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RESUMO

A Distrofia muscular laminin subunit alpha 2 (DM LAMAZ2) é caracterizada pela deficiéncia
da proteina da cadeia laminina a2, apresentando sintomas distréficos que progridem na
infancia. Objetivo: Apresentar dados da avaliagao fisioterapéutica de uma crianga com
DM LAMA2 em acompanhamento ambulatorial. Métodos: Pesquisou-se em prontudrio
dados referentes as avaliagGes fisioterapéuticas de uma crianga de 12 anos com
diagndstico de DM LAMA2 atendida em ambulatério especializado. A avaliagdo
caracterizou-se por ausculta pulmonar, espirometria, verificagdo de parametros
cardiorrespiratorios, anélise do pico de fluxo de tosse (PFT), forga muscular respiratéria
(FMR) e avaliagdo motora através da escala MFM-32. Resultados: Realizou-se trés
avaliagGes durante 9 meses. A paciente possui doenca pulmonar restritiva, na primeira
avaliacdo apresentou VEF1l= 29% na espirometria e, comparando com a terceira
avaliacdo obteve aumento de 1%, também houve aumento de 2% na relagdo VEF1/CVF,
5% no PEF e 11% no FEF25-75%. Na FMR, obteve-se valores de PImax= 17,9% e PEmax=
7,13% na primeira avaliagdo com aumento de 16,85% e 5,34% respectivamente, entre
primeira e terceira avaliagdo. O PFT manteve-se em OL/min em todas avaliagdes. Na
primeira avaliagdo motora pontuou 25% no escore total da escala MFM-32, aumentando
3,12% na terceira avaliagdo. Ao longo do acompanhamento iniciou-se o uso da VNI
noturna e introduzida a técnica de AS, buscando corre¢do da hipoxemia, apneias
noturnas, aumento do PFT e FMR. Conclusdo: Paciente apresentou manutengdo de
parametros espirométricos, aumento de varidveis de FMR e fungdo motora, sem piora
do quadro. Possiveis resultados decorridos do acompanhamento multiprofissional e
especializado.

Palavras-chaves: Distrofias Musculares,
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Laminina, Modalidades de Fisioterapia,

ABSTRACT

Laminin subunit alpha 2 muscular dystrophy (DMLAMA?2) is characterized by a deficiency
of the a2 laminin chain protein, presenting dystrophic symptoms that progress in
childhood. Objective: To present data from the physical therapy evaluation of a child
with DMLAMA? in outpatient follow-up. Methods: Medical records were searched for
data referring to the physiotherapeutic evaluations of a 12-year-old child diagnosed with
DMLAMA? treated at a specialized outpatient clinic. The evaluation was characterized by
pulmonary auscultation, spirometry, verification of cardiorespiratory parameters,
analysis of peak cough flow (PFT), respiratory muscle strength (FMR) and motor
evaluation using the MFM-32 scale. Results: Three evaluations were carried out during
9 months. The patient has restrictive disease, in the first evaluation she had FEV1= 29%
in spirometry, compared to the third evaluation, she had an increase of 1%, there was
also an increase of 2% in the FEV1/FVC ratio, 5% in the PEF and 11% in the FEF25-75%. In
the FMR, values of MIP=17.9% and MEP= 7.13% were obtained in the first assessment,
with an increase of 16.85% and 5.34%, respectively, between the first and third
assessments. The PFT remained at OL/min in all evaluations. In the first motor evaluation,
it scored 25% in the total score of the MFM-32 scale, increasing 3.12% in the third
evaluation. During the follow-up, the use of nocturnal NIV started and AS technique was
introduced, seeking correction of hypoxemia, night apneas, increased PFT and FMR.
Conclusion: Patient presented maintenance of spirometric parameters, increased FMR
variables and motor function, without worsening the condition. Possible results from the
multidisciplinary and specialized monitoring.
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INTRODUCAO

As distrofias musculares congénitas (DMCs) sdo miopatias
hereditarias clinicamente heterogéneas, as quais possuem um
modo de heranga predominantemente autossémico
recessivo.! Sdo caracterizadas por hipotonia congénita, atraso
do desenvolvimento motor e fraqueza muscular progressiva de
inicio precoce, bem como um padrdo distréfico na bidpsia
muscular.?

Um subgrupo das DMCs classico é a distrofia muscular
congénita merosina negativa, causada por mutagdes do gene
laminin subunit alpha 2 (LAMA2), que se caracteriza pela
deficiéncia completa ou parcial da proteina da cadeia laminina-
a2, ameagando a integridade da fibra muscular esquelética,
que leva a degenera¢do muscular e morte celular.?

A prevaléncia global de distrofia muscular laminin subunit
alpha 2 (DM LAMAZ2) é pouco conhecida e varia entre as fontes.
Com base nas estimativas disponiveis, afeta cerca de 1-9 /
1.000.000 individuos.? Na maioria dos casos, a extensdo da
deficiéncia de laminina-a2 determina a gravidade da doencga,
sendo que a auséncia de laminina-a2 se apresenta como
distrofia muscular grave, enquanto a deficiéncia parcial de
laminina-a2 leva a distrofia muscular moderada de inicio
tardio.?

Individuos com deficiéncia parcial de laminina-a2 possuem
manifestagcbes mais leves da doenga, com inicio tardio dos
sintomas e sdo tipicamente classificados com uma distrofia
muscular que atinge a cintura escapular.? Porém podem
apresentar fragueza muscular proximal, atraso de marcos
motores, elevados niveis de creatina quinase (CK),
caracteristicas musculares distréficas tipicas e alteragGes
intelectuais.?

Por sua vez, criangas com DM LAMA2 grave apresentam
fragueza muscular generalizada e hipotonia ao nascimento. A
maioria dessas criangas possui atraso de marcos motores e nao
atinge a deambula¢do independente.! Com assisténcia, uma
pequena porcentagem dos individuos com DM LAMA2 pode ser
capaz de deambular, mas por ser uma doenca crbnica e
progressiva, invariavelmente perdem esta habilidade no
decorrer da vida.? Também apresentam altera¢cdes, como
contraturas articulares proximais e escoliose, as quais podem
determinar, ainda na primeira década de vida, lesdes lombares
e lordose torécica, o que interfere na respirac3o.!

O envolvimento respiratorio também é caracteristico dos
casos de inicio precoce do DM LAMA2, e é causado por
fraqueza dos musculos intercostais e acessdrios e uma parede
tordcica progressivamente restritiva. Esse quadro contribui
ainda mais para hipoventilagdo alveolar, atelectasias e
obstruc3o bronquica decorrente de tamp&es mucosos.??

Essa obstrucdo bronquica resulta do comprometimento da
depuracdo muco ciliar, diante do mecanismo debilitado de
tosse, com consequente quadro de infeccdo recorrente. Estas
infeccbes podem causar atelectasias, que juntamente com
reserva pulmonar limitada, aumentam o risco de insuficiéncia
respiratéria aguda no cendrio da infec¢do.> Como
consequéncia, a maioria das criangcas com DM LAMA2 grave
requerem suporte ventilatério em vérios momentos da vida.?

Até o momento, ndo ha tratamento curativo disponivel
para o DM LAMA2. No meio ambulatorial, as estratégias atuais
estdo focadas na suplementagao alimentar, gastrostomia, uso
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de dOrteses ou aparelhos ortopédicos, hidroterapia, fisioterapia
e suporte ventilatdrio em casos de insuficiéncia respiratéria.?3

Em relagdo a fisioterapia, a avaliagdo inclui testes de funcgdo
pulmonar como espirometria e avaliagdo da efetividade da
tosse (pico de fluxo de tosse, pressOes inspiratorias e
expiratdrias), testes de forca muscular e mobilidade articular.?

No entanto, sdo poucos os trabalhos que descrevem a
avaliacdo fisioterapéutica nesta enfermidade, o que inviabiliza
padrées de referéncia para comparagdes.

OBIJETIVO

O objetivo deste artigo é apresentar o relato de caso de
uma crianga com diagndstico de DM LAMA2 em avaliagdo para
acompanhamento fisioterapéutico ambulatorial.

RELATO DE CASO

Este estudo caracteriza-se como um estudo do tipo relato
de caso submetido aos Comités de Etica em Pesquisa com Seres
Humanos do Hospital Infantil Joana de Gusmao (HIJG) e da
Universidade do Estado de Santa Catarina (UDESC) com o
parecer n2 3.890.240, conduzido de acordo com os preceitos
éticos do Conselho Nacional de Saude, Res n? 466/2012
(autonomia, beneficéncia, ndo maleficéncia, justica e
equidade).

A voluntdria e seu responsavel foram devidamente
informados sobre os procedimentos a serem realizados e, apds
consentirem com a participagdo, assinaram o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido e o Termo de Assentimento
do Menor, respectivamente.

Foram coletados dados de uma paciente do sexo feminino
(H.S.) de 12 anos de idade, com diagndstico de DM LAMA?2,
atendida no ambulatério de doengas neuromusculares do
Hospital Infantil Joana de Gusmdo (HIJG) em Florianépolis,
Santa Catarina - Brasil. Esses dados referem-se as avaliagGes
fisioterapéuticas de rotina, realizadas no intervalo de quatro a
seis meses pela fisioterapeuta da equipe, e foram coletados os
registros das avaliagdes do periodo de 23 de julho de 2018 até
31 de margo de 2020.

A coleta de dados foi conduzida por meio de pesquisa em
prontuario eletronico, no qual foram extraidos os dados de
identificagdo da paciente, histéria da doenga atual (HDA) e
pregressa (HDP), anamnese, exames complementares,
presenca de deformidades esqueléticas, dados
antropomeétricos como peso, altura e indice de massa corporal
(IMC), histérico de cirurgias, parametros cardiorrespiratorios,
dados de fun¢do pulmonar e de forga muscular respiratéria,
caracteristicas da tosse, fungdo motora, frequéncia de
realizacdo de fisioterapia respiratéria (FtR) e fisioterapia
motora (FtM), uso ou ndo de Orteses, necessidade de
ventilagdo mecanica e tipos de interfaces, necessidade ou ndo
de aspiragdo, uso do Cough Assist, adesdo ou ndo a técnica de
Air Stacking (AS) e registro de medicacgGes.

As avaliagGes fisioterapéuticas realizadas no ambulatério
do HIG incluem a avaliagdo respiratéria e motora. Durante as
avaliages foram registrados dados de: ausculta pulmonar (AP);
sinais de desconforto respiratoério; parametros
cardiorrespiratérios como: a frequéncia respiratéria (FR)
verificada pela contagem dos ciclos respiratdrios no intervalo
de 1 minuto com a crianga em repouso, satura¢do de pulso de
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oxigénio (Sp02) e frequéncia cardiaca (FC) com o oximetro de
pulso portatil da marca Sol Medica®. Para avaliagdo do pico de
fluxo de tosse (PFT) foi utilizado o aparelho Peak Flow Meter da
marca Assess® e os resultados foram comparados com valores
de referéncia de Biachini e Baiardi.*

As pressdes maximas inspiratoria (PImax) e expiratéria
(PEmax), para analise indireta da for¢ca muscular respiratéria
(FMR), foram obtidas por meio do aparelho manovacuémetro
digital MVD 3000 Globalmed®, tendo seus resultados
comparados com valores de referéncia de acordo com
Heinzmann et al.’

Para essa avaliagdo, a crianga foi orientada de acordo com
as normas de American Thoracic Society / European
Respiratory Society.® Os valores referentes a fun¢do pulmonar
foram avaliados na espirometria (EasyOne® captado pelo
software EasyWare V2.25), respeitando-se as recomendagoes
de American Thoracic Society / European Respiratory Society.”

Registrou-se os pardametros de capacidade vital forcada
(CVF), volume expiratdrio forgado no primeiro segundo (VEF1),
relacdo VEF1/CVF, pico de fluxo expiratério (PEF) e fluxo
expiratorio forgado (FEF25-75%) e considerou-se os valores
preditos de acordo com Polgar & Weng® e Knudson et al.®

As avaliagdes motora e respiratdria foram realizadas no
mesmo dia, seguindo a ordem de afericdo de sinais vitais,
manobras de espirometria, manovacuometria, avaliagdo do
PFT e aplicagdo da escala MFM-32, respeitando-se o intervalo
de tempo de 30 a 40 segundos entre cada manobra dos testes
respiratérios e 10 minutos entre a avaliagdo respiratoria e
motora. Os testes respiratorios foram realizados com a crianga
sentada na propria cadeira de rodas, com tronco e pés
apoiados.

Para as manobras de espirometria, manovacuometria e PFT
foi utilizado um bucal posicionado sobre a lingua, entre os
dentes e os ldbios cerrados da crianga, evitando-se
vazamentos. Utilizou-se também um clipe nasal, a fim de evitar
escape de ar pelo nariz durante a respiragdo durante a
realizagdo de todos os exames de avaliagdo respiratoria.

Para a avaliagdo motora foram extraidos os escores da
escala de Medida de Fun¢do Motora (MFM-32),1° instrumento
utilizado na rotina do ambulatério para criangas com doencas
neuromusculares com mais de 6 (seis) de anos de idade. A
MFM-32 foi desenvolvida como instrumento de medida da
fungdo motora em doengas neuromusculares.

A escala é constituida por 32 itens divididos em trés
dimensdes: D1 - Em pé e transferéncias (13 itens), D2 - Fungdo
motora axial e proximal (12 itens) e D3 - Fungdo motora distal
(7 itens). Cada item é graduado em uma escala de quatro
pontos (escores de 0 a 3), sendo o maior escore referente ao
melhor desempenho na tarefa. Os escores totais e parciais para
as dimensGes sdo expressos em porcentagens em relagdo ao
escore maximo (96 pontos), sendo que quanto menor o escore,
maior a gravidade da doenca.®

Elaborou-se um banco de dados em planilha do Microsoft
Office Excel e, por meio do programa Statistical Package for the
Social Sciences - SPSS® 20.0 para Windows®, conduziu-se
estatistica descritiva e de frequéncia dos dados.

A paciente H.S. nasceu em 19 de fevereiro de 2008, iniciou
acompanhamento no HIJG na data de 12 de margo de 2008 e
recebeu o diagndstico definitivo de DM LAMA2 em margo de
2011. O acompanhamento fisioterapéutico no ambulatdério de
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doencas neuromusculares do HIJG iniciou em 05 de junho de
2017, a partir dos 09 anos de idade. Destas consultas de
acompanhamento, trés foram realizadas no intervalo de quatro
a seis meses, atendendo-se os critérios de evolugdo
estabelecidos previamente para este relato de caso.

As avaliagdes selecionadas foram realizadas nas datas de 17
de junho de 2019, 21 de outubro de 2019 e 09 de margo de
2020, tendo um intervalo de quatro meses entre a primeira e a
segunda avaliagdo, e cinco meses entre a segunda e terceira
avaliagdo.

A paciente é dependente de cadeira de rodas, apresenta
escoliose, deformidades em membros superiores e membros
inferiores, e ndo faz uso de drteses. A Tabela 1 apresenta os
dados antropométricos da paciente neste periodo de tempo de
17 de junho de 2019 a 09 de margo de 2020 (09 meses), e na
tabela 2 constam os parametros da avaliagdo clinica e
cardiorrespiratéria do mesmo periodo.

Tabela 1. Dados antropométricos da paciente coletados nas
avaliagdes no periodo de 9 meses analisado

12 Avaliagdo 22 Avaliagao 32 Avaliagao
Idade (anos) 11 11 12
Peso (Kg) 22,9 22 22
Altura (m) 1,12 1,12 1,13
IMC (Kg/m?) 18,26 17,54 17,23

IMC (indice de massa corporal), Kg (quilogramas), m (metros) e Kg/m?
(quilogramas por metro quadrado)

Na primeira avaliagdo (A1) a paciente apresentava doenca
pulmonar restritiva, com perda de FMR caracterizada por
valores absolutos de PIméx de -17 cmH20 e PEmdax de 18
cmH20, bem como PFT de OL/min. A ausculta pulmonar
apresentava murmdurio vesicular presente sem ruidos
adventicios (MV+s/RA). Os dados de avaliacdo clinica e
cardiorrespiratdria da paciente no periodo de 9 meses sdo
apresentados na Tabela 2.

Tabela 2. Parametros da avaliagdo clinica e cardiorrespiratéria
da paciente no periodo de 9 meses analisado

12 Avaliagao 22 Avaliagao 32 Avaliagao
Sp02 (%) 97 97 95
FC (bpm) 132 149 137
FR (rpm) 28 32 34
AP MV+ s/ RA MV+ s/ RA MV+ s/ RA

SpO2 (saturagdo de pulso de oxigénio), FC (frequéncia cardiaca), FR (frequéncia
respiratdria), AP (ausculta pulmonar), % (porcentagem), bpm (batimentos por
minuto), rpm (respiragbes por minuto), MV+ (murmdirio vesicular presente), RA
(ruidos adventicios) e s/ (sem)

Ao longo do acompanhamento, a paciente frequentou a
escola, seguiu com cuidados recomendados na literatura, tanto
de fisioterapia respiratéria como motora, por 2x/semana. Esse
acompanhamento foi feito por profissional do servigo de saude
do municipio onde reside. Em casa, a mde dava continuidade a
manobra de Air Stacking (AS) de 2 a 3x/semana, entre 10 a 15
empilhamentos de ar, sem aspiragdo. Além disso, realizava
hidroterapia 1x/semana. N&do houve necessidade de
interromper as terapias no periodo de estudo. No entanto, no
més de outubro de 2019, a paciente apresentou uma infeccdo
em vias aéreas superiores, sem necessidade de internacdo,
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sendo tratada com antibioticoterapia durante 15 dias,
finalizando pouco antes da segunda avaliagdo.

Foi realizado exame de polissonografia para verificagdo de
disturbios respiratérios do sono, no qual identificou-se
hipoventilagdo, apneia obstrutiva do sono, dessaturagdo grave
da oxihemoglobina, presenca de roncos, diminuigdo da
eficiéncia do sono e redugdo da percentagem de sono REM, em
maio de 2018. Quatro meses depois, iniciou o uso de ventilagao
ndo invasiva (VNI) noturna, por 8 horas (aparelho Bipap
Synchrony® com mascara oronasal) que se manteve durante o
acompanhamento ambulatorial.

Durante o periodo de avaliagdo para o estudo, foram feitos
ajustes dos parametros de ventilagdo realizados pela
fisioterapeuta do ambulatério, de forma gradual, até a
adaptagdo da crianga. Utilizou-se parametros “sub-
terapéuticos” até que a mesma tolerasse a mascara e as
pressGes adequadas para o alcance de um volume corrente
adequado. Para isso, no modo espontdneo temporizado (S/T)
de pressdo positiva inspiratéria (IPAP), ajustou-se parametros
de: 18cmH20; pressdo positiva expiratoria (EPAP) de 5cmH20;
FR 16 rpm; tempo inspiratdrio de 1:2.

Os dados de avaliagdo da fungdo pulmonar e de FMR estdo
descritos na Tabela 3. Em relagdo aos dados obtidos na
espirometria, houve redugdo nas medidas de CVF e VEF1 de 9%
e 8%, respectivamente, entre a primeira e segunda avaliagdo
(A2), porém uma melhora de 9% entre a A2 e terceira avaliagdo
(A3) em ambas as medidas, o que resultou em nenhuma
variagdo em relagdo a CVF ao fim das trés avaliagdes, e uma
variacdo de 1% em relagdo ao VEF1. Na relagdo VEF1/CVF
atingiu-se um aumento de 1% a cada avaliagdo, totalizando 2%
de variagdo ao longo do acompanhamento ambulatorial.
Quanto ao PEF e FEF25-75%, reduziu 20% e 10%,
respectivamente, da Al para A2, porém um aumento de 25% e
21% da A2 para A3, tendo variado 5% no PEF e 11% no FEF25-
75% ao longo do periodo.

Em relagdo a avaliagdo da FMR, a PImdax atingiu um
aumento de 10,53% entre a Al e A2 avaliagdo e mais 6,32%
entre a A2 e A3, tendo um aumento de 16,85% ao longo do
acompanhamento. Por sua vez, a PEmax manteve o mesmo
resultado nas duas primeiras avaliagbes, e houve um aumento
de 5,34% na A3.

No teste de PFT a paciente ndo atingiu um fluxo minimo
necessario que gerasse leitura no equipamento, mantendo o
resultado de OL/min em todas as avaliagbes. Sua tosse
caracterizava-se como ineficaz, devido a isso, a mde e a
paciente foram orientadas a realizarem a manobra de AS,
diariamente. No entanto, ambas relataram fazé-la de 2 a
3x/semana.

Do ponto de vista motor, a paciente apresenta contraturas
articulares que determinam um mau alinhamento e dificultam
algumas das atividades realizadas na escala, porém consegue
rolar partindo da posigao supina; realizar a flexdo de quadril,
joelhos e dorsiflexdo de tornozelos na posi¢cdo supina; mantém
a posicdo sentada sem apoio realizando movimentos com o
tronco e MMSS tanto na cadeira quanto no solo, e consegue
realizar atividades de alcance e motricidade fina.

Na avaliagdo motora, por meio da MFM-32 (Tabela 4), a
paciente ndo pontuou na D1 em todas as avaliagdes, porém
apresentou um aumento entre Al e A2 avaliagdo nas
dimensdes D2 e D3, de 19,45% e 8,34%, respectivamente,
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obtendo um aumento no escore total de 8,33%. Entre a A2 e
A3, houve diminuigdo nas D2, D3 e escore total de 4,76%, 9,52%
e 5,21, respectivamente. Ao longo do acompanhamento
ambulatorial apresentou um aumento de 3,12% no escore total
da MFM-32.

Tabela 3. Dados de avaliagdo da fungdo pulmonar e da FMR no
periodo de 9 meses analisado

12 Avaliagdo 22 Avaliacdo 32 Avaliagdo  Variagdao
CVF (L) 0,38 (31%) 0,40 (22%) 0,37 (31%) 0,01 (0%)
VEF1(L) 0,33(29%) 0,36(21%) 0,32 (30%) 0,01 (1%)
VEF1/CVF (%) 0,86 (93%) 0,89 (94%) 0,88 (95%) 0,02 (2%)
PFE (L/s) 65 (40%) 51 (20%) 68 (45%) 03 (5%)
FEF25-75% (L/s) 0,41 (29%) 0,41 (19%) 0,54 (40%) 0,13 (11%)
PImax (cmH20) 17 (17,9%) 27(28,43%) 33 (34,75%) 16 (16,85%)
PEméx (cmH20) 8 (7,13%) 8(7,13%)  14(12,47%) 6 (5,34%)

CVF (capacidade vital for¢ada), VEF1 (volume expirado forcado no primeiro
segundo), PFE (pico de fluxo expiratério), FEF25-75% (fluxo expiratdrio for¢cado),
PImdx (pressdo inspiratoria maxima), PEmdx (pressdo expiratéria mdxima), L
(litros), L/s (litros por segundo), % (porcentagem) e cmH20 (centimetros de
dgua). Valores expressos em frequéncia absoluta e relativa em porcentagem.
Variagdo referente aos valores da primeira e terceira avaliagdo

Tabela 4. Dados de avaliagdo motora através da MFM-32 no
periodo de 9 meses analisado

12 Avaliagdo 22 Avaliagdo 32 Avaliacdo Variagao
D1 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
D2 11 (30,55%) 18 (50%) 15 (41,66%) 04 (11,11%)
D3 13 (61,9%) 14 (66,66%) 12 (57,14%) 01 (4,76%)
Escore total 24 (25%) 32(33,33%) 27(28,12%) 03 (3,12%)

D1 (dimensédo 1: Em pé e transferéncias), D2 (dimenséo 2: Fun¢Go motora axial) e D3
(dimensdo 3: Fungdo motora distal). Todos os valores sdo expressos em frequéncia
absoluta e porcentagem relativa ao escore total da escala. Variagéo referente a variagdo
dos valores da primeira e terceira avaliag@o.

DISCUSSAO

A deficiéncia da cadeia a2 da laminina leva a uma forma
grave de distrofia muscular congénita a DM LAMA2 tendo
sintomas distréficos que progridem rapidamente na primeira
infancia.? Poucas criancas alcancam a deambulacdo
independente e, a maioria, desenvolve insuficiéncia
respiratdria, contraturas articulares proximais e escoliose,!
presentes no corrente relato.

A escoliose e deformidades em membros superiores e
inferiores associadas a perda de forca muscular, determinaram
gque a mesma apresentasse dificuldades respiratérias. O
comprometimento biomecanico decorreu de reducdo da
complacéncia de caixa toracica e pulmonar, o que resultou em
um distlrbio respiratério restritivo, conforme aponta a
literatura.? O disturbio respiratério restritivo é caracterizado
por parametros espirométricos com VEF1 e CVF diminuidos,
logo a relagdo VEF1/CVF geralmente permanece na faixa
normal, ou seja, 80 a 100%.! A paciente do corrente relato ja
apresentou na Al a relagdo VEF1/CVF de 93% em relagdo ao
predito. Outra caracteristica presente na doenca restritiva é o
aumento da frequéncia respiratéria (FR).2 Em relacdo aos
parametros cardiorrespiratérios a paciente do presente estudo
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apresentou valores acima dos estipulados por Fleming et al.*? o
qual estabelece para criangas de 12 anos de idade uma média
de FR de 20 respiragées por minuto (rpm) e de frequéncia
cardiaca (FC) de 80 batimentos por minuto (bpm).

Com relagdo a fungdo pulmonar, na A2, a paciente
apresentou piora nos valores preditos de CVF, VEF1, relagdo
VEF1/CVF, PFE e FEF25-75%. Essa deterioragdo pode ser
consequéncia da deficiéncia muscular com a evolugdo da
doencga, e também ter sido influenciada pela infecgdo em vias
aéreas superiores que a mesma manifestou dias antes da A2.

Apesar da queda da fun¢do pulmonar na A2, houve
manutengdo dos parametros ao longo dos 9 meses, o que pode
ser resultado do acompanhamento ambulatorial especializado.
LAMA2 s3o frequentemente acometidos por infecgdes
respiratorias recorrentes, devido a reducdo da depuragdo das
secregdes em vias aéreas mediante todo quadro.

Outra consequéncia da insuficiéncia muscular respiratdria,
que também leva a depuracgdo ineficaz das vias aéreas, é a tosse
ineficaz,!* também presente na referida paciente. Nas
avaliagbes de PFT a paciente ndo atingiu um fluxo minimo
necessario que gerasse leitura no equipamento, de acordo com
valores preditos para criangas saudaveis descrito por Biachini &
Baiardi.* No presente relato, o valor esperado nas duas
primeiras avaliagdes seria de 380L/min e, na terceira avaliagio,
de 399L/min, o que ndo aconteceu.

Segundo Chiang et al.*! criangas que obtiverem no teste de
PFT valores <270L/min apresentam tosse ineficaz. Para esse
grupo, deve-se ensinar técnicas que busquem o aumento
destes valores. Nesse sentido, ao longo do acompanhamento,
orientou-se a mde e a paciente a realizarem a técnica de AS.

Nessa técnica, os volumes de ar sdo fornecidos via
ressuscitador manual até que se atinja a capacidade maxima de
insuflacdo.* Assim, maiores PFT podem ser alcancados como
resposta a volumes inspirados altos, permitindo melhorias na
depuragdo pulmonar, complacéncia e redugcdo de
atelectasias.!! Porém a familia da paciente ndo aderiu a
indicacdo de realizar a técnica diariamente, o que pode ter
influenciado nos valores registrados.

Em relagdo a avaliagdo da FMR, a paciente apresentou
valores abaixo do predito para criangas saudaveis determinada
por Heinzmann et al.> o qual estabelece valores de PEmax
médios de 112,18 cmH20 e PImax de -94,94 cmH20 para as
meninas entre 10 e 12 anos. Segundo Chiang et al.! PEmax <60
cmH20 indica uma tosse ineficaz, e valores baixos de PImax sdo
correlacionados com hipoventilagdo em criangas com DMCs.

A hipoventilagdo noturna pode ser verificada com a
polissonografia, a qual aponta as excitacGes, eventos
respiratérios, dessaturacées e movimentos dos membros,
durante vdrios estagios de sono, o que permite o diagndstico
de distUrbios respiratdrios do sono.!! Buscando a correcdo da
hipoventilagdo e apneias presentes no exame realizado pela
paciente, indicou-se o uso de VNI noturna.

De acordo com Meilleur et al.'® o uso de VNI por pressdo
positiva para corrigir a hipoventilagdo noturna resulta em
melhor sobrevida e qualidade de vida em varios disturbios
neuromusculares.

Nessa linha, Vasconcelos et al.* realizaram uma anélise de
prontudrio de pacientes com Amiotrofia Muscular Espinhal
submetidos a VNI. Apés o inicio da ventilagdo, verificou-se uma
diminuicdo significativa do nimero de infec¢es respiratorias,

Heinz MC, Santos CM, Silveira K, Schivinski CIS
Distrofia muscular congénita merosina negativa: um relato de caso

menor numero de internacdes hospitalares e menor
necessidade de recorrer a ventilagdo mecanica invasiva. Além
disso, houve relatos de melhora nas queixas associadas a
hipoventilagdo crénica, como perturbagdes do sono, sudorese
noturna e cefaleias matinais. A paciente do presente relato,
referiu melhora na qualidade do sono apds o inicio do
tratamento com VNI, e sua mae relata que a mesma solicita a
utilizagdo do dispositivo por ndo conseguir dormir bem sem ele.

Em relagdo ao peso corporal a paciente manteve o mesmo
em todas as avaliagdes. A altura apresentou aumento de um
centimetro na A3, tendo seu indice de massa corporal (IMC)
classificado como abaixo do peso ideal, corroborando com a
afirmacdo de Nguyen et al.2 de que a maioria das criangcas com
DM LAMAZ? s3o classificadas com baixo peso, devido a fraqueza
muscular acabam tendo dificuldade em mastigar e engolir os
alimentos prejudicando o seu ganho de peso.

Quanto a avaliagdo motora, Jain et al.'> aplicaram a escala
MFM-32 em 24 individuos com DM LAMA2 em um periodo de
quatro anos. Os autores observaram um decréscimo anual
estatisticamente significativo nas pontuag¢des do D2 e escore
total da escala, que diminuiram em 2,6 pontos por ano. Ja no
caso da paciente do presente relato, evidenciou-se uma
melhora na D2, D3 e no escore total na A2, porém uma
diminuicdo na A3. Mesmo assim, analisando-se a Al em relagdo
a A3, observa-se uma melhora no escore total da escala.

Esses resultados podem ter relacdo com a realizagdo da
fisioterapia motora e respiratéria e o acompanhamento
ambulatorial da paciente, o qual viabilizou a introdugao e
seguimento das terapias de AS e VNI. Além disso, a baixa
pontuagdo na Al pode ser decorrente do primeiro contato da
paciente com a escala, o que pode resultar em certa
inseguranca na realizagdo das tarefas envolvidas na avaliagdo.

Outro ponto é que a pontuagdo de alguns itens da escala
MFM-32 pode ter sido influenciada por uma dificuldade em
assumir a posi¢do inicial, decorrente de limitagOes articulares
ou mau alinhamento da paciente prejudicando que se atinja
maiores pontuagdes.

O presente estudo apresenta como limitagGes o fato de ser
o relato de um Unico caso, o que decorre de se tratar de uma
doenca rara. Além disso, o curto periodo de acompanhamento
fisioterapéutico ambulatorial da paciente, com dados de 3
avaliagBes pontuais, pode ter restringido os achados sobre sua
evolucgdo. Isso sugere continuidade no acompanhamento da
referida paciente, bem como a condugdo de outros estudos
longitudinais nessa linha.

A auséncia de publica¢Oes sobre o tema, especificamente
sobre avalia¢do de pacientes com DM LAMA2, compromete a
discussdo. Sendo assim, outros relatos de caso, ou mesmo série
de casos, devem ser conduzidos, pois sdo materiais cientificos
importantes para o entendimento da progressao da doenga e,
consequentemente, para subsidiar propostas e estratégias
terapéuticas para adiar o avan¢o de complicagbes e manter a
funcionalidade dos pacientes.

CONCLUSAO

Conclui-se que a paciente deste relato apresentou
manutengao de parametros espirométricos no decorrer de um
periodo de 9 meses de acompanhamento, assim como discreto
aumento de varidveis de FMR, sem piora do quadro. O mesmo
achado se aplica a avaliagdo motora, retratada pela escala
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MFM-32. Esses resultados podem ter decorrido devido ao inicio
do acompanhamento ambulatorial em um centro de referéncia
da doencga, através da identificacdo de condi¢Oes de risco e
introducdo de recursos terapéuticos na rotina da crianga.
Espera-se que os dados obtidos neste relato de caso possam
ser referéncia para novos estudos, estimulando pesquisas com
amostras maiores e em longo prazo.
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