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Evolucéo funcional da distrofia m  uscular do tipo
Cinturas em individuos de uma mesma familia

Functional evolution of Girdle Muscular Dystrophy i n individuals of
the same family
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RESUMO: A Distrofia Muscular de Cinturas (DMC) possui herarautossémica dominante ou recessiva
e caracteriza-se por paresia progressiva que iadleterioracdo funcional e dificuldades no deseimpen
de atividades cotidianas. O objetivo do presentiedesfoi analisar a evolugéo funcional de indivisiuo
com diagndstico de DMC de uma mesma familia. Nadéviduos foram avaliados por um questionario
para identificagdo do parentesco, idade de inic® primeiros sintomas e queixas principais, e pelas
Escalas de Vignos (EV) e Hammersmith (EMFH). O gtmjfoi aprovado pelo CEP/UFVJM, protocolo
n°061/12. A idade média foi de 33 + 8.1 anos, ceis isdividuos sendo do sexo masculino, a idade de
aparecimento dos primeiros sintomas foi aos 9+ 258% e os sintomas iniciais mais frequentes foram
dificuldade de correr, quedas e marcha equina.u@itas pontuaram 4, 6 e 7 na EV e no exame fisico
verificou-se acometimento principalmente dos membnderiores. Foi encontrado correlacdo negativa
entre idade dos sujeitos e escore na EMEEH(,839) e entre pontuagdo na EV e EMF0,819), e
correlagdo positiva entre EV e uso de dispositirés0,866). Nossos achados sugerem que a mesma
patologia diagnosticada em individuos de uma meéamilia apresenta repercussées funcionais
diferentes. O aspecto ambiente deve ser levado amsideragdo ao avaliar a funcionalidade desses
individuos uma vez que, independente do diagnéstimocomum, da idade, e limitagbes fisicas, os
individuos apresentaram adaptacGes particularesabijetivo de manutengdo do seu deslocamento de
acordo com as caracteristicas do ambiente em gee vi

Palavras-chave:Distrofia Muscular de Cintura; Heranga GenéticangiRessao da Doenga; Habilidades
Motoras.

ABSTRACT: Limb Girdle Muscular Dystrophy (LGMD) is an autosal-dominant or recessive
hereditary disease. Progressive muscular weakeass to functional damage and difficulty to perform
activities of daily life. The present study aimedanalyze the functional evolution of LGMD indivials

of the same family. Nine individuals were assesssidg a questionnaire (to identify their relatioipsh
age of onset of the first signs of the disease math complaints) and by Vignos and Hammersmith
Scales. Projetct was aproved by Ethics CommittedFdfIM, protocol n°061/12. Mean age was 33+8.1
years old, six male, mean age of onset of thedigsts was 9+ 2,83 years old and the most fregsigns
were difficulty to run, falls and gait with anklen @lantar flexion. Subjects scored 4, 6 and 7 agnu's
Scale and on physical exam, lower limbs were thetraffected. Negative correlation between age and
Hammermith scale r{=-0,839), Vignos and Hammersmith Scaig={0,819) were found. Positive
correlation between Vignos Scale and use of agsigivices€=0,866). Our finds suggest that the same
disease in individuals of the same family leaddliferent functional impairment. The environmental
aspect should be considered when assessing fualityoof individuals with LGMD once although they
present the same diagnosis, they present partiedlaptations with the aim of maintain displacement
according to characteristics of the environmentretieey live.
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105 Evolucéo funcional da Distrofia Muscular em indiwé consanguineos

Introducéo porém essa chance aumenta se ocorrer um casamento

Atualmente existem mais de cem doencasonsanguineo. Caso ocorra um casamento entre um
neuromusculares diferentes responsaveis peddetado pela DMC com uma pessoa hormal dominaste, o
incapacidade funcional no homem, sendo as mais memdilhos advindos dessa relacdo serdo portadoresede, g
a Distrofia muscular de Duchenne (DMD), Distrofiaentretanto seréo clinicamente normais, ndo apresgota
muscular facioescapuloumeral (FSH), Distrofia misscu distrofie.
miotdnica (DMM) e a Distrofia muscular de cinturas Mooreet al* noEuropean Neuromuscular Centre
(DMC). As distrofias musculares sdo um grupo d&orkshop em 1995, estabeleceram critérios especificos
miopatias geneticamente herdadas que se caraaterizaara diagnéstico e classificacdo da DMC, descreversd
por degeneracao e deficiéncia no processo de negde diferentes subtipos de acordo com suas caractedsti
das fibras musculares, que levam a uma gradugénéticas. A classificacdo atual da DMC baseia@e n
substituicdo das fibras musculares por tecido $ibre forma de heranca, podendo ser autossémica dominante
gorduroso, levando a perda progressiva da forgemgib autossOmica recessiva e em analises moleculares. As
muscular. Algumas proteinas musculares relacionadasformas dominantes constituem o tipo 1 e as formas
defeito genético das doencas neuromusculares gnforrecessivas o tipo 2. Associado a estes namerosmiza u
identificadas e estdo associadas com a matrizoekitar, letra adicional que corresponde aos  subtipos
membrana celular, enzimas celulares, funcdo deetas geneticamente definidtfs Atualmente ha oito subtipos de
ou do sarcémero e ao envoltério nuctdar Estas DMC tipo 1 (dominante) e dezessete subtipos de RIC
alteracdes induzem a deterioracdo funcional retevan  tipo 2 (recessivo). Estudos recentes relatam que as

Em 1954, Walton e Nattrass descreveram eriancas tém eventualmente apresentado todas raasfor
distrofia muscular de cinturas (DMC), como um distd  de DMC do tipo 2, com excecédo do subtipo DMEZ*2
hereditario dos musculos. Eles observaram que guand A DMC, como outros tipos de distrofias, ainda ndo
doenca se manifesta na infancia, apresenta-se oamao tem curd®. Os farmacos utilizados visam a desaceleracéo
deficiéncia severa, podendo causar problemam doenca, mais ndo sao capazes de corrigir otaefei
respiratérios e morte. No entanto, na idade adulgaau genético. Atualmente, os pacientes contam com as
de envolvimento muscular, a taxa de progressao te&rapias de suporte para manutencdo da sua qualittad
gravidade clinica, pode variar de individuo paraida. A fisioterapia, juntamente com a fonoauditog
individuo®. A DMC caracteriza-se por uma acentuadasicologia, terapia ocupacional e nutricdo saceeaptas
variabilidade na idade de inicio, observada enviddbs disponiveis para auxiliar o paciente portador de(M§
ndo consanguineos e entre os individuos afetadasde lidar com as limitagbes impostas pela doenga er cria
mesma familid®. A incidéncia global da distrofia adaptaces que favorecam sua independéncia fuhciona
muscular de cinturas foi estimada por Yates e Efrmry A fisioterapia tem como objetivo principal a mamg#o
1985, em 1 por 100.000 habitantes. Rosales e®Tsata funcdo muscular associada & prevencdo dascéksra
confirmam a incidéncia total da DMC em 1:100.000 eardiacas, respiratérias e musculoesqueléticas que
relatam que a prevaléncia dos diferentes tiposaventre acompanham a limitacdo da movimentacdo ativa deirrant
a populacéo global. a evolugao das distrofias musculafes

A fragueza muscular tem inicio nos musculos da Segundo a Organizagdo Mundial de Saude (OMS),
cintura escapular e pélvica, sendo predominante mancapacidade abrange as diversas manifestacGenale
cintura pélvica, podendo o paciente passar vanms a doenca, como por exemplo, prejuizo nas fungbes do
sem apresentar fraqueza na cintura escapular e moemlicorpo, dificuldades no desempenho de atividades
superiores. A chance de ocorrer um casamento éné® cotidianas e desvantagens na interacdo do indivdiduo

pessoas portadoras assintomaticas é muito pequemasociedad® Portanto, a incapacidade é uma interacéo
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entre as caracteristicas do corpo do individuo e desempenho motor, utilizando um sistema de pontuaca
caracteristicas da sociedade em que ele vive. gue varia de 0 a 10, sendo que, quanto maior or&sco
Nos pacientes afetados com DMC, é possivgior o desempenho. A Escala de Vignos adota umnsést
observar alguma capacidade funcional, entretamim, @ de avaliagdo simples, tendo apenas dez critérios de
avanco da doenca esta funcionalidade tende a dimaitéu classificacd®?’. A Escala Motora Funcional de
desaparecdt  necessariamente  prejudicando  sudlammersmith (EMFH), avalia as seguintes caracieast
qualidade de vida. funcionais: elevar a cabeca a partir da posicadedébito
Conhecer a capacidade funcional de individuodorsal durante 3 segundos, rolar para ambos o0s,lado
com DMC de diferentes idades de uma mesma famik&ntar-se e levantar-se do chéo a partir do decdbisal,
possibilitara entender a evolucdo desta doencaladdy subir e descer escadas, pular com apenas um dps pés
desde os primeiros sintomas e, ao longo do tempuoc levantar da cadeira, andar nos calcanhares e pdotas
0S mesmos se adaptaram para realizacdo de spéas e permanecer com apoio unilateral de membros
atividades funcionais. Estas informagées sdo imaptes inferiores durante 5 segundo# escala associa o estudo
para o fisioterapeuta que se depara com pacientds posicionamento e a observacdo dos membros
portadores de distrofias musculares, uma vez gueifge superiores, inferiores, bem como do tronco e ctaila
ao profissional elaborar um plano de tratamentdadol cabec&. A EMFH é composta por 20 itens, sendo que,
para a realidade e necessidades funcionais donpaciecada um é pontuado em uma escala de trés pontos com
portador de uma doenca de caracteristica progeesSiv base na capacidade de realizacdo das tarefas sm@iora
objetivo do presente estudo foi analisar as formi@s nao realiza o movimento, 1 = realiza 0 movimentoco
progressao funcional de individuos de uma mesméidam auxilio, 2 = realiza o movimento sem auxilio). Avsp
portadores de Distrofia muscular de cinturas. total do teste pode variar de 0, caso o individao poder
executar qualquer um dos itens, a 40, se todosens i
Materiais e Métodos forem plenamente realizados. O tempo necessaria par
Foram selecionados individuos com diagnosticoealizar a avaliagdo depende da idade, compree@sao
clinico comprovado de DMC, moradores de uma cidadmoperacao do individuo, entretanto, a escala [sate
do interior do estado de Minas Gerais, independdate completada em no maximo 15 minutos. Quando
idade ou sexo. O projeto foi aprovado pelo Comié checessario foi utilizado dispositivos de marchaadte o
Etica em Pesquisa - CEP/UFVJM sob protocolo reste de caminhada da EMEH®
061/12.
Foi aplicado um questionario para levantamento dendlise dos Dados
dados referentes a idade, sexo, relagdo de pazerdem Os dados foram tabulados separadamente em
os outros membros da familia, primeiros sintomaade relacdo ao questionario e as duas escalas funsidfaii
de aparecimento dos mesmos, uso de dispositivelaborado um heredograma para descrever o grau de
auxiliares para marcha ou manipulacdo de objetos parentesco dos individuos. Foram realizadas cgeta
restricdes sociais. A partir destes dados foi degalo um entre a idade na época de coleta de dados, idaitécibe
heredograma e um perfil das adaptagBes realizagdas p dos sintomas e sexo com o nivel funcional do syjeit
pacientes desde o inicio dos sintomas até a data rdeel funcional e uso de dispositivos auxiliaresrapa
avaliagdo. Foram utilizadas a Escala de Vigno&scala marcha e atividades funcionais. Foram consideradas
Motora Funcional de Hammersmith (EMFH). A Escala dsignificativas as correlagbes com grau de significh
Vignos permitiu identificar o estagio clinico e @kicdo com p<0.05 e com? > #0,7 a fim de identificar fortes
dos pacientes portadores de distrofia muscularigp t correlacdes entre as variaveis analisadas.

cinturas’. Esta escala fornece dados que caracterizarar
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107 Evolucéo funcional da Distrofia Muscular em indiwé consanguineos

Resultados A idade de aparecimento dos primeiros sintomas
Nove sujeitos responderam ao questionario & deu em média aos 9+ 2,83 anos e 0s sintomaaisnic
foram avaliados com as escalas funcionais, ap@s#gmt mais relatados foram dificuldade de correr, quedas
idade média de 33 + 8.1 anos, sendo 6 do sexo tmascu marcha equina. No quesito 'Queixa atual', o itermd®r
todos com grau de parentesco confirmado e detalhaflequéncia foi “dor nas costas”, sendo relatadas 439
pelo heredograma (Figura 1). sujeitos da pesquisa. Em segundo lugar estdo asaque

oTn de “dificuldade de respirar” e “perda de forca @dopo”,

sendo ambas relatadas por 2/9 sujeitos da pesquisa
(Tabela 1).

Foi observado graduacéo 4, 6 e 7 na Escala Vignos

eonbbOOBOMR e quanto as complicagdes clinicas verificou-se
acometimento principalmente dos membros inferiores

) . _ pelos encurtamentos e deformidades. Apenas o sUjeit
Figura 1. Heredograma de duas familias confirmando o . _ . N
grau de parentesco dos individuos portadores de DMC €om pontuacdo 4 na Escala de Vignos nao utiliza
Legenda: llustracdes preenchidas indicam os ssjeitopesquisa. O simbolo circulo representa .. - .
as mulheres e os quadrados representam os homenmides sdo representadas por tragosdISpOSItIVO que auxilie a marcha (Tabela e Flgl)ra 2

horizontais e os descendentes por tragos verticais.

Tabela 1. Caracteristicas dos sujeitos portadores de Distrofia Muscular de Cinturas

Sujeitos

1 2 3 i 5 [ T 8 9
Sexo (F/M) F M F F F M M M M
Idade (anos) 23 7 | 36 26 29 33 43 49

Aparecimento
dos primeiros 13 10 3 7 8 11 13 8 12

sintomas (anos)

Dificuldade em
. . 3 subir lugares B
Dificuldade ) _ Pés equinos, Caimbras
Dificuldade L . . Dificuldade ingremes,
de comer, ) Enrijecimento  Pés equinos, fraqueza das nas permas,
o ) Dificuldade para corTer, ] de andar de atrofia dos
Primeiros pegar objetos ) da panturrilha,  quedas, nio . permnas, flexio marcha nas
. . . para brincar, anda nas ] bicicleta e . membros
sintomas no chio, caia quedas conseguia nio o pomntas dos
andar e correr.  pontas dos levantar do N infenores e 3
com frequentes. COITE. espontines pés, coluna
. pés. chéo. . flexdo nio
facilidade. dos joelhos. . arqueada.
espontinea dos
joelhos.
Door nas Dor nas
Perda da Dor nas costas e
i Canzago, dor Perda da forga  costas, Dor nos costas, nos Encurtamento ) Corpo
Queixa atnal . . . forga do . dificuldade de .
nas costas. do corpo dificuldade  joelhos pés e medo do quadnil. . rigido.
) . corpo. respirar.
de respirar. de cair.

Na EMFH (dominio membros superiores), foiapresentando uma variabilidade no tempo gasto para
observado que apenas dois individuos (01 e O®xecucdo desta tarefa, que variou de 15 segund8$ a
realizaram o item M&os acima da cabeca com peSo (8egundos (sujeito 01 e 03 respectivamente). No item
kg), tendo pontuacao 2, o que configura que oviddos Levantar da cadeira, apenas 0 sujeito 01 foi cajmz
conseguem realizar o movimento sem auxilio. No itemealizar a atividade, com duragcdo de 11 segundos
“segura caneta com as duas maos”, foi observado guenometrados.
todos os individuos realizam esse movimento senfi@ux Ao correlacionar a idade dos sujeitos DMC com o
Nas atividades funcionais cronometradas da EMFH feiscore na EMFH, observou uma correlacdo negativa (p
observado que apenas seis dos nove sujeitos for@mM08). Demonstrando que quanto maior a idade do

capazes de realizar o quesito Andar (correr) 1Gaset individuo, menor a pontuacdo na Escala Motora

R. bras. Ci. e Mov 2023(4): 104-114.
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umaB). O escore individual na EMFH com a graduacdo na

inferiores Escala de Vignos esteve correlacionada de maneira

superiores com o0 avanco da idade (Figura 3A).

Acegativa e significante (p = 0,014). Um maior escoa

correlacionarmos a Escala de Vignos com o0 uso @scala de Vignos reflete um maior comprometimento

dispositivos auxiliares na marcha, foi

correlacdo positiva e significante com p = 0,008

observadfuncional, ao contrario, um maior escore na EMFittte

um melhor desempenho motor (Figura 3C).

Tabela 2. Dispositivos auxiliares e adaptacdes utilizado®$eaujeitos e sua respectiva pontuacdo na Escala de

Vignos e Escala Motora Funcional de Hammersmith

Pontuacéo na Pontuacéo
Escala de na EMFH
Vignos

Sujeitos

Dispositivos auxiliares

Adaptacbes/Compensacdes

31
Grau 4

20

supe

10

supe

supe

Grau 6 28

17

16

Grau 7

N&o se aplica

Apoio dos membros

Apoio dos membros

Apoio dos membros

Apoio de um cabo de
madeira

Apoio de um cabo de
madeira

Apoio em banco de madeir.

Cadeira de rodas

Cadeira de rodas

Hiperextenséao de Joelho, Equino de
tornozelo, Hiperlordose lombar,
Protuberancia abdominal, Artelho
Abduzidos, Base alargada, Flexao de
Quadril.

Hiperextenséo de Joelho, Hiperlordose
lombar, Protuberancia abdominal, Artelho
Abduzidos, Base alargada, Flexao de
Quadril, Pé desabado.
Hiperextenséo de Joelho, Equino de
tornozelo, Hiperlordose lombar,
Protuberancia abdominal, Artelho
Abduzidos, Base alargada, Halux Aduzido,

Flexao de Quadril.
Hiperextenséo de Joelho, Equino de
tornozelo, Hiperlordose lombar,
Protuberancia abdominal, Artelho
Abduzidos, Base alargada, Halux Aduzido,
Flexdo de Quadril.

Hiperextenséo de Joelho, Hiperlordose

lombar, Protuberancia abdominal, Artelho

Abduzidos, Base alargada, Halux Aduzido,
Flexao de Quadril, Pé desabado.

Hiperextenséo de Joelho, Equino de

tornozelo, Hiperlordose lombar,
Protuberéncia abdominal, Artelho

Abduzidos, Base alargada, Halux Aduzido,

Flexdo de Quadril.

Postura fixa em semi-flexado de quadril,
joelho e tornozelo, Equino de tornozelo,
Artelho Abduzidos, Base alargada, Halux

Aduzido.
Protuberancia abdominal, Artelho
Abduzidos, Halux Aduzido, Flex&o de
Quadril.
Protuberancia abdominal, Artelho
Abduzidos, Halux Aduzido, Flexao de
Quadril.

riores

riores

riores
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Figura 2. Graduacéo na Escala de Vignos por sujeito.

A. Sujeito 1: grau 4. Anda sem auxilio externo; sébe escadas. B, C, D, E e H. Sujeitos 5, 3,e89:7grau 6. Anda apenas com auxilio externo elperfdo uso de érteses. O sujeito 2 foi graduado
em 6 na Escala de Vignos uma vez que apresentdanaqtiina com auxilio externo de méveis ou fangiiamas n&o autorizou a publicagdo da imagem @@esentado na imagem). F e G.
Sujeitos 4 e 8: grau 7. Ndo anda; senta eretodeireassem encosto; consegue manusear a cadeindae bebe e come sozinho.
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Figura 3. Testes de correlacéo de Pearson.

A. Correlagao negativa observada entre escoremptth Escala Motora Funcional de Hammersmithdade dos individuos portadores de DMC; B. Correlggisitivo entre a Escala de Vignos e o
uso de dispositivos; C. Correlagdo negativa enEME&H e a Escala de Vignos.
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Discussao aumenta a probabilidade de ocorrer novas mutagées.

Os resultados apresentados detalham o periutra pesquisa realizada por Hardl al®® com 15
funcional de uma familia de individuos portadores dindividuos afetados, consanguineos de uma tribaibad
DMC, trazendo dados quantitativos da funcdo mus@ula ao norte de Israel, encontraram uma nova mutac&o no
descritivos sobre a progresséo da patologia emediies pacientes estudados. Diante da escassez de estados
faixas etarias. DMC na populacdo dos Estados Unidos e do alto deau

A revisdo sistematica realizada por Rosaés consanguinidade, Mooret al®, realizaram estimativa da
al.®, descreveu os subtipos dominantes e recessivos hiararquia de distribuicdo dos subtipos da DMC esse
DMC, e preconiza que é de suma importdncia ungenétipos nos EUA. N&o foi possivel fornecer
anamnese detalhada, com particular atencao palade i informacdes sobre a proporcédo relativa de subtigms
e 0 modo de inicio dos sintomas, sinais especifias DMC e entre os 266 pacientes nao relacionados com a
patologia e historia familiar, podendo, com estaBMC, foram observados que a disferlinopatia represe
informagBes, determinar o padro de heranga cemaior subgrupo com aproximadamente 18%, segwdo d
diagnéstico clinico. Os individuos avaliados em soos dis troglicanopatia (15%), sarcoglicanopatia (15%),
estudo ndo tinham o subtipo da DMC identificad@alpainopatia (12%) e mutacdes com a proteina Emin
possivelmente pela dificuldade de acesso a sendeos A/C (cerca de 4% de todos os pacientes néo
saude que oferecam este exame e residirem em urakcionados). Em nosso estudo, apenas o paciente 4
cidade do interior do estado de Minas Gerais, nlistdos realizou a triagem de mutacdes para definicdo de se
grandes centros. subtipo e foi detectado alteracées em dois alelos de

Estudo realizado por Cetiet al?’, mapeou o origem paterna e um de origem materna) do gene

genoma e analisou a sequéncia de alelos em dd®srmCalpaina-3, apresentado assim, subtipo DMC2A. Isso
afetados pela DMC, com pais consanguineos saud&veigpode ser explicado pela longitude de grandes centro
estudo sugere que a patologia apresenta uma ampthanos e pela dificuldade de locomocéo dessesriasi
variabilidade clinica intrafamiliar e interfamilignodendo De acordo com Parreita a hiperlordose dos
se manifestar na infancia, adolescéncia ou nooirdei pacientes com distrofias musculares pode ser exfaic
fase adulta. Foi observado com o0 mapeamenr auséncia do toque do calcanhar em todo o dialo
homozigoético e a andlise de haplétipos com maresdomarcha com aumento progressivo da plantiflexdo e
genéticos polimorficos, que o gene mutante é Ipedb alargamento da base de sustentacdo. Como conseguénc
no cromossomo 2935 - 36.3 e foi detectado unwcorre no quadril um deslocamento progressivo dorve
interrupgdo especifica de interacdo desmina/lafBime resultante da forca de reagdo do solo da posici@i@an
musculo esquelético do paciente. Em nosso estudmra uma posicdo posterior e como compensacao a
realizado com 9 individuos com grau de parentescasticulacdo do joelho apresenta hiperextensdo. Esmo
observa-se esta mesma variabilidade fenotipica iatr individuo tende a alinhar a postura direcionandimlza
interfamiliar, com os primeiros sintomas manifedtase, de gravidade posteriormente, aumentando assindader
predominantemente, na infancia, com idade minima delombar.
anos e maxima de 13 anos. Nosso achado corrobora com o estudo de Mercuri

Com relagdo ao grau de parentesco, nosses Muntoni!, que relatam que o comprometimento
resultados sdo semelhantes ha outros estiddds respiratério é frequente nas distrofias muscularess o
confirmando uma maior incidéncia de DMC emninicio e sua progressdo podem variar muito, sendasga
populacbes com elevado grau de consanguinidadgavidade nem sempre é relacionada com o grau de

128

Boydenet al“®, ao analisar a ligacdo de treze familias deomprometimento motor dos individuos. Observaram

Arabia Saudita, verificou que o grau de consandam® ainda que em variantes de distrofia muscular, a
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insuficiéncia respiratéria s6 acomete os individapés a obtiveram graduacdo 4, 6 ou 7. Segundo Lu €3 um
perda da locomocdo, como resultado de fraqueEscala de Vignos, o uso de dispositivos que auxilée
generalizada da musculatura inspiratéria e expieatd marcha pode ser um fator que dificulta a pontuaddo
Sendo necessaria a implementacdo de cuidadogividuo nesta escala. Pontuacdo 6 a 8 na Esaala d
respiratérios antecipatérios para a doenca, como Vignos sao inaplicaveis porque incluem itens que
ventilacdo n&o invasiva. Nos individuos aqui esfoda envolvem o uso de dispositivos que auxiliam a rmereh
dois (sujeitos 3 e 8) referiram dificuldades resirias. alguns pacientes ainda que ndo realizem a deandoulac
Os mesmos apresentavam diferentes graus da maneira tradicional, ndo os utilizam para dedanbu
comprometimento  funcional, entretanto pdde sdéEm nosso estudo, um individuo (Sujeito 9) apresento
observado que a paciente 3 apresentava diminuigdo dbambulacdo na posicao agachada, com flexdo deilguad
expansibilidade toracica, hiperlordose lombar coroelhos e tornozelo e apoio de um banco a frente
presenca de gibosidade no térax posteriormente e(dispositivo de auxilio). Para levar os membrosriofes
esquerda. O sujeito 8 apresenta encurtamentos daBente, o individuo usa a mao ipsilateral paaragar"
musculaturas respiratdrias e acessorias. 0 membro inferior e realizar o deslocamento. Eas® ¢oi

No estudo randomizado realizado por Jansen pontuado como 6 na Escala de Vignos, o que signific
al.®!, foram realizados dois protocolos de treinamemio, Anda apenas com auxilio externo e/ou fazendo uso de
dindmico de perna e braco, e outro funcional comicap Orteses.
do braco, com 30 e 10 individuos com distrofia ralesc Na EMFH os sujeitos avaliados apresentaram
de Duchenne, respectivamente. Neste estudo, oseautauma pontuacgao total que variou de 04 (sujeito &la
sugerem que a perda de habilidades funcionais é(sujeito 1). A pontuacéo individual em cada um itiess
principal resultado da diminuicdo progressiva decdo avaliados serd descrita na tabela 2. Segundo aoestu
muscular durante o curso da patologia. Juntamemteac realizado por Mairet al®’, esta escala pode ser usada com
diminuicao gradual das possibilidades fisicas éagg@s seguranga em criangcas com idade acima de 30 meses
perdas de habilidades funcionais podem causar umbtendo uma pontuacao igual ou superior a 39 pontos
reducdo secundaria de atividade fisica. Dianteodiss Portanto, o escore final sugere que todos os ssjeia
autores prop8em que a atividade fisica pode se apopesquisa apresentam um considerado comprometimento
deterioracdo secundaria do tecido muscular e diapis motor funcional.
capacidades funcionais, como resultado do desuso. E Na Escala Motora Funcional de Hammersmith,
nosso estudo, o paciente 9 com 49 anos com predencalominio membros superiores, foi observado que das
contraturas e encurtamentos em flexores de quadaljvidades funcionais cronometradas, apenas 6 dos 9
joelhos e tornozelos, se desloca pelo ambiente stipué individuos foram capazes de realizar o item anctanrér)
agachado utilizando um banco de madeira anteridemenl0 metros e apenas um individuo é capaz de realizar
O paciente relata que ndo quer utilizar cadeiraodas, item levantar da cadeira. Segundo Sargbsl® isso
pois o impediria de se deslocar pelo domicilioredaores. ocorre por causa das alteragcfes funcionais detesreio

No estudo realizado por Luet al®, com 179 enfraquecimento muscular, que ocorre gradualmen e
pacientes com diferentes distrofias muscularesanior forma ascendente, simétrica e bilateral, com inftéo
aplicadas trés escalas, sendo uma delas, a Esealacidtura pélvica e membros inferiores. Progredindmam
Vignos. O estudo demonstrou que estas escalagcdis f cintura escapular, membros superiores, pesco¢c@uiogs
de aplicar, ndo proporcionando desconforto e faespiratorios e musculatura de tronco.
observado que as escalas apresentam boa aceitdbilid Todos os 9 sujeitos avaliados apresentaram maior
pelos sujeitos da pesquisa. Em nosso estudo, licedp comprometimento dos membros inferiores e graus

a Escala Vignos, e na pontuacdo total os individuemriaveis de prejuizo nos membros superiores, qoqde
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ser observado pela pontuacdo que os mesmos ohtive
na EMFH.

Foi encontrada uma forte correlacdo negativa ¢
idade dos sujeitos com a graduacdo na Escala Mot
Funcional de Hammersmith. No estudo multicéntric
realizado por Mercuriet al®* com 88 individuos
portadores de atrofia muscular espinal, foi apbcad
EMFH em um primeiro momento e ap6s 3 ou 6 mese
dependendo do grupo estudado. Foi observado que
escores funcionais séo relativamente estaveisramw Ide
um periodo de 3 e 6 meses, na auséncia de efe
adversos. Esse dado é relevante, pois ao longerapot
pode-se tracar 0 curso natural da doenga e cdoeéac
com possiveis alteracdes fisioldgicas, efeitos bgeou
diferentes tipos de intervencao fisioterapéutica.

De acordo com a literatura pode-se observ.
semelhancas na evolucdo funcional dos pacientds ne
estudo como comprometimento maior dos membr
inferiores, evolucdo patolégica ascendente, uso
dispositivos que auxiliem a marcha e prejuizo fonal
com o avancar da idade. Entretanto, foi observai
peculiaridades nos sujeitos estudados como o usonde
vara de madeira para deslocar-se no ambiente domést
0 uso de um banco de madeira para locomover-se p
ambiente doméstico e arredores; e 0 uso de movei
familiares para se locomoverem na comunidade.

Nossos achados demonstram que uma mes
patologia diagnosticada em diferentes individuositha
mesma familia, apresentam repercussfes funcion
diferentes. O aspecto ambiente deve ser levado !
consideragdo ao avaliar a funcionalidade dess
individuos que ao longo da progressdo necessit@eado
dispositivos de auxilio, uma vez que, independeitte
diagnostico em comum, da idade, e limitacBes fsice
apresentaram adaptacdes particulares muitas vere® c
objetivo de manutencdo do seu deslocamento de @aco

com o ambiente em que vive.
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