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Resumo: O estudo visou verificar a influéncia de um programa fisioterapéutico no
desempenho funcional de uma crianga com diagnéstico de Charcot-Marie-Tooth
tipo 2. O participante (sexo masculino, 6 anos) apresentava comprometimento
motor e sensitivo em membros superiores e inferiores. Antes e apds o programa, o
participante foi avaliado pelo Pediatric Evaluation Disability Inventory (PEDI),
questionario que avalia o desempenho funcional de criangas na faixa de 6 meses
a7 anos e meio. O PEDI divide-se em trés partes: habilidades funcionais (envolvendo
autocuidado, mobilidade e funcao social), assisténcia do cuidador e modificagoes
do ambiente; este estudo limitou-se a parte de habilidades funcionais. A partir das
dificuldades detectadas na avaliagao inicial, elaborou-se um programa de
intervencao fisioterapéutica com base no conceito neuroevolutivo Bobath. O
programa foi aplicado por 2 meses, sendo realizadas 2 sessdes semanais de 50
minutos cada, totalizando 15 sessdes. Na avaliagdo apés a aplicacdo do programa,
aumentou o escore normativo no PEDI, nas areas de autocuidado (de 20,8 para
26,7) e mobilidade (de 40 para 54,9), especialmente nas habilidades de
transferéncia, subir e descer escadas. Portanto, o programa de intervencdo
fisioterapéutica mostrou-se eficaz, promovendo melhora no desempenho funcional
da crianca.

Descritores: Atividades cotidianas; Doenca de Charcot-Marie-Tooth/reabilitacao;
Neuropatias motoras e sensoriais hereditarias/reabilitagao

ABSTRACT: This case study aimed at verifying the influence of a physical therapy
program on the functional performance o%a child with diagnosis of Charcot-
Marie-Tooth) disease type 2. The 6 year-old male child presented low and
upper limbs affected at both motor and sensitive levels. Before and after the
program, the subject was assessed by means of the Pediatric Evaluation
Disability Inventory (PEDI), designed for children between 6 months through
7.5 years old. PEDI is divided into three parts — functional skills (involving self-
care, mobility and social function), caregiver assistance, and environment
modification — and only the first part was used in this study. Drawing on the
difficulties detected at the first evaluation, a physical therapy program was
designed, based on the neurodevelopmental concept. The program lasted two
months, with two 50-minute sessions per week (a total of 15 sessions). At the
post-program evaluation, self-care score raised from 20.8 to 26.7, and mobility
scare, from 40 to 54,9, specially in transference and going up and downstairs
skills. Thus, the therapy program was effective in improving the subject's
functional performance.

KEv worps: Activities of daily living; Charcot-Marie-Tooth disease/rehabilitation;
Hereditary motor and sensory neuropathies
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INTRODUCAO

A Doenca de Charcot-Marie-Tooth
(CMT) é a mais comum desordem ge-
nética do sistema nervoso periférico,
apresentando prevaléncia de 1:2.500™2.
Acomete os nervos periféricos, cau-
sando fraqueza, degeneracdo mus-
cular e perda da sensibilidade nas ex-
tremidades do corpo, podendo ser her-
dada geneticamente ou ocorrer por
uma mutagdo genética’. Dezenas de
genes tém sido relacionados com esse
transtorno, cada um ocasionando um
tipo especifico da sindrome. Dessa for-
ma, ha grande heterogeneidade clinica
e genética’*.

Sao definidos dois principais tipos
dessa neuropatia motora e sensorial:

¢ CMT tipo 1 ou desmielinizante: é
a forma mais precoce, ocorre
geralmente na metade da infancia
e causa diminuicdo na velocidade
de conducao nervosa;

¢ CMT tipo 2 ou axonal: é a forma
mais tardia, porém a idade em que
ocorre pode variar?.

Como no presente estudo foi acom-
panhado um caso de crianga com CMT
tipo 2, somente essa forma serd focali-
zada. A CMT tipo 2 apresenta-se com
os aspectos neurofisiolégicos de uma
neuropatia axonal crénica, com acha-
dos eletroneuromiogréficos de atrofia
axonal e degeneragao walleriana, ma-
nifestados clinicamente como atrofia
muscular. Caracteriza-se por diminui-
¢ao da velocidade de conducao moto-
ra e sensorial, bem como por menores
amplitudes de respostas evocadas*.

A forma classica de CMT tipo 2 pro-
gride lentamente, manifestando-se
principalmente com deformidades do
pé, que acabam por interferir nas ativi-
dades de deambulacao e equilibrio®.
Newman et al.® descrevem que a mar-
cha de individuos com CMT é 15%
mais lenta que em individuos sem a
patologia.

Quando os membros superiores sao
afetados, em geral o acometimento é
simétrico’. Vinci et al.” observaram
que a maior parte dos individuos com
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CMT tem pouco prejuizo da fungdo
manual, mas em alguns casos a fun-
¢do pode ser severamente afetada.

A doenca também pode trazer gran-
de impacto emocional, tanto para o
individuo acometido quanto para os
familiares, uma vez que inicialmente
os pacientes apresentam desenvolvi-
mento tipico, mas, quando surgem os
sintomas, comegam a perder as habili-
dades motoras adquiridas®. Geralmen-
te, os sintomas comecam a manifestar-
se na adolescéncia ou no inicio da
idade adulta, porém podem iniciar-se
na infancia®*.

Até o momento nao existe cura para
a doenca de Charcot-Marie-Tooth, dai
ser essencial reabilitar esses indi-
viduos. A reabilitacdo deve envolver
uma equipe multidisciplinar cons-
tituida por fisioterapeuta, terapeuta
ocupacional, fisiatra, ortopedista, ge-
neticista, podélogo e psicélogo?. A
fisioterapia é de suma importancia,
ndo apenas para conter a evolugao da
doenga mas também para reverter
alguns sintomas e, principalmente,
manter a funcionalidade do individuo.

De acordo com Zanoteli e Narumia?,
o tratamento fisioterapéutico deve
consistir em fortalecimento da mus-
culatura distal e prevencao de contra-
turas. Segundo Lindeman et al.®, os pro-
gramas de reabilitagdo sdo seguros
para pacientes com CMT, ao contrdrio
de outras doencas neuromusculares
como as distrofias musculares, em que
o exercicio fisico pode agravar o
quadro. Para Chetlin et al.’, o treino
de forga muscular em pacientes com
CMT é capaz de provocar adaptagdes
das fibras musculares, aperfeicoando
a forca e, conseqlientemente, o de-
sempenho de habilidades funcionais.

No entanto, diante das caracteristi-
cas dos sinais e sintomas apresentados
na CMT, pode-se questionar se apenas
o fortalecimento muscular e a preven-
¢do de contraturas mencionados na
literatura sdo suficientes para atender
as dificuldades funcionais impostas
pelo quadro clinico. A execugdo de
movimentos funcionais requer controle
dos sistemas musculoesquelético,

neuromotor, sensorial e cardiorrespi-
ratério. Todos esses sistemas podem
estar comprometidos na CMT. Assim,
podem ser necessarios outros tipos de
tratamento, que enfatizem o treino das
habilidades funcionais, minimizando
as limitagdes funcionais impostas pelos
sistemas nessa doenca.

Poucos estudos tém investigado for-
mas alternativas de intervencdo
direcionadas aos pacientes com CMT.
No estudo de caso realizado por
Vinci'?, verificou-se que o treino de
marcha em um paciente de 38 anos
de idade com CMT foi eficaz, sendo
observada melhora no equilibrio du-
rante a deambulagdo. Além disso, sdo
escassas as informagdes a respeito do
efeito da reabilitacao no desempenho
funcional. Portanto, sdo necessarios
estudos que investiguem os resultados
de intervengoes fisioterapéuticas na
funcionalidade desses individuos,
considerando o uso de instrumentos de
avaliacdo validados e adaptados para
a populagdo brasileira, cujo desfecho
de interesse seja a funcionalidade.
[sso permitird uma melhor determina-
¢ao de objetivos e de conduta fisiote-
rapéutica, além de permitir o acompa-
nhamento sistemético de cada caso
especifico.

O Pediatric Evaluation of Disability
Inventory (PEDI)!", aplicado neste estu-
do, é um questiondrio que visa detalhar
o desempenho funcional de criangas
em atividades relevantes para sua ade-
quada insercao social. Esse instrumen-
to foi traduzido para o portugués
(Inventario de avaliagdo pediatrica de
disfuncdo) e adaptado para adequar-
se a realidade sociocultural do Brasil™.
Sua aplicagdo é padronizada, feita por
meio de entrevista com os pais ou
responsaveis pela crianga, com o
objetivo de obter informagdes sobre
seu desempenho funcional em ativida-
des da vida diaria. O PEDI pode ser
aplicado em criangas na faixa de 6
meses a 7 anos e meio de idade.

Esse instrumento de avaliacao
compde-se de trés partes — habilidades
funcionais assisténcia do cuidador e
modificagdo do ambiente — que infor-
mam sobre trés areas de desempenho
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funcional. De acordo com Alegretti
et al.”?, o PEDI atinge trés propositos
basicos de uma avaliacao: discriminar,
ou seja, distinguir niveis diferenciados
de desempenho; predizer, que visa
classificar os individuos em categorias,
considerando o desempenho futuro
esperado com base em critério prede-
finido; e avaliar, que reflete a capaci-
dade do teste em documentar ou medir
a magnitude de mudangas longitu-
dinais. Assim, o PEDI é extremamente
atil para auxiliar as decisoes clinicas
dos profissionais da Fisioterapia, po-
dendo contribuir na elaboragao de pro-
gramas de intervengdo em criangas
com Charcot-Marie-Tooth.

Como este estudo visa otimizar a
funcionalidade do paciente, o trata-
mento proposto fundamentou-se no
conceito neuroevolutivo Bobath', que
tem como objetivo otimizar a capaci-
dade funcional da crianca. Para atingir
esse objetivo, o processo de tratamento
inclui a diminuicao gradual da inter-
feréncia direta do profissional, levando
ao aumento da independéncia funcio-
nal. Essa abordagem terapéutica é
atualmente fundamentada na teoria de
selecdo do grupo neuronal, que incor-
pora a crenga de que mapas globais
(conexdes neurais) sao organizados e
selecionados em resposta as condi-
¢Oes da tarefa e do ambiente e que o
desempenho do individuo é favorecido
quando este pratica atividades que
ocorram em contextos ambientais
funcionais'®'.

Diante do exposto, o presente estu-
do teve por objetivo verificar o im-
pacto da intervencao fisioterapéutica
baseada no conceito neuroevolutivo
Bobath sobre o desempenho funcional
de uma crianga com diagnéstico de
Doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 2.

METODOLOGIA

Este é um estudo de caso quantita-
tivo, sendo o participante uma crianca
do sexo masculino, de 6 anos e 3 me-
ses de idade, nascido a termo, com
diagnéstico de Doenca de Charcot-
Marie-Tooth tipo 2. O estudo, pré-
aprovado pelo Comité de Ftica e

Pesquisa (parecer no 018/04), teve
inicio ap6s o responsavel pela crianga
assinar o termo de consentimento livre
e Esclarecido.

A crianca foi submetida a uma
avaliacdo clinica inicial para coletar
dados de anamnese. Em seguida, pro-
cedeu-se a pré-avaliagdo com o teste
PEDI', por meio de entrevista com a
mae, utilizando a ficha de avaliacao
padronizada do instrumento.

Para este estudo foram analisadas
somente as trés dreas de habilidades
funcionais da Parte | do teste PEDI:
autocuidado, mobilidade e funcao
social. Cada item dessa parte recebe
escore 1, se a crianga for capaz de
desempenhar a atividade, ou escore
0, se a crianga nao for capaz de de-
sempenha-la. A partir do escore bruto,
o manual do teste fornece um escore
normativo (EN), baseado no desempe-
nho médio de criangas sem incapaci-
dades™.

Avaliagao clinica inicial

O diagnéstico de Doenga de
Charcot-Marie-Tooth tipo 2 foi definido
pela eletroneuromiografia realizada
quando a criancga tinha 3 anos; foi
detectada dificuldade de conducao
nervosa motora e sensitiva em mem-
bros superiores e inferiores. Na historia
do desenvolvimento relatada pela
mae, consta que a crianga apresentou
desenvolvimento sensério-motor apa-
rentemente normal até os 2 anos, com
aquisicao da marcha independente. A
partir dessa idade, iniciaram-se di-
ficuldade de deambulacao e deformi-
dade nos pés, tais como inversdo e
desabamento do arco plantar. O aco-
metimento do desempenho das habi-
lidades manuais ocorreu aos 4 anos.

A crianca foi encaminhada ao aten-
dimento fisioterapéutico pelo médico
ortopedista, que também prescreveu
o uso de 6rtese suropoddlica bilateral,
da qual o paciente fazia uso ha um
ano. Entre as queixas principais cita-
das pela mae, encontravam-se quedas
frequientes, dificuldades para utilizar
o lapis e dificuldades com o vestuario.

Fisioterapia em Charcot-Marie-Tooth

Para quantificar o desempenho da
crianga em suas habilidades funcionais
e possibilitar comparagao do nivel das
habilidades antes e ap6s o tratamento,
aplicou-se o PEDI"™, que detectou
dificuldades nos seguintes itens: utili-
zagdo de utensilios, higiene oral, lavar
as maos, manuseio de vestimentas
abertas na frente, fechos, calgas, sapa-
tos, meias; nos itens relacionados a
transferéncia (de cadeiras, no banheiro
e no chuveiro); e subir e descer esca-
das. O PEDI também detectou dificul-
dades em resolucdo de problemas,
orientagdo temporal e fungdo comu-
nitaria.

Programa de tratamento

A partir das limitagdes funcionais
identificadas pelo PEDI, foram tragados
os seguintes objetivos para o trata-
mento:

e aprimorar as habilidades manuais
de cortar alimentos, colocar cre-
me dental na escova, abrir e fe-
char a torneira, colocar e retirar
camisas abertas na frente, abrir
e fechar botbes, vestir e retirar
calgas, amarrar sapatos;

e aprimorar habilidades de trans-
feréncia, incluindo descer da
cama, levantar de cadeira ou do
vaso sanitario e adquirir indepen-
déncia no banho;

e aprimorar o desempenho na
atividade de subir e descer
escadas;

e estimular a crianca a solucionar
problemas, a compreender inter-
valos de tempo e hordrios e a par-
ticipar na comunidade.

De acordo com esses objetivos, foi
elaborado o programa de tratamento.
A freqliéncia das sessoes foi de duas
vezes por semana, com duragdo de 50
minutos cada, totalizando 15 sessdes
em 2 meses. Estas foram realizadas de
forma lddica, objetivando envolver e
motivar a criancga.

Com base nas limitacoes funcionais
identificadas pelo PEDI, foram esta-
belecidos objetivos funcionais didrios,
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Quadro 1 Atividades motoras realizadas no decorrer do programa de tratamento

Habilidades funcionais

Utilizacdo de faca,
creme dental e escova

Uso da torneira

Vestir e despir roupas
completamente

Manuseio de fechos
Amarrar sapatos

Atividades realizadas

Manuseios sobre o rolo com descarga de
peso em membros superiores

Treino de motricidade fina: manipulagoes
envolvendo tipos variados de pinca

Treino funcional especifico

Jogos envolvendo manuseio de objetos
com simultdnea manutencao do
equilibrio na postura em pé

Manuseios sobre o rolo e sobre a bola
suica visando controle postural

Treino funcional especifico

Sentar e levantar (cama,
cadeira, vaso sanitario)
sem usar 0s bracos

Subir e descer escadas

isto €, em cada sessdo era designada
uma habilidade funcional a ser predo-
minantemente trabalhada. As sessdes
eram conduzidas de acordo com a
seguinte estrutura:

o pré-teste: observagdo do desem-
penho da crianca na habilidade
funcional escolhida;

e aplicagdo da conduta terapéu-
tica: realizacdo de atividades
visando o aprimoramento da
habilidade funcional;

e pos-teste: observacao do desem-
penho da crianga na mesma habi-
lidade funcional

As atividades prescritas evoluiam de
acordo com o desempenho observado
no paciente no decorrer das sessoes.
O Quadro 1 descreve as atividades
motoras realizadas de acordo com a
habilidade funcional visada.

Além das atividades motoras, o
programa de intervencdo contemplou
a estimulacdo do sistema sensorial,
realizada por meio de estimulo tatil
com texturas diversas e estimulo
proprioceptivo com o uso de torno-
zeleiras, de acordo com o suportado
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Sentar e levantar progredindo de apoio
bilateral para unilateral e em seguida
sem apoio, com bancos
progressivamente menores

Subir e descer de steps, do espaldar, do
escorregador

Treino em escadas progredindo de apoio
bilateral para unilateral e sem apoio

Treino de marcha em esteira ergométrica
com tornozeleiras (0,5Kg) bilateralmente

Treino de corrida em solo

pela crianga, durante as atividades de
marcha e em escadas'.

Ao longo das sessbes, o participante
era estimulado de forma lddica a
resolver problemas e planejar agdes,
interagindo com os terapeutas de
forma a desenvolver habilidades

60 1
50
40 A
30 A

20 1

Escore normativo (PEDI)

54,9

cognitivas e sociais, visando aprimora-
mento na area de funcao social.

Os materiais utilizados durante o
programa de intervencao foram: jogos
de encaixe, massa de modelar, lapis
de cor, papel sulfite, tesoura, talheres,
6leo para massagem e rolos de diversos
tamanhos para descarga de peso em
membros superiores, bola suica, espal-
dar, escadas, bancos, escorregador,
prancha de equilibrio, tornozeleiras de
0,5 Kg e esteira ergométrica.

Ao final do tratamento, foi aplicada
nova avaliacdo com o teste PEDI,
sendo novamente entrevistada a mae
da crianca.

RESULTADOS

O Gréfico 1 apresenta os escores do
PEDI obtidos pela crianca antes e apds
o programa fisioterapéutico aplicado.

Na avaliagdo inicial, o PEDI per-
mitiu detectar dificuldades na area de
autocuidado no uso de utensilios (faca
para cortar alimentos, aplicagao de
creme dental na escova, abertura e fe-
cho de torneira, fechos e botdes); o
sujeito obteve um escore normativo de
20,8. Na avaliagao ap6s o programa,
o escore foi de 26,7, verificando-se
aprimoramento nas habilidades rela-
tivas a utilizacdo de utensilios.

W Avaliagao pré

[J Avaliagdo pés

Autocuidado

Mobilidade

Funcéo social

Habilidades funcionais

Grafico 1 Comparagdo dos escores obtidos antes (avaliagdo pré) e apds
(avaliagao pds) o programa fisioterapéutico
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Na area de mobilidade, os deficit
identificados na avaliacao inicial con-
centraram-se nas habilidades de trans-
feréncia (descer da cama, da cadeira
ou do vaso sanitario sem o auxilio dos
bracos), subir e descer escadas, sendo
que o escore normativo foi de 40. Na
avaliacdo final, a crianca demonstrou
capacidade de subir e descer escadas
e de realizar transferéncias, com esco-
re normativo de 54,9.

Com relagdo a fungao social, o par-
ticipante apresentou, na avaliacdo
inicial, desempenho insuficiente em
resolugdo de problemas, orientagio
temporal e fungdo comunitaria; nenhu-
ma modificacdo foi verificada com o
programa de intervengdo, mantendo-
se 0 mesmo escore (21,9) nas duas
avaliacoes.

DISCUSSAO

O programa de intervencdo pro-
piciou, na area de autocuidado, apri-
moramento nas habilidades funcionais
de utilizacdo de utensilios, higiene
oral e lavagem das maos, porém o
desempenho com pecas do vestudrio
(vestir, abotoar e calgar) e manuseio
de fechos ndo apresentou evolugdo.
Esse resultado pode ser justificado pelo
fato de o manuseio de fechos e botoes
ser uma atividade que exige habilida-
de motora fina elaborada e especifica,
necessitando de reabilitacdo mais in-
tensiva’. Para Vinci et al.’, pacientes
com CMT que desenvolvem acometi-
mento severo da funcdo manual re-
querem uso de adaptacdes a fim de
manter sua independéncia, o que nio
foi realizado no presente estudo. No
entanto, diante do comprometimento
da autonomia funcional que a CMT
pode ocasionar’, o aprimoramento das
habilidades menos complexas é rele-
vante e sugere que as técnicas empre-
gadas no tratamento podem ser Gteis
para promover melhor desempenho da
crianca na area de autocuidado.

Na drea de mobilidade, foram
adquiridas habilidades relativas ao
desempenho em sentar e levantar do
vaso sanitario, da cama ou da cadeira

sem utilizar os bracos, e em subir e
descer um lance de escadas sem
dificuldades. De acordo com Nitz et
al.'®, em pacientes com patologias
neuromusculares, dificuldades na
transferéncia de sentado para de pé e
na marcha sdo causadas por fraqueza
nos musculos quadriceps e tibial an-
terior. Provavelmente, a execucio do
treino em esteira ergométrica e em
escadas favoreceu o fortalecimento
desses musculos e, conseqlientemente,
o aprimoramento das habilidades
funcionais que requerem sua agao.
Essas atividades podem também ter
favorecido o aprimoramento do equi-
librio estatico e dinamico. Tais
influéncias coincidem com as dos
achados de Ulrich et al."’ e Lafferty e
Hons'®, que observaram ganho de for-
¢a muscular com a pratica em esteira
e escada. Entretanto, medidas especi-
ficas para confirmar esses ganhos nao
foram realizadas no presente estudo.

Quanto a funcao social, nenhuma
modificacdo foi verificada, tendo o es-
core se mantido o mesmo nas avalia-
¢oes inicial e final. O proprio fato de
nao ter havido reducao nas habilidades
sociais pode ser considerado um
resultado importante, visto que os pro-
cedimentos utilizados no tratamento
permitiram manutencao do nivel da
habilidade. No entanto, sugere-se que,
para o aprimoramento desta, seria
necessario um trabalho multidiscipli-
nar e um enfoque mais especifico no
contexto social, proporcionando a
crianca variedades de interagoes, tais
como atividades com grupos de
criangas.

As habilidades funcionais em que
o PEDI detectou evolucao (mobilidade
e autocuidado) envolvem diretamente
as capacidades motoras. Os resultados
obtidos estdo de acordo com o estudo
de Ketelaar et al.", em que o programa
de tratamento baseado no conceito
neuroevolutivo e voltado para as difi-
culdades funcionais de criancas com
paralisia cerebral promoveu ganho de
habilidades nas areas de mobilidade
e autocuidado. Assim, evidencia-se
que o tratamento com base no conceito
neuroevolutivo, como realizado no

Fisioterapia em Charcot-Marie-Tooth

presente estudo, é um subsidio terapéu-
tico que favorece o aprimoramento de
habilidades funcionais de uma crianca
de 6 anos de idade com diagnéstico
de Charcot-Marie-Tooth tipo 2.

Comparativamente, o ganho na drea
de mobilidade foi maior que na drea
de autocuidado. Tal resultado pode ser
atribuido ao acometimento mais seve-
ro dos membros superiores, o que torna
mais dificil a verificacdo de refina-
mento das habilidades que envolvem
esse segmento.

A relevancia clinica das mudancas
detectadas pelo PEDI foi investigada
por lyer et al.?°, para os quais um
aumento de no minimo 11 pontos no
escore normativo tem relevancia
clinica. De acordo com essa definicao,
no presente estudo apenas na area de
mobilidade houve diferenca clinica-
mente relevante. Porém, um programa
mais intensivo e funcional direcionado
as habilidades de autocuidado pode
promover maior aprimoramento nessa
area.

O fato de este ser um estudo de caso
restringe inferéncias sobre uma popu-
lagcdo com patologia semelhante.
Apesar disso, este estudo apontou efei-
tos substanciais da pratica fisiote-
rapéutica no desempenho funcional da
crianca estudada. Dessa forma, uma
amostra maior poderia ser investigada
para fornecer um entendimento mais
amplo sobre o efeito da prética fisiote-
rapéutica utilizada.

CONSIDERACOES
FINAIS

O presente estudo permite concluir
que o programa de intervencao fisiote-
rapéutica aprimorou as habilidades
funcionais do sujeito com CMT, nas
areas avaliadas pela Parte | do PEDI
que envolvem aspectos motores
(autocuidado e mobilidade), com
mudancas de relevancia clinica na
area da mobilidade. Portanto, a inter-
vencdo fisioterapéutica baseada no
conceito neuroevolutivo péde con-
tribuir para a evolugao e refinamento
de seu desempenho funcional. As ha-
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bilidades da drea de funcao social ndo
sofreram modificagdes, sugerindo que
sua aquisicdo pode depender ndo do enfoque mais especifico na drea

apenas de uma intervengdo como a
utilizada neste estudo, mas também  disciplinar e um contexto ambiental

social, envolvendo uma equipe multi-

mais diversificado.
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