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RESUMO

A sindrome de Potocki-Lupski (duplicagio 17p11.2 p11.2), reconhe-
cida em 2007, compreende caracteristicas clinicas como anomalias
congénitas, prejuizo intelectual, hipotonia infantil e distirbio da lin-
guagem. Objetivo. Relatar o caso de uma crianca com o diagndstico
clinico de Sindrome de Potocki-Lupski considerando os aspectos de
uma avaliagio fisioterapéutica. Método. A avaliacio fisioterapéutica
consistiu na investigacio da anamnese, exame fisico e avaliagio postu-
ral. A anamnese foi coletada por meio de um formuldrio de entrevista
semiaberto e o exame fisico englobou aspectos respiratérios, neuro-
l6gicos e musculoesqueléticos. Para caracterizar os desvios posturais
foi utilizado o Software de Avaliagao Postural (SAPO). Resultados.
Crianga do sexo masculino, 12 anos, etnia branca, nacionalidade
brasileira, apresentou atraso do desenvolvimento motor no inicio da
infincia e na aquisi¢io da linguagem. Além disso, apresentou espasti-
cidade em quadriceps e triceps sural, hiperreflexia patelar e aquiliana,
sinal de Babinski e clonus bilateralmente. A anilise postural revelou
escoliose, anteriorizacao de cabega e hipercifose tordcica. Considera-
g¢oes finais. Em concordéncia com os achados cientificos, o paciente
apresentou alteracbes posturais, atraso no desenvolvimento e distur-
bio da linguagem. Sinais de espectro autista e hipotonia muscular nao
foram evidenciados em avaliagdo, embora sejam descritos no quadro
clinico desta sindrome. O exame neuroldgico revelou sinais de acome-
timento do trato corticoespinhal.
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ABSTRACT

The Potocki-Lupski syndrome (17p11.2 p11.2 duplication), recog-
nized in 2007, comprehends clinical characteristics such as congenital
anomalies, intellectual deficit, infantile hypotonia and language dis-
order. Objective. to describe the case of a child clinically diagnosed
with Potocki-Lupski syndrome considering the physical therapeutic
evaluation aspects. Method. The physical therapeutic evaluation
consisted on the anamnesis investigation, physical examination and
postural evaluation. The anamnesis was gathered by means of a semi-
open interview form and the physical examination included respi-
ratory, neurologic and musculoskeletal aspects. To characterize the
child’s postural deviations the Postural Evaluation Software (Software
de Avaliacio Postural — SAPO) was used. Results. Male, 12 years old,
white, Brazilian nationality, presented motor developmental and lan-
guage acquisition delay. Besides, he presented bilateral quadriceps
and triceps surae spasticity, patellar and Achilles tendon hyperreflexia,
Babinski sign and clonus. The postural analysis indicated scoliosis,
anteriorization of the head and thoracic hyperkyfosis. Final consid-
erations. according to the scientific findings, the patient presented
postural alterations, development delay and language disorder. Au-
tistic spectrum and muscular hypotonia were not evidenced in the
evaluation, though they are described in the clinical aspects of this
syndrome. The neurological examination revealed signs of corticospi-
nal tract impairment.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Potocki-Lupski (SPL), que recebeu
essa denominagio por ter sido descrita pela primeira vez
em abril de 2007 pelos autores Lorraine Potocki e James
Lupski, consiste em alteragio genética caracterizada pela
duplicagio na regiao 17p11.2, associada com a duplica-
¢ao 17p11.2p11.2".

A duplicagio corresponde a repeticio de um seg-
mento de um brago cromossémico, podendo o segmento
duplicado terminar em uma posicio diferente no mesmo
cromossomo ou em um cromossomo diferente’.

A SPL ¢é uma condigao patoldgica extremamente
rara e recentemente reconhecida’. Esta sindrome compre-
ende caracteristicas clinicas como anomalias congénitas,
prejuizo intelectual, hipotonia infantil, distirbio cogniti-
vo e distirbio da linguagem. Outras alteracoes frequentes
incluem o atraso no desenvolvimento infantil, disfagia
orofaringea, caracteristicas de autismo, apnéia central
do sono, anormalidades no eletroencefalograma (EEG),
hipermetropia e anomalias estruturais cardiovasculares?.
Algumas caracteristicas fenotipicas também podem ser
evidenciadas, tais como: rosto triangular, testa larga, mi-
crognatia, microcefalia, hipertelorismo, fendas palpebrais
obliquas e orelhas de implantagao baixa. Além disso, uma
caracteristica interessante compartilhada pela maioria dos
pacientes é um sorriso assimétrico'”.

Ao considerar a variabilidade de caracteristicas cli-
nicas, sabe-se que diferentes fenétipos podem ser estabe-
lecidos dependendo da dosagem de um gene, ou seja, do
ndmero de cépias. Assim sendo, apds estudos, evidéncias
mostram que o gene dosagem-sensivel denominado RA/I
seja o possivel responsdvel pelas variagoes fenotipicas do
portador da SPL"%,

A investigagao da SPL em pacientes suspeitos tem
como base uma avaliagao clinica, cujo exame fisico com-
preende o histérico completo composto por avaliagio
otorrinolaringoldgica, oftalmoldgica e auditiva; testes
de desenvolvimento comportamental psiquidtrico; testes
para transtorno do espectro autista; ecocardiograma e ele-
trocardiograma; exame radiogréfico das maos e da coluna
vertebral; andlise sanguinea; ecografia renal; avaliagao do
sono, e, por fim, avaliagio da fala e da linguagem®.

Sendo a SPL uma entidade clinica descoberta re-

centemente, este estudo objetivou descrever os achados

de uma avaliagio fisioterapéutica em uma crianga com o

diagnéstico da sindrome.

METODO

A pesquisa descritiva do tipo relato de caso foi
realizada na clinica do Departamento de Fisioterapia da
Universidade de Taubaté- SP (UNITAU), no periodo de
Outubro de 2008 a Novembro de 2009, com aprovagao
do Comité de Etica em Pesquisa com seres humanos da
Universidade de Taubaté (protocolo 515/08), estado de
Sao Paulo, conforme normas para pesquisa envolvendo
seres humanos (Resolucio 196/96 do Conselho Nacional
de Sadde).

Participou deste estudo crianga do sexo masculino,
12 anos de idade, etnia branca, nacionalidade brasileira,
com diagnéstico clinico de Sindrome de Potocki-Lupski,
atendida no setor de Pediatria da Clinica do Departa-
mento de Fisioterapia da UNITAU.

Procedimento

A avaliagio fisioterapéutica deste estudo foi rea-
lizada em trés etapas distintas: na primeira, para coleta
da anamnese, foi aplicado um formuldrio de entrevista
semiaberto junto 2 mée do sujeito a fim de buscar infor-
magdes importantes para a caracterizagio do caso clinico
em questdo, tais como: antecedentes pessoais/familiares,
histéria da gestagdo e periodo peri e pds-natal, estdgios
marcantes do desenvolvimento motor, laudos de exames
complementares, presenca de patologias associadas, as-
pectos diagndsticos e clinicos, acompanhamento clinico
e terapéutico. Esta entrevista foi gravada para conferir
maior fidedignidade as informagoes obtidas.

Na segunda etapa, o paciente foi submetido ao
exame fisico a fim de identificar possiveis alteragdes res-
piratdrias, neuroldgicas e musculoesqueléticas. Tal avalia-
¢ao constou de exames do tonus e forca muscular, am-
plitude de movimento, postura, reagoes de equilibrio e
protegao, reflexos, sensibilidade, coordenagio motora e
trocas posturais.

Por fim, na terceira etapa foram obtidas ima-
gens fotogrificas do sujeito nas vistas anterior, lateral e
posterior, para identificacio de desvios do alinhamento
postural. Para tanto, foi utilizado o SAPO (Software de

Avaliagao Postural), que recomenda a demarcagio de



pontos anatdmicos no corpo para a avaliagdo postural
por distincias ou angulos. Neste estudo, foram utiliza-
das esferas de isopor com 6 mm de didmetro (fixadas ao
corpo por fita dupla face) para demarcacio dos seguintes
pontos anatémicos bilateralmente: trago da orelha exter-
na, acrémio, crista iliaca antero-superior (CIAS), crista
iliaca péstero-superior (CIPS), 4ngulo inferior da escdpu-
la, trocAnter maior do fémur, linha articular do joelho,
ponto medial da patela, tuberosidade anterior da tibia,
tornozelo sobre o maléolo lateral, tornozelo sobre o ma-
léolo medial, ponto sobre o tenddo do calcaneo na altura
média dos dois maléolos, calcineo, ponto entre a cabega
do 2° e 3° metatarso, ponto sobre a linha média da perna.
Além destes, foram utilizadas as seguintes referéncias ana-
tomicas para demarcagao de pontos na coluna vertebral:
proeminéncia da 22 vértebra cervical, proeminéncia da 52
vértebra cervical, proeminéncia da 72 vértebra cervical,
proeminéncia da 12 vértebra tordcica, proeminéncia da 22
vértebra tordcica, proeminéncia da 42 vértebra toricica,
proeminéncia da 62 vértebra tordcica, proeminéncia da 82
vértebra tordcica, proeminéncia da 102 vértebra tordcica,
proeminéncia da 122 vértebra tordcica, proeminéncia da
12 vértebra lombar, proeminéncia da 22 vértebra lombar,
proeminéncia da 32 vértebra lombar, proeminéncia da 42
vértebra lombar, proeminéncia da 52 vértebra lombar.

Para aquisi¢do das imagens, foi utilizada uma ci-
mera fotografica digital da marca SONY, modelo CY-
BER-SHOT DSC (Digital Still Camera) W150/8.1 me-
gapixels posicionada em um tripé a uma distincia de 3
metros do paciente; um fio de prumo profissional para
balizar o posicionamento da mdquina fotogrifica digital;
um tapete vermelho (30 x 60 cm) usado como marcador
para posicionamento dos pés.

Os objetivos, bem como os procedimentos envolvi-
dos nesta pesquisa, foram explicados detalhadamente aos
responsdveis pelo sujeito do estudo, os quais assinaram
um termo de consentimento livre e esclarecido (TCLE)
para a participagdo no estudo, para o uso de imagens e de

informagoes obtidas pela entrevista.

RESULTADOS
O diagndstico clinico de SPL foi estabelecido no
ano de 2007, estando a crianga com 11 anos, apds in-

vestigacdo cromossdmica submicroscépica por Microar-

ray-Compative Genomic Hybridization (array-CGH), as-
sociada a sinais clinicos apresentados. O mesmo exame
realizado em seus pais, constatou que os mesmos nio
sao portadores da duplicagio do cromossomo 17p11.2,
e que, portanto, trata-se de uma mutagao nova, nio her-
dada geneticamente.

Informagées obtidas através do formuldrio de
entrevista semiaberto nao revelaram indicios de consan-
guinidade entre os pais e nenhum caso de sindrome ou
doenca neuroldgica na familia. A mae do paciente reve-
lou tratar-se de seu primeiro filho, negou a ocorréncia de
abortos, bem como a exposicio a radia¢io e ao uso de
medicamentos, drogas, dlcool ou tabaco antes ou durante
a gestagdo. A gestacdo apresentou um periodo completo
de 9 meses, com acompanhamento pré-natal regular a
partir do terceiro més e auséncia de qualquer intercorrén-
cia durante todo o periodo gestacional. O parto vaginal
transcorreu sem complicagdes e com apresentagdo fetal
do tipo cefilica. Através do boletim de alta, constatou-
-se que a crianga nasceu com 2.650 gramas, estatura de
47 centimetros, perimetrias cefdlica e tordcica de 33 e 32
centimetros, respectivamente. O indice Apgar revelou
um escore 07 no 1° minuto e 08 no 5° minuto. Apresen-
tou boa sucgio ao nascer.

As primeiras alteragoes foram identificadas aos sete
meses de idade com a presenca de atraso do desenvolvi-
mento motor e hipotonia. A aquisi¢ao da postura sentada
sem apoio foi alcangada por volta dos 9 meses de idade,
o engatinhar com 11 meses, o ficar de pé com apoio aos
doze meses e sem apoio com dezessete meses, a marcha
com apoio com dezenove meses e sem apoio com trinta
meses. A aquisi¢ao de linguagem oral compreensivel deu-
-se por volta de trés anos de idade.

Para o exame fisico, o paciente compareceu acom-
panhado da mae, deambulando sem qualquer apoio ou
uso de dispositivo de auxilio 2 marcha. Apresentou-se co-
laborativo, comunicativo e obediente aos comandos sim-
ples fornecidos pelo terapeuta. Constatou-se ao exame
fisico, tipo respiratério abdominal com auséncia de oclu-
sdo labial durante a respiragio, amplitude de movimen-
to (ADM) passiva diminuida para a abdug¢ao de quadril
bilateralmente, dorsiflexdo e eversio de tornozelo bilate-
ralmente, extensio de tronco (tordcica alta) e inclinacio

lateral e rotagao de tronco bilateralmente. Todos os gru-



pos musculares apresentaram-se normotréficos. Houve a
presenca de encurtamentos musculares bilaterais de fle-
xores de joelho, plantiflexores e inversores de tornozelo.

Na avaliagio do ténus muscular, realizada através
do estiramento passivo da musculatura, obteve-se 1+, se-
gundo a Escala de Ashworth modificada (1964), caracte-
rizando hipertonia muscular do tipo eldstica (espastici-
dade) em flexores plantares de tornozelo bilateralmente e
extensores de joelho bilateralmente. O teste para o reflexo
cutineo plantar evidenciou resposta em extensio carac-
terizando o sinal de Babinski bilateralmente, enquanto
os reflexos ésteo-tendineos patelar e aquileu revelaram
hiperreflexia com aumento da drea reflexégena bilateral-
mente. Houve a presenga de clonus esgotdvel na regido de
tornozelo bilateralmente. Segundo o teste de for¢a mus-
cular manual’, obteve-se grau 4 de for¢a muscular para
flexores e extensores de punho, flexores e extensores da
articulagio metacarpo-falangeana, flexores e extensores
de dedos, dorsiflexores e eversores de tornozelo, todos bi-
lateralmente; e grau 3 para adutores e abdutores de dedos
bilateralmente. Os demais grupos musculares obtiveram
grau 5 de forga muscular.

Para melhor caracterizar as alteragdes posturais evi-
denciadas ao exame fisico, realizou-se a andlise dos 4ngu-
los utilizando-se o SAPO. A descricio e interpretagio das
varidveis analisadas encontram-se na Tabela 1, enquanto
os resultados dos 4ngulos obtidos encontram-se ilustra-
dos na Tabela 2. Observou-se na vista anterior (Figura
1), que o angulo H_AC (alinhamento horizontal dos
acromios) revelou uma leve tendéncia de depressio do
acrémio a direita. Da mesma forma, o idngulo H_EIAS
(alinhamento horizontal das espinhas ilfacas antero-
-superiores) mostrou que a pelve direita encontrou-se
mais elevada em relacio a pelve esquerda, ao passo que,
o angulo AC_EIAS (alinhamento entre os dois acrémios
e as duas espinhas iliacas Antero-superiores) indicou que
a distancia entre o acrémio e a EIAS direita apresentou-
-se menor em rela¢io ao lado esquerdo, demonstrando
uma inclinagio lateral de tronco a direita. Abordando a
vista lateral esquerda (Figura 2) e levando em conta os
angulos H_CA_L (alinhamento horizontal da cabeca na
vista lateral) e V_CA_L (alinhamento vertical da cabeca
na vista lateral), foi possivel constatar uma anteriorizagio

de cabeca. Ainda na vista lateral, enquanto que o angulo

CT (cifose tordcica) caracterizou um aumento da cifose
tordcica fisiolégica, o 4ngulo LL identificou uma leve re-
tificacdo da coluna lombar. Por fim, o Centro de Gravi-
dade mostrou-se projetado para anterior e desviado para

a esquerda.

Tabela 1
Descrigio e interpretacdo das varidveis analisadas no estudo conforme o

Software de avaliacio postural (SAPO)

Varidvel Siglas Determinagio do 4ngulo
Alinhamento H_AC Angulo determinado entre a reta
horizontal dos formada com os pontos marcados
acrémios (graus) nos acrdbmios em relagio a uma reta
horizontal.
Alinhamento H_EIAS Angulo determinado entre a reta
horizontal das EIAS formada com os pontos marcados
(graus) nas EIAS em relagio a uma reta

horizontal.

AC_EIAS  Angulo entre os dois acromios e
as duas espinhas ilfacas Antero-

Alinhamento entre
os dois acromios e as

duas EIAS (graus) -superiores.

Alinhamento H_CA_L Angulo entre a reta definida pelos
horizontal da cabeca pontos marcados no trago e C7 em
na vista lateral (graus) relagao a uma reta horizontal.
Alinhamento vertical  V_CA_L  Angulo entre a reta formada pelos
da cabega na vista pontos marcados no trago e no acro-
lateral (graus) mio em relagio a uma reta vertical.
Cifose tordcica CT Pontos de referéncia T1, T7 e T12.
Lordose lombar LL Pontos de referéncia T12, L3 e L5.

Centro de gravidade ~ CG
(CG) (%)

A estimativa da posi¢io do CG ¢
calculada pelo SAPO, utilizando-se
de pontos especificos demarcados
no individuo. A projegio do CG ¢
mostrada em relacio a base de su-
porte tendo como origem a projecio
da posicao média entre os maléolos
laterais.

Varidveis obtidas através da marcagao de pontos anatémicos para identificagio
de assimetria postural.

Tabela 2
Resultados das varidveis analisadas pelo SAPO
Varidvel Angulos obtidos
H_AC -1°
H_EIAS -6.1°
AC_EIAS 5.1°
H_CA_L 46.7°
V_CA_L 5.9°
CT 146°
LL 184.7¢

Assimetria no plano frontal: valores positivos representam
0 CG desviado para a direita, enquanto valores negativos
representam o CG desviado para a esquerda. Assimetria
no plano sagital: valores positivos representam o CG des-
viado para anterior, enquanto valores negativos represen-
tam o CG desviado para posterior.



Figura 1. Pontos anatémicos para
identificacdo de assimetria postural
na vista anterior. Imagem utilizada
com autorizagio do responsdvel
pelo paciente.

Figura 2. Pontos anatomicos para
identificacdo de assimetria postural
na vista lateral. Imagem utilizada
com autorizagio do responsdvel
pelo paciente.

DISCUSSAO

A Sindrome de Potocki-Lupski, um raro transtor-

no genético caracterizado pela duplicagdo em uma parte
do brago curto do cromossomo 17, compreende diversas
manifestagoes clinicas e dentre elas o atraso no desenvol-
vimento infantil'.

Foi constatada neste relato, através da anamnese, a
presenca de atraso do desenvolvimento apenas nos estd-
gios iniciais do desenvolvimento, pressupondo-se, desta
forma, que as informagoes ambientais auxiliaram no pro-
cesso de aprendizagem motora'.

Ao considerar que o desenvolvimento humano

abrange a participa¢io e integridade de diferentes dreas e

sistemas, ¢ importante relevar o desenvolvimento da lin-
guagem e psiquico. Sob este aspecto, em concordincia
com Potocki', a pesquisa verificou que o paciente relata-
do também apresentou atraso na aquisi¢io da linguagem,
pobre vocabuldrio, fala infantilizada e prejuizos na arti-
culagao de palavras, conforme relatério do profissional
responsavel.

Estudo recente aponta de forma relevante a presen-
ca de prejuizo intelectual e distirbios do comportamento
incluindo atipicidade, ansiedade e falta de aten¢ao’.

No caso apresentado, foi relevante a auséncia de
hipotonia ao exame fisico. Adversamente, constatou-se
hipertonia eldstica, acompanhada de hiperreflexia, Ba-
binski e clonus, manifestacoes decorrentes de lesio do
sistema nervoso central'’.

No entanto, tendo em vista tratar-se de uma sin-
drome pouco descrita na literatura cientifica, supoe-se que
o quadro sintomatolégico da mesma esteja em processo
de investigacdo e andlise pormenorizada. Tal processo de-
penderd de novos diagndsticos estabelecidos. Portanto,
nio se sabe se outros sintomas, além dos jd descritos hoje,
servirdo para compor clinicamente esta doenga e delinear
os aspectos patognomonicos da mesma.

Em concordéncia com alguns estudos"”'?

que cita-
ram alteracdes posturais no quadro clinico que acompa-
nha a patologia, como hipercifose toricica e desvios das
curvaturas da coluna vertebral (escolioses)'?, este relato
permitiu identificar outras alteragdes posturais associadas.

Para servir de complemento a andlise postural
computadorizada, o sujeito foi submetido a realizagao de
exame radiografico da coluna vertebral, o qual nio evi-
denciou qualquer alteragao da integridade 6steo-articular.

Sabe-se, contudo, que muitas alteracoes posturais
sio evidenciadas ao exame clinico (avaliagdo postural)
nao havendo correlagao direta com os resultados encon-
trados ao raio-x".

Segundo Potocki' a dosagem de um gene, ou seja,
do ntmero de cépias, determina diferentes fendtipos e

407 evidéncias mos-

manifestagdes clinicas. Apds estudos
tram que o gene dosagem-sensivel denominado RA/I seja
o possivel responsével pelas variagoes fenotipicas que con-
ferem ao portador da SPL caracteristicas autisticas, assim
como as demais caracteristicas*®’.

Tal abordagem parece justificar a variabilidade cli-



nica adversa presente neste caso clinico quando compara-
do as constatagoes realizadas pela literatura cientifica>>”

até o presente momento.

CONSIDERAGOES FINAIS

A Sindrome de Potocki-Lupski (duplicagio de
parte do brago curto do cromossomo 17) ¢ uma condi-
¢ao genética recentemente descoberta que acarreta atraso
do desenvolvimento infantil, espectro autista, apneia do
sono, prejuizo intelectual e comportamental, dentre ou-
tras caracteristicas.

Este relato de caso expds caracteristicas da SPL evi-
denciadas em uma avaliacio fisioterapéutica, tais como
atraso do desenvolvimento no inicio da infincia e altera-
¢oes da postura como hipercifose e escoliose.

Em virtude da escassez literdria, sugere-se a reali-
zagao de estudos mais abrangentes, a fim de explorar um
maior numero de alteragoes fisicas, psiquicas e compor-
tamentais que sirvam para uma melhor caracterizagio do

quadro clinico da doenga.
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