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Resumo

Objetivo: avaliar o desenvolvimento motor e outros aspectos de salde integral de uma crianga com agenesia sacral.
Metodologia: trata-se de um relato de caso, de carater descritivo, com uma abordagem quantitativa e transversal. Os
instrumentos utilizados foram uma ficha de avaliagcdo sociodemogréfica e a Escala Alberta. Essa pesquisa foi
submetida a0 Comité de Etica em Pesquisa da UEPB e foi aprovada com o nimero CAAE: 74237223.1.0000.5187.
Resultados: Crianga avaliada aos 7 meses de vida. Recebeu o diagnostico de sindrome de regressao caudal tipo 11, ou
agenesia sacral, aos 5 meses. Na avaliacdo fisioterapéutica, observou-se hipotonia e hipotrofia dos MMII, além de
atraso do DNPM, de acordo com a escala Alberta (escore total 27, percentil <10). A mée relata irritabilidade, distarbio
do sono e constipacdo intestinal severa. Conclusdo: O registro cientifico de casos de doengas raras é importante para
trazer respaldo cientifico para profissionais que se deparam com casos semelhantes em sua rotina clinica. O paciente
registrado através deste relato de caso é uma crianga que tem diversos aspectos de sua salde afetados pela presenga da
agenesia sacral, marcadamente o desenvolvimento motor e a funcéo intestinal.

Palavras-chave: Doengas raras; Regido sacral; Atraso no desenvolvimento; Fisioterapia.

Abstract

Obijective: To evaluate the motor development and other aspects of comprehensive health in a child with sacral
agenesis. Methodology: This is a descriptive case report with a quantitative and cross-sectional approach. The
instruments used were a sociodemographic evaluation form and the Alberta Scale. This research was submitted to the
Research Ethics Committee of UEPB and was approved with the number CAAE: 74237223.1.0000.5187. Results:
Child evaluated at 7 months of age. Received the diagnosis of caudal regression syndrome type Il, or sacral agenesis,
at 5 months. In the physiotherapeutic evaluation, hypotonia and hypotrophy of the lower limbs were observed, as well
as delayed DNPM according to the Alberta scale (total score 27, percentile <10). The mother reports irritability, sleep
disturbances, and severe constipation. Conclusion: The scientific documentation of rare diseases is important to
provide scientific support for professionals who encounter similar cases in their clinical practice. The patient
documented through this case report is a child who has various aspects of their health affected by the presence of
sacral agenesis, notably motor development, and intestinal function.

Keywords: Rare diseases; Sacral region; Developmental delay; Physiotherapy.
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Resumen

Objetivo: Evaluar el desarrollo motor y otros aspectos de la salud integral de una nifia con agenesia sacra.
Metodologia: Se trata de un informe de caso, de cardcter descriptivo, con un enfoque cuantitativo y transversal. Los
instrumentos utilizados fueron una ficha de evaluacién sociodemogréafica y la Escala Alberta. Esta investigacion fue
sometida al Comité de Etica en Investigacion de la UEPB y fue aprobada con el nimero CAAE:
74237223.1.0000.5187. Resultados: Nifio evaluado a los 7 meses de vida. Recibié el diagndstico de sindrome de
regresién caudal tipo Il, agenesia sacra, a los 5 meses. En la evaluacion fisioterapéutica, se observo hipotonia e
hipotrofia de los MMII, ademas de retraso del DNPM, de acuerdo con la escala Alberta (puntuacion total 27, percentil
<10). La madre reporta irritabilidad, trastornos del suefio y estrefiimiento severo. Conclusion: El registro cientifico de
casos de enfermedades raras es importante para proporcionar respaldo cientifico a los profesionales que se enfrentan a
casos similares en su préactica clinica. La paciente documentada a través de este informe de caso es una nifia que tiene
varios aspectos de su salud afectados por la presencia de agenesia sacra, notablemente el desarrollo motor y la funcion
intestinal.

Palabras clave: Enfermedades raras; Region sacra; Retraso en el desarrollo; Fisioterapia.

1. Introducéo

No decorrer de 2019, o territério brasileiro foi cendrio para o registro de, aproximadamente, 13 milhdes de casos
diagnosticados com doengas raras, uma estatistica destacada pelo Ministério da Sadude. Notavel é o fato de que, dentre estes
casos, uma grande maioria, equivalente a 95%, enfrenta a realidade de uma caréncia de tratamentos especificos direcionados
para suas condicOes. Esta lacuna terapéutica ressalta o papel de um acompanhamento multidisciplinar, que se estende além dos
limites convencionais para englobar um leque de reabilitacGes fisicas, psicoldgicas e sociais, junto a um robusto incentivo a
inovacdo, politicas e pesquisa cientifica, como sublinha Montalti em 2023.

A complexidade e a diversidade destas condicfes, exemplificadas por Amaral, Rego, 2020; Lima, Gilbert, Horovitz,
2018, requerem uma abordagem que va além do tratamento médico tradicional. Exige-se uma estratégia compreensiva que
incorpore avangos tecnoldgicos, apoio psicoemocional e a implementacdo de politicas publicas que assegurem 0 acesso
continuo a servicos de qualidade e a pesquisas inovadoras, representando uma rede de suporte vital para afetados por estas
raras, porém significativas, doengas.

Dentro desse espectro de enfermidades, algumas se destacam pela complexidade de suas manifestacdes e os desafios
inerentes a gestdo de seus impactos, a citar, a doenga de Wilson, fibrose cistica, fenilcetonlria e agenesia sacral (Amaral, Rego,
2020; Lima, Gilbert, Horovitz, 2018).

Dentro deste cendrio, a agenesia sacral € uma condigéo congénita rara caracterizada pelo desenvolvimento anormal ou
auséncia do sacro, que é uma estrutura 0ssea localizada na base da coluna vertebral, onde se articula com a pelve. Esta
condigdo é um tipo de defeito de nascimento que pode ocorrer isoladamente ou como parte de uma sindrome mais complexa,
como a sindrome de cauda equina ou a sindrome de regressao caudal (Djuric et al., 2010; Nucci et al., 2001; lbrahim et al.,
2020).

Em termos cientificos, "agenesia" refere-se a ndo formacao ou desenvolvimento incompleto de um érgéo ou parte do
corpo, durante o desenvolvimento embrionario. No caso da agenesia sacral, partes do sacro ndo se formam propriamente, o que
pode levar a vérias complicacGes e manifestacdes clinicas, dependendo do grau de agenesia (Djuric et al., 2010; Ibrahim et al
2020). Dentre as principais manifestaces, destacam-se as anomalias no desenvolvimento dos membros inferiores;
comprometimento da funcéo neuroldgica, incluindo controle dos esfincteres; problemas ortopédicos, como deformidades nos
quadris e coluna vertebral; complicagdes urogenitais e coloproctologicas.

Dados epidemioldgicos detalhados sobre a agenesia sacral sdo limitados devido & sua raridade, estimando-se que afete
aproximadamente 1 em cada 25.000 nascimentos (Hagelsteen, 2018). A agenesia sacral € mais comumente vista em criancas

nascidas de mées com diabetes, particularmente se a diabetes ndo estiver bem controlada durante a gravidez. N&o h4 uma
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predisposicdo conhecida de género para a agenesia sacral como uma condicéo isolada, embora alguns relatorios sugerem que
ela pode ser ligeiramente mais comum em meninas (Kosaki et al., 2016; Wang et al., 2019).

Existem diferentes classificacGes utilizadas para descrever a agenesia sacral de acordo com a gravidade e extensdo da
condigdo clinica. Uma das classificagdes mais comumente utilizadas € a classificagdo de Macnab, que divide a agenesia sacral
em quatro tipos: tipo I, onde ha auséncia de apenas uma vértebra sacral; tipo Il, caracterizado pela auséncia de duas vértebras
sacrais; tipo I, com auséncia de trés vértebras sacrais; e tipo IV, que corresponde a auséncia de todas as vértebras sacrais
(Djuric et al., 2010).

O diagnéstico pode ser realizado através de exames de imagem, como radiografias, tomografias computadorizadas e
ressonancia magnética. E importante uma avaliagio minuciosa desses exames, uma vez que a agenesia sacral pode estar
associada a outras malformag8es congénitas, como a mielomeningocele, hidrocefalia e anomalias genitais (Djuric et al., 2010).

O tratamento varia de acordo com a gravidade e extensdo da anomalia, bem como das outras malformagdes
associadas. Em casos menos graves, podem ser realizadas intervengdes cirdrgicas corretivas para melhorar a funcdo e
aparéncia da regido afetada. Ja em casos mais complexos, pode ser necessaria uma abordagem envolvendo especialistas de
diversas areas, como ortopedistas, urologistas, pediatras e cirurgides plasticos (Djuric et al., 2010; Hagelsteen, 2018).

E fundamental que o tratamento seja iniciado precocemente, visando minimizar as complicagdes e proporcionar uma
melhor qualidade de vida ao paciente. Além disso, é importante um acompanhamento regular ao longo do desenvolvimento,
para monitorar o crescimento e o desenvolvimento das estruturas afetadas, bem como tratar adequadamente as possiveis
complicacdes, desta forma destaca-se a importancia do acompanhamento fisioterapéutico desses pacientes (Hagelsteen, 2018).

Seguindo o raciocinio, a Classificacdo Internacional de Funcionalidade (CIF) possibilita que seja mensurado o
impacto que certa doenca, condi¢do ou ambiente provoca sobre o individuo e sua qualidade de vida. Isso através dos cinco
componentes avaliados: funcg8o, estrutura, atividade social, participacdo social e ambiente. Sendo importante afirmar que ndo
apenas consequéncias das doengas sdo estudadas, como também os fatores relacionados a salde, capacidades funcionais,
facilitadores e barreiras em seu desenvolvimento diario, entre outros (OMS, 2020).

Diante do exposto, o presente estudo teve como objetivo avaliar o desenvolvimento motor e outros aspectos de salde

integral de uma crianga com doenga rara, a agenesia sacral.

2. Metodologia

Trata-se de um estudo caracterizado como relato de caso (Estrela, 2018; Toassi & Petry, 2021), realizado no ambiente
da Clinica Escola de Fisioterapia da Universidade Estadual da Paraiba (CEF-UEPB).

Para a avaliacéo, foram utilizados dois instrumentos. Inicialmente, a ficha de Avaliagdo Pediatrica, que consiste em
um questionario sociodemografico, aplicado com os cuidadores, para coleta de informagdes sobre a identificacdo da crianca e
do responsavel, bem como informagOes gerais quanto a presenca de intercorréncias durante a gestacdo, o tipo de parto
realizado, a presenca de outras patologias neuroldgicas na familia. Além de informag@es a respeito da historia clinica, queixa
principal, avaliacdo dos sistemas, avaliacdo dos fatores contextuais ambientais e pessoais da crianca.

Posteriormente, a avaliacdo baseou-se pela Escala Motora Infantil de Alberta (AIMS), que foi desenvolvida por por
Piper e Darrah (1994), é um instrumento observacional, confiavel, validado e padronizado para a populacdo brasileira
(Valentini & Saccani, 2011), que é usado para avaliar e monitorar a fungdo motora grossa em lactentes nascidos a termo e pré-
termo a partir de 38 semanas de idade gestacional até 18 meses de idade corrigida. E composta por 58 itens agrupados em
subescalas (prono, supino, sentado e em pé) que descrevem a movimentacdo espontanea e as habilidades motoras. O

examinador observa a crianga, levando em consideragdo aspectos da superficie do corpo que sustentam o peso, a postura e 0s
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movimentos antigravitacionais. A interpretacdo dos resultados se da por meio dos critérios observados em cada uma das
posturas. A escala apresenta escores brutos, percentis e categorizacdo do desempenho motor em: normal (>25%); suspeito
(entre 25 e 5%); atipico/anormal (<5%) (Piper e Darah, 1994).

A participagdo da crianga foi de carater voluntario, sem fins lucrativos, através da autorizacdo dos
cuidadores/familiares que foram informados quanto aos procedimentos da pesquisa e, em seguida, assinaram o termo de
consentimento livre e esclarecido. Essa pesquisa foi submetida ao Comité de Etica em Pesquisa da UEPB, e encontra-se em
concordancia com os aspectos éticos que envolvem a pesquisa com seres humanos, conforme preconiza a Resolucdo n°
466/2012 do Conselho Nacional de Salde do Ministério da Salde. Foi aprovada sob o nimero do CAAE
74237223.1.0000.5187. Atendendo e respeitando, também, os direitos previstos no Estatuto da Crianca e do Adolescente -
ECA, Lei Federal n°® 8069 de 13 de julho de 1990.

3. Relato do caso

Paciente do sexo masculino, nascido em 22/09/22, com 7 meses de idade na primeira avaliag&o fisioterapéutica, idade
materna no nascimento 44 anos, gestacdo nao planejada, porém desejada, G3/P3/A0. A mé&e realizou pré-natal adequadamente,
com 16 consultas contabilizadas, entretanto a mée apresentava um quadro de diabetes tipo Il e desenvolveu pré-eclampsia, o
que a fez ter um parto normal pré-termo espontaneo, com 36 semanas gestacionais. A crianga nasceu com 2,58kg, 41cm de
estatura, perimetro cefalico de 33cm e perimetro toracico de 31cm, com Apgar de 8 no primeiro minuto e de 9 no quinto
minuto.

Ao nascer foi identificado pé torto congénito, sendo indicada e realizada cirurgia aos 3 meses de vida. Apos isto,
houve suspeita de luxacdo de quadril, quando foi realizado um exame de raio X (Figura 1) e ultrassonografia do quadril. O
exame de raio X da Figura 1, mostra a auséncia de contato da cabeca do fémur com o acetdbulo, assim como a
ultrassonografia, determinando o diagnostico de luxagdo de congénita do quadril do tipo 4. Apds investigacdo neuroldgica,
com ressonancia magnética (Figura 2) chegou-se ao diagnéstico de sindrome da regressdo caudal tipo Il ou agenesia sacral, aos

5 meses.

Figura 1 - Radiografia da pelve do paciente em AP.

Fonte: Prontuério do paciente (2024).
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Figura 2 - Ressonancia magnética da coluna lombar do paciente.

Fonte: Prontuério do paciente (2024).

Na avaliagdo fisioterapéutica, observou-se hipotonia e hipotrofia dos MMII, além de atraso do DNPM, de acordo com
a escala AIMS (escore total 27, percentil <10). Outra queixa da mée foi a constipacdo intestinal severa da crianga, que ja
chegou a passar 15 dias sem defecar. E possivel observar uma ma formagdo no anus da crianca, que se encontra mais
superiorizado do que a posi¢do anatdmica esperada. Ainda ndo foi possivel avaliar a fun¢éo urinaria, devido a idade da crianca,

na qual ainda ndo se espera controle urinrio.

4. Discussao

O registro de pacientes com doengas raras é importante para trazer respaldo cientifico para profissionais que se
deparam com casos semelhantes em sua rotina clinica. Além disso, serve para impulsionar a pesquisa em saide e informar
politicas de salide que atendam as necessidades especificas dessa populagéo.

A genitora da crianga apresentava diabetes tipo Il desde antes da gestacdo, o que esta bem estabelecido como um fator
de risco para a ocorréncia de agenesia sacral. Ha relatos na literatura de que a presenca de diabetes aumenta em 200 vezes 0
risco de dessa mé formacéo (Thapa et al., 2023; Wender-Ozegowska et al., 2005). A maioria dos casos é descoberta durante o
pré-natal ou no parto (Thapa et al., 2023), costumando ser detectada desde o inicio da gestacdo, 0 que ndo aconteceu neste
caso, tendo em vista que a mae realizou todo acompanhamento pré-natal de forma adequada, mas em nenhum exame
ultrassonografico houve registro da ma formagdo. Tal achado ressalta a importancia de profissionais com expertise para

realizar 0s exames de imagem durante a gestacdo e de um pré-natal de qualidade.
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Em relacdo ao desenvolvimento neuropsicomotor, é importante destacar uma diferenca basica em relagdo ao
crescimento (Dornelas, Duarte & Magalhaes, 2015). O crescimento representa o desenvolvimento fisico e é a expressdo da
hiperplasia e hipertrofia celulares; é quantitativo: avaliagdo do peso, altura da crianca, perimetro cefalico. Quanto ao
desenvolvimento, que é a capacidade de uma crianga de realizar tarefas cada vez mais complexas, corresponde a aquisicdo de
novas habilidades; é dificil mensurar de forma objetiva e é contexto dependente.

As implicacdes de uma condicdo genética associada ao baixo peso e aos déficits de crescimento sdo inseridas na
categoria de risco bioldgico. Estes riscos geram aumento da morbimortalidade durante a infancia e podem perdurar até a fase
adulta (Camargos et al., 2019). Quanto aos marcos motores amplos do desenvolvimento, que foi avaliado pela escala Alberta
de Desenvolvimento Infantil, que é um instrumento que avalia a sequéncia do desenvolvimento motor em bebés neurotipicos e
naqueles com condicoes que afetam o desenvolvimento motor (Piper & Darrah 1994), foi possivel observar que a crianca
estava com o desenvolvimento motor em risco (percentual <10%).

Ao analisar minuciosamente os resultados da Avaliacdo Motora Infantil (AIMS), pdde-se constatar que a crianca
apresentou dificuldades, principalmente, nas posturas que exigiam as transferéncias de peso para os membros inferiores, no
engatinhar, no rolar e na posicédo de ortostatismo. Essas dificuldades estdo relacionadas as alteragOes estruturais decorrentes da
condigdo clinica, uma vez que a auséncia sacral prejudica a estabilidade dos membros inferiores, da coluna vertebral e a
aquisicéo de habilidades funcionais em criancas (Vleeming et al, 2012).

Ao0s sete meses, espera-se que uma crianga seja capaz de sentar-se com apoio minimo ou sem apoio, exibindo um
controle cefélico estavel e uma coluna vertebral cada vez mais ereta. Essa conquista ndo apenas facilita a interacéo visual e
manual com objetos, como também promove o desenvolvimento das habilidades motoras finas (Camargos et al., 2019).
Adicionalmente, a mobilidade é outro componente critico do desenvolvimento motor nessa fase. Ha a capacidade de rolar em
ambas as dire¢des e podem comecar a engatinhar, utilizando movimentos coordenados de bracos e pernas. Esta fase marca um
momento significativo no desenvolvimento da independéncia e exploragdo ambiental, além de fomentar a curiosidade e o
aprendizado (Effgen, 2007).

A articulacdo sacroiliaca ocupa uma posi¢cdo anatdmica central no desenvolvimento motor e na aquisicdo de
habilidades funcionais durante a infancia. Esta articulagcdo é instrumental na manutengdo da estabilidade pélvica, um fator
indispensavel para a adogdo de uma postura sentada adequada. Segundo Kisner & Colby, (2021) a ASI serve como uma
plataforma de suporte vital, proporcionando a estabilidade necessaria ndo somente para sentar-se de maneira segura, mas
também para o desenvolvimento subsequente de habilidades motoras.

Além disso, a eficiéncia da articulacdo sacroiliaca é primordial para a distribuicdo harmoniosa das forcas mecanicas
entre o tronco e os membros inferiores. Esta distribuicdo equilibrada é essencial para facilitar a coordenagdo dos movimentos
complexos envolvidos no engatinhar, um marco desenvolvimentista que prepara a crianga para futuras habilidades locomotoras
(Kisner & Colby, 2021). O engatinhar ndo somente marca uma fase significativa no desenvolvimento motor infantil, mas
também estimula a exploracéo e compreensdo do mundo ao redor da crianga (Effgen,2007).

Adicionalmente, esta articulacdo exerce um papel fundamental na transicdo para a bipedestacdo, um processo
evolutivo que culmina na habilidade de ficar em pé e caminhar. Kisner & Colby (2021) destacam que durante 0s estagios
iniciais do desenvolvimento da posicéo ereta e da marcha, a articulagdo sacroiliaca assegura que as cargas mecanicas sejam
efetivamente distribuidas através do esqueleto axial. Essa distribuicdo competente é crucial para o desenvolvimento de uma
marcha eficiente e segura, evitando assim o surgimento de padrfes de movimento desequilibrados que poderiam levar a
complicagdes musculoesqueléticas no futuro.

Portanto, a integridade e funcionalidade da articulacdo sacroiliaca sdo de extrema importancia ndo apenas para a

estabilidade pélvica e postura sentada, mas também como um elo essencial que suporta o desenvolvimento de habilidades
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motoras mais complexas, como o0 engatinhar e a caminhada. Sem a estabilidade adequada oferecida por esta articulagéo, a
crianca pode encontrar dificuldades em manter o controle postural necessario para o desenvolvimento subsequente de
habilidades motoras finas e coordenadas.

Quando observados os sintomas urinarios e coloproctoldgicos, o Unico relato da mée foi sobre a constipagédo severa e
0 ressecamento das fezes. Entretanto, este € um aspecto que necessita de acompanhamento a longo prazo, pois é provavel que
haja ma formacdo também no assoalho pélvico da crianca. A agenesia sacral também esta relacionada com a bexiga
neurogénica, que é uma condicdo de disfuncdo vésico-esfincteriana que acomete individuos com doencas do sistema nervoso

central ou periférico (Cho et al., 2016).

5. Concluséao

A agenesia sacral é uma condigdo rara e a crianga descrita no relato de caso apresenta alteragdes no desenvolvimento
motor, que foi avaliado pela escala Alberta, além de apresentar irritabilidade, distrbio do sono e constipacao intestinal severa.
Sabe-se que a agenesia sacral tem grande impacto sobre a funcionalidade, o que faz com que a equipe que esta acompanhando
esta crianca esteja sempre atenta a estes aspectos descritos.

Como sugestdo para pesquisas futuras, fica a ideia do acompanhamento dessa crianga, para verificar se o tratamento
oferecido tem se mostrado benéfico ao seu desenvolvimento. Além da ideia de realizar um levantamento epidemiolégico dos

casos de agenesia sacral, com as caracteristicas clinicas desta disfungdo e seu progndstico.
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