Evolucao Funcional e do Equilibrio em um Paciente
com Miotonia de Thomsen: Relato de Caso

Functional Profile and Physical Therapy Treatment in Patient with Thomsens Myotonia

Sandra Maria Alvarenga Anti Pompen’, José Eduardo Pompew?®, Edna
Kunimura®, Lara Quartier’

RESUMO

Introdugdo. A Miotonia de Thomsen ¢ a mais rara das miotonias
congénitas. Acomete um a cada 50.000 individuos e apresenta padrao
de heranga autossémica dominante. E caracterizada pela contragio
muscular duradoura que ocorre apds toda contragio voluntdria. O re-
laxamento muscular demora para acontecer ou até mesmo nio ocorre.
Objetivo. verificar a influéncia do tratamento fisioterdpico na funcio-
nalidade e equilibrio de um individuo com Miotonia de Thomsen.
Método. Foi realizado um estudo de caso, no qual foram avaliados o
equilibrio e a funcionalidade antes e apés o tratamento fisioterdpico.
Os instrumentos de avaliagdo utilizados foram: escala de equilibrio de
Berg (EEB), Timed Up and Go (TUG) e Medida de Independéncia
Funcional (MIF). O tratamento consistiu em treino de marcha, equi-
librio com estabilizagio ritmica, segmentagdo de atividades funcionais
com o auxilio de pistas externas auditivas e referéncias externas visuais,
pelo periodo de dois meses consistindo em 14 sessoes. Resultados.
Foi observado aumento na pontuagio da EEB e diminui¢io no tempo
de execucio da TUG apés tratamento. A MIF nio apresentou dife-
renga nos resultados pré e pés-tratamento, uma vez que o paciente era
independente funcionalmente na avaliagio pré tratamento. Conclu-
sdo. A série de exercicios realizados durante o tratamento mostrou-se
eficaz para a melhora do desempenho do equilibrio e da marcha do
paciente estudado.
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ABSTRACT

Introduction. Thomsen’s Myotonia is the rarest of congenital myo-
tonias. It affects one in 50,000 individuals and shows a pattern of au-
tosomal dominant inheritance. It is characterized by sustained muscle
contraction that occurs after every voluntary contraction. Muscle re-
laxation delay to happen or even does not occur. Objective. Check
the influence of physical therapy on balance and functionality an
individual with Thomsen’s Myotonia. Method. It was performed a
case report, which was evaluated the balance and functionality before
and after physiotherapy treatment. The instruments used were: the
Berg Balance Scale (BBS), Timed Up and Go (TUG) and Functional
Independence Measure (FIM). The treatment consisted of gait train-
ing, balance with rhythmic stabilization, segmentation of functional
activities with the assistance of external auditory cues and visual refer-
ences. Results. There was an increase in score of BBS and a decrease
in time execution of the TUG after treatment. MIF showed no dif-
ference in results before and after treatment. Conclusion. A series of
exercises performed during the treatment was effective for improving
balance and gait performance of patient.
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INTRODUCAO

As distrofias musculares constituem um grupo de
doengas genéticas que se caracterizam por fraqueza mus-
cular progressiva, decorrente da degeneragio irreversivel
do tecido muscular esquelético’. Essas patologias diferem
entre si quanto ao tipo de musculatura atingida, a forma
de heranca, a idade de inicio e o quadro evolutivo’. A
miotomia é definida como uma contra¢io muscular du-
radoura resultante da diminuicao da velocidade de relaxa-
mento do musculo, causando dificuldade no relaxamento
muscular apds contracio voluntdria, estimulo mecinico
ou estimulacio elétrica®4.

As miotonias podem ser hereditdrias ou adqui-
ridas®. As miotonias hereditdrias sdo formadas por dois
grandes grupos, o primeiro estd associado a distrofia mus-
cular e tem como protétipo a distrofia miotdnica de Stei-
nert. O segundo grupo reune as miotonias hereditdrias
nao distréficas, ou seja, as miotonias congénitas, as para-
lisias periddicas, a paramiotonia congénita e a miotonia
condrodistréfica ou doenga de Schwartz-Jampel.

A miotonia congénita é uma doenga muscular he-
reditdria, caracterizada eletrofisiologicamente por cons-
tante excitabilidade da fibra muscular, que se reflete em
miotonia clinica, além da rigidez e hipertrofia muscular’.

O fendtipo clinico depende, se o padrio de heran-
¢a tem caracteristica autossdbmica dominante ou recessi-
va, designadas como miotonia generalizada de Thomsen
e Becker respectivamente. As duas doengas diferem clini-
camente na idade da manifestagio, porém os dois casos
se associam com mutagdes no gene do canal de cloro do
musculo esquelético (CLCNI) localizado na regiao do
cromossomo sete q35*7°.

A Miotonia de Thomsen (MT) ¢ caracterizada por
uma contragio muscular duradoura associada a qualquer
a¢io motora voluntdria, com retardo no relaxamento
muscular, geralmente acompanhado por uma hipertrofia
muscular generalizada®. Ela caracteriza-se por ser uma do-
enca hereditdria de cardter autossdbmico dominante, com
a mutagio do gene que codifica o canal de cloro do mus-
culo esquelético, levando a diminui¢io da condutincia ao
ion cloro da membrana das fibras musculares e despola-
rizagdo repetida®’.

Esta forma de miotonia frequentemente se mani-

festa nos primeiros anos de vida, entre um a dez anos de

idade (média de cinco anos)?, observando-se alteracoes na
marcha ou ao subir uma escada’.

Devido ao quadro motor precoce, associado a fra-
queza muscular e fendmeno miotdnico, os individuos
acometidos necessitam de reabilitagdo motora constante.
Porém, nio hd pesquisas cientificas em relagio ao trata-
mento fisioterdpico e apenas medicamentoso.

O objetivo deste estudo foi verificar a influéncia do
tratamento fisioterdpico na funcionalidade e equilibrio de

um individuo com Miotonia de Thomsen: relato de caso.

METODO

Trata-se de um relato de caso de um paciente com
MT. O estudo obteve aprovagio do Comité de Etica em
Pesquisa do Centro Universitdrio Sao Camilo sob o pro-
tocolo n°75/10 e foi realizado no Centro de Promocio e
Reabilitagao em Satde e Integracio Social - PROMOVE

Sao Camilo, Ipiranga, Sao Paulo.

Relato do caso

Paciente E.M., sexo masculino, 37 anos, diagnés-
tico clinico laboratorial confirmado de MT por meio de
biépsia muscular realizada em 2004. Além das reacoes
miotonicas presentes a qualquer movimentagao volun-
téria, as principais queixas do sujeito eram: dificuldade
para iniciar a troca postural de sedestagdo para bipedesta-
¢do, iniciar a marcha e mudar de dire¢io, além de falta de
equilibrio nestas atividades. Foi encaminhado pelo mé-
dico responsdvel ao PROMOVE, onde foram aplicadas
as seguintes escalas de avaliagao: Escala de Equilibrio de
Berg (EEB), Timed Up and Go (TUG) e Medida de In-
dependéncia Funcional (MIF) motora. O paciente nio
apresentava nenhuma outra patologia associada que com-
prometesse os sistemas nervoso central e periférico ou ou-
tros. O programa de tratamento foi aplicado duas vezes
por semana, no periodo de dois meses, sendo constituido
por 14 sessdes de 50 minutos de duragio. O treino de
Equilibrio baseou-se em exercicios de estabilizagao ritmi-
ca em sedestagio na bola suica, na postura de ajoelhado e
semi-ajoelhado. Nas mesmas posturas foram estimulados
tanto os ajustes antecipatdrios quanto os compensatérios,
com estimulos inesperados. Foi realizado treino de alcan-
ce de objetos, com movimentos diagonais associados a

movimentos de cabeca, exercicios em padrio diagonal de



membros inferiores em bipedestacio. Foi feito o treino
funcional associado a referéncias externas visuais, audi-
tivas e segmenta¢do de movimentos, como o de rolar,
passagem de sedestacdo para bipede, rodar em volta do
préprio eixo, subir e descer escadas. Estes exercicios fo-
ram conduzidos devido 4 diminui¢ao de amplitude axial,
de dissociagdo de cinturas e compensagoes apresentadas
pelo paciente. O treino de marcha foi iniciado em solo es-
tavel, evoluindo para subida de rampa. Durante a marcha
foram utilizados estimulos externos visuais e auditivos
quanto o ritmo da marcha, amplitude das passadas, ini-
cio e final do percurso. Foi enfatizada também a mudanca
de diregao, ato que necessita de dissociagao de cinturas e
mobilidade axial. Apds as 14 sessoes terapéuticas, o pa-
ciente foi novamente submetido a re-avaliagio das escalas

previamente aplicadas.

RESULTADOS

Na avalia¢io pré-tratamento o escore da EEB foi
de 38 pontos, o que denota risco de quedas alto, jd que
escores abaixo de 36 assinalam risco de quedas de quase
100%’. O tempo dispendido na realizagdo da TUG foi de
22s, sendo que o tempo normal para a realizacio da tarefa
por adultos sauddveis é de 10s, mais de 20s na execugao
da atividade é um valor indicativo da necessidade de in-
tervencdo adequada®. A MIF é um instrumento que tem
por finalidade avaliar de forma quantitativa a carga de
cuidados demandada por uma pessoa adulta com restri-
¢oes funcionais de origem variada’. Neste estudo foi uti-
lizada apenas a por¢ao motora da escala, portanto foram
avaliados 13 itens de atividades didrias bdsicas, com pon-
tuacio 66 dos 78 pontos possiveis. Em todos os itens da
MIF motora o paciente obteve pontuagao cinco ou seis,
isto é, necessitava de supervisao ou realizava suas ativida-
des com independéncia modificada, que é a necessidade
de alguém préximo para a realizagio da tarefa.

Apés o treinamento houve aumento da pontuagio
da EEB para 56, mdximo de pontos que podem ser ob-
tidos por esta escala. Na TUG, o tempo de execu¢io do
trajeto reduziu para 7s. A MIF nao apresentou diferenca
nos resultados pré e pés-tratamento, permanecendo com
pontuagao seis para todos os itens motores, totalizando

66 pontos.

DISCUSSAO

Os pacientes acometidos relatam lentificagio dos
movimentos voluntdrios, perda de agilidade e desequili-
brios constantes, devido a estado de contragio nio per-
mitir a selecdo adequada das sinergias musculares ativas e
das que devem ser inibidas visando o movimento funcio-
nal e harmonioso.

Na literatura nio existem estudos que descrevam
um tratamento cinesioterdpico para a MT direcionado
as possiveis limitagoes decorrentes. No tinico estudo exis-
tente, os pesquisadores tiveram como objetivo elaborar
um tratamento fisioterdpico para a MT combinando a
eletroforese com as medicagoes (benzogexoni e hidroxi-
butirato de sédio). Este tratamento foi empregado em 34
pacientes com MT e Atrofia Miotdnica, comparando os
resultados com os alcangados por um grupo composto
por 30 pacientes com miotonia tratados por métodos fi-
sioterdpicos tradicionais, porém nio hd a descrigao sobre
o que foi denominado de método tradicional de trata-
mento. Como resultados, a eletromiografia de superficie
mostrou diminui¢io de reacoes miotdnicas em 72% dos
pacientes, a eletroneuromiografia aumento da velocidade
de condu¢io das fibras nervosas motoras das extremida-
des em 64% dos pacientes, enquanto que os métodos tra-
dicionais de tratamento fisioterdpico obtiveram diminui-
¢a0 de 20% e aumento da velocidade na ordem de 25%.
Os autores relacionam a melhora dos indices ao bloqueio
muscular causado, porém com pouca discussio sobre os
resultados atingidos'.

O paciente deste estudo apresentava quadro de
miotonia global e queixa de dificuldade para iniciar o
movimento de sedestagio para bipede, iniciar a marcha e
para mudar de dire¢o, além de falta de equilibrio nestas
atividades.

A intervencio fisioterdpica programada para o
paciente baseou-se inteiramente nas queixas citadas, le-
vando em consideragio as caracteristicas préprias da pa-
tologia. Foi enfatizado o treino de equilibrio, treino de
segmentacao de atividades funcionais associado a referén-
cias externas e ritmo, treino de marcha.

O equilibrio consiste na capacidade de manter
o centro de gravidade dentro da base de suporte, com

intuito de proporcionar estabilidade durante situagoes



estdticas e dinAmicas. O controle postural requer a inte-
gragao de informagdes sensoriais para detectar a posigao
do corpo e movimentos do corpo no espago, associado a
produgio de forga muscular adequada para compensar os
deslocamentos do centro de gravidade'"'~.

O controle postural adequado depende de carac-
teristicas musculares intrinsecas em conjunto com com-
ponente neural de ativa¢io'>. No individuo com MT, o
componente neural estd integro enquanto o efetor estd
alterado devido a excitabilidade da fibra muscular. Assim,
apesar da sinalizagao sensorial ocorrer, a resposta moto-
ra ¢ desencadeada de forma lentificada, prejudicando o
equilibrio.

Inicialmente, na EEB” o paciente apresentava pon-
tuagdo um em itens como permanecer em apoio unipo-
dal, demonstrando incapacidade em permanecer por trés
segundos na posicao e dois pontos na transferéncia da po-
sicao sentada para em pé, onde ele era capaz de levantar-
se utilizando as maos apds vdrias tentativas.

O treino de equilibrio baseou-se em exercicios de
estabilizagio ritmica, manuten¢io de diferentes posturas
com diversas demandas posturais associados a estimula-
¢ao de ajustes antecipatdrios e compensatorios.

A pontuagio da MIF motora manteve-se inalte-
rada, pois a pontuacio 66 j4 indicava que o paciente era
independente funcionalmente, demonstrando que apesar
da miotonia o paciente utiliza compensacoes e adaptagoes
nas agoes rotineiras, pois a MIF nio classifica a qualidade
da fungao, apenas a necessidade ou nio de terceiros.

O individuo para exercer plenamente suas AVDs
e manter-se, dessa forma, independente, necessita de um
bom desempenho fisico-funcional. O programa proposto
mostrou-se eficaz para o paciente acompanhado, sugerin-
do que atividades como caminhar, subir e descer escadas,
levantar-se da cama ou de uma cadeira tornaram-se mais

eficazes.

CONCLUSAO

A série de exercicios propostos mostrou-se eficaz
para a melhora do desempenho da marcha e do equilibrio
do paciente com MT estudado. O paciente apresentava-
se independente funcionalmente, porém utilizava estra-
tégias compensatérias para a realizacdo das atividades
didrias. Os resultados sugerem que a fisioterapia pode
contribuir para a recuperacio das alteracdes motoras de-

correntes da MT.
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