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1. Introducéo

A Sindrome de Ohdo Say tipo Barber/Biesecker/Y oung-Simpson trata-se de uma sindrome rara, que foi descrita originalmente em
1986 pelo Dr. Shozo Ohdo do Japéo que identificou, dois irmé&os e um primo do pai pela primeira vez com blefarofimose e ptose,
atraso no desenvolvimento, hipoplasia dentéria, doengas cardiacas congénitas e deficiéncia auditiva. Say, Barber e Biesecker em
1991, relataram um fendtipo mais grave, cujos pacientes possuiam a face marcante, hipotonia, hiperextensibilidade das articulagdes e
criptorquidia. Estas caracteristicas quando associadas a0 hipotireodismo ja haviam sido descritas anteriormente na sindrome de
Y oung-Simpson. (Day et al., 2008). Associado as caracteriticas descritas anteriormente observa-se também, déficit de aprendizagem,
e outras caracteristicas varidvel's, tais como, déficits cardiacos, déficits auditivos e anormalidades esquel éticas. Atualmente todas estas
caracteristicas juntas, constituem um grupo de sindromes de blefarofimose e retardo mental, proposto por Verloes e colaboradores.
Baseado em uma revisdo da literatura e relato de dois novos casos, White e colaboradores (2008), propuseram que as caracteristicas
obrigatérias para o diagnéstico para a Sindrome de Ohdo sdo: blefarofimose e ptose e deficiéncia intelectual, sendo que outras
caracteristicas podem estar presentes como: ponte nasal deprimida, hipoplasia dentéria, surdez e hipotonia, associado a atraso do
desenvolvimento neuromotor, da fala, ateracbes no padréo de alimentacdo e degluticdo, enfatizando que a caracteristica mais
importante para o diagnostico da sindrome sdo os disforfismos faciais.

N&o existem dados sobre o impacto desta sindrome no desempenho da crianga em atividades funcionais de vida didria. Tal
informagéo torna-se relevante, umavez queilustraa manifestagio dos componentes motores e cognitivos no cotidiano dacriangae de
suafamilia. Outralimitagdo importante a ser apontada € a predominancia de evidéncias estrangei ras apenas sobre 0s aspectos clinicos,
dificultando a caracterizacdo do perfil funcional para criangas brasileiras portadoras da Sindrome de OHDO Say tipo
Barber/Biesecker/Y oung-Simpson.

Considerando ser esta uma sindrome rara, pouco descrita naliteratura e cujas alteragdes afetam a estrutura e funcéo de vérios sistemas
do corpo, é necess&io descrever o perfil funcional destes pacientes para posterior encaminhamento aos servicos de salde
especializados.

Desta forma, torna-se relevante caracterizar o perfil funcional destes pacientes por meio de uma escala padronizada e validada a
populagdo brasileirainfantil (PEDI- Inventério da Avaliacéo Pediatrica de Incapacidade)

2. Objetivos

Caracterizar o desempenho funcional de uma crianga com Sindrome de Ohdo Say tipo Barber/Biesecker/Y oung-Simpson utilizando a



Inventario de Avaliacéo Pediétrica de Incapacidade (PEDI).

3. Desenvolvimento

O Trabalho trata-se de um estudo de caso, cujos dados do Inventario de Avaliacdo Pediatrica de Incapadidade (PEDI) foram coletados
a partir do prontuario de I.L.G.P, com a Sindrome de Ohdo Say do tipo Barber/Biesecker/Young-Simpson. Esta avaliacdo
padronizada, assim como outras, é realizada de forma sistemética na maioria dos pacientes da clinica de Fisioterapia da UNIMEP.
Para divulgag&o das informagdes contidas neste estudo foi solicitado a mée consentimento apds esclarecimentos acerca do estudo.

O PEDI ¢é administrado no formato de entrevista estruturada com um dos cuidadores da crianga. Ele informa sobre o perfil funciona
de criancgas entre seis meses e sete anos e seis meses de idade, em trés niveis de funcgdo: auto-cuidado, mobilidade e fungdo social. O
perfil funcional documentado pelo PEDI avalia as habilidades disponiveis no repertério da crianca para desempenhar atividades e
tarefas de suarotinadiaria (Parte ), bem como o seu nivel de independéncia ou a quantidade de gjuda fornecida pelo cuidador (Parte
I1) e as modificacfes do ambiente utilizadas no desempenho funciona (ParteIl1).

A Parte | do teste avalia habilidades da crianca em trés escalas funcionais. A escala de auto-cuidado inclui 73 itens ou atividades
funcionais, agrupadas nas seguintes tarefas. alimentacdo; higiene pessoal; banho; vestir/despir; uso do toilete; continéncia urinéria e
fecal. A escala de mobilidade inclui 59 itens ou atividades funcionais, agrupadas nas seguintes tarefas: transferéncias; locomocéo
dentro de um ambiente; locomogéo em ambientes externos; uso de escadas. A escala de funcéo social consiste de 65 itens agrupados
nas seguintes tarefas. compreensdo funcional; expressdo funcional; resolucdo de problemas; brincar; auto-informacdo; orientacéo
temporal; participag@o em tarefas domésticas; nogoes de auto-protecdo; funcéo na comunidade. Cada item, que constitui as escalas
dessa parte, € avaliado com escore 1 (se acrianca for capaz de desempenhar a atividade em suarotinadiaria) ou escore O (se acrianca
nao for capaz de desempenhé&-1a). Nessa primeira parte do teste PEDI, a pontuagdo dada aositens que compdem cada escala é somada,
resultando em um escore total bruto para cada area de funcéo.

A Parte |l do teste PEDI avaliaaindependénciafuncional dacrianca, que € umamedidainversa da quantidade de gjuda ou assisténcia
fornecida pelo cuidador no desempenho de oito tarefas de auto-cuidado, sete tarefas de mobilidade e cinco tarefas de fungdo social. A
quantidade de assisténcia do cuidador € mensurada em escala ordinal que varia de O (indicando necessidade de assisténcia total) a
cinco (a crianca é independente no desempenho), com graduacOes intermediarias indicando niveis intermediarios de ajuda (maxima,
moderada, minima e supervisdo). Da mesma forma, como na Parte |, a pontuagcdo dada para as tarefas em cada uma das trés &reas
funcionais é somada, resultando em trés escores totais brutos de independéncia.

A Parte |11 do teste documenta a freqiiéncia de modificacdes do ambiente utilizadas no desempenho das mesmas tarefas funcionais
descritas acima (Parte 11). Neste estudo, foram utilizadas somente as escalas das Partes | e Il do teste. Estudos de validade e
confiabilidade revelaram coeficientes elevados, indicando que esse é um teste valido e fidedigno (Haley et al., 2000; Feldman et al.,
1990; Ganotti e Cruz, 2001). O escore total bruto obtido em cada escala pode ser transformado em escore normativo (percentil de
desempenho) e em escore continuo (obtido por meio de metodol ogia especifica de transformagéo Rasch) (Mancini et al., 2002).

4. Resultado e Discussdo

I.L.G.P é uma crianca de 3 anos e 6 meses portadora da Sindrome de Ohdo Say tipo Barber/Biesecker/Y oung-Simpson, que realiza
atendimento na Clinica de Fisioterapia da UNIMEP nas éreas de fisioterapia (em solo e aguética), fonoaudiologia e terapia
ocupacional. Em relacdo as informagdes intrinsecas da crianca tem-se: RNT, parto cesérea, com 3,20kg e 43cm, apresentou choro
fraco e desconforto respiratério. Ficou na UTI, durante 11 dias, entubada, sendo diagnosticado cardiopatia congénita cianética
complexa (CIA e drenagem anémala). Além disso, a0 nascer apresentou, suspeita de sindrome genética, hipotireocidismo, mal
formagdo do dedo do pé direito e face direita. Passou por cirurgia cardiaca, cirurgia de plicatura, permanecendo internada por 2
meses. Também foi submetida anova cirurgia do nervo frénico, por paralisia diafragmética.

Apresentou arritmia por super dosagem de medicamento e ocorreu parada cardiaca (10 min), como resultado apresentou alteracdo
hepética que foi controlada, ndo ocorrendo alteracGes motoras.

Paciente utilizou sonda nasogastrica durante os primeiros meses de vida e apresenta refluxo, sem tratamento pois o medicamento
causa arritmia.

A crianca é portadora de bexiga neurogénica, e consequentemente teve uma infecgéo do tracto uriario (ITU), refluxo vesico-ureteral
grau 3 e hiperatividade detrusora

Ela apresenta como caracteristicas marcantes da sindrome, os seguintes dismorfismos faciais: ptose no olho direito, alteracdo em
ouvido direito, facies sindrdmico, blefarofimose assimétrica, epicanto bilateral, telecanto, nariz pequeno, orelhas dismérficas, méos
com desvio ulnar dos dedos e polegares adutos, sobreposicdo dos dedos dos pés mais evidente a direita e sobretudo do primeiro dedo
sobre os demais (haluces valgus). Nao apresenta problemas de visao confirmados por exame. Em exames radiol 6gicos apresentam:
claviculas retificadas, 0ssos|longos aparentemente sem alteragdes e cranio com sutura abertas. N&o apresenta consanguinidade com os
pais e foi realizado cari6tipo sem apresentar alteragdes. Este resultado é importante pois segundo (Day et a., 2008), é necess&rio
descartar outras doencas cuja alteracdo genética é conhecida.



Os resultados obtidos através do Inventério de Avaliagéo Pediatrica de Incapacidade (PEDI), foram os seguintes: em relacdo as area
de auto-cuidado (habilidades funcionais) totalizou um escore bruto 13 e continuo 35.1 com erro padréo de 2.0 e (assisténcia do
cuidador) 2 de escore bruto e 20.1 de escore continuo e erro padrdo de 8.4; em relagdo a mobilidade (habilidades funcionais) o escore
bruto foi 6 e continuo 23.3, com erro padréo de 3.4 e (assisténcia do cuidador) 0 de escore bruto e continuo, e for fim afuncdo social
(habilidades funcionais), totalizou um escore bruto 10, continuo 34.0, com erro padréo de 1.6 e (assisténcia ao cuidador) 2 de escore
bruto e continuo 20.4, com erro padrdo de 8.6. Os escores normativos de todas as areas deram abaixo de 10. Estes

escores podem ser observados na Tabela 1.

Vale ressdtar que uma das caracteristicas importantes da sindrome é o retardo mental, mas que observando-se o grafico 1, é mais
relevante a baixa pontuagdo obtida no escore continuo para a area de mobilidade comparado as areas de auto-cuidado e funcéo social.
A habilidade de uma pessoa ao cumprir as demandas da tarefa por meio da interagdo com o ambiente determina sua capacidade
funcional. Neste caso isto pode ser constatado, ao observar que a criancga é capaz de realizar preensdo, porém néo € capaz de utilizar a
colher para alimentar-se.

Segundo Mancini e colaboradores (2004), o crescente interesse pelos fatores do contexto social e cultural, que se manifestam no
desenvolvimento infantil, tem resultado estudos acerca de avaliagdes e intervencoes centradas na familia, e ndo somente na crianga.
Nessa perspectiva, as agles clinicas devem considerar tanto as informagdes intrinsecas da crianga (fatores genéticos, complicagdes
perinatais, baixo peso ao nascimento, prematuridade) quanto as caracteristicas do ambiente das familias (idade da mée, educacdo dos
pais, interacdo com a crianca).

5. Consideragdes Finais

A partir dos resultados relatados anteriormente, podemos concluir que a |.G, apresenta uma pontuagdo maior do escore continuo de
habilidades funcionais em relacdo ao de assisténcia ao cuidador, o que reflete que a crianca pode estar sendo privada de realizar
algumas atividades que seria capaz de redlizar.

Portanto, é de suma importancia as orientagdes que foram dadas para os pais, em relagdo a estimular a crianga no que elatinha mais
dificuldade, pois favorece o desempenho das habilidades funcionais e contribui para 0 aumento do nivel de independéncia da crianca
em relac&o ao cuidador.

As orientagdes aos pais baseadas, nas dificuldades que a crianca apresenta, completa sua capaci dade de aprender aresolver problemas
inerentes a tarefa funcional, mais do que praticar repetitivamente padrfes de movimentos normais, isso ocorre por desenvolver acdes
funcionais de movimentos ativos que requerem gue a crianca atenda ao objetivo da tarefa e aperfeicoe suas habilidades.

A partir da revisdo de literatura realizada, observou-se que este trabalho refere-se a resultados inéditos, pois ndo ha na literatura um
estudo que demonstre as capacidades funcionais de pessoas com esta sindrome e como serd o desenvolvimento dessas criangas. Cabe
ressaltar a necessidade de reavaliaco, para acompanhamento e orientagéo familiar no decorrer do desenvolvimento desta crianca.
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Anexos



Tabela 1: Dados referenie ao escore bruto, a0 escore normativo (idade de 3* ¢ 6m) e escore
continno e respective erro-padriio
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