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) ANALESE_DAS HABILIDADES FUNCIONAIS EM CRIANCA,COM¢¢§§§/

MUCOPOLISSACARTDOSE: RELATO DE CASO

RESUMO

Introducdo: mucopolissacaridoses (MPS) constituem um grupo de doencas
metabdlicas hereditdrias. Assim, é essencial conhecer a alteracdes funcionais
do portador de MPS para tragar o tratamento. Objetivo: analisar as habilidades
funcionais na MPS através de um relato de caso. Metodologia: estudo descritivo,
em que foi aplicado Inventdrio da Avaliacdo Pedidtrica de Incapacidade (PEDI).
Resultados: a Parte I (habilidades funcionais), referente a Autocuidado,
apresentou score 33 (45,20%). Na Parte II (assisténcia do cuidador) score 9
(20%), indicando necessidade de auxilio moderado. Na Parte III (modificagdes),
foi observado que paciente ndo necessitava de nenhum auxilio em alimentacdo e
higiene pessoal (33,33%); as modalidades banho, vestir-se sdo realizadas com
adaptacdes (33,33%); e banheiro, controle urindrio e intestinal o paciente
depende de adaptacdo extensiva (33,33%). Conclusdo: o paciente apresentou um
decréscimo, em suas habilidades funcionais.

Palavras-Chave: desenvolvimento infantil; habilidade

motora.

mucopolissacaridose;

FUNCTIONAL SKILLS ANALYSIS IN CHILDREN WITH
MUCOPOLYSACCHARIDOSIS: CASE STUDY

ABSTRACT

Introduction: Mucopolysaccharidoses (MPS) constitute a group of hereditary
metabolic diseases. Thus, it is essential to know the functional alterations of
the MPS carrier to trace the treatment. Objective: to analyze the functional
abilities in MPS through a case report. Methodology: descriptive study, in which
an Inventory of Pediatric Disability Assessment (PEDI) was applied. Results:
Part T (functional skills), regarding self-care, presented score 33 (45.20%).
In Part II (caregiver care) score 9 (20%), indicating the need for moderate
assistance. In Part IIT (modifications), it was observed that the patient did
not need any food and personal hygiene aid (33.33%); the bathing, dressing
modalities are carried out with adaptations (33.33%); and toilet, urinary and
intestinal control the patient depends on extensive adaptation (33.33%).
Conclusion: the patient presented a decrease in his functional abilities.

Keywords: mucopolysaccharidosis; child development; motor skills.
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As mucopolissacaridoses (MPS) constituem um grupo—de doencas metabdlicas
hereditdrias caracterizadas por actmulo de glicosaminoglicanos (GAGS) nos 1isossomos
teciduais, secunddrios a deficiéncia na atividade de uma enzima 1isossOmica responsavel
pela degradacdo dos mesmos (PEREIRA; SACOMANI; MOTTA, 2011, p. 675-680; VIEIRA, 2007).

Os Tlisossomos sdo organelas celulares que tem como finalidade a digestdo,
dentro da célula, de substancias do organismo. Para isso, o mesmo é constituido de
viarias enzimas especificas para cada substancia e, quando alguma ndo estd operando
adequadamente, é chamado de doenca de depésito Tisossomal, pois como a substancia ndo
¢ digerida, se acumula no lTisossomo, gerando um aumento da célula, consequentemente, o
aumento de Orgdos ricos em lisossomos, como figado e baco, e tecidos, como a pele,
podendo também serem encontrados na excrecao de urina (MARTINS, 2002).

A MPS é uma doenca de heranca autossdmica recessiva, com excecdo da MPS II,
que é de heranca ligada ao X recessiva, onde hd a deficiéncia ou auséncia de enzimas
responsaveis pela digestdo das GAGs, antigamente conhecidas como mucopolissacarideos,
originando o nome da doenca. As MPS sdo classificadas de acordo com o tipo de enzima
acometida, sendo ao todo sete tipos de MPS e, desses sete, a MPS tipo I e III sdo as
mais frequentes, enquanto a MPS tipo VII a mais rara (SCHWARTZ et al., 2001, p. 180-
184; MARTINS, 2002).

Os primeiros anos de vida do ser humano sdo marcados por importante
desenvolvimento motor, fisico, mental e social que levardo a aquisicdo de habilidades
mais refinadas possibilitando realizar funcbes mais eficientes e complexas, sendo este
um periodo em que a crianga se encontra em singular e extrema sensibilidade aos estimulos
provenientes do ambiente de convivio (SACCANI et al., 2007, p. 130-137).

Contudo, ndo se trata de sistemas simples que procederdo da imaturidade
origindria a maturacdo definitiva, mas de padrbes que estdo sujeitos a constantes
autorregulactes, padroes estes que se ajustam as situacOes determinadas. Nesse periodo,
por exemplo, 0 que parece estar em primeiro plano é a regulacdo do ténus, ocorrendo da
inibicdo de centros cerebrais profundos e a estimulacdo de centros mais altamente
integrados por meio de regulacbes e contrarregulactes finamente graduadas, sempre se
influenciando reciprocamente (FLEHMIG, 1987).

Alguns pesquisadores enfatizam que o desenvolvimento ndo ocorre apenas pela
maturacdo geneticamente determinada, mas também é derivado da interacdo da crianca com
0 ambiente, ou seja, pelas suas experiéncias vividas. Citam também a relacdo entre as
experiéncias corporais e as emocdes do bebé, sendo de extrema importancia para a
aquisicdo da confianca do individuo em formacdo (CARVALHO, 2011).

As aquisicdes motoras nos primeiros anos de vida sdo fatores essenciais no
prognéstico do desenvolvimento global da crianga, pois o periodo compreendido entre o
nascimento e o final do primeiro ano é considerado um dos perfodos mais criticos no
desenvolvimento infantil. Sendo assim, a influéncia externa pode ser tanto positiva
como negativa. Quando negativa, por diversos fatores pré, peri ou pés-natal, ha uma
maior probabilidade da crianca apresentar alteracdes ndo s6 no desenvolvimento
neuropsicomotor, mas também na aquisicdo de habilidades funcionais (HALLAL; MARQUES;
BRACCIALI, 2008, p. 27-34; HERRERO; MONTEIRO, 2008, p. 163-169).

A crianca com MPS apresentarda miltiplas alteracbes, inclusive no sistema
musculoesquelético e osteoarticular. As mais comumente observadas sdo: claviculas
pequenas, escdpulas espessas e elevadas, joelho valgo, pé equino, aumento das diafises;
falanges e 0ss0s do carpo pequenos dedo em gatilho e mdos em garra; rigidez articular
que diminuem a amplitude de movimento; luxagcdo ou subluxacdo do quadril e alteracodes
posturais, no qual a principal encontrada é a cifoescoliose. Além disso, temos o
acometimento do motoneurdnio superior (mielopatia, hipertonia e espasticidade) (GARCIA;
FACCHINITTI, 2016).
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.;;>/;;’/ﬂ 0 Inventdrio de Av;;;z;;;SHT?itfétniga”_de Incapacidade (PEDI) -avalia as

/,wf”*'capacidades funcionais da crianca, sendo um recurso-—para—identificar os déficits

funcionais e direcionar para um tratamento adequado da mesma. O PEDI é constituido de
trés partes, com perguntas fechadas sobre a habilidade funcional da crianca, a
assisténcia do adulto de referéncia e as modificacdes realizadas nas dreas de
autocuidado, mobilidade e funcdo social (CESA et al., 2014, p. 1266-1272).

Sabe-se que numa pessoa com MPS o avanco das manifestacOes motoras, tais como
a capacidade de marcha, deambular, manter-se em sedestacdo, e consequentemente ter
autonomia funcional para manter a sua rotina didria, tem relacdo direta com o
desenvolvimento clinico da doenca (MATOS et al, 2013, p. 116-119). Portanto, este estudo
teve como objetivo analisar as habilidades funcionais na MPS através de um relato de
caso, com aplicacdo do PEDI.

METODOLOGIA

Tratou-se de um estudo descritivo, onde os dados para pesquisa foram obtidos
por meio de prontuarios fisioterapéuticos do paciente, entrevista com os pais e aplicacdo
da PEDI, apenas os itens de Autocuidado, na Clinica de Fisioterapia Lusiada, com o
Consentimento Livre e Esclarecido dos mesmos, e aprovacado pelo Comité de Etica e Pesquisa
da Unilus (CAAE 69940717.7.0000.5436).

RELATO DE CASO

DAJ, sexo masculino, 16 anos, nascido no dia 24 de novembro de 1999.
Diagnosticado com MPS e hipertensdo pulmonar, procurou atendimento fisioterapéutico e
foi avaliado na Clinica de Fisioterapia Lusiada no dia 29 de setembro de 2016. Durante
a gestacdo, ndao houve nenhuma intercorréncia, apenas utilizou medicamentos para
depressdo. A pediatra, aos 7 meses, desconfiou de alguma deficiéncia devido a boca
ciandtica (SIC).

De acordo com a avaliacdo do desenvolvimento neuropsicomotor, com relacdo a
alimentacdo, segundo a mde, o paciente ndao foi amamentado no peito devido a falta de
leite materno; engasgava, regurgitava ou vomitava ap6s a alimentacdo; atualmente se
alimenta de s6lidos e ndo faz ingestdo de Tiquido durante a refeicdo. Com relacdo ao
desenvolvimento motor, apresentou sustento cefalico apenas aos 4 anos de idade; sentou
com apoio aos 3 anos e sem apoio aos 4 anos; se manteve em pé sem apoio e realizou a
marcha aos 5 anos; ndo possui controle de esfincteres, sendo necessdrio o uso de fraldas;
e consegue se alimentar sozinho. Quanto ao desenvolvimento da comunicag¢do, ndo é capaz
de formar frases; atende apenas a comandos simples; audicdo e visdo conservados; e
possui interesse social, porém é timido (SIC).

Quanto a avaliagcdo sensorial, apresentou visdo e audicdo aparentemente
preservadas; fala ausente; cognicdo rebaixada para a idade; comportamento timido e pouco
colaborativo; e a sensibilidade superficial e profunda ndo foi possivel ser testadas
devido ao rebaixamento cognitivo. Segundo a avaliacdo locomotora, foi identificado
hipotrofismo nos membros inferiores (MMII) e superiores (MMSS); a avaliacdo de tonus,
forca muscular e reflexos osteotendineos nao foi possivel ser realizada por resisténcia
do paciente.

A respeito de aspectos organicos, faz uso de medicamentos, e realizou cirurgia
para correcdo da escoliose. Acerca do ambiente familiar e social, possui boa relacdo
com familiares; frequenta escola especial, estando na 72 série (ensino fundamental) e
realizando atividades fisicas na mesma. No que se refere as atividades motoras, as
posturas sentada 90°, 4 apoios, semi-ajoelhado direito e esquerdo e ajoelhado sdo
mantidas, porém em desalinhamento; ndo assume o long-sitting; em pé e em locomogcdo Sdo
assumidas e mantidas.
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_—ho finalizar a avaliacaofuacional, foram tragados o0s objetivos, sendo eles

-6 ganho de mobilidade, equilibrio, coordenacao=metora, interacdo social-e“melhora da

-~ postura; e as condutas fisioterapéuticas incluindo integracdo sensorial, consciéncia

corporal, cinesioterapia motora e respiratéria, treino de marcha com circuitos e treino
cognitivo.

Foram realizadas 2 sessdes por semana, com duracdo de 1 hora cada, iniciadas
em setembro de 2016. Paciente ainda encontra em atendimento fisioterapéutico, sem
perspectiva de alta. Seu principal ganho com a terapia tem sido a melhora na interacdo
social e comunicacdo ndo-verbal, identificando com mais facilidade o que o paciente
quer, além de maior interesse pelas atividades e exploracdo, porém ndo houve ganhos
maiores por apresentar muitas faltas.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A avaliacdo da PEDI foi realizada no dia 5 de setembro de 2017, sendo o pai
o familiar responsdvel que respondeu ao questiondrio; o mesmo exerce profissdo de
pedreiro, e sua escolaridade fundamental incompleto. A crianga encontra-se matriculada
na escola no 9° ano e reside na casa dos pais. Foi aplicado apenas os itens de
Autocuidado.

Pavao, Silva e Rocha (2011, p. 675-680) indicam que a familia tem um papel
decisivo no processo de reabilitacdo infantil, uma vez que, nos casos de protecdo em
excesso ou nenhuma estimulacdo da crianca, hd um prejuizo no desenvolvimento de sua
independéncia em habilidades funcionais. Por isso, é muito importante que haja uma
interacdo entre a crianca e 0s pais e, além disso a orientacdo no desempenho das
habilidades da crianca com disturbio neuropsicomotor.

Na Parte I (habilidades funcionais), com relagcdo aos itens de Autocuidado, o
paciente apresentou score total de 33 pontos, de um score maximo de 73 pontos (45,20%),
sendo que, no tdépico A de texturas de alimentos, o paciente pontuou em todas itens; e
a habilidade que menos pontou foi a respeito de fechos (J), no qual ndo apresentou
pontuacdo de nenhum item.

0 paciente ndo demonstra o esperado quando comparado com o estudo de Mancini
et al. (2002, p. 446-452), sendo este um estudo comparativo entre criancas com paralisia
cerebral (PC) e criancas que ndo apresentavam nenhuma alteracdo no desenvolvimento. Foi
demonstrado que, mesmo na presenca de disturbios e Timitacdes, as criancas com PC tendem
a apresentar um score proximo quando relacionado as habilidades funcionais de criancas
com o desenvolvimento normal. Sendo, no total de 22 itens avaliados, somente 11
apresentaram-se em valores diferentes quando comparados entre os grupos. Isto pode ser
Jjustificado pela diferenca do diagnéstico e da idade entre os estudos.

Entretanto, na Parte II (assisténcia do cuidador) o paciente apresentou o
score total 9 (20%), sendo o score maximo de 45 pontos (independente), indicando que,
na maioria das tarefas, necessita de auxilio moderado nas tarefas apresentadas.

No estudo de Mancini, et al (2003, p. 409-415), foi realizado um comparativo
entre criancas com desenvolvimento normal e criancas com Sindrome de Down (SD) que
apresentassem entre 2 e 5 anos de idade. E foi demonstrado em seu trabalho que, referente
a independéncia da crianca ou quantidade de assisténcia fornecida pelo cuidador,
observou-se diferencas significativas nas trés dreas de funcdo, reforcando assim, a
necessidade de um maior auxilio quando se tratam de criancas com distdrbio no
desenvolvimento motor.

Na Parte IIT (modificacBes), corresponde a quantidade de modificacdes
necessdarias para o individuo conseguir realizar as tarefas, sendo elas os itens da Parte
I que, no caso, foi apenas a respeito de Autocuidado, ou seja, 9 itens; podendo
classifica-las em nenhuma, crianca, reabilitacdo e extensiva. Na avaliacdo dessa parte,
foi relatado que o paciente ndo necessitava de nenhum auxilio nas dreas de alimentacdo -
e higiene pessodl (33,33%);—has-modalidades de banho, vestir-se (parte superiorzgff/”

o —— i
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ﬁjﬁi@%fggmdo corpo) sao rea11é;ag;ﬁzaﬁ“3daﬂtag©es da crianca (33,33%); e-banheiro,

/,wf‘”contro1e urindrio e intestinal o paciente depende de uma-adaptacde—extensiva (33,33%).

Quando correlacionado com o estudo de Scapinelli, Laraia e Souza (2016, p.
335-342) em que mostraram as modificacOes necessdrias para o desempenho de tarefas
funcionais na parte III, foi relatado que as criancas sem problemas no desenvolvimento
apresentaram escores mais altos em "nenhum", ndo apresentando necessidade de
modificacfes em nenhuma das trés dreas (autocuidado, mobilidade e funcdo social).
Enquanto que no grupo com SD, observou-se que houveram muitas diferencas entre as 10
criancas analisadas, onde apenas uma necessitava de ajuda e as outras apresentavam
pontuacOes diferentes entre nenhuma ajuda, adaptacdes da crianca ou extensiva.

CONCLUSAO

Portanto, concluiu-se que o paciente com MPS apresenta um decréscimo,
relativamente significante, em suas habilidades funcionais, sendo maiores em tarefa que
exige maior motricidade fina e atencdo (item J - Parte I) e controle esfincteriano
(itens N e O - Parte I), necessitando de uma maior atencdo terapéutica para a melhora
dos mesmos. Porém, em tarefas mais grosseiras, o paciente apresenta uma interacdo maior,
sendo importante a intervencdo terapéutica no reforco dessas tarefas para manutencdo e
refinamento das mesmas.

A fisioterapia para esses pacientes, com a manutencdo, melhora e ganho dessas
habilidades, permite que o paciente se torne mais independente nos afazeres e beneficia
no ganho cognitivo, principalmente, na atencdo e interesse as tarefas, como visto no
relato deste estudo, demonstrando sua importancia na MPS. ATém disso, também é necesséria
uma interacdo extremamente harmdonica com outros setores terapéuticos para que 0S
beneficios da intervencdo sejam potencializados.

Acrescenta-se que devem ser realizados novos estudos relacionados aos
disturbios relacionados a MPS, pois sdo encontrados poucos na literatura sobre o mesmo.
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