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RESUMO

As Atrofias Musculares Espinhais (AME) fazem parte de um
grupo de sindromes genéticas de heranca autossdmica recessiva
que afetam a ponta anterior da medula. Apontamos as diferen-
tes formas de instala¢do e evolugao da doenga em quatro indivi-
duos com tipos distintos de AME, além de possiveis estratégias
para o gerenciamento da fraqueza. Clinicamente, os portadores
manifestos apresentam um quadro de fraqueza, na maioria das
vezes simétrica, de predominio proximal. Ndo existe tratamento
medicamentoso especifico para as AME. Atividades e/ou exer-
cicios terapéuticos que desnecessariamente exijam uma ativida-
de motora intensa, sobrecarregando os motoneuronios remanes-
centes, devem ser evitados.
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SUMMARY

Spinal Muscular Atrophies (SMA) are part of a group of ge-
netic syndromes with an autosomal recessive pattern of inheri-
tance that affects the spinal anterior horn. We pointed the dif-
ferent ways of installation and evolution of the illness in four
individuals with distinct types of SMA, and some strategies on
management of muscular weakness. Clinically, the manifest
carriers present a picture of weakness, most of the time sym-
metrical, of proximal predominance. There is no specific drug
treatment. Therapeutical activities and/or exercises that de-
mand intense motor activity, overloading the remaining motor
neurons, must be prevented.
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INTRODUGCAO

As Atrofias Musculares Espinhais (AME) sdo
doengas genéticas de heranca autossdmica recessiva
ou, mais raramente, dominante, que comprometem
o corpo do neur6énio motor na ponta anterior da me-
dula espinhal. Clinicamente, nota-se fraqueza mus-
cular, atrofia e hipotonia difusas com predominio nas
porc¢des proximais dos membros, associadas a fasci-
culagoes e arreflexia tendinea. Os musculos respira-
torios, bulbares e paravertebrais sao usualmente afe-
tados, ao contrario dos musculos faciais e oculares'?.
Conforme a época de inicio e a gravidade do com-
prometimento motor, as AME tém sido divididas em
trés formas. Existe ainda um quarto grupo, no qual
alguns pesquisadores classificam as formas adultas
de AME como tipo IV. Outros preferem apontar
essa forma tardia como uma manifestagao benigna
da forma IIT*°. Individuos com doencas neuromus-
culares (DNM) apresentam respostas variadas ao
treinamento motor, que dependem do grau e veloci-
dade de progressao da fraqueza e fadiga, além do ni-
vel de condicionamento fisico. A pratica de atividade
fisica e/ou exercicios terapéuticos deve ser encarada
como uma maneira de melhorar a qualidade de vida
dos pacientes®.

METODO

Realizou-se uma extensa pesquisa de revisao
de literatura na Bireme e Medline (1995-2005),
usando-se a seguinte combinagao de palavras: “Spi-
nal Muscular Atrophies’ (Atrofia Muscular Espinhal),
‘Doengas Neuromusculares’ (Neuromuscular Diseases) e
‘I'isioterapia’ (Physiotherapy). Apos a extragdo das re-
feréncias, avaliou-se a relevancia e especificidade dos
estudos. Com a finalidade de sistematizar aspectos
clinicos e intervencdes terapéuticas no presente es-
tudo, apresentamos 4 casos de amiotrofia espinhal,
onde os pacientes foram submetidos a avaliacao da
funcdo motora, com duragao aproximada de 30 mi-
nutos. Nao houve necessidade de nenhum recurso
especial além da aplica¢do do teste manual de forca.
As demais informacoes necessarias para a pesquisa
foram obtidas por meio de consulta aos prontudrios
e exames complementares. Um termo de consenti-
mento livre e esclarecido foi assinado pelos respon-
saveis ou pacientes. O trabalho foi aprovado pelo
Comité de Etica de acordo com as resolucdes de pes-
quisas envolvendo seres humanos. As intervengoes
terapéuticas foram fundamentadas através de artigos
extraidos de diferentes fontes de pesquisa.

Relato de Caso

Caso 1: AME tipo I (doenga de Werdnig-Ho-
fimann): Paciente MDS, sexo masculino, 14 meses.
Inicio da doenca desde a fase intra-uterina, devido a
pouca movimentacdo fetal. Quando recém-nascido,
ja apresentava fraqueza acentuada dos musculos pro-
ximais dos membros e intercostais. Os membros infe-
riores permaneciam estendidos, em abducdo e rotagao
externa, enquanto os superiores praticamente inertes.
Atualmente, encontra-se com dificuldade em deglutir
e sugar assoclada a grave comprometimento respirato-
rio. O exame fisico revelou tetraplegia, amiotrofia, ar-
reflexia profunda e fasciculages na lingua. As infecgdes
respiratorias sao frequientes. Deformidades musculo-es-
queléticas secundarias foram observadas, ocasionando
uma diminui¢ao na amplitude dos movimentos.

Caso 2: AME tipo II (forma tardia da doenga de
Werdnig-Hoflfmann): FPM, sexo feminino, 6 anos. Aos
4 meses, apresentava dificuldade para movimentar os
membros, flacidez generalizada e dificuldade em susten-
tar a cabeca. Aos 6 meses, era capaz de sentar sem apoio,
porém executava movimentos com extrema dificuldade
por nao apresentar controle de tronco e cabeca satisfa-
torios. Nunca conseguiu deambular. Atualmente, aos 6
anos de idade, apresenta paresia generalizada associada
a arreflexia profunda e hipotonia. Senta com dificuldade
e possui as reagoes de equilibrio e protecao deficitarias.
A escoliose e as complicagdes respiratorias iniciaram-se
apos o comprometimento da musculatura paravertebral
¢ abdominal. Necessita de auxilio para a execugao de
praticamente todas as atividades de vida diaria. Ao exa-
me fisico, apresentava uma tetraparesia proximal e dis-
tal assimétrica com reflexos profundos abolidos (quadro
1)’. Na foto 1, podemos notar a atrofia dos masculos dos
membros ¢ a presenca de hipotonia generalizada.

Quadro 1. Comprometimento da for¢a muscular nos membros supe-
riores e inferiores.

Mié6tomos Esquerdo Direito
C5 — Biceps 3 3
C6 — Extensor Radial do Carpo 3 3
C7 — Triceps 2 2
(8 — Flexor dos Dedos 3 3
T1 — Interésseos Dorsais e Palmares 2 2
L2 — Iliopsoas 1 1
L3 — Quadriceps 0 0
L4 — Tibial Anterior 0 0
L5 — Extensor Longo do Halux 0 0
S1 — Flexores Plantares 2 2




Foto 1. Fraqueza muscular generalizada e hipotonia.

Caso 3: AME tipo IIT (Doenga de Kugelberg-
Welander): LGT, sexo masculino, 17 anos, estudante,
relata que ha 4 anos deu-se inicio um quadro de fra-
queza muscular mais marcante nos bragos e coxas,
ocasionando dificuldades na deambulagao e na exe-
cucao de tarefas que exigiam a elevacao dos mem-
bros superiores. Atualmente, apresenta limitagoes
funcionais que o incapacitam de realizar diversas
atividades basicas e instrumentais da vida diaria. As
caibras, a fadiga e o esforgo respiratério tornaram-se
mais freqiientes com a evolucao da doenca. A forca e
as funcoes relativas ao terco distal dos membros ain-
da encontram-se preservadas, apesar do deficitario
controle de tronco e do comprometimento de grupa-
mentos musculares, que funcionam como estabiliza-
dores, ou seja, os musculos proximais. A eletroneu-
romiografia mostrou fibrilagdes nos musculos dos
membros superiores e inferiores, com recrutamento
de unidades motoras diminuido. Os potenciais de
unidade motora eram polifasicos, com amplitudes
aumentadas: dados eletrofisiolégicos compativeis
com comprometimento generalizado da ponta ante-
rior da medula. O exame de DNA ndo verificou os
Exons 7 ¢ 8 do gene SMN. O exame fisico revelou
paresia proximal nos membros superiores e inferio-
res (quadro 2) associada a aboli¢do dos reflexos pro-
fundos, com excecao do flexor dos dedos e aquileus’.
Na foto 2, notamos um comprometimento mais pro-
ximal dos membros.

Caso 4: AME tipo IV (inicio no adulto): MMT,

sexo masculino, 48 anos, aposentado por invalidez,

relata que ha 10 anos passou a apresentar quadro de
fraqueza, localizado principalmente no terco distal
dos membros superiores ¢ inferiores. Com o passar
dos anos, foi progressivamente perdendo a forga em
todos os grupamentos musculares, ficando impossi-
bilitado de executar a maioria das atividades cotidia-
nas que antes realizava e deambulando somente com
auxilio de uma forga fisica externa (cuidador). Em
2004, passou a utilizar cadeira de rodas e a apresentar
complicagdes respiratdrias. O exame fisico mostrou
uma tetraparesia generalizada, amiotrofia e arrefle-
xia profunda (quadro 3)’. As fascicula¢des tornaram-
se evidentes, principalmente no ter¢o proximal dos
membros. Caibras eram relatadas com frequéncia,
principalmente a noite. Na foto 3, podemos obser-
var a atrofia generalizada nos membros superiores,
associada a um comprometimento da musculatura
acessoOria respiratoria da respiragao, evidenciando a
distorcao toracica ocasionada pela escoliose.

DISCUSSAO

De acordo com a idade de inicio, a gravidade
dos sintomas e o nivel de comprometimento motor, as
AME podem ser classificadas nos tipos I, II, IIT e TV,
A AME do tipo I (doenca de Werdnig-Hoffmann) é a
forma mais grave da doenca, caracterizada por inicio
antes dos 6 meses de vida e grave comprometimento
motor e respiratorio, que freqlientemente vem a ser a
causa da morte desses pacientes. Todos os musculos
sao acometidos pela atrofia neurogénica ou secundaria,
sendo poupados somente o diafragma, e os musculos
das extremidades e oculares. Em 30% dos pacientes as
fasciculacoes tornam-se evidentes. A fraqueza muscu-
lar ¢ de predominio proximal e hé rapida instalagao de
deformidades toracicas e contraturas musculares. As
criancas nao chegam a sentar sem apoio e em geral nao

sobrevivem ap6s os 2 anos de idade®®°.

Quadro 2. Comprometimento da for¢a muscular nos membros supe-
riores e inferiores.

Miétomos Esquerdo Direito
C5 — Biceps 3 3

C6 — Extensor Radial do Carpo

C7 — Triceps
C8 — Flexor dos Dedos

T1 — Interésseos Dorsais e Palmares

L2 — Tliopsoas
L3 — Quadriceps
L4 — Tibial Anterior
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O tipo 1II, ou forma intermediaria da doenca,
apresenta sintomatologia menos intensa, com inicio
antes dos 18 meses de vida. As criancas sao capazes
de sentar sem apoio e em geral sobrevivem até os 10
anos dependendo do grau de comprometimento da
musculatura respiratéria. O comprometimento ini-
cialmente moderado dos membros superiores e dos
musculos intercostais agrava-se lentamente, sendo
que as contraturas musculares e as deformidades es-
queléticas aparecem tardiamente, perto da adolescén-
cia. Podem ocorrer atrofia e fasciculagdes de lingua.
Nesta forma, assim como o tipo III, é comum a obser-
vagao de tremor irregular (minipolimioclonias), mais
facilmente evidenciado na hiperextensdo das maos e
dedos. Na segunda década, a progressao se acelera e o
quadro torna-se altamente limitante, com risco letal.
Segundo Munsat, os pacientes classificados nesse qua-
dro jamais deambulam funcionalmente?®!°,

O tipo IIT (doenga de Wohlfart-Kugelberg-
Welander) possui um inicio mais brando com cur-
so altamente variavel. Os pacientes sao capazes de
deambular sem assisténcia durante um periodo de
tempo significativo e possuem uma expectativa de
vida préoxima do normal. O acometimento ¢ predo-
minantemente proximal, com envolvimento da cin-
tura pélvica e, posteriormente, da cintura escapular,
confundindo-se com algumas formas de distrofia
muscular progressiva, embora com menor gravidade
e eventual presenca de pseudo-hipertrofia muscular
e creatinofosfoquinase (CPK) levemente aumenta-
da. Outros pacientes ndo apresentam esse carater
pseudomiopatico, evoluindo, sobretudo, com atrofia
generalizada. A doenga pode progredir rapidamente
durante a adolescéncia, levando a invalidez na se-

Foto 2. Atrofia muscular proximal.

Quadro 3. Comprometimento da for¢a muscular nos membros supe-
riores e inferiores.

Mié6tomos Esquerdo Direito
C5 — Biceps 3 3
C6 — Extensor Radial do Carpo 3 3
C7 —Triceps 2 2
C8 — Flexor dos Dedos 2 2
T1 — Interésseos Dorsais e Palmares 2 2
L2 — Iliopsoas 2 2
L3 — Quadriceps 2 2
L4 — Tibial Anterior 1 1
L5 — Extensor Longo do Halux 1 1
S1 — Flexores Plantares 1 1

gunda década, enquanto outras vezes se limita a um
discreto comprometimento da musculatura proximal
dos membros*#1°.

As trés formas sao condicionadas por um mes-
mo gene SMN1 (survival motor neuron). O gene SMN1
¢ uma copia quase idéntica SMN2 estdo localizados
no cromossomo 5p13 e codificam proteinasidénticas.
Entretanto, a copia SMN2 sofre um processamento
alternativo do exon 7 levando a producao de uma
proteina truncada. A maioria dos pacientes apresen-
ta delecoes (nos exons 7 e ou 7/8) do gene SMNI1 e
aparentemente a gravidade do fenétipo ¢ modulada
pelo namero de copias de SMN2''. O estudo molecu-
lar do gene SMIN1 em 281 pacientes brasileiros com
diagnostico de AME mostrou a seguinte frequiéncia
de delecdes: 34 em 43 (~80%) no grupo I; 51 em 101
(~50%) no grupo II; e 23 em 54 (~42,6%) no grupo
III. A partir da definigdo genético-molecular da do-
enga, passou-se a utilizar mais esse parametro no seu
diagnostico. A presenca da delecao no gene SMN
em individuos com fraqueza muscular simétrica de
tronco e membros elimina a necessidade de outros
exames complementares. Através da pesquisa dessa
alteracdo ¢ possivel confirmar 95% dos casos do tipo
I eIl e 80% dos casos do tipo III'>". Existe, ainda,
o tipo IV, de inicio na idade adulta ap6s os 30 anos,
que pode ser autossdbmico dominante ou recessivo’.
A AME tipo IV ¢ responsavel por aproximadamente
10% dos casos de AME com uma prevaléncia esti-
mada de 3,2:10. A idade de inicio em geral ¢ entre a
terceira e sexta décadas de vida. A evolugdo clinica
¢ variavel, sendo em geral significativamente mais
lenta que a da esclerose lateral amiotroéfica (ELA).
Tipicamente inicia-se por uma fraqueza lentamen-
te progressiva na cintura pélvica. As dificuldades
na marcha e em subir escadas sdo os sintomas mais
precoces. Sinais bulbares sao raros. Apenas uma pe-



quena proporcao de pacientes necessita de cadeiras
de rodas em até 20 anos ap6s o inicio da doenca.
Em raros casos, a doenca progride rapidamente com
morte devido a faléncia respiratoria em até 2 anos'.

O estabelecimento das atividades e/ou exerci-
clos terapéuticos para pacientes com doencgas neuro-
musculares deve levar em consideracdo o curso natural
da doenca, assim como os efeitos do exercicio no siste-
ma organico e as adaptacOes moleculares observadas
em experimentos de curta e longa duracao. Protocolos
de treinamento a base de exercicios devem mensurar
a intensidade, duragao, frequéncia e tipo. Programas
domiciliares, quando realizados, devem ser cuidadosa-
mente supervisionados. As atividades fisicas devem ser
vistas como uma maneira de melhorar a qualidade de
vida e nao como uma pratica de exercicios exaustivos
e forcados, sendo os objetivos direcionados para uma
melhora no desempenho de atividades relacionadas a
esfera profissional e pessoal®.

Programas de exercicios compostos de ativida-
des de intensidade leve e moderada podem melhorar
o desempenho motor, se o quadro de fraqueza e fadi-
ga nao for grave. Exercicios de alta intensidade ndo
se mostraram eficazes ao ponto de serem conside-
rados de eleicao para individuos com doengas neu-
romusculares. Em alguns casos, os mesmos podem
contribuir para a reducdo da for¢a e aumento da
fadiga'™'®. As drteses e os equipamentos de assistén-
cia e suporte podem ser utilizados no gerenciamento
da fraqueza, nas dificuldades relacionadas ao equili-
brio, nas dores e deformidades articulares. Tanto o
paciente quanto os profissionais de satde envolvidos
na reabilitacdo fisica devem balancear delicadamen-
te o nivel de atividades entre os extremos do exerci-
cio inadequado e do excessivo, pois este leva a danos
provocados pelo supertreinamento, como 0 aumen-
to da fraqueza e da fadiga. Dois fatores principais e
primordiais devem ser levados em considera¢do no
planejamento e implementagao de atividades para
pacientes com DNM: prevencao da atrofia por de-
suso ou fadiga por utilizacao excessiva dos neur6énios
motores remanescentes’.

Os pacientes do presente estudo estao sendo
submetidos a programas de reabilitacao motora, rea-
lizando 2 atendimentos semanais com duracao apro-
ximada de 60 minutos. As metas de tratamento ¢ o
programa de exercicios/atividades recomendadas
foram baseados nos objetivos pessoais dos pacientes.
Os objetivos de intervengao constituem sempre uma
area dificil para os fisioterapeutas discutirem com os
pacientes, pois ambos sabem que a doenca é progres-
siva, apesar das intervengoes e esforcos incansaveis

para manté-lo por um maximo de tempo possivel a
forca e funcdo. Alguns acreditam que os programas
de exercicios podem criar “falsas” esperancas de que
as atividades poderdo atrasar a evolucao da doenca.
A literatura sobre reabilitagdo motora nos distarbios
neuromusculares, entretanto, afirma que os pacien-
tes com determinadas doengas como, por exemplo,
as atrofias musculares espinhais, podem beneficiar-se
de programas cuidadosamente preparados®.

Apesar de o tratamento fisioterapéutico na
AME tipo I ser considerado de suporte, existem acoes
que facilitam a permanéncia da fun¢do muscular re-
sidual com melhor qualidade dos movimentos, per-
mitindo ao paciente uma participacdo mais ativa nas
atividades da vida diaria. A realizacdo de exercicios
passivos deve visar a manutencao do arco de movi-
mento, assim como a flexibilidade e distensibilidade
dos tecidos, objetivando principalmente a prevencao
ou o retardo de contraturas e deformidades. Por este
mesmo motivo, torna-se importante a utilizacao de
calhas de repouso confeccionadas com materiais leves
e aerados. Em uma fase mais tardia da doenga, onde a
for¢a muscular respiratoria e a capacidade vital estao
diminuidas, tornam-se importantes os cuidados fisio-
terapéuticos buscando a umidificacdo das vias aéreas,
assim como manobras de desobstrucao e higiene bro-
nquica, favorecendo a eliminacdo de secrecao e uma
melhor relacdo ventilagao-perfusao. Nesse periodo,
pneumonias seguidas de faléncia respiratéria costu-
mam ser a causa do 6bito nessas criancas. O auxilio
de uma proétese noturna que forneca ventilacao nao
Invasiva, tais como ventilacdo por pressdo positiva
intermitente por mascara ou ventilacdo por pressao
negativa podem ser favoraveis®.

Foto 3. Atrofia nos membros e comprometimento da musculatura
respiratoria.




Na AME tipo II, torna-se importante a re-
alizacdo de alongamentos nos tecidos articulares e
peri-articulares, assim como a prevencao de contra-
turas ¢ deformidades secundarias a imobilidade e
posturas anormais. A manutencdo de alinhamento
postural através de rolos, calhas, assentos adaptados
sob medida e cadeiras ¢ de fundamental importan-
cla, pols permite ao paciente participar ativamente
de atividades sociais. Sendo a faléncia respiratoria
a principal causa de 6bito nessas criangas, torna-se
importante o uso de incentivadores respiratorios de
fluxo linear para a manutencao da capacidade vital,
a eliminacao de secrecoes bronquicas e a melhor efi-
cacia do mecanismo de tosse’.

A abordagem fisioterapéutica na AME tipo
IIT deve buscar preservar a fungao muscular através
do treinamento do controle motor por intermédio de
tarefas funcionais. Como o comprometimento motor
proximal ¢ mais acentuado, a realizagdo de tarefas
funcionais para as extremidades favorecem a reali-
zacao das tarefas do dia-a-dia. Torna-se importante
incentivar a capacidade aerdbica desses pacientes
atentando sempre a sobrecarga, pois podem relatar
dispnéia e fadiga durante a realizacdo de algumas
tarefas. Também ha indicagao de orteses funcionais
que permitem executar funcdes especificas, sem
sobrecarregar ou permitir o uso de compensacoes
musculares e/ou articulares que possam trazer futu-
ras contraturas e deformidades®.

Os procedimentos cinesioterapéuticos realiza-
dos na AME tipo IV devem ser similares ao tipo III.
O objetivo da fisioterapia respiratoria nesses casos é
prevenir o acumulo de secre¢des e amenizar a redu-
¢ao do volume corrente, através de condutas visando
expansao pulmonar, com auxilio de inspirometria de
incentivo e direcionamento de fluxo aéreo para as
areas menos ventiladas do pulmao, juntamente com
alongamento da musculatura acessoria da respira-
¢ao e toracica, objetivando um maior alinhamento
biomecénico do térax’.

O principal fator relacionado a morbida-
de e mortalidade nas doencgas neuromusculares ¢é
a fraqueza dos musculos respiratorios. Aproxima-
damente 90% dos episddios de faléncia respirato-
ria ocorrem durante infecgdes de vias respiratorias
superiores. Nas infeccOes respiratorias, a fungao
pulmonar ¢ ainda mais comprometida devido ao
acimulo de muco nas vias aéreas, que aumenta a
resisténcia pulmonar e piora da disfuncao dos mus-
culos respiratorios, levando a fadiga respiratoria'’. A
funcao respiratoria dos pacientes com AME mostra

um padrao restritivo, com uma diminuigao progres-
siva e regular da Capacidade Vital Forcada (CVF) e
alteragao da relacao ventilacao-perfusao. O risco de
complicagdes pulmonares aumenta conforme CVF
diminui'®". O objetivo da fisioterapia respiratoria é
limitar a congestao pulmonar, a atelectasia e risco de
faléncia respiratoria, que poderdo levar a necessida-
de de ventilacao mecéanica e subseqliente traqueosto-
mia. Além da fraqueza dos musculos respiratérios, o
risco de broncoaspiracao e a dificuldade em eliminar
secregOes através da tosse contribuem para a ocor-
réncia de infec¢Oes broncopulmonares de repetigoes,
que poderdo culminar em faléncia respiratoria'®®.
Treinamento dos musculos respiratorios melhora a
funcao pulmonar, ameniza o declinio do volume cor-
rente e retarda o inicio da faléncia respiratoria nes-
ses pacientes. Entretanto, deve ser aplicada de forma
cautelosa para nao acelerar a fadiga dos musculos
respiratorios pelo aumento da sobrecarga?’.

CONSIDERAGOES FINAIS

Os pacientes com AME precisam de orienta-
¢ao especifica sobre o tipo de atividade e/ou exer-
cicios que devem realizar. Embora muitos médicos
possam sugerir aos individuos que eles aumentem
seus niveis de atividades, suas sugestoes dificilmente
sao especificas. A realizacao de exercicios terapéuti-
cos deve ser supervisionada por fisioterapeutas espe-
cializados e encarada como uma maneira de melho-
rar a qualidade de vida dos pacientes, ¢ ndo como
um treinamento exaustivo que aumente a demanda
metabolica sobre as unidades motoras remanescen-
tes, contribuindo em alguns casos para o aumento da
fraqueza muscular.
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