmente € segura, mas pode gerar efeitos colaterais como, dor de cabeca, dor
nas costas e vazamento transitorio ou persistente do liquido cefalorraquidiano
(sindrome pos-puncéo lombar), principalmente em criancas com escolioses graves,
angulo de Cobb maior que 40°, além de ser mais desafiador sua execucdo (MANON
et al., 2016).

O protocolo consiste em 3 doses iniciais, denominadas doses de ataque, com
intervalo de 14 dias, sendo a primeira dose no dia 0, a segunda dia 14 e a ultima, dia
28. Depois, serda administrada 1 dose a cada 4 meses, chamadas de doses de
manutencdo. O tratamento deve prosseguir se 0 medicamento estiver fazendo o
efeito desejado, sem reacdes adversas que compliguem ou minimizem o bem-estar
do paciente (CHRUN et al., 2017).

A reserva funcional neuromuscular esta presente nesses pacientes, até nos
mais comprometidos, tendo o medicamento o objetivo de estimular o recrutamento
muscular, manter a funcionalidade, mesmo em casos avancados da doenca, porém
o marcador de sucesso da terapia medicamentosa é ser aplicado na fase pré-
sintomética (TALBOT; TIZZANO, 2017).

4.1.3.3 Risdiplam

E um medicamento recente para o tratamento dos sintomas da AME que tem
como peculiaridade ser uma molécula pequena capaz de atravessar a barreira
hematoencefélica e atuar em outros tecidos. A maior diferenca entre o Risdiplam e o
Spinraza® é que devido suas caracteristicas pode ser administrado via oral, com um
pico de concentracéo de 30 dias. E um modificador do splicing SMN2, se conecta ao
éxon 7 em 2 sitios de ligagdo, que aumenta a proteina final funcional. Além disso, &
capaz de potencializar a concentragdo de SMN2 nos motoneurénios inferiores,

prolongando a expectativa de vida dos pacientes (ROCHE, 2019).
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Existem 4 estudos em andamento sobre esse medicamento, o Firefish,
Sunfish, Jewelfish e Rainbowfish. O Firefish incluiu apenas criancas com AME tipo I;
o Sunfish foi realizado com criangas do AME tipo Il e lll; o Jewelfish estd estudando
pacientes de todos os tipos, na faixa etaria de 6 aos 60 anos, que ja haviam utilizado
outro medicamento e que agora irdo tomar o Risdiplam; e o Rainbowfish é um novo
estudo em criancas com AME tipo |, na fase pré-sintomatica da doenca. Pesquisas
estdo sendo feitas sobre a administracdo do medicamento, analisando a
possibilidade da via intratecal, sugerindo o aumento da concentracdo farmacologica

com consequentes ganhos funcionais mais expressivos (ROCHE, 2019).

4.1.3.4 Zolgensma

Farmaco ainda em estudo, se difere dos outros por ser uma terapia genética.
Administrado via intravenosa, entrega uma cOpia do SMN1 em um sorotipo viral -
AAV9, podendo este ser um rinovirus, adenovirus ou adenovirus modificado, o
altimo esta sendo mais utilizado, por retirarem em laboratoério a carga de viruléncia,

diminuindo a resposta autoimune (Figura 3) (MENDELL, 2017).

ShNT

Exogenous
SMNT saquance

Figura 3: Mecanismo de inclusdo do SMN1 ausente na AME através do sorotipo viral AAV9 (REED;
ZANOTELI, 2018).

Essa abordagem induz a expressédo de SMN em neurdnios motores e tecidos
periféricos, é capaz de atravessar a barreira hematoencefalica e atingir os neurénios
do SNC em todas as regides da medula espinhal, afetando multiplos sistemas como
o autbnomo, digestivo, cardiovascular e enddcrino (pancreas). Alguns riscos ja foram
encontrados nesse metodo terapéutico, tais como: o surgimento de tumores e
hepatotoxicidade, porém ainda estdo estudando para que os beneficios sejam
maiores que os maleficios (MENDELL, 2017).
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4.1.4 Tratamento fisioterapéutico

A Fisioterapia atua na prevencao dos agravos a saude, com enfoque na
musculatura esquelética e respiratéria, por serem as mais acometidas nos pacientes
com AME. O objetivo central é prevenir e manter a integridade das funcdes que
serdo perdidas a longo prazo, utilizando conhecimentos e recursos proprios com
base nas condigBes psico-fisico-sociais individuais, que promove e adapta o
individuo de acordo com a situacdo atual (PALOMINO; CASTIGLIONI, 2018). A
prescricdo de Orteses e equipamentos de assisténcia e suporte, podem contribuir
para melhora da expectativa de vida e faz parte da atuacéo fisioterapéutica, devendo
ser reavaliado com frequéncia as necessidades atuais (FEITOSA; SILVA; CUNHA,
2014).

Por ser uma doenca de carater progressivo sdo empregadas estratégias com
objetivo de minimizar as complicacées que podem surgir e interferir diretamente na
funcionalidade. Deve-se atentar aos exercicios propostos e grupos musculares
recrutados, observar o posicionamento tanto no leito quanto na cadeira de rodas
realizando os ajustes necessérios. A atencdo deve ser minuciosa a qualquer piora
subita e se houver presenca de sinais e sintomas divergentes da normalidade,
encaminha-lo a um pronto atendimento, afim de prevenir agravos a saude (MELO;
DUARTE; COUTINHO, 2017).

O planejamento dos exercicios terapéuticos deve respeitar o quadro clinico
atual, bem como a gravidade da patologia. A intensidade dos exercicios devem ser
de leve a moderada, com objetivo de melhorar o desempenho motor e prevenir a
atrofia muscular por desuso, mas nao deve, de maneira alguma, fadigar a
musculatura por excesso de utilizagcdo, para que ndo haja degeneracdo dos

neurénios motores remanescentes (BULUT et al., 2019).

A hidroterapia é amplamente indicada por ser um recurso ludico, facilitar o
manuseio do terapeuta, diminuir a sobrecarga nas articulagbes, propiciar
movimentos que fora do meio liquido ndo é possivel, manter a forca muscular
através dos exercicios realizados, contribuindo para a manutencdo da
funcionalidade (BARTELS et al., 2019).
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5 RESULTADOS

Foram encontrados no PubMed 32 artigos, ao reduzir a pesquisa para artigos
com até 10 anos de publicacdo, encontrou-se 22 artigos. Os que tinham como
desenho de estudo ensaios clinicos ou relato de casos, 11 artigos. Estes foram
submetidos a leitura dos resumos e apenas 3 artigos se enquadraram no tema
central de estudo, os outros, abordavam a atuacdo da Fisioterapia em pacientes
com AME tipo Il e Ill ou discorriam sobre os efeitos medicamentosos no sistema

motor e respiratorio de criancas com AME tipo I.

Na base de dados LILACS foram encontrados 3 artigos, porém um deles foi
publicado ha mais de 10 anos e o outro abordava sobre doencas neuromusculares

em geral, sendo incluido 1 artigo.

Na biblioteca eletronica Scielo apenas 1 artigo foi encontrado e este era o
mesmo selecionado da base de dados LILACS. A PEDro ndo possuia nenhum

estudo relacionado aos descritores.

Devido a pouca quantidade de artigos encontrados, foi feita a busca livre e
apos a leitura dos estudos foram encontrados 17 artigos, porém apenas 1 artigo se

relacionava aos critérios de inclusao.

Este fluxograma representa a busca dos estudos e os achados apds a
pesquisa nas bases de dados.

W ( * 3 artigos
de * Critérios de
inclusao
» 1 artigo
PubMed
: .193:;g° ao * Nenhum
selecionado S L artigo

» 32 artigos

* Critérios
inclusao

« 3 artigos
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Busca livre Total

[ ]
[ ]

17 artigos 5 artigos

1 artigo

Os 5 artigos selecionados foram apresentados através da Tabela 2, separada
por autor, objetivo do estudo, intervencéo realizada, duracdo da pesquisa e 0s

resultados encontrados.

Autor Objetivo Intervencéo Duracéao Resultados

Lima et al., | Relatar 0 | Respiratéria: Os dados | A atuacao da

2010. caso de um | técnicas colhidos foram | Fisioterapia
paciente com | de higiene | de agosto na Sindrome
doenca brénquica de 2007 a|de Werdnig-
de Werdnig- | (aspiracao de | marco de 2008. | Hoffmann
Hoffmann, secrecdes e | As condutas | apresentou
focando nas | manobras fisioterapéuticas | resultados
principais desobstrutivas), foram favoraveis,
complicacbes | drenagem postural | realizadas com o]
, atuacao da | e terapia de | diariamente, aparecimento

Fisioterapia e

expansao pulmonar.

duas vezes ao

de

seus Motora: dia. movimento
beneficios. alongamentos espontaneo
passivos, da crianga.

mobilizacdo articular
aprendicular e de
tronco, dissociacao
de cinturas pélvica e
escapular,
cinesioterapia
passiva, descarga
de

membros superiores

peso em

e




inferiores,
bombeamento tibio-
tarsico, estimulo ao
controle cervical e a
linha média, treino
de

sedestacao,
estimulacao
funcional,
enfaixamento em 8,
uso de ortese de

posicionamento,

estimulo
proprioceptivo e
ortostatismo.
Chatwin; Informar  as | Inclui estudos | A pesquisa foi | A NIPPV foi
Bush; equipes durante o sono, | realizada por 18 | essencial
Simonds, | médicas e | fornecimento de | meses. para a alta
2011. aos pais | Ventilacédo N&ao hospitalar em
sobre as | Invasiva por pacientes
opcoes Presséo Positiva gue precisam
disponiveis (NIPPV) para de  suporte
para o | suporte ventilatério, ventilatorio e
manejo realizacéo de gue utilizam
respiratério Fisioterapia e uso como

de criancas
com AME

tipo 1.

de  equipamentos
mecanicos para

Tosse.

prevencado de
infeccdes
respiratorias.
As
deformidades
da caixa
toracica

obtiveram
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melhora.
Keating et | Relatar sobre | Higiene das vias | Foram A higiene
al., 2011. uma crianca | aéreas com Cough | realizadas 4 | brénquica foi
com AME | Assist®, percusséo | sessdes com o | mais eficaz,
tipo | que | manual, aumento da | oscilador de alta | removendo
tinha muitas | pressdo nas vias | frequéncia, maior volume
secrecdes aéreas e aspiracdo | todos os dias |de
mesmo com | nasofaringea ou | por 2 semanas, | secregoes.
a maquina de | oral, realizada 4 |até se obter |14 dias apos
tosse (Cough | vezes ao dia, | melhora do | o inicio do
Assist®), incluindo a noite. quadro. oscilador de
e qual a]|Foi incluido 0 alta
experiéncia oscilador de alta frequéncia, a
com o | frequéncia como paciente
oscilador de | forma de conseguiu
alta desobstrucdo das respirar
frequéncia na | vias aéreas utilizado sozinha por 5
Ventilagédo em combinagao horas.
Mecéanica com a Ventilagdo Porém, e
N&o Invasiva. | Ndo Invasiva antes necessaria
das uma
sessoOes de avaliacao
Fisioterapia. minimalista
para verificar
a
eficacia  da
técnica em
mais
pacientes
com AME
tipo I.
Magalhdes | Divulgar a | Tosse Apds 8 meses | Observou-se
et al., | relevancia da | mecanicamente da alta | que a
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2015. manutencao | assistida hospitalar, a | atuagéo da
de saude do |com o aparelho | crianga Fisioterapia
paciente com | Cough Assist®, | tinha trés anos |[naAME 1 e o
AME tipo || associados aje um més e|uso de
estudado, aceleracédo do permaneceu em | dispositivos
sem protese | fluxo expiratorio e | internacéo respiratorios
ventilatoria aspiracao domiciliar de | auxiliares nao
invasiva e | nasotraqueal. alta invasivos
com Terapia de | complexidade apresentaram
protocolo de | expanséo pulmonar, | sendo resultados
Fisioterapia posicionamento em | acompanhada satisfatorios,
individual, prono e VNI durante | por um | permitindo a
melhorando a | o sono. fisioterapeuta, 2 | transferéncia
gualidade de vezes ao dia, |da
vida e sem crianca para
integracao necessidade de | internacéo
com seus hospitalizagbes | domiciliar.
familiares. pés-

intervencao.

Saquetto Investigar os | As 2 criangas foram | Periodo de oito | Na avaliacao

et al., | efeitos e a | submetidas ao | semanas, inicial a

2015. seguranca da | protocolo de | durante 30 | crianca  (A)
mobilizacéo mobilizacéo minutos, cinco | com cinco
funcional funcional, baseado | vezes por|anos e a
para ganho | no desenvolvimento | semana. crianga
de motor. A (B) com trés
flexibilidade flexibilidade foi anos,
em criancas | avaliada possuiam
com semanalmente por severa
Sindrome de | meio de medidas hipotonia.
Werdnig- goniométricas para Apos oito

Hoffmann

flexao dos

semanas de
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ventiladas de
maneira

cronica.

cotovelos, extensao

dos joelhos e

dorsiflexédo dos
tornozelos. A
seguranca da
mobilizacéo foi
avaliada antes,

durante e apos o
procedimento

atraves das
medidas da
frequéncia cardiaca,
respiratoria e a
saturacao de

oxigénio.

mobilizacao
funcional,
observou-se
ganho na
amplitude de
movimento

articular.

Tabela 2: Resumo dos 5 artigos encontrados contemplando informacdes sobre autor, objetivo,

intervencéo, duracéo e resultados.
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6 DISCUSSAO
Dos 5 artigos encontrados, 3 discorriam sobre as técnicas utilizadas pela
Fisioterapia respiratoria, 1 associava as condutas motoras e respiratorias e o Ultimo

estudo somente abordou a reabilitagdo motora.

O artigo de Lima et al., (2010) € um relato de caso de uma menina de 2 anos
de idade com diagnostico de Doenca de Werdnig-Hoffmann ou Atrofia Muscular
Espinhal tipo I. Aos 3 meses a mae notou atraso no desenvolvimento de sua filha
sendo encaminhada ao Fisioterapeuta pela Médica Neuropediatra. Quando tinha 7
meses, recebeu o diagnostico de AME. O objetivo do estudo foi verificar a atuacéo

da Fisioterapia e seus beneficios.

Foi internada 2 vezes por pneumonia e 1 vez por insuficiéncia respiratéria
quando tinha 14 meses e acabou necessitando de suporte ventilatorio invasivo via
tragueostomia (TQT) no modo Binivel. A paciente estava em internacao domiciliar
com a Pressdao Inspiratéria (Pins) de 23 cmH20, Pressao Positiva Expiratoria Final
(PEEP) de 6 cmH20, frequéncia respiratéria (FR) de 30 irpm.

O sistema musculoesquelético era bem comprometido, com quadro de
hipotonia generalizada, déficit no controle cervical e de tronco, diminuigcdo da forga
muscular global, auséncia de movimentacdo espontanea, cifoescoliose toracica e
pés equinos. Permanecia em decubito dorsal na postura de abandono e membros
superiores com o cotovelo em leve flexdo. As condutas fisioterapéuticas foram
realizadas diariamente, 2 vezes ao dia, por um periodo de 8 meses, com o intuito de
manter a mobilidade, evitando contraturas e deformidades osteomioarticulares para
preservar a funcionalidade e evitar complicagcbes motoras. Foram realizados
alongamentos passivos, mobilizacdo articular e de tronco, dissociacdo de cinturas
pélvica e escapular, cinesioterapia passiva, descarga de peso em membros
superiores e inferiores, bombeamento tibio-tarsico, estimular os marcos motores néo
adquiridos, como: controle cervical, linha média e sedestacdo; enfaixamento em 8,
uso de drtese de posicionamento, estimulo proprioceptivo e treino de ortostatismo. O
posicionamento no leito foi corrigido e orientado aos cuidadores sobre as mudancgas

de decubito.
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No sistema respiratorio, foi objetivo da Fisioterapia manter as vias aéreas
pérvias, evitando o acumulo de secre¢cBes. Para este fim, as técnicas utilizadas
foram, aspiracdo, manobras desobstrutivas e drenagem postural. A terapia de
reexpansao pulmonar foi realizada com o aumento da PEEP para 10 cmH20
durante 15 minutos. Os autores apenas verificaram os beneficios da Fisioterapia
motora, nao descrevendo os efeitos das técnicas respiratorias aplicadas.

A paciente depois de 2 meses de intervencao iniciou movimentacdo ativa de
rotacao cervical, flexdo das falanges das méaos e singelas contracdes nos membros
inferiores. Apos 4 meses, obteve ganhos funcionais em quadril, sendo avaliada com
grau 2 da Escala Modificada de Ashworth. Com 1 ano e 10 meses, ja conseguia
manter a posicdo de flexdo do quadril e joelhos em cadeia fechada e sustentava a

contracao durante 1 minuto.

Os autores concluiram que a Fisioterapia auxiliou no desenvolvimento motor,
porém ainda faltam estudos cientificos que comprovem a eficacia do tratamento

fisioterapéutico.

O artigo de Magalhaes et al., (2015) é um estudo de caso de um menino com
AME tipo | que aos 11 meses evoluiu para o quadro de insuficiéncia respiratéria,
sendo necessario a intubacdo orotraqueal (IOT) e apos 8 dias, optaram pela TQT.
No 22° dia, foi substituida a TQT por IOT onde permaneceu até o 76° dia, quando
houve o desmame da VMI. Conectado a VNI, com interface nasal no modo Assistido
Controlado (A/C) os parametros eram: Pressdo Positiva Inspiratéria (PIP) de 20
cmH20, Presséao Positiva Expiratdria Final (PEEP) de 6 cmH20, Fracdo inspirada de
oxigénio (FiO2) de 21% e FR de 18 ipm. O objetivo do estudo era divulgar a
importancia da manutencéo respiratéria e da Fisioterapia na qualidade de vida do

paciente com AME tipo I.

As técnicas utilizadas para higiene brénquica foram o uso do Cough Assist®
para auxiliar a tosse, realizando 5 ciclos de insuflagdo e desinsuflacdo mecéanica
com pressdes de +40 cmH20 e -40 cmH20, associados a aceleracdo do fluxo
expiratério (AFE) e aspiracdo nasotraqueal. A terapia de reexpansao pulmonar foi
realizada com elevacgéo e tracionamento dos membros superiores em conjunto com

a VNI, aumentando a PIP em 5 cmH20 por 10 minutos, seguido de diminui¢cdo de 1
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em 1 cmH20 a cada 5 ciclos respiratorios. Por fim, a Gltima conduta fisioterapéutica

foi posicionamento em prono e utilizagéo de VNI durante o sono com 0s parametros

ja citados.

A Figura 4 mostra o protocolo de Fisioterapia respiratéria utilizado no

paciente, elaborado pelos autores com a colaboracdo da equipe multiprofissional

envolvida no caso.

Fases Técnica Pardmetros/Descrigio Niamero de repetipdes)
Tempo de aplicagio
Fase 1 Tosse assistida Ins wflaghio +40 cmH; 0 & Exsuflagio-a40 omM,0 Cinco ciclos de Insuflagio e

Terapia Desobstrutiva

Fae 2

Terapia Resxpansiva

Fmed

Assittbncia Mechnica
Ventilatéria Nio

Invasiva

meaniamente (Cough
Aszizt: Philips Respironics,
Murryswille, PA, EUA)

Aceleragio de fhuxo
expiratério (msociada & fase
exsuflat dria do Cough
Assist)

Axpiracio naotraqueal

Tracionamento tordcico

mianasal

Terapia de expansio
pulmonar com presio
positiva

Ventilaglo mechnica nfo
invasiva com presdo
posithva wia interface nasal,
modo &k tido cont rolado
{&50)

Drenagem Postural

Moviment o t dracoab dominal sincronizada,
gerado pelas mios do feioterapeuta sobre o
tempo &x pir ot &rio que e inicia apds o platd
ind pir at Grio

Sucglo no trato respiratério por meio de uma

sonda wia nasotragueal

Bevagio e tracionamento dos membros

superiores apds apiragio nasotraqueal

Aumento da Pressio Positiva Inspiratéria em 5
amHyD: 25emH, 0

Pressio Positiva Inspiratdria: 20 emH;0; Presdo
Poisitiva Expiratdria Final: & omH,0; fragio
ins pirada de oxigknio: 21% e frequénda

respiratbria: 18ipm

Crianga posicionada am prona

Exsuflagho Mecinica

Cinco

Propor cional & guantidade
de secrecio

Cincao

Tempo de aplicagio de 10
mi nutos, sendo diminuida de
1em 1emHy0 a2 cada 5§ cidos

respira th rios

Drurante o sono
{aproximadamente 8 horas)

Crurante o tono
{aproximadamente 8 horas)

Figura 4: Protocolo de Fisioterapia respiratéria para o paciente com AME tipo | desenvolvido pelos
autores (MAGALHAES et al., 2015).

ApoOs 131 dias de internacdo, foi realizado o desmame da VNI para a

transferéncia do paciente para o cuidado domiciliar,

parametros

ventilatérios

utilizados no

ambito

fisioterapéutico com o protocolo estabelecido.

hospitalar

utiizando o0s mesmos

e atendimento
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Passados 8 meses da alta hospitalar, a crianca ja com 3 anos e 1 més
permanecia em internacdo domiciliar de alta complexidade com acompanhamento
fisioterapéutico 2 vezes ao dia, sem historico de hospitalizacbes posteriores.
Utilizava o Cough Assist® (cinco ciclos de +40 cmH20; -40 cmH20) e VNI durante o
sono e 2 horas durante o dia (PIP: 20 cmH20; PEEP: 6 cmH20; FiO2: 21%; FR: 18

ipm).

Os resultados foram satisfatérios, observou-se que o0 uso de dispositivos
respiratorios auxiliares ndo invasivos sdo eficazes no cuidado do sistema
respiratério, bem como as técnicas fisioterapéuticas utilizadas, prevenindo

internacdes e complicacdes do sistema respiratorio.

O estudo de Saquetto et al., (2015) teve como delineamento o relato de dois
casos de pacientes com Sindrome de Werdnig-Hoffmann, também conhecida como
Atrofia Muscular Espinhal tipo I. Ambos estavam internados na Unidade de Terapia
Intensiva Pediatrica (UTIP) de um hospital publico de Vitéria da Conquista na Bahia.
O objetivo era investigar os efeitos e a seguranca da mobilizag&do funcional visando o
ganho de flexibilidade nestas criancas que sao ventiladas cronicamente. A
intervencdo durou 2 meses, 0 protocolo era realizado 5 vezes por semana, com

duracdo de 30 minutos cada sessao.

Os pacientes foram monitorados no pré e poés-conduta, mensurando a
saturacao periférica de oxigénio (SpO2) e a frequéncia cardiaca (FC) com o Monitor
Digital Dixtal®. Para avaliar a flexibilidade, foi utilizado o goniémetro verificando a
amplitude de movimento do cotovelo para flexdo, extensao de joelhos e dorsiflexao
de tornozelos. As medidas foram coletadas ao final de cada semana de intervencéo.

Paciente A, sexo masculino, tinha 5 anos e 8 meses de idade e estava
internado na UTI pediatrica desde os 2 meses fazia uso do suporte ventilatorio
invasivo. Foi observada hipotonia severa em tronco, membros superiores e
inferiores, com auséncia de contracbes musculares, impossibilitando a
movimentacao ativa das articulagdes. A flexibilidade das articulagdes de cotovelos,

joelhos e tornozelos era diminuida.

Paciente B, sexo masculino, com 3 anos e 6 meses de idade, internado na

UTI pediatrica ha 3 anos, necessitava de suporte ventilatério invasivo desde sua
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admisséo. Na avaliacdo inicial apresentou leves contragbes sem movimentagéo
ativa nos membros inferiores, mas 0os membros superiores tinham movimentacéo
ativa em cotovelos e punhos, porém com reducéo da forca muscular. A amplitude de
movimento foi avaliada e observou-se restricbes de flexibilidade na articulacdo do

cotovelo esquerdo, dos joelhos e tornozelos.

Ambos os pacientes tinham gastrostomia para alimentacdo e medicacao, e
utilizavam o modo Ventilacdo Mandatéria Intermitente Sincronizada (SIMV). O
protocolo de mobilizacdo funcional era composto por transferéncia passiva das
posturas de decubito dorsal para sedestacdo realizando descarga de peso nos
membros inferiores, transferéncia da postura de sedestacdo para 4 apoios na bola
suica e evolucdo da posicdo de 4 apoios para ajoelhada, semi-ajoelhada e

ortostatismo.

As manobras de higiene brénquica eram realizadas antes do protocolo e apés
as condutas motoras, se necessario. Cada transferéncia acontecia em apenas um
dia da semana, a fim de evitar fadiga. A descarga de peso em membros superiores e

inferiores, bem como a mobilidade articular era preconizada durante as posturas.

Os autores observaram que ap0s o periodo de intervencdo os 2 pacientes
obtiveram aumento da amplitude de movimento em todos os segmentos avaliados e
que os parametros de SpO2 e FC, ndo se alteraram no momento pds conduta,
demonstrando estabilidade hemodinamica e respiratoria durante o protocolo. O
paciente B, por ser mais novo, obteve maiores ganhos em comparacdo com O
paciente A, demonstrando que gquanto mais precoce € a interven¢do, maiores sao 0s

ganhos obtidos (Figura 5).

Paciente A 1* semana 22 semana 3* semana 42 semana 5* semana 6* semana 7* semana 8* semana

D E D E D E D E D E D E D E D E
Flexio do Cotovelo 1320 1240 1349 124c 1360 128¢ 1380 132° 138¢ 1340 14le 136° 143° 1360 1450 1369
Extensio do Joelho 30e 450 28e 420 282 380 2o 320 26 320 230 300 210 28e 18¢ 28
Flexao dorsal do tomozelo 6le  5Bc G4 Gl0c 6Gee 600 GBe G20 0= G40 T4 poe FEe 6Re g0= 70w
Paciente B 1* semana 27 semana 3% semana 4% semana 5* semana 6* semana 7* semana 8¢ semana

D E D E D E D E D E D E D E D E
Flexdao do Cotovelo 170= 1560 170« 158 170= 158e 170 160+ 1700 1620 170 162c 170+ lode 1700 lo4e
Extensio do Joelho 30 320 180 27e 6o 200 160 18e 142 loe 120 16e 10 142 e 14o
Flexao dorsal do tomozelo 106 1040 108 106° 110¢ 110¢ 112e 110e 112e  110¢ 112¢ 110e 112¢ 110e 112« 110e

[} = Lado Direito; E = Lado Esquerdo.

Figura 5: Resultados obtidos antes e ap6s a intervencgédo dos pesquisadores (SAQUETTO et al.,
2015).
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O artigo de Chatwin, Bush e Simonds, (2011) é um estudo de coorte
descritivo sobre 13 criangas com diagndstico de Atrofia Muscular Espinhal tipo | que
utilizavam Ventilacdo Mecéanica Nao Invasiva com Pressao Positiva (VNIPP)
domiciliar para suporte ventilatorio e melhora da mecanica respiratéria. O objetivo
deste estudo foi informar as equipes médicas e o0s pais sobre as opc¢des disponiveis
para o manejo respiratorio de criancas com AME tipo I.

Normalmente estas criancas desenvolvem deformidades de caixa toracica
pela fragueza muscular acentuada de intercostais e diafragma, evoluindo com a
respiracdo paradoxal e pectus excavatum. Os pacientes foram tratados com VNIPP
para a correcdo da hipoventilacdo noturna, melhora/ estabilizacdo do padrdo
respiratorio paradoxal e promover a depuracdo das secrecdes presentes nas vias
aéreas. Todos os pacientes foram submetidos a monitorizagdo da SpO2 durante a
noite com o oximetro de pulso e monitoramento transcutaneo do diéxido de carbono

(TcCO2) utilizando o mesmo oximetro e o eletrodo TINA.

Para ser caracterizado com hipoventilagdo noturna foi definido o resultado de
TcCO2 > 6,5 kPa por mais de dois tercos da noite. O protocolo consistia em
introduzir a VNIPP com a interface de primeira escolha sendo a mascara nasal,
permitindo que as secrecfes da cavidade oral fossem facilmente removidas. Em
alguns casos que nao houve uma boa acoplagem da mascara nasal, o uso da

mascara facial era a segunda opcéo de escolha.

Em lactentes as pressdes foram baixas, sendo a Presséo Inspiratéria Positiva
das vias aéreas (IPAP) de 12 cmH20 e a Pressao Expiratéria Positiva das vias
aéreas (EPAP) de 4 cmH20, com um backup entre 18 a 35 respira¢des por minuto,
dependendo da frequéncia respiratoria e do tempo inspiratorio do paciente. Esses
parametros eram aumentados para garantir uma boa mecanica respiratoria e

minimizar a respiracéo paradoxal.

A seguir, imagens retiradas do artigo, demonstrando a melhoria do padréo

respiratorio paradoxal apos 12 meses com uso continuo da VNI (Figura 6).
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Baseline

Figura 6: Imagens do térax de uma crianga que iniciou a VNIPP precoce e de maneira intermitente,
ndo havendo deformidade da caixa toracica (CHATWIN; BUSH; SIMONDS, 2011).

Pacientes que haviam sido intubados por infec¢des respiratorias reversiveis e
transitorias foram extubados para a VNIPP. Antes da extubacdo, foi verificada a
saturacao arterial de oxigénio e a quantidade de diéxido de carbono presente no
sangue, para descartar uma acidose respiratoria e prevenir uma possivel falha na
extubacdo. Quando o paciente tinha necessidade de oxigenoterapia para manter a
SpO2 maior que 95%, foi utilizada a maquina de tosse (Cough Assist®) para a

remocao de secrec¢des e manter o quadro estavel, reinstalando a VNI.

As familias foram orientadas a realizar diariamente a remoc¢éo das secrecdes
das vias aéreas garantindo que ndo houvesse acumulo de secrecdes e para evitar
infec¢des respiratorias. A educacdo dos pais sobre os cuidados dos seus filhos com
AME foi de extrema importancia para a manutencédo das repercussdes funcionais
apresentadas com a progressédo da doenca, por esse motivo 0s autores tiveram o
cuidado de explicar sobre a importancia da higiene brénquica em casos de queda de
SpO2 menor que 95%, sendo desnecessaria a suplementacdo de oxigénio, porque
muitas vezes essas criancas dessaturam pelo excesso de secrecdo nas vias areas
corroborando com o colabamento alveolar e diminuigéo das trocas gasosas.
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A Fisioterapia respiratoria era composta por técnicas como a tapotagem,
aspiracao nasofaringea, tosse assistida com o Cough Assist® nas pressdes iniciais
de +30 a -30 cmH20 em casos de pacientes com dificuldades para expectoracéo
devido fraqueza acentuada dos musculos abdominais. As pressdes foram ajustadas
de acordo com a boa expansibilidade toracica e a eficacia da eliminacdo das
secre¢des. Os autores concluiram que a VNIPP pode ser usada para facilitar a alta
hospitalar e pode aumentar a expectativa de vida, permitindo tratamento eficaz
durante os quadros de infec¢Bes do trato respiratério. O Cough Assist® também
permitiu que essas criangas recebessem assisténcia domiciliar e, em alguns casos,

impediu a necessidade de intubacgao e ventilagao invasiva.

O artigo de Keating et al., (2011) € um estudo de caso sobre uma crianca com
AME tipo I, 21 meses de idade, sexo feminino, que tinha com frequéncia acimulo de
secrecOes traqueobrénquicas mesmo com a intervencgao fisioterapéutica e uso do
Cough Assist®. Portanto, o objetivo foi relatar os efeitos no paciente apés a
utilizacdo do oscilador de alta frequéncia na caixa toracica acoplado a VNI. A
pressao era transmitida externamente através de uma jaqueta de plastico que

formava uma vedacéo ao redor do tronco, gerando uma pressao negativa.

Com este aparelho (Figura 7) é permitido ventilar nos modos controlado e
sincronizado; possui a funcgéao tixotropica nas secrecdes através das vibracdes, além
da modalidade de tosse, que prolonga a fase inspiratéria com alta pressao, seguida
de um curto periodo expiratério. O modo de tosse interrompe o modo de vibracao,
de acordo com a frequéncia estabelecida pelo terapeuta. Os parametros utilizados

estdo na Figura 8.

Figura 7: A imagem mostra o ventilador ndo invasivo de presséo negativa. As pressdes sédo

transmitidas externamente, através da couraga (KEATING et al., 2011).
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Inspiratory Expiratory  Inspiratory/

Frequency Pressure Pressure  Expiratory
fcm H,())  {cm H,0) Ratio
Vibration mode 360 cycles/min | 5 15 1:1
Cough mode 10} coughs/min |5 25 2:1

Figura 8: Parametros utilizados no aparelho nos dois modos disponiveis: vibragdo e tosse (KEATING
etal., 2011).

Com 12 meses de idade, foi admitida no hospital e necessitou de IOT para a
Ventilagdo Mecanica (VM) devido ao quadro de infeccdo respiratéria. Apos as
manobras de higiene bronquica, foi extubada e permaneceu com VNI, associada ao
aumento das pressfes ventilatérias, tapotagem manual e insuflacdo/desinsuflacéo

mecanica para a depurac¢do das vias aéreas com o aparelho Cough Assist®.

Depois de um longo periodo de recuperacao, recebeu alta da VNI continua,
passando a utilizar apenas no periodo noturno, com os parametros de PIP: 16
cmH20 e PEEP: 6 cmH20 em uso domiciliar. Teve 4 internagcdes posteriores e cada
dia se tornava mais dependente da VNI.

Aos 21 meses de idade, foi internada novamente com aumento do volume de
secrecdes e desconforto respiratério. Dependente da VNI para respirar, parametros
de PIP:18 cmH20 e PEEP: 8 cmH20, necessitava de oxigénio suplementar a 4
L/min. Verificou-se atelectasias em lobo inferior direito e broncogramas aéreos no
raio X, sugerindo infeccéo respiratéria. Foi realizada a Fisioterapia 4 vezes ao dia,
utilizando o Cough Assist®, percussao manual e aumento da pressdo ventilatéria.
Como néao houve melhora, o oscilador de alta frequéncia foi introduzido antes das
sessOes de Fisioterapia padrdo. Ao total foram 4 sessdes por dia, durante 2
semanas e apos 14 dias, a paciente conseguia respirar sozinha durante 5 horas
consecutivas. A radiografia de térax demonstrou resolucédo do quadro e a mesma foi
encaminhada para casa. Os autores concluiram que o estudo € limitado, ja que nao
se pode atribuir a melhora do quadro clinico ao dispositivo utilizado, porque estava
sendo realizada diversas técnicas fisioterapéuticas em conjunto que contribuiram

para a desospitalizacéo.
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7 CONCLUSAO

A Fisioterapia tem fundamental importancia na equipe multiprofissional do
cuidado aos pacientes com Atrofia Muscular Espinhal tipo I, atuando diretamente
nas repercussbes respiratérias e motoras apresentadas por eles. O sistema
respiratorio, por ser o mais acometido e colaborar com a reducéo da expectativa de
vida, é o principal alvo dos estudos cientificos. As técnicas realizadas como a
aspiracdo nasotraqueal e orotraqueal, aceleracdo do fluxo expiratorio, drenagem
postural, percussdo manual e equipamentos disponiveis no mercado como o Cough
Assist® e o oscilador de alta frequéncia, tem como finalidade a remocdo das
secrec¢des traqueobrbnquicas, através da modificacdo da reologia do muco,
tornando mais facil a expectoracdo, para diminuir os quadros de infeccbes
respiratrias e o numero de internacdes. As manobras de reexpansdo pulmonar e o
uso da Ventilagdo Mecanica Nao Invasiva auxilia na reversdo de microatelectasias,
melhora a oxigenacdo, previne a fadiga da musculatura respiratéria, contribuindo
para o aumento da expectativa de vida. No sistema musculoesquelético, a
cinesioterapia proporcionou ganhos motores como o controle cervical e toracico; os
alongamentos, mobilizacdes e oOrteses, auxiliaram na manutengcdo da amplitude de

movimento, mantendo a funcionalidade.

O recurso mais citado e utilizado nos estudos para as repercussfes
respiratorias foi o aparelho Cough Assist®, que permite a eliminacédo da secrecéo de
maneira eficaz, indolor e rapida. A Ventilacdo Mecéanica N&o Invasiva nestes
pacientes se torna peca fundamental para a sobrevida, corrigindo a hipoventilacéo,
estabiliza a musculatura respiratéria e diminui a fadiga muscular. Nas repercussdes
motoras foi de comum acordo a cinesioterapia, com a estimulacdo das etapas do
desenvolvimento motor, além de orientagbes aos cuidadores quanto ao
posicionamento no leito, a necessidade por um dispositivo locomotor e a utilizacao

de Orteses para prevenir contraturas e deformidades articulares.
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