Research, Society and Development, v. 10, n. 12, 88101220122, 2021
(CC BY 4.0) | ISSN 2525-3409 | DOI: http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v10i12.20122

Intervencéo fisioterapéutica na amiotrofia muscular espinhal tipo 1: revisdo de

literatura

Physiotherapeutic intervention in spinal muscular amyotrophy type 1: literature review

Intervencion fisioterapéutica em amiotrofia muscular espinal tipo 1: revision de la literatura

Recebido: 01/09/2021 | Revisado: 09/09/2021 | Aceito: 13/09/2021 | Publicado: 14/09/2021

Marvina Barbosa da Silva Mouzinho

ORCID: https://orcid.org/0000-0002-7644-0438

Instituto Educacional Santa Catarina-Faculdade Guarai, Brasil
E-mail: marvina2212@gmail.com

Rebeca Lima de Souza Silva

ORCID: https://orcid.org/0000-0002-2005-970X

Instituto Educacional Santa Catarina-Faculdade Guarai, Brasil
E-mail: rebecalimasouza7@gmail.com

Karla Camila Correia da Silva

ORCID: https://orcid.org/0000-0003-1538-7028

Instituto Educacional Santa Catarina-Faculdade Guarai, Brasil
E-mail:karlacamilac@yahoo.com.br

Resumo

A Amiotrofia Muscular Espinhal (AME) é uma patologia de origem genética de heranca autossémica recessiva,
neuromuscular degenerativa. Acomete principalmente os neurdnios motores do corno anterior da medula espinhal. De
acordo com a idade de inicio das manifestacdes clinicas, e pelo comprometimento motor, a AME é classificada em
quatro tipos (I a 1V). O referido estudo de revisdo literdria tem como objetivo expor a etiologia, fisiopatologia,
diagnostico, tratamento e a importancia da intervencdo fisioterapéutica em pacientes portadores da Amiotrofia
Muscular Espinhal, em especifico na AME tipo I. Na presente pesquisa foram considerados para criterios de incluséo
artigos que envolvesse a tematica no que se refere & intervencdo fisioterapéutica na Amiotrofia Muscular Espinhal
tipo 1. A publicacdo dos dados coletados ocorreu entre o periodo de 2007 a 2021, em lingua portuguesa, inglesa e
espanhola. O levantamento bibibliografico foi realizado nas bases de dados: Scielo, Pubmed, PEDro, Lilacs e Google
académico, no periodo de margo a outubro. No decorrer da pesquisa foi observado & intervengdo fisioterapéutica na
Amiotrofia Muscular Espinhal em especifico na AME tipo 1. Concluindo que o modo de atuagdo da fisioterapia
preconiza minimizar/retardar as manifestac@es clinicas que afetam o sistema musculoesquelético e as complicagdes no
sistema respiratorio, contribuindo para promover qualidade e prolongar a vida, e consequentemente evitando o ébito
desses pacientes.

Palavras-chave: AME (Amiotrofia Muscular Espinhal); AME tipo I; Fisioterapia; Reabilitacdo.

Abstract

Spinal Muscular Amyotrophy (SMA) is a genetic disorder of autosomal recessive, degenerative neuromuscular
inheritance. It mainly affects the motor neurons of the anterior horn of the spinal cord. According to the age of onset
of clinical manifestations and motor impairment, EBF is classified into four types (I to 1V). This literary review study
aims to expose the etiology, pathophysiology, diagnosis, treatment and the importance of physical therapy
intervention in patients with Spinal Muscular Amyotrophy, specifically in type | SMA. In this research, articles that
were considered for inclusion criterious involved the theme with regard to physical therapy intervention in Spinal
Muscular Amyotrophy type 1. The publication of the data collected took place between 2007 and 2021, in Portuguese,
English and Spanish. The bibliographical survey was carried out in the following databases: Scielo, Pubmed, PEDro,
Lilacs and Academic Google, from March to October. During the research, physiotherapeutic intervention was
observed in Spinal Muscular Amyotrophy, specifically in type 1 SMA. Concluding that the mode of action of
physiotherapy advocates minimizing/slowing down the clinical manifestations that affect the musculoskeletal system
and complications in the respiratory system, contributing to promote quality and prolong life, and consequently
preventing the death of these patients.

Keywords: AME (Spinal Muscular Amyotrophy); AME type I; Physiotherapy; Rehabilitation.

Resumen

La amiotrofia muscular espinal (AME) es un trastorno genético de herencia neuromuscular degenerativa autosémica
recesiva. Afecta principalmente a las motoneuronas del asta anterior de la médula espinal. Segln la edad de aparicion
de las manifestaciones clinicas y el deterioro motor, la LME se clasifica en cuatro tipos (I a 1V). Este estudio de
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revision literaria tiene como objetivo exponer la etiologia, fisiopatologia, diagndstico, tratamiento y la importancia de
la intervencion fisioterapéutica en pacientes con Amiotrofia Muscular Espinal, especificamente en AME tipo I. En
esta investigacion, los articulos que fueron considerados para criterios de inclusién involucraron el tema con Respecto
a la intervencion de fisioterapia en Amiotrofia Muscular Espinal tipo 1. La publicacion de los datos recolectados se
realiz6 entre 2007 y 2021, en portugués, inglés y espafiol. El relevamiento bibliografico se realiz6 en las siguientes
bases de datos: Scielo, Pubmed, PEDro, Lilacs y Academic Google, de marzo a octubre. Durante la investigacién se
observé intervencion fisioterapéutica en Amiotrofia Muscular Espinal, especificamente en AME tipo 1. Concluyendo
que la forma de trabajo de la fisioterapia es minimizar / retrasar las manifestaciones clinicas que afectan el sistema
musculoesquelético y las complicaciones en el sistema respiratorio, contribuyendo a promover la calidad y prolongar
la vida, y consecuentemente prevenir la muerte de estos pacientes.

Palabras clave: AME (Amiotrofia muscular espinal); AME tipo I; Fisioterapia; Rehabilitacion.

1. Introducéo

A atrofia muscular espinhal (AME) é uma patologia de origem genética caracterizada pela atrofia muscular secundaria
a degeneracdo de neurdnios motores localizados no corno anterior da medula espinhal. E classificada por tipos (1, II, 111 e 1V),
conforme o nivel de acometimento, sendo que AME tipo | é a mais grave desenvolvida na infancia e a tipo IV mais branda,
comumente presente na fase adulta. (Sousa & Alcantara, 2017)

No que diz respeito ao tratamento da doenca em geral, se da pela juncdo medicamentosa/farmacoldgica e uma equipe
multidisciplinar, onde na mesma possui o fisioterapeuta, profissional que é devidamente capacitado para intervir desde os
quadros graves a leves. Entretanto, a fisioterapia tem seu brilhante papel na AME tipo I, pois atua diretamente nos maiores
comprometimentos, sendo eles cardiorrespiratorio e neuro-motor apresentado pelos pacientes. (Baione & Ambiel, 2010)

Sendo assim, o objetivo do presente estudo de revisdo literaria é expor a etiologia, fisiopatologia, diagnostico,
tratamento e a importancia da intervencdo fisioterapéutica em pacientes portadores de Atrofia Muscular Espinhal, em

especifico na AME tipo I.

2. Metodologia

Este estudo é uma revisdo bibliografica, descritiva e exploratdria, de abordagem qualitativa. Tendo como base para
sua discursdo tedrica, artigos cientificos e demais produces intelectuais. Foram considerados os critérios de inclusdo: artigos e
produces intelectuais publicadas, compreendendo o periodo de 2007 a 2021, em lingua portuguesa, inglesa e espanhola.
Foram excluidos os estudos que ndo apresentaram claramente o percurso metodol6gico, relatdrios institucionais e os que nao
possuiam conte(do relacionado ao tema e/ou contribuiram para o alcance do objetivo desse estudo. O levantamento
bibliogréafico foi realizado nas bases de dados: Scielo, Pubmed, PEDro, Lilacs e Google académico, no periodo de margo a
outubro. (Pereira A.S. et al, 2018)

3. Reviséo de Literatura
3.1 Amiotrofia muscular espinhal

A descricdo da amiotrofia muscular espinhal ocorreu na segunda metade do século XIX, em 1890 pelo neurologista
austriaco Guido Werding que fez suas primeiras observacdes da patologia apresentando a sua forma mais grave. No ano
seguinte em 1891, o também neurologista alemdo Johann Hoffaman descreveu a amiotrofia muscular espinhal em criancas de
uma mesma familia, desde entdo a doenca passou identificada como AME do tipo | ou doenc¢a de Werding — Hoffaman. (Sousa
& Alcéntara, 2017; Baione & Ambiel, 2010)

Lisa Welander e Erik Kugelberg neurologistas suecos em 1956 identificaram uma forma menos agressiva da doenca a
chamando de amiotrofia muscular juvenil ou doenca Kugerlberg — Welander. (Cura Ame, 201?)

Em 1995 a Dra. Judith Melki juntamente com seu grupo do hospital Necker Enfants Melades em Paris, realizaram
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estudos para identificacdo do gene responsavel pela doenga. A partir de entdo, a amiotrofia muscular espinhal (AME) passou a
ser definida como uma patologia de origem genética de heranca autossomica recessiva, neuromuscular degenerativa
progressiva e debilitante com ocorréncia em 1 a cada 10.000 nascidos vivos. (Tizzano, 2007)

A patologia acomete principalmente os neurdnios motores do corno anterior da medula espinhal, os musculos
respiratérios, bulbares e os paravertebrais sdo geralmente comprometidos, em contrapartida os musculos faciais e oculares tem
suas funcdes preservadas. Todos esses fatores irdo resultar em fraqueza simétrica, atrofia e hipotonia de grupos musculares
proximais de cintura escapular e cintura pélvica, associado com as fasciculac@es e arreflexias tendinea. (Silva & Mejia, 2013)

De acordo com a idade de inicio das manifestagGes clinicas, e pelo comprometimento motor, podemos classificar a
AME em quatro tipos:

AME tipo I: Também conhecida como doenca de Werding- Hoffaman, ird acometer precocemente criangas de 0 a 6
meses de idade, provocando uma diminui¢cdo de movimentos e de tdnus musculares, comprometimento do controle da coluna
cervical, levando a auséncia de habilidade do paciente sentar sem apoio, com dificuldade no sustento da cabeg¢a, com choro e
tosse fracos, fasciculagbes (movimentos anormais da lingua), arreflexias (diminuigéo dos reflexos profundos). Com a fraqueza
de tronco e membros, os masculos intercostais sdo afetados, o que vai resultar em um déficit fisiologico da mecanica
respiratéria. Embora os musculos intercostais sdo lesados, o diafragma a principio é preservado. Antes de completarem 1 ano
de idade essas criancas podem desenvolver a incapacidade no processo de degluticdo ao se alimentarem, desencadeando um
quadro de desnutricdo. Nessa pouca idade o que pode levar ao ébito precoce sdo as severas complicacBes respiratorias
associadas com as disfuncdes bulbares.

Mesmo que essas criancas apresentem uma expectativa de vida reduzida sendo menos de 2 anos, as inovacgdes de
tratamentos e estudos podem elevar as perspectivas de sobrevida desses pacientes. (Baione & Ambiel, 2010; Tizzano, 2007;
Silva & Borgamann, 2021)

AME tipo Il: Ou intermediéria, as manifestacbes ocorrem por volta dos 6 a 18 meses de vida, ou podem surgir
precocemente. Os pacientes com esse tipo de AME desenvolvem insuficiéncias respiratérias, conseguindo sentar-se sozinhos
levantando em algumas situagGes, porém sempre com auxilio. Para se locomover de forma independente é necessario o uso de
dispositivo como cadeira de rodas. A fragqueza muscular terd inicio nos MMII e regido proximal de tronco o que vai
desencadear mas formagdes estruturais como escoliose, e consequentemente pode originar uma patologia pulmonar restritiva.
Alguns pacientes vdo adquirir fraqueza bulbar, associada com a disfagia (dificuldade de engolir), resultando em um baixo
ganho de peso. (Baoine & Ambiel, 2010; Silva & Rodrigues, 2019; Chrun et al., 2017)

AME tipo IlI;: Também chamada de AME juvenil ou doenca de Kugelberg — Welander, tem seu surgimento ap6s 0s
18-24 meses, podendo ter inicio na adolescéncia ou na fase adulta. O paciente vai apresentar atraso no DNPM
(Desenvolvimento Neuropsicomotor) relacionado a fadiga muscular de forma leve, fraqueza nas regides proximais do quadril,
resultando na maioria dos casos a necessidade do uso de cadeira de rodas para realizar a locomocao. Esses individuos néo
apresentam chances de adquirir escoliose, com preservacdo da sua mecanica respiratoria com pouca ou nenhuma fraqueza
dessa musculatura. (Zanoteli et al., 2020)

Quando esse tipo de AME manifesta-se antes dos 3 anos de idade, podemos classificad-la como AME Illa, se apds essa
idade iniciar as manifestacOes, é classificada como AME Illb. A diferenca entre ambas é que, na AME llla os pacientes
conseguem realizar uma deambulagdo até os 20 anos de idade, em contrapartida os pacientes com AME Illb com a mesma
faixa etria conseguem permanecer com essa fungdo durante toda a vida. (Silva & Rodrigues, 2019; Zanoteli et al., 2020)

AME tipo IV: Ainda ndo se compreende em que idade surgi esse tipo de AME. Para alguns autores a AME tipo 1V
tem inicio ap6s 10 anos de idade, entretanto para outros, é apenas por volta dos 30 anos de idade. Os pacientes tem sintomas

leves de fraqueza muscular, sem prejuizos respiratérios, realizando uma deambulacéo de forma independente, com expectativa
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de vida normal. (Baione & Ambiel, 2010; Zanoteli et al., 2020)

3.2 Fisiopatologia da AME

A Amiotrofia Muscular Espinhal (AME) é provocada por um erro no cromossomo 5q13, levando uma mutacéo da
proteina SMN (proteina que possibilita a sobrevivéncia do neurdnio motor, protegendo e possibilitando a estruturacdo dos
neurdnios motores e dos nudcleos motores do tronco encefalico), provocando nesta regido uma duplicacdo invertida dos 4
genes. (Farooq & Machenzie, 2013)

Para possibilitar o funcionamento adequado de 100% do gene da proteina SMN, é necessario um gene que forneca
informacdes, e este é o gene SMN1, que em 1995 foi realizada a identificacdo da delecdo homozigética (desequilibrio do
cromossomo, por perda de um segmento cromossémico) do mesmo, o que levou os pesquisadores a conclusdo que 95% dos
pacientes com AME é ocasionado por esse erro cromossdmico. (Tizzano, 2007; Chrun et al., 2017; Farooq & Mackenzie,
2013)

A proteina SMN pode ser também produzida por um gene quase idéntico a0 SMN1, o SMN2. A diferenga entre
ambos ocorre no nucleotideo (responsavel pela formagéo dos &cidos nucleicos do DNA e RNA) no exon 7 € 8, isso porque no
gene SMNL1 o transcrito C é gerado de forma completa, enquanto no gene SMN2 esse transcrito C se transforma em T na
posicdo 6 do exon 7, o que vai resultar na exclusdo do exon 7. Dando origem a proteina SMN de forma diferente e incompleta
de acordo com sua funcdo fisiolégica. O gene SMN2 pode produzir a proteina SMN cerca de 10-50%, dependendo da
quantidade de cdpias e da gravidade da patologia. A auséncia total dessa proteina SMN ndo permite a sobrevivéncia do
individuo, pois ird impossibilitar a sobrevivéncia dos neurdnios motores da medula espinhal. A AME geralmente ocorre em
pessoas que herdam duas cépias defeituosas do gene SMN1 — uma herdada do pai e outra da mae. (Winkelsas et al., 2020;
Chrun et al., 2017; Zanoteli et al., 2020)

Pacientes ndo afetados pela AME tem essas 4 copias dos genes em perfeita harmonia (2 copias do SMN2 e 2 cépias
do SMN1). E de acordo com a classificacdo e gravidade da AME o gene SMN2 possui sua quantidade definida: AME tipo I-
possui 2 copias do gene SMN2 e nenhuma cépia do gene SMN1; AME tipo Il- possui 3 cdpias do gene SMN2 e nenhuma
copia do gene SMN1; AME tipo Il e IV- possui as 4 copias do gene SMN2. Sendo que, pessoas que apresentem 5 ou mais
copias do gene SMNZ2, apesar da auséncia do gene SMN1 sdo considerados assintométicos e protegidos contra a manifestagédo
da doenca. (Tizzano, 2007; Farooq & Mackenzie, 2013; Zanoteli et al., 2020; Baione & Ambiel, 2010)

3.3 Diagnéstico da AME

Ha anos atras, a forma de diagnosticar AME era por meio de exame com eletroneuromiografia e biopsia muscular.
Porém, esse procedimento é muito doloroso para as criangas, aléem de que ndo eram capazes de fechar o diagnéstico de AME e
retardava ainda mais as intervencdes imediatas/preventivas.

A partir de entdo, outro método foi elaborado considerado o (nico exame que confirma o laudo de AME. O teste
genético molecular. Orientado pelo Consenso de 2018 que se ha alguma suspeita clinica, deve ser realizado imediatamente.

O teste consiste em uma investigac&do por técnicas, sendo o MLPA (Amplificagcdo Multiplex de Sondas Dependente de
Ligacdo) mais utilizado, que detecta a delecdo do gene SMN1. Sendo que a auséncia do éxon 7 nos dois alelos do gene SMN1
confirma o diagndstico de AME, ocorrendo em 90 a 95% dos pacientes. E em 5% a 10% dos pacientes a delecdo de apenas um
alelo do gene SMNL1 e o outro apresenta mutacgao intragénica; muito mais raramente ainda ha mutacao intragénica em ambos
os alelos.

Entretanto, caso seja localizada uma copia completa do gene e tenha sinais clinicos de AME, deve-se realizar o

sequenciamento do gene para detec¢do de mutacfes intragénicas. Para a confirmagao do diagnéstico genético o conhecimento
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da quantidade de copias do gene SMN2 também é importante, pois pode auxiliar no indicativo da severidade da doenga e
atuagdo terapéutica.

O diagnostico no pré-natal também é possivel desde que sejam em feto de familias que ja tiveram um filho acometido,
adquirindo uma amostra de vilosidade coridnica, liquido amni6tico ou sangue do cordao, mas a interpretacdo do resultado é
dificil quando néo se encontra delecdo nos dois alelos.

Apesar do alto custo financeiro e ndo ser disponibilizado pelo SUS, o diagndstico pré-implantacional também é um
recurso que através do método de fertilizacdo in vitro permite selecionar embrides sem mutacdo do gene SMNL1. (Zanoteli et
al., 2020)

A grande conquista para os portadores de AME quanto a diagnostico precoce, foi a aprovacgao da lei PL 5043/2020
que torna obrigatério a triagem neonatal na rede de salde publica, mas conhecido como teste do pezinho (realizado a partir de
amostra de sangue coletada no calcanhar do recém-nascido) de modo ampliado, que antes detectava 6 patologias e atualmente

incluiu a AME (e futuramente abrangerd mais de 53 doengas), concedido o direito legalmente em 23/03/2021. (Viana, 2021)

3.4 Tratamento Medicamentoso

Em 2016 foi aprovado pela FDA (Agéncia Federal do Departamento de Salde e Servigos Humanos dos Estados
Unidos), a comercializagdo do primeiro e Unico farmaco Spiranza com principio ativo nusinersen, produzida pela empresa de
biotecnologia norte-americana Biogen, para tratamento da Amiotrofia Muscular Espinhal. (Sousa & Alcéantara, 2017; Relatdrio
do EPAR, 2017)

Esse medicamento vai atuar na retirada dos introns de um RNA imaturo, de forma que vai produzir um RNA maduro
funcional. Ou seja, pacientes portadores da AME ndo podem produzir a proteina SMN suficiente. Essa proteina é responsavel
pela sobrevivéncia dos neurénios motores. A proteina SMN é codificada em dois genes: SMN1 e o SMN2. (Spinraza, 2021)

Quem apresenta essa patologia ndo possuem o gene SMN1, porém apresentam o gene SMN2 que vai ser responsavel
pela producgdo da proteina SMN de forma insuficiente para exercer sua fungdo. A acdo do Spiranza que € um oligonucleotideo
antisense sintético (tipo de material genético), vai possibilitar que o gene SMN2 seja convertido no gene ausente (SMN1)
funcional, aumentando os niveis da proteina SMN no Sistema Nervoso Central (SNC). (Diretoria médica Biogen Brasil, 2018;
Relatério do EPAR, 2017)

Com o uso do Spiranza, é possivel obter melhora da forca muscular e controle do avango da patologia. Ao ser
administrado na infancia ou até mesmo antes do surgimento dos primeiros sintomas, a funcdo motora é preservada, e desse
modo a sobrevida desses pacientes, reduzindo o risco de morte, e consequentemente o uso de ventilacdo mecénica. (Castro et
al., 2019)

O medicamento € adquirido perante receita médica, e 0 seu tratamento deve ser realizada por médicos e enfermeiros
com experiéncia no procedimento. O spiranza estd disponivel em forma de solucéo injetdvel em frascos de 12mg por via
intratecal (diretamente na medula espinhal, na parte inferior das costas). (Relatério do EPAR, 2017)

No Brasil, a medicago teve registro liberado pela ANVISA em agosto de 2017. E considerada uma das drogas de
elevado custo. No dia 14 de marco de 2019, o Ministério da Salde solicitou a incorporagdo do medicamento no SUS pela
Comissdo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias (CONITEC). A compra desse medicamento desde abril de 2019 ocorria

por judicializacdo de entes governamentais. (Sousa & Alcantara, 2017; Ministério da satde, 2019)

3.5 Tratamento fisioterapéutico
Consta-se que a AME é uma patologia de grandes acometimentos sistémicos, principalmente: cardiorrespiratorio,

osteomuscular e gastrintestinal, interferindo diretamente no desenvolvimento saudavel do organismo.
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O portador e a familia por sua vez, devem contar com uma equipe multiprofissional, sendo eles: fonoaudidlogo,
nutricionista, médicos especialistas, enfermeiros especialistas, psicologo e fisioterapeuta. Para retardar o progresso
degenerativo da patologia.

Nesse processo, desde o diagnostico até o tratamento ambulatorial, o fisioterapeuta é o profissional mais presente e
necessario, sendo devidamente capacitado para atuar na minimizacdo das complicacBes musculares e favorecer 0 aumento da
expectativa de vida. (Ministério da salde, 2019)

Entretanto, é importante salientar que ao estabelecer condutas fisioterapéuticas, o percurso natural da AME deve ser
considerado, devido aos efeitos dos exercicios no sistema organico e as adaptagcGes moleculares. Por isso, as atividades fisicas
na AME deve ser vista com o objetivo de melhorar a qualidade de vida do paciente e ndo como uma préatica de exercicios
exaustivos e forcados.

Sendo assim, dois critérios primordiais precisam ser obedecidos na implementacdo das atividades para os pacientes de
AME: prevencdo da atrofia por desuso e fadiga por uso excessivo dos neurénios motores remanescentes.

Em casos mais graves da patologia (AME TIPO 1), a intervencdo fisioterapéutica € de suporte, realizando exercicios
passivos que visam a preservacdo do arco do movimento, flexibilidade, distensibilidade, com o objetivo de prevenir e retardar
contraturas, encurtamentos. Além disso, a fisioterapia respiratéria é de extrema importancia nesse estagio, pois favorece a
diminuicdo de secreces, de infec¢des, melhora funcéo respiratéria, melhora funcdo pulmonar e dentre outros beneficios que
serdo expostos no decorrer do presente trabalho.

Na AME tipo 2, os comprometimentos do paciente comegam nos membros superiores e progressivamente
acometendo musculatura do tronco e a intervencéo fisioterapéutica gira em torno de promover a realizacdo de alongamentos
nos tecidos articulares e peri-articulares, afim de prevenir contraturas e deformidades secundarias a imobilidade e posturas
anormais. Além disso, alinhar e manter a postura adequada através de rolos, calhas, assentos adaptados e cadeiras sob medida é
de fundamental importancia, pois permite ao paciente participar ativamente de atividades sociais. Devido a faléncia respiratoria
ser a maior causa de morte dessas criangas, € necessario também o uso de incentivadores respiratorios de fluxo linear para a
manutenc¢do da capacidade vital, a eliminacao de secre¢Bes bronquicas e a melhor eficicia do mecanismo de tosse.

Em casos menos severos como na AME tipo Ill, deve-se investir na preservacdo da fun¢do muscular através do
treinamento do controle motor por meio de tarefas funcionais. Como o0 comprometimento motor proximal é maior, a realizacéo
dessas tarefas para as extremidades favorecem o desempenho das AVDs. E necessario também incentivar a capacidade
aerdbica desses pacientes tendo o cuidado de ndo gerar sobrecarga, pois podem relatar dispnéia e fadiga durante a realizac&o de
algumas tarefas. Também € indicado aderir o uso de Orteses funcionais que permitem executar fungdes especificas, sem
sobrecarregar ou permitir o uso de compensagdes musculares e/ou articulares que possam trazer futuras contraturas e
deformidades. (Guerra, 2019)

A AME tipo 1V, apesar de ndo ser relatada em muitos estudos e estar presente na fase adulta (Orsini et al., 2008) os
procedimentos cinesioterapéuticos sdo similares ao tipo Ill. Sendo que o objetivo da fisioterapia respiratéria é prevenir o
acumulo de secrecBes e amenizar a reducdo do volume corrente, através de condutas visando expansdo pulmonar, com auxilio
de inspirometria de incentivo e direcionamento de fluxo aéreo para as areas menos ventiladas do pulmé&o, associado com
alongamento da musculatura acessdria da respiragdo e toracica, favorecendo um maior alinhamento biomecanico do térax.
Visto que o treinamento dos musculos respiratérios melhora a fungéo pulmonar, atenua o decrescimento do volume corrente e
posterga o inicio da faléncia respiratoria nesses pacientes. Porém, deve ser aplicada de forma cautelosa para ndo acelerar a

fadiga dos musculos respiratorios pelo aumento da sobrecarga. (Guerra, 2019)
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3.6 Tratamento fisioterapéutico na amiotrofia muscular espinhal tipo 1

A causa mais frequente de 6bito em criangas com AME sdo as complicacGes respiratdrias, mais precisamente a IRA,
devido ao desenvolvimento de pneumonias ou atelectasias. Decorrente principalmente por causa da fraqueza dos musculos
respiratorios e bulbares que se responsabilizam pelo mecanismo da respiragao, degluticéo e fala.

Nos portadores de AME tipo 1, a fraqueza dos musculos respiratorios € generalizada, e os problemas respiratorios ja
ocorrem entre 0 nascimento e 0s 2 anos e meio de vida. Estas criancas normalmente entram em faléncia respiratéria devido
infeccBes advindas da acumulagdo de secre¢des, pois ndo possuem forca para expelir. Além disso, a mecanica respiratéria é
completamente comprometida, pois se os musculos intercostais responsaveis pela expanséo da caixa toracica sdo deficitarios, o
diafragma é sobrecarregado tornando-se o principal musculo usado para respirar. Adotando a chamada respiragao
diafragmatica ou paradoxal. Nela ocorre uma assincronia do térax e do abdémen durante a respiragdo: na inspiracdo o
abddmen se movimenta para fora e o tdrax para dentro. Podendo até mesmo adquirir um formato do térax chamado de “térax
em sino” se ndo tiver intervengdes imediatas e preventivas.

Outro comprometimento muito evidente nos pacientes de AME tipo | é a hipoventilagéo alveolar noturna (o aumento
de CO2 no organismo) que é gerada devido ao relaxamento dos musculos respiratdrios que é fisiologicamente normal no sono,
porém associado a fraqueza muscular e a hipotonia severa, tornam a ventilagdo inadequada para realizacdo das trocas gasosas,
gerando sintomas como fadiga, dispneia, cefaleia matinal ou continua, sonoléncia diurna, despertar noturno frequente com
dispneia e taquicardia e entre outros, levando a casos gravissimos e ébito. Por isso, a fisioterapia torna-se essencial nesse
processo. Utilizando técnicas, meios e estratégias de avaliagdo e tratamento. Desde respiratorios a
cinesioterapéuticos/funcionais.

Por se tratar de uma patologia rara de grandes comprometimentos, é necessario uma avalia¢do criteriosa e objetiva
direcionada para a mecanica ventilatoria. Deve-se avaliar a sintomatologia, 0 aumento da frequéncia respiratoria, alteracdes do
ritmo cardiaco e tenséo arterial (pressdo com que o sangue circula dentro das artérias), a simetria traco-abdominal (respiracao
paradoxal), a diminuicdo da eficicia da tosse, alteragdes da fala e da degluticdo e a influéncia da posicdo na fungdo
respiratéria. Tudo isso para aplicar as condutas de tratamento de forma efetiva.

A fisioterapia respiratéria conta com um grande acervo de tratamentos que podem ser administrados nos pacientes
com AME tipo |, onde os principais serdo discorridos aqui. Entretanto, € importante lembrar que ndo ha um protocolo Unico e
especifico. A aplicagdo dos recursos é mediante a gravidade da patologia associada a avaliagéo do profissional.

Um dos principais pardmetros que o fisioterapeuta precisa saber é como esta a funcdo pulmonar desses pacientes,
podendo ser mensurada pelo ventilémetro, um recurso que quantifica a capacidade pulmonar vital e a capacidade vital forcada,
muito importante para determinar se ele precisard de VNI noturna devido a hipoventilacéo alveolar. Para mensuragdo da forca
muscular, utiliza-se 0 manovacuémetro que é capaz de avaliar as pressdes maximas, inspiratoria (PImax), que é uma medida
negativa e a expiratéria maxima (PEmax) que é uma medida positiva realizada pelos misculos respiratérios.

O pico de fluxo expiratério (PFE) e pico de fluxo de tosse (PFT) mensurados pelo Peak Flow, também sdo parametros
de avalicdo fisioterapéutica importantes, pois avaliara se a tosse € eficaz ou ndo e o PFT é o melhor indicador para remocéo do
tubo de traqueostomia, caso esse paciente tenha sido submetido ao procedimento, porém, os recursos fisioterapéuticos atuam
de forma a retardar o uso de TQT, visto que a mesma favorece o surgimento de hemorragias, enfisema, leséo tecidual e infecdo
precocemente.

Quando o paciente apresentar um quadro agudo de dificuldade respiratoria e ndo for possivel a monitorizagdo nao
invasiva do CO2, realiza-se a analise dos gases respiratorios através da gasometria arterial para avaliar a eficacia ventilatéria.
Diante disso, o tratamento fisioterapéutico respiratério deve tanto preventivo e de reabilitacdo, tentando melhorar ou manter

qualidade de vida dos pacientes. Sendo que seu principal intuito é evitar a insuficiéncia ventilatéria insidiosa e aguda.
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No que diz respeito as intervencoes fisioterapéuticas, é sabido que quanto mais grave o tipo de AME e quanto mais
cedo o iniciar os sintomas, maior vai ser a necessidade de suporte ventilatorio. No caso das criancas tipo | sempre necessitarao
de suporte ventilatério sendo ele nédo invasivo (VNI) que é fornecido por meio da mascara nasal ligada ao equipamento. Nesse
caso, a indicacdo é usar pressdo positiva nas vias aéreas em modo binivel (BiPAP). Ou ventilagdo invasiva por meio da
intubacdo orotraqueal ou traqueostomia.

A indicacdo de utilizacdo da VNI é para os pacientes que apresentarem sinais e sintomas de hipoventilagao alveolar e
um dos seguintes critérios: PaCO2 maior ou igual a 45 mmHg, oximetria noturna com saturacdo do oxigénio em 88% ou
menos por 5 minutos consecutivos, pressdes inspiratdrias maximas menores que 60 cmH20 ou capacidade vital forgada
inferior a 50% do previsto. Ou seja, caracteristico dos AME tipo I. E sendo assim, a instituicdo da VNI deve ser fornecida de
forma preventiva logo quando é diagnosticado e na presencga de padrdo paradoxal, taquipneia, sinais e sintomas sugestivos de
hipoventilacdo alveolar e de desconforto respiratorio. Quanto as interfaces para se utilizar existem vérios tipos, porém para as
criangas com AME tipo | a mais indicada € a nasal. A facial é contraindicada por causa do alto risco de sufocamento com
salivas e secrecdes.

Os equipamentos que prestardo essa assisténcia aos pacientes com AME tipo | (sendo manuseados pelo fisioterapeuta)
sdo: o BiPaP que é ventilador com suporte pressérico em modo binivel que fornece dois niveis de pressdo positiva nas vias
aéreas podendo identificar o ciclo respiratorio normal do paciente e desempenhar com ele, ou também realizar o ciclo quando o
individuo estiver dormindo profundamente e ndo estiver respirando de forma correta sozinho. Sendo que a configuracédo
recomendada é: IPAP entre 16 e 26 — pressao de suporte superior a 10 cmH20, EPAP entre 4 e 6, frequéncia respiratria entre
18 e 35, de acordo com a basal para a idade e tempo inspiratério entre 0,5 e 1,5s, baseado na idade e na frequéncia respiratoria.

O Cough Assist ¢ uma maquina de tosse que apesar do alto custo monetario, traz excelentes beneficios nos pacientes
com AME tipo I, pois seu quadro fisiopatoldgico ndo possibilita uma tosse satisfatdria para expulséo das secre¢des. Por isso, 0
recurso fornece pressdo positiva (insuflagdo) seguida por uma rapida pressao negativa (exsuflagdo), ou seja, manda ar para 0s
pulm&es com uma pressao pré-definida, em seguida aspira o ar dos pulmdes com uma pressdo pré-definida também. Isso ajuda
a produzir uma tosse mais eficaz, mantendo a higiene das vias aéreas. Essas pressdes de insuflagdo e exsuflacdo podem ser
ajustadas de acordo com o conforto do paciente. Sendo que normalmente sdo usadas pressdes entre 40cmH20 a 60cmH20
para remover secregdes.

A indicacdo de uso para portadores de AME tipo | ¢ diario, e em alguns casos mais de uma vez por dia. Geralmente,
sdo usados de 3 a 5 ciclos, com 5 respiracdes em cada ciclo. A secrec¢éo deve ser aspirada entre um ciclo e outro. Em casos de
resfriados, 0 uso da maquina de tosse deve ser intensificado conforme a necessidade do quadro.

Outro recurso necessario para os pacientes com AME tipo | é o AMBU (ressuscitador manual), principalmente em
casos de emergéncias, pois ele é utilizado para: ventilagdo manual no caso de intercorréncias clinicas como dessaturacdo grave
e parada respirat6ria e em casos de falha do ventilador mecénico, auxilia na tosse e favorece expansdo pulmonar através do
empilhamento de ar/ insuflacdo passiva.

O oximetro de pulso também €é importante estarem constantemente, pois se a saturagdo dos pacientes com AME for
inferior a 95% ja precisam de suporte respiratdrio extra. Além de que se a frequéncia cardiaca estiver acima do habitual do
paciente e do normal para a idade deve ser averiguada, podendo sugerir quadro de infec¢do ou fadiga muscular.

Para ajudar umidificar as vias aéreas e a fluidificar as secrecdes, auxiliando na desobstrucdo das vias aéreas e a
higiene brénquica, utiliza-se nebulizadores.

Outras intervencOes fisioterapéuticas essenciais nos pacientes de AME tipo I, sdo os cuidados cinesioterapicos
(fisioterapia motora), pois a fraqueza muscular faz com que diminui a mobilidade normal do corpo, o que favorece os

encurtamentos musculares, chegando a perder sua funcionalidade. Sendo assim, o fisioterapeuta ira trabalhar de maneira que
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controle as deformidades e controle a fungéo desses pacientes.

Os alongamentos e mobilizagBes articulares sdo recursos utilizados atenuar os encurtamentos, sendo que as regifes
mais acometidas sao: plantas dos pés, tornozelos, joelhos, quadris, cotovelos e pulsos. Por isso, os principais musculos a serem
trabalhados sao: flexores de punhos e dedos, inclinadores e rotadores laterais do pescogo, biceps, triceps, flexores de quadril,
adutores, abdutores, pronadores, abdominais, peitorais e entre outros. Sendo que esses exercicios de alongamentos estaticos
devem durar pelo menos 60 segundos por grupo muscular e devem ser realizados, no minimo, 5 vezes por semana. Uma média
de frequéncia diaria ideal.

O posicionamento dos pacientes com AME tipo | também deve ter um cuidado especial, alterando a mudanca de
decubito (lateral, ventral, dorsal) de 2 em 2 horas, acoplando apoios (coxins, travesseiros e outros) que favoregam a posigao
adequada evitando feridas, desconforto e sobrecarga. E necessario também estimular a posigio sentada mesmo que seja por
menos tempo, mas garantir a mobilidade visto que provoca indmeros beneficios vasculares. Outro posicionamento
indispensavel € o ortostatismo por um periodo de 1 hora, de 5 a 7 vezes por semana, pois é benéfico na formacgdo dssea
(prevencdo da osteopenia), no transito gastrointestinal, socializagdo e principalmente alonga membro inferior.

Outro recurso muito utilizado para prevencao de deformidades, sdo as érteses que precisam ser prescritas pelo
ortopedista e fisioterapeuta segundo a necessidade especifica do paciente. Entretanto as mais utilizadas sdo: tala suropodalica
ou AFO (ankle-foot orthosis), tala extensora de joelhos, faixa adutora, ortese téraco-lombar-sacral com abertura abdominal
(OTLS - colete rigido), colete flexivel, értese de punho e dedos e értese de cotovelo.

O tipo de exercicio a ser realizado com os pacientes com AME tipo |, serdo propostos diante da avaliagdo clinica do
fisioterapeuta que aplicar4 ou de forma passiva, assistida ou até mesmo ativa. Dependendo do quadro apresentado e da
necessidade exposta. (Zanoteli et al., 2020; Mélo et al., 2017; Gongalves & Bach, 2019)

4. Consideracdes Finais

A AME tipo | é uma patologia complexa e muita desafiadora. O seu diagndstico provoca mudangas tanto na vida do
portador quanto de seus familiares. Porém, com o passar dos anos, com crescimento e difusdo da ciéncia, realizou-se muitos
estudos para compreender sua etiologia e quais intervengdes deveriam ser feitas. E desde entdo, surgiram novas formas de
tratamento, sendo um deles a atuacdo da fisioterapia que intervém para minimizar/retardar as manifestacdes clinicas que
afetam o sistema musculoesquelético e as complicagdes no sistema respiratério, contribuindo para promover qualidade e
prolongar a vida, e consequentemente evitando o 6bito desses pacientes.

Entretanto, ainda se faz necessério investir em pesquisas cientificas que visam obter maiores resolucGes

farmacoldgicas, bem como terapéuticas.
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