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Desenvolvimento rudimentar e intervenção 
fisioterapêutica na Síndrome de Angelman: 
Relato de Caso
Developmental milestones and Physical Therapy in Angelman Syndrome: Case Report
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RESUMO

A Síndrome de Angelman (SA) caracteriza-se por uma anomalia no 
espaço entre a banda 11 e 13 do braço “q” do cromossoma 15. Essa 
anomalia genética determina severo atraso no desenvolvimento 
global com comprometimento mental e funcional. O quadro 
motor dos portadores da SA tem características da ataxia como 
hipotonia pré-natal e posteriormente movimentos trêmulos, com 
marcha atáxica em cerca de 90% dos pacientes. Esse relato de caso 
refere-se ao paciente MKL, 10 anos de idade, sexo masculino. A 
criança com atraso no desenvolvimento rudimentar, apresentou 
crises convulsivas mioclônicas aos 22 meses, controladas aos 6 
anos. Aos 8 anos o paciente foi encaminhado ao setor de fisiote-
rapia Na avaliação motora o paciente demonstrou apenas o con-
trole cervical. Após 16 meses de estimulação motora rudimentar 
associada á estimulação vestibular, tátil, visual e proprioceptiva, 
adquiriu a mobilidade rotacional para as passagens transpostu-
rais; sedestação; a posição de quatro apoios e ortostática inde-
pendentes; a marcha com apoio e a capacidade de comunicação.

Unitermos. Síndrome de Angelman, Desenvolvimento Infantil, 
Marcha.
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SUMMARY

Angelman’s Syndrome is characterized for an anomaly 
15(q11-13) chromosome this genetic anomaly determines se-
vere delay in the global development with mental and func-
tional compromising. The motor features of AS’s patients are 
ataxia, such as pre native hypotony and tremulousness with 
ataxic gait in about 90% of the patients. This case report refers 
to the patient MKL, 10 years old, male. The child, with delay in 
the gross motor development, presented mioclonic convul-
sive crisis at 22nd month that were controlled at the 6th year. 
At age 8 the patient was redirected to the physiotherapy of 
this institution. During the motor evaluation the patient pre-
sented just the cervical control. After the 16th month of gross 
motor stimulation associate with vestibular, tactile, visual and 
proprioceptive, acquired rolling skill for the position change; 
independent sitting, crawling and standing posture; the gait 
with support and capacity of communication.
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INTRODUÇÃO 
A Síndrome de Angelman (SA) caracteriza-se 

por uma anomalia no espaço entre a banda 11 e 
13 do braço “q” do cromossoma 15¹. Essa anoma-
lia genética determina atraso no desenvolvimento 
global com comprometimento mental e funcional 
severo1-3. Observa-se a incapacidade de falar com 
maior capacidade de compreensão do que de ex-
pressão verbal4,5, estereotipias de mãos, hipermo-
tricidade e incapacidade de manter a atenção. Há 
auto-agressividade em situações de frustração6, 
bruxismo freqüente e outros distúrbios do sono7. 
A literatura descreve o quadro motor dos porta-
dores da SA com características da ataxia como 
hipotonia pré-natal e posteriormente movimentos 
trêmulos, com marcha atáxica em cerca de 90%. 
Estima-se que 10% dessa população não desen-
volvam marcha8,9.

A incidência da SA é desconhecida, alguns 
autores consideram entre 1/20000 a 1/12000 nas-
cimentos8,10. 

RELATO DE CASO 
MKL, 10 anos de idade, sexo masculino, fruto 

de uma gestação a termo, parto cesárea, com peso 
de 2840 gr, perímetro cefálico de  35 cm e altura 
45 cm.

No 9º mês de vida a mãe observou que a 
criança não se desenvolvia como as outras e ain-
da não sustentava a cabeça. Os exames clínicos 
iniciais não revelaram alteração, foi diagnosticado 
Encefalopatia Crônica Não Progressiva da Infância. 
Aos 22 meses a criança apresentou crises convulsi-
vas mioclônicas. A avaliação do cariótipo com ban-
deamento G e estudos moleculares detectaram 
deleçäo do segmento 15q11q13, compatível com 
SA. Iniciou a fisioterapia aos 2 anos. Aos seis anos 
as crises convulsivas foram controladas. Utilizou 
uma órtese de pé e tornozelo para posicionamen-
to dos pés fixos em dorsiflexão a 90° por 3 anos.

O paciente fez a primeira avaliação cinesio-
lógica funcional no setor de pediatria da Facul-
dade Salesiana de Vitória com 8 anos de idade. A 
principal queixa da mãe era o fato da “criança ain-
da não sentar nem rolar de barriga para cima”. Na 
ocasião observou-se hipotonia global associada à 
tremores de intenção e manutenção do reflexo de 
preensão plantar. Na postura supina: simetria, ro-
tação externa  de quadril, semi-flexão de joelhos, 
além de movimentação ativa reduzida em mem-
bros inferiores. Conseguia rolar para prono sem 

dissociação de cinturas pélvica/ escapular. 
Em prono apresentou controle cervical 

completo; apoio de antebraços, sem extensão do 
braço. Não conseguiu rolar de prono para supino, 
não chegou à postura sentada, e se colocado nes-
sa postura não se manteve sem auxílio. Não assu-
miu e nem se manteve colocado de quatro apoios, 
ajoelhado ou semi-ajoelhado. Não fez ortostasia 
em função da falta do controle motor associado à 
rotação externa de quadril, além de joelhos e pés 
varos.

Naquele momento os objetivos do trata-
mento concentraram-se na fixação axial, associada 
ao realinhamento da coxo-femoral. Este realinha-
mento foi possível pela ausência de deformidade, 
ao baixo tono e a instabilidade ligamentar conse-
qüente. Foram utilizados exercícios abdominais, 
dissociados e frontais; chutes alternados com rota-
ção interna  de quadril; co-contração cintura esca-
pular/pélvica; treino do arrastar; extensão de tron-
co em prono com suporte; treinamento funcional 
para tronco e membros superiores (MMSS); susten-
tação de peso em MMSS lateral e frontal em exten-
são e flexão de cotovelos; sustentação de peso em 
joelhos e quadris associada à dissociação de cintu-
ras e treinamento para as transferências de postu-
ras. A sustentação de peso na postura ortostática 
foi impossibilitada pela rotação externa de quadril 
e joelhos e pés varos, que impediam uma base de 
sustentação adequada. O paciente foi incluso no 
programa de fisioterapia três vezes por semana, 
sendo esta a única terapia freqüentada pelo pa-
ciente, durante o período de tratamento relatado 
nesse artigo.Todos os exercícios foram associados 
com estimulação tátil, vestibular, visual e proprio-
ceptiva. A mãe foi orientada a manter os membros 
inferiores (MMII) em rotação interna com auxílio de 
uma órtese elástica e a reutilização da órtese de pé 
e tornozelo. para reposicionamento dos pés.

Estes objetivos foram mantidos por sete me-
ses quando o paciente já apresentava o controle 
de tronco para sedestação com as reações de en-
direitamento, equilíbrio e proteção completas. 
Neste período, o paciente arrastava-se, era capaz 
de manter quatro apoios estaticamente, e iniciava 
o ajoelhar. A partir destes resultados o tratamento 
concentrou-se nas transferências de sentado para 
de pé e manutenção dessa postura com o reposi-
cionamento da coxo-femoral em rotação interna 
e correção dos pés com descarga de peso contro-
lada. Para isso utilizou-se cama ortostática. Neste 
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período o posicionamento da coxo-femoral ainda 
impedia uma base de sustentação para a postura 
ortostática independente. Foi mantida a órtese 
elástica para rotação interna de MMII e o AFO.

Com nove meses de tratamento associou-se 
duas sessões de hidroterapia semanais às duas ses-
sões fisioterápicas em solo. A aquisição da postura 
ortostática, com apoio, ocorreu em no 12º mês de 
tratamento.  Após essa aquisição outros objetivos 
de tratamento foram traçados tais como: treino 
para transferências de sentado para de pé, aquisi-
ção das reações de endireitamento e equilíbrio em 
ortostase e início do aprendizado da marcha.

Na avaliação final, 16 meses após o inicio do 
tratamento foi possível observar o aprendizado 
das posturas e passagens transposturais até a or-
tostase independente e marcha com apoio, além 
da comunicação gestual  e comunicação verbal 
com a utilização de seis palavras com duas sílabas. 

A documentação e publicação do tratamen-
to do paciente foi previamente autorizado pelos 
responsáveis e aprovado pelo comitê de Ética em 
Pesquisa da Faculdade Salesiana de Vitória sob o 
número 002 registro página 001/2007.

DISCUSSÃO 
O tratamento inicial concentrou-se na fi-

xação axial, exercícios abdominais dissociados e 
frontais e sustentação de peso, tendo como foco 
de atenção o aumento do tono muscular, o con-
trole da ataxia e incoordenação dos movimen-
tos. Como base para este tratamento tomou-se 
os conceitos de que as técnicas que promovem 
a estimulação proprioceptiva e tátil, como a co-
contração e sustentação de peso, que reforçam a 
atividade gama mediante repetida estimulação 
tátil e proprioceptiva, aumentam o tono postural 
e regulam a interação recíproca para fixação dos 
pontos proximais11-13. A sustentação de peso per-
mite o aprendizado do ajuste postural, importante 
para a manutenção das posições, da mobilidade e 
do movimento14-16.

Além da fixação dos músculos antigravita-
cionais, o trabalho de resistência para musculatura 
abdominal teve como prioridade os músculos oblí-
quos abdominais visando além da fixação, mobili-
dade diagonal do tronco, necessária aos movimen-
tos funcionais de membros superiores como o de 
alcançar, 16 dissociação no rolar e nas transferên-
cias de peso diagonais utilizados para troca postu-
ral e dissociação para a marcha, além das reações 

de equilíbrio14-16. 
Alguns autores sugerem que há atraso ou 

impossibilidade de integração das reações de 
equilíbrio nas deficiências mentais, uma vez que 
nessa condição há diminuição da percepção dos 
ajustes posturais, dificultando o aprendizado mo-
tor17,18. 

O atraso na aquisição da postura ortostática 
ocorreu em função do posicionamento da coxo-
femoral, deformidade clássica do padrão postural 
da criança hipotônica e requer atenção em fases 
precoces do desenvolvimento15. 

 Apesar de relatos na literatura sobre o calor 
da água promover a diminuição do tono muscu-
lar19, a hidroterapia foi utilizada para tratamento 
do paciente, com água á 33°C. Os portadores da 
SA demonstram grande fascínio pela água2. Foi ob-
servada grande excitação, no início do tratamento, 
com necessidade de um tempo maior de adapta-
ção do paciente ao meio aquático. Nessa opção de 
tratamento a flutuação foi utilizada para susten-
tação de peso parcial, associada à correção da ro-
tação externa de quadril e do varismo de joelhos/
pés, além da resistência da água para propriocep-
ção e coordenação do movimento19. A partir dessa 
conduta foi possível observar a correção gradual 
da alteração em MMII, para sustentação de peso 
completa em solo. 

A literatura relata que apenas 10% dos pa-
cientes não adquirem marcha independente6. No 
caso do paciente MKL após 16 meses de tratamen-
to o paciente adquiriu a marcha com apoio. Atual-
mente o principal fator de interferência na marcha 
independente é a dificuldade da percepção das 
reações de endireitamento e equilíbrio, além da 
grande ansiedade do paciente quando se sente 
inseguro.

Depaepe demonstrou que a deficiência 
mental está intimamente relacionada á deficiência 
de equilíbrio17. A ausência das reações de endirei-
tamento e equilíbrio, bem como os atrasos e/ou 
impedimentos para as aquisições motoras devem-
se à hipoatividade do sistema labiríntico presente 
na deficiência mental18.

O desenvolvimento motor está intimamen-
te relacionado ao desenvolvimento cognitivo, um 
favorecendo o outro20, confirmando nossa im-
pressão, uma vez que à medida que o paciente 
adquiria competência para atividades funcionais 
aumentava sua capacidade de concentração e co-
municação gestual, antes ausentes. Pacientes com 
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SA podem conseguir um vocabulário de 2 a 5 pala-
vras, mas sem possibilidade de comunicação21, no 
entanto, o paciente em questão utiliza as palavras 
para comunicação de seus desejos. Há relatos na 
literatura sobre quatro subtipos genéticos de SA 
com uma sobreposição nas habilidades através 
deles21. Outros estudos relacionam a ausência da 
fala na SA à dispraxia oral e ao déficit na atenção e 
interação social.22

Atualmente o paciente consegue descer sozinho 
da cama, sentar-se e levantar-se sozinho; deam-
bula apoiando-se nos móveis e barras instaladas 
nas paredes externas da casa. O paciente auxilia 
na higiene pessoal, na troca de roupas e consegue 
manifestar desejos. 
O impacto das aquisições motoras rudimentares 
nas deficiências do desenvolvimento só passa a 
ser efetivo se manifestado na vida diária da criança 
e da família com aproveitamento máximo, expres-
so na funcionalidade diária, mesmo com algumas 
adaptações23. Especificamente na SA, influências 
ambientais e sociais interferem no comportamen-
to fenótipo desta patologia24.

CONCLUSÃO 
No acompanhamento do paciente MKL, por 

16 meses foi possível observar que o tratamento 
voltado para a aprendizagem motora rudimentar 
com ênfase na estimulação vestibular, tátil,  visual e 
proprioceptiva permitiu a aquisição da mobilidade 
rotacional para as passagens transposturais além 
da postura sentada, quatro apoios e ortostática in-
dependentes. Durante este período de tratamento 
foi possível a marcha com apoio. Estas aquisições 
podem estar relacionadas ao desenvolvimento da 
comunicação gestual e verbal. 
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