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1. Introducéo

A amiotrofia espinhal infantil € uma doenca genética caracterizada clinicamente por fragueza muscular e atrofia progressiva,
associada com a degeneraco do motoneurdnio inferior e neurdnios motores bulbares (em pacientes mais afetados). E a causa genética
mais comum de mortalidade infantil, e parece estar presente em prati camente todas as popul agdes. Na maioria dos pacientes, a doenca
resulta de delegdes homozigéticas envolvendo exon7 do gene "Sobrevivéncia do neurénio motor" (SMN) no lécus 5q13
(MARKOWITZ et al., 2012). Diante do quadro clinico dos portadores, a avaliagdo da fungéo motora torna-se fundamental para o
desenvolvimento do tratamento fisioterapéutico. A avaliacdo da funcdo motora a partir da escala de medida da funcéo motora (MFM)
€ Util para estudos de carédter longitudinal, pois possui grande sensibilidade para deteccéo de alteraces ao longo de 1 ano. Mostra-se
também uma ferramenta (til ao conseguir avaliar criancas deambuladoras ou ndo (BERARD et al., 2005; VUILLEROT, et.al., 2010).
Embora a maioria dos pacientes com Amiotrofia Espinhal Infantil apresente mutac6es envolvendo o gene SMN, existe umavariedade
de fendtipos, assim a gravidade do quadro clinico define sub-tipos desta enfermidade. Os sub-tipos que afetam as criangas sdo
conhecidos como tipo | (Doenca de Werdnig-Hoffman ou agueles que ndo sentam), tipo |1 (aquel es que conseguem sentar, mas ndo
andam) e o tipo 111 (doenca de Kugelberg-Welander ou deambuladores) (MARKOWITZ et a., 2012).

2. Objetivos

Analisar longitudinalmente o comprometimento das capacidades motoras funcionais e ateracfes posturais do alinhamento de tronco
ao longo de um ano, em pacientes diagnosticados com amiotrofia espinhal infantil do tipo Il elll.

3. Desenvolvimento

Este é um estudo longitudinal, sendo avaliado 3 criangas com diagndstico clinico e genético confirmado de Amiotrofia Espinhal
Infantil do tipo Il e um do tipo I1l, sendo 2 do género feminino e 1 do género masculino, com idades 15,34, acompanhadas na
Clinica de Fisioterapia da Universidade Metodista de Piracicaba. Assim sendo, consideramos: Paciente 1: género masculino, 16 anos,



cadeirante, destro, tipo I11; Paciente 2: género feminino 19 anos, cadeirante, destra, tipo 11 e Paciente 3: género feminino, 9 anos,
cadeirante, destra, tipo |1. Essas criangas foram avaliadas por meio da escala de avaliagdo da fungdo motora- MFM, aqual é utilizada
para pacientes portadores de doencas neuromusculares de forma sistemética na clinica, é aplicada pelo terapeuta seguindo as
instrugdes documentadas na avaliagdo padronizada. No entanto, ao longo de um ano foram realizadas quatro avaliagdes, considerando
aprimeirano més de fevereiro de 2011, a segunda no més junho do mesmo ano, a terceirano més de outubro e a Ultima, pds-periodo
de seguimento, no més de marco de 2012. A escala MFM foi desenvolvida afim de mensurar as capacidades motoras funcionais dos
individuos com doencas neuromusculares (BERARD et al., 2005; IWABE, 2008). E composta por 32 itens, sendo aguns estéticos e
outros dindmicos, os quais sdo executados nas posi¢des supino, sentado e em pé, subdivididos em trés dimensdes. D1: de pé e
transferéncias: 13 itens; D2: capacidade axial e proximal dos membros: 12 itens; D3: capacidade distal: 7 itens, dos quais 6 envolvem
0 membro superior. A graduacg8o de cada um dos itens corresponde a um escala de 4 pontos, ou sgja, escoresde 0 a3 em que: 0 - ndo
pode iniciar a tarefa solicitada ou ndo pode manter a posi¢cdo inicial; 1 esboca o item; 2 realiza parcialmente o movimento
solicitado ou o realiza completamente, mas de modo imperfeito; 3 - realiza completamente o item, com movimento controlado
(normal). Ao fina da escala confere-se a pontuacdo por dimensfes e a pontuagdo total da escala, sendo estes expressos em
porcentagens (BERARD et al., 2005; IWABE, 2008). Foi realizada a média dos dados obtidos pela MFM na dimensZo total da escala
erealizado o teste t pareado a fim de verificar se houve diferenca estatistica entre a avaliagdo inicial e final ao longo de um ano, esse
procedimento contou com o auxilio do pacote estatistico Bioestat 5.0, em que o valor de significancia foi pré-fixado em p=0,05.
Para a andlise postural, essas criangas permaneceram sentadas em postura estética, sendo analisada a vista lateral dominante e com o
cotovelo fletido para melhor visualizagdo das curvaturas, e outra vista posterior para andise da diferenca de alinhamento entre
cinturas escapular e pélvica. A obtencdo da fotografia foi realizada sempre pela mesma terapeuta. Inicialmente essa imagem foi
tratada, isto €, passou pelo processo de alinhamento da foto com o simetrografo, para garantir veracidade dos dados. Posteriormente
para avaiar as curvaturas da coluna no plano sagital foram tracadas linhas guias paralelas nos apices das curvas da cifose
traco-lombar; j& paraa avaliagdo dainclinagéo de tronco, foram tragadas linhas paralelas ao solo analisando assim o desalinhamento
das espinhas iliacas postero superior (EIPS) em relagdo ao acrdmio, ambas as linhas guias asseguraram ao pesguisador a marcacéo
correta dos pontos para obtencdo dos angulos. Entdo a imagem foi importada ao Software de Avaliacdo Postural (SAPO) para a
realizacdo do procedimento de fotometria, isto €, uma metodologia de interpretacdo dos angulos da coluna vertebral, permitindo uma
avaliacdo confiavel dos desalinhamentos posturais dos voluntarios. Por fim foram correlacionados, por meio do coeficiente de
correlacdo de Pearson, os escores obtidos na avaliagdo da escala MFM com os desalinhamentos apontados pelo software para cada
individuo. Para divulgagéo das informagdes contidas neste estudo foi solicitado ao responsavel consentimento ap0ds esclarecimentos
acerca do estudo.

4. Resultado e Discussao

Ao observar os resultados da pontuagdo total das avaliacbes MFM, constatamos que para o paciente 1, ha uma queda na pontuagdo
relativaa dltima avaliagdo; para o paciente 2, ha umaqueda ao nivel da 3° avaliag8o e para o paciente 3 amenor pontuacdo se confere
na 2° avaliagdo. O gréfico 1 expressa os resultados da pontuacéo total das avaliagOes pela escla MFM de cada um dos pacientes ao
longo de um ano. Aos trés pacientes observados, percebe-se que ha uma proximidade entre os escores obtidos na escala nas quatro
avaliacOes realizadas, dessaforma, observamos que a paciente 3, com a menor idade frente aos outros, encontra-se em um estado mais
avangado da doenca. Analisando-se as avaliagdes por dimensdes, vale salientar que as criancas obtiveram menor pontuagdo na
dimensdo 1: De pé e transferéncias, sendo que apenas o paciente 1 pontuou em todas as avaliagdes. No que diz respeito a dimensio 2:
Capacidade motora axia e proximal, houve uma diminui¢do na pontuacdo dos paciente 1 e 2 ao longo do ano e manutencdo da
pontuagdo ao paciente 3. Ja na dimensdo 3: Capacidade motora distal, apenas a paciente 3 ndo atingiu a pontuagdo maxima em
nenhuma das avaliagcdes, embora sua pontuacdo mais ata tenha chegado a 95%. Na comparacdo da pontuacdo da escala MFM,
constata-se que ndo houve diferenca significativa (p0,05) entre amedida da funcéo motora (MFM) e o alinhamento postural de tronco.
A amiotrofia espinhal infantil do tipo Il inicia-se antes dos 18 meses de vida e os portadores ndo chegam a deambular, mas sdo
capazes de sentar sem apoio, o desenvolvimento mental e capacidade intelectual sdo absolutamente preservados (CONOOR, 1997
apud SOARES, 2006). De encontro aliteratura, dois pacientes do presente estudo sdo compl etamente dependentes de cadeira de rodas
para mobilidade, sendo capazes de sentar sem apoio. Apresentam alteracfes posturais graves como escoliose, fazendo uso de colete.
Durante avaliag8o motora, observa-se auséncia de habilidade funcional paraficar em pé eredlizar transferéncia (dimensdo 1). Otipo
Il da Amiotrofia espinhal infantil é caracterizado por apresentar marcha em algum momento do desenvolvimento motor, evoluindo
para dependéncia de cadeira de rodas, devido ao desenvolvimento de fragueza muscular em MMII mais evidente do que em MMSS
(MARKOWITZ et al., 2012). Nesse estudo h&d um caso tipico (paciente 1), que chegou a desenvolver marcha independente até 10
anos de idade, quando tornou-se pouco funcional. H& aproximadamente 3 anos néo € capaz de permanecer em pé ou readlizar
transferéncias. Em relagdo afuncdo motora, pode-se observar que este paciente 1 (tipo I11), apresentou variagfes ao longo de 1 ano,
devendo-se sdlientar perda das habilidades relacionadas a dimensdo 1. As alteracdes posturais sdo discretas neste paciente, em
concordéncia aos relatos da literatura sobre inicio tardio de problemas respiratorios associados a alteracfes posturais (KAUFMANN
etal., 2011). A avaliagdo por meio deinstrumentos confiaveis que sirvam de ferramenta para elaboragao de estratégias de tratamento
€ indispensavel para direcionar o trabalho de maneira condizente. Constata-se nesse estudo que a avaliagdo por meio daescala MFM
auxiliou no direcionamento do tratamento fisioterapéutico, visto que ndo houve diferenca estatistica entre a avaliagdo inicia e



avaliagdo final apbs o periodo de um ano. Embora a pontuagdo tenha oscilado, denota-se que isto possa estar relacionado com o
periodo em que foi realizada a avaliagdo, sendo a Ultima realizada pés-periodo de seguimento, o que pode ter tido influéncia aos
pacientes 1 e 2. O fato das maiores pontuagdes serem referentes a dimensao 3: Capacidade motora distal, e as menores referentes a
dimensdo 1: De pé e transferéncias, é congruente com aliteratura, aqual enfatiza que nos portadores de amiotrofia espinhal do tipo I
ocorre 0 acometimento inicial da musculatura proximal dos membros e que possuem capacidade de sentar sem apoio, mas ndo
adquirem marcha independente (ZANOTELI, 2004; SOARES, 2006), sendo assim, as atividades relativas a dimensdo 3 sdo
facilitadas pela preservacdo das regides distais frente a média da idade das criancas e as atividades relacionadas a dimensdo 1
limita-se a partir do momento que todas sdo cadeirantes. Diniz (2010) em seu estudo longitudinal de avaliag@o motora de pacientes
portadores de doencgas neuromuscul ares observou que a avaliagdo por meio da MFM teve correlagdo com a escala Medical Research
Council (MRC) e a goniometria, pressupondo que possa ser Util para verificar e acompanhar as respostas advindas frente as distintas
formas de tratamento para as doencas. Nesse mesmo estudo, salienta-se a vantagem da utilizagdo da escala pela sua facilidade e pelo
tempo, relativamente curto, despendido para sua aplicagdo, além de ser bem tolerada pel os pacientes e ndo implicar em altos custos
financeiros. N&o obstante a dadaimportancia da analise observacional da progresséo da doenca em relagéo as habilidades motoras, a
avaliagdo das alteragdes posturais também € imprescindivel para os pacientes com doencas neuromusculares, tendo em vista o
prejuizo na fungdo respiratoria frente as progresséo das alteragdes das curvaturas da coluna, como a escoliose.  Os resultados deste
trabalho demonstraram que ao longo de 1 ano houve manutencdo da fun¢do motora, associado a discreta melhora do alinhamento
postural de tronco. Estes resultados assemelham-se aqueles encontrados por Kaufmann, et al. (2011). Porém, neste Ultimo estudo
foram utilizadas escalas de avaliagdo pouco sensiveis a variaces da funcdo motora em criancgas que ndo deambulam.

5. Consideragdes Finais

A utilizagdo da escdla MFM mostrou-se vélida para 0 acompanhamento de pacientes com Amiotrofia espinhal infantil tipo Il e Il1,
atualmente dependente de cadeira de rodasA avaiagcdo, tanto da funcdo motora, quanto postural,pode ser
consideradainstrumento fundamental para o direcionamento do tratamento fisioterapéutico para este tipo de paciente.

Referéncias Bibliogr &ficas

BAIONI, M.T.C.; AMBIEL, C.R. Spinal muscular atrophy: diagnosis, treatment and future prospects. Jornal de Pediatria. vol. 86, n.
4.2010

BERARD, C., et al. The MFM Collaborative Study Group. A Motor function measure for neuromuscular diseases. Construction and
validation study. Neuromuscul Disord. v. 15, n. 7, p. 463-70. jul. 2005

CHNG, S., et al. Pulmonary function and scoliosis in children with spinal muscular atrophy types Il and I11. J Paediatr Child Health.
v. 39, n. 9, p. 673-6. 2003

DINIZ, G.P.C. Avaiacdo motora de pacientes portadores de doencas neuromusculares. Um estudo longitudinal. [Dissertacéo
Mestrado]. Belo Horizonte, Ciéncias da Salde da Faculdade de Medicina, Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG), 2010.

IWABE, C., et al. Medida da funcdo motora: versdo da escala para 0 portugués e estudo de confiabilidade. Rev. Bras. Fisioter. v. 12,
n. 5, p. 417- 424. 2008

KAUFMANN, P,, et a. Observational Study of Spinal Muscular Atrophy type 2 and 3. Arch Neural. v. 68, n. 6. june. 2011
MARKOWITZ, JA., eta. Spinal Muscular Atrophy: A Clinical and Research Update. Pediatric Neurology. v. 46, p. 1-12. 2012.

SOARES, J. A., et al. Fisioterapia e qualidade de vida de paciente com amiotrofia espinhal progressivatipo | Relato de Caso. Arq
Ciénc Saude. v. 13, n.1, p. 44-7. jan/mar. 2006

STTEG, A.M.; LANKHORST, G.J. Screening instruments for disability. Critical Rev Phys Rehabil Med. v. 6, p. 101-2. 1994

VIEIRA, E.R. Andlise da confiabilidade de equipamentos e métodos para medir o movimento de flexdo anterior da coluna lombar.
[Dissertacdo de mestrado]. PGR-Pés- Graduacdo em fisioterapia, Universidade Federal de S&o Carlos. 2002.

VUILLERQOT, C,, et al. Monitoring changes and predicting loss of ambulation in Duchenne muscular dystrophy with the Motor
Function Measure. Developmental Medicine & Child Neurology. v. 52, p. 6065. 2010



ZANOTELI, E., et . Biologia molecular nas doengas do neurdnio motor. Rev Neurociéncias. v. 12, n. 1, p. 166-73. 2004
Anexos

Tabela 1: Dados referente ao alinhamento de tronco em relagdoe a cifose torace-lombar
(plano sagital) e inclinagio lateral, medidas emgrans.

Cifose Tdraco-lombar Inclinagdo Lateral
2011 2012 2011 2012

Paciente 1 150,68 153,85 577 44
Paciente 2 137,73 147 61 £479 57,27
Paciente 3 151,38 141283 22,22 817
Média 146,60 147,76 3093 2328
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Figma 1: Pontwacio da MFM ao longo de um ano



