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INTRODUÇÃO 
 

A Ataxia de Friedreich (AF) é uma doença genética rara, neuro-
degenerativa, de difícil diagnóstico e sem tratamento específico. 
Trata-se de uma ataxia espinocerebelar hereditária autossômica 
recessiva, que afeta múltiplos sistemas, como sistema nervoso 
central e periférico, sistema musculoesquelético, endócrino e 
cardiovascular. É a forma mais frequente de ataxia hereditária, 
atingindo aproximadamente 1 em cada 50.000 indivíduos. Na Eu-
ropa e América do Norte. Atualmente, o Brasil é o segundo país 
com maior número de portadores de Ataxia de Friedreich em todo 
o mundo, com 216 indivíduos registrados na Aliança de Pesquisa 
sobre Ataxia de Friedreich (FARA), ficando atrás apenas dos Es-
tados Unidos. A AF é causada por mutações no gene FXN, locali-
zado no cromossomo 9q13. Este gene codifica a proteína frata-
xina, essencial para a função mitocondrial, principalmente na bi-
ogênese de ferro-enxofre e na respiração celular. Mutações no 
FXN levam à deficiência de frataxina, afetando o metabolismo 
energético e a função celular, especialmente em neurônios. Os 
sintomas geralmente se manifestam entre 5 e 20 anos de idade, 
com progressão gradual ao longo da vida. As principais caracte-
rísticas clínicas incluem ataxia, disartria, disfagia, neuropatia, fra-
queza muscular, cardiomiopatia, diabetes mellitus, entre outras.  

O diagnóstico da AF é baseado em uma combinação de: avali-
ação clínica (história familiar, exame físico e neurológico), testes 
genéticos (detecção de mutações no gene FXN) e exames com-
plementares (ressonância magnética de neuroeixo, eletrocardio-
grama, ecocardiograma e testes de função pulmonar).  

 

OBJETIVO 
 

Relatar o caso de dois irmãos diagnosticados com Ataxia de 
Friedreich, acompanhados no ambulatório de Reabilitação Pediá-
trica. Declaramos que não houve conflitos de interesse ou rela-
ção com empresas durante a realização deste trabalho. 

RELATO DE CASO 
 

Trata-se de dois irmãos, filhos de pais consanguíneos, que tive-
ram o diagnóstico de Ataxia de Friedreich confirmado por estudo 
molecular. A paciente de 15 anos, do gênero feminino, iniciou aos 
8 anos dificuldade progressiva de coordenação de movimentos e 
marcha, escoliose, disartria, disfagia e engasgos, quedas da pró-
pria altura, dificuldade na escrita, dor e fraqueza nos membros 
inferiores. Ao exame físico, notava-se hipotonia muscular, esco-
liose com curvatura dextroconvexa, aumento de cifose torácica, 
pés em equino, valgo de joelhos, com dificuldade para transfe-
rências.  

A marcha era realizada apenas com andador, velocidade e ca-
dência diminuídas e déficit de dorsiflexão. Apresentava movi-
mentos atáxicos em membros superiores, com decomposição bi-
lateral às provas de index-index e index-nariz. A força motora era 
diminuída para dorsiflexão bilateral (grau III), reflexos osteoten-
díneos eram globalmente abolidos, bem como a sensibilidade vi-
bratória. Reflexo de Babinski estava presente bilateralmente. Foi 
encaminhada para fisioterapia visando fortalecimento global, ga-
nho e preservação de ADMs, treino de equilíbrio e propriocepção; 
para terapia ocupacional para treino motor refinado, treino de er-
gonomia, trocas posturais e conservação de energia; e fonoaudi-
ologia para avaliação de disfagia.  

O irmão da paciente, do gênero masculino, 10 anos de idade, 
possui relato de quedas frequentes, com piora progressiva da es-
crita, da marcha e do equilíbrio, evitando atividades físicas que 
exijam corrida. Ao exame físico, observou-se ortostase com base 
alargada, instabilidade postural na posição de Romberg, marcha 
independente com base alargada, dificuldade de ficar nas pontas 
dos pés e calcanhares. Ao se sentar na maca, precisava de apoio 
para manter o equilíbrio, mas apresentava força muscular grau V 
global, com tônus muscular adequado. Os reflexos osteotendí-
neos eram abolidos nos 4 membros, com reflexo de Babinski po-
sitivo bilateralmente.  

Não foram observados movimentos involuntários, mas o paci-
ente apresentava dismetria bilateral, com tremor fino ao final do 
movimento e disdiadococinesia, e redução da sensibilidade vi-
bratória em membros inferiores. O paciente foi encaminhado 
para fisioterapia para treino de equilíbrio e marcha, fortaleci-
mento de estabilizadores de coluna e antigravitacionais e avalia-
ção de necessidade de meio auxiliar de marcha; e terapia ocupa-
cional para treino de coordenação e trocas posturais.  

 

CONCLUSÃO 
 

Não há cura para a Ataxia de Friedreich. O tratamento se con-
centra no manejo dos sintomas e na melhora da qualidade de 
vida. As medidas terapêuticas incluem: fisioterapia (fortaleci-
mento muscular, treino de coordenação, equilíbrio e propriocep-
ção, treino de marcha com meios auxiliares etc.), terapia ocupa-
cional (adaptação às atividades de vida diária (AVDs), treino de 
ergonomia e técnicas para conservação de energia, uso de tec-
nologias assistivas, entre outros), fonoaudiologia (auxílio na co-
municação e deglutição), controle da cardiomiopatia, diabetes, 
epilepsia e dor. A AF é uma doença progressiva com curso variá-
vel. A progressão da doença pode ser influenciada por fatores, 
como idade de início dos sintomas, gravidade da ataxia e da di-
sartria e presença de cardiomiopatia e diabetes. 
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INTRODUÇÃO 
 

A intervenção precoce e a avaliação sistemática em programas 
de follow up favorecem o desenvolvimento de crianças prematu-
ras e de risco. Embora os avanços da tecnologia aumentem as 
taxas de sobrevivência, o maior desafio são as taxas de morbi-
dade que representam 50% destas crianças com atrasos em do-
mínios motores, cognitivos, comportamentais e outros diagnós-
ticos.1  

Os instrumentos padronizados que são norteadores para o pla-
nejamento terapêutico específico da criança são: a Alberta Infant 
Motor Scale (AIMS) que avalia o desenvolvimento motor de lac-
tentes até 18 meses de idade, prematuros ou a termo, identifi-
cando possíveis atrasos e anormalidades2 e Survey of Well-being 
of Young Children (SWYC) que faz a triagem de atrasos do desen-
volvimento neuropsicomotor, alterações do comportamento e fa-
tores de risco familiar em crianças de até 65 meses.3 

OBJETIVO 
 

Descrever um protocolo de atendimento fisioterapêutico com 
um lactente recém-nascido de risco em um intervalo de nove me-
ses. 

 

MÉTODO 
 

Relato de caso C.P.P., de um recém-nascido de risco de 16 me-
ses de idade cronológica e 12 meses de idade corrigida (IC), 
acompanhado com reavaliações trimestrais no Programa de In-
tervenção Precoce ao Recém Nato de Risco na Casa da Espe-
rança de Santos® e avaliado por AIMS e SWYC Br. 

 

RESULTADOS 
 

O acompanhamento no setor de follow up foi realizado por um 
período de 9 meses, considerando a IC da criança. Apresentou 
idade gestacional de 36 semanas, peso de 2.500, apgar de 3/6/9 
e hemorragia grau 1 evoluindo com espasmos epilépticos. Exa-
mes de imagem mostraram hemorragia bilateral nas regiões talâ-
micas e pedúnculo cerebelar. Os instrumentos utilizados foram 
AIMS e a Survey of Well-being of Young Children (SWYC).  

De acordo com os resultados da Tabela 1, a AIMS mostrou per-
centis 10 (risco de atraso), 25, <5 (atraso significativo) e 90 res-
pectivamente. Considerando os baixos percentis até o terceiro 
trimestre, em risco de atraso significativo, a avaliação mostrou 
um percentil satisfatório na última reavaliação da criança. A 
SWYC revela ações de vigilância quanto aos aspectos comporta-
mentais apresentados e recomenda o seguimento com necessi-
dade de reavaliações. 

 

Tabela 1. Resultados da AIMS 
Data da Avaliação IC (meses) Pontuação Percentil Parecer 

14/04/2023 5 15 10 Risco de Atraso 
07/07/2023 8 25 25 Normal 
09/10/2023 11 39 <5 Atraso 
22/01/2024 14 58 90 Normal/Ótimo 

 

Os atrasos e suspeitas em relação ao desenvolvimento motor 
também foram evidenciados em estudos, como os de Formiga et 
al.4 e Borba, Saccani e Valentini5 que apontaram a relevância de 
descrever o desempenho da função motora grossa no acompa-
nhamento follow up e relacionados a fatores pessoais culturais e 
socioeconômicos da amostra estudada. O programa de follow up 
mostrou a importância da aplicação de avaliações periódicas 
para o seguimento e planejamento dos objetivos propostos, as-
sim como de aspectos comportamentais. 

 

CONCLUSÃO 
 

Dados preliminares revelam que a lactente apresentou melhora 
quanto aos aspectos motores e piora em relação ao comporta-
mento. Os instrumentos de avaliação se complementaram neste 
estudo para o planejamento dos objetivos propostos. A interven-
ção da fisioterapia no recém nato de risco mostra-se benéfica 
para evolução motora apresentada e sugere-se dar continuidade 
com acompanhamento multiprofissional. 
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