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RESUMO



A mucopolissacaridose tipo II (MPS II) é uma doenca de depdsito lisossomico rara causada
pela deficiéncia da atividade da enzima iduronato-2-sulfatase. Essa enzima é responsével
pelo catabolismo de dois Glicosaminoglicanos (GAGs) diferentes, o sulfato de dermatan e
o sulfato de heparan. O acimulo lisossomico desses GAGs causa disfunc¢do de células,
tecidos e orgdos, sendo que o envolvimento do Sistema Miusculo-esquelético se deve ao
acumulo essencial em articulacdes e no tecido conectivo. A MPS II abrange muitos
aspectos e dois fenotipos sdo reconhecidos, o leve e o grave, que representam os dois
pontos extremos de um vasto espectro da gravidade clinica. O objetivo desse estudo foi
caracterizar o Sistema Musculo-esquelético de uma amostra de sujeitos com MPS I,
relacionando as conseqii€éncias biomecanicas e funcionais. Foram encontradas alteracdes
biomecanicas, principalmente em articulagdes dos membros superiores, que interferiram
em algumas atividades funcionais dos sujeitos do estudo. Através da goniometria,
observou-se uma defasagem nas amplitudes de movimentos de vdrias articulacoes,
especialmente em ombros e cotovelos. Os sujeitos apresentaram perda de forca muscular
em diversos grupos musculares, principalmente flexores e extensores dos dedos das maos e
pronadores e supinadores do antebraco. Foram observadas algumas alteragdes posturais
caracteristicas e disostose multipla em todos os individuos. Tais alteracdes contribuiram
para os déficits encontrados nas atividades de vida didria. As escalas PEDI e FIM foram
aplicadas e os resultados demonstraram uma relacao de maiores déficits em tarefas ligadas
com as fun¢des de membros superiores, tais como: pentear os cabelos, vestir uma camiseta

€ amarrar os sapatos.

Descritores: mucopolissacaridose tipo I (MPS II), Iduronato-2-sulfatase (IDS), Sindrome

de Hunter, doenca de depdsito lisossdmico, Sistema Musculo-esquelético, goniometria.
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ABSTRACT



Mucopolysaccharidosis type II (MPS-II) is a rare lysosomal storage disorder caused by
deficiency in the activity of the enzyme iduronate-2-sulphatase. This enzyme is responsible
for the catabolism of two different glycosaminoglycans (GAGs), dermatan sulfate and
heparan sulfate. Lysosomal accumulation of these glycosaminoglycan molecules results in
cell, tissue and organ dysfunction. The musculoskeletal system involvement is due to
essential accumulated glycosaminoglycans in joints and connective tissue. MPS-II has
many clinical features and includes two recognized clinical entities, mild and severe, that
represent two ends of a wide spectrum of clinical severity. The aim of this study was to
describe the musculoskeletal system in a sample of subjects with MPS-II relating the
biomechanics and functional consequences. Biomechanical alterations were found,
essentially in superior limbs joints that interfered in some functional activities of the
subjects in the study. Deficit in movement amplitude in many joints, especially shoulders
and elbows, was observed through the goniometry. The subjects showed force loss in
several muscular groups, especially the flexors and extensors of the fingers as well as
pronators and supinators. Dysostosis multiplex was seen in all individuals and typical
postural changes were noted. These alterations contributed with the deficits in daily
activities. PEDI and FIM scales was applied and the results demonstrated larger deficits in
tasks with the functions of superior members, such as: to comb the hair, to dress a shirt and

to tie the shoes.

Key words: mucopolysaccharidosis type II (MPS II), iduronate-2-sulphatase (IDS), Hunter

syndrome, lysosomal storage disease, musculoskeletal system, goniometry.
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1- INTRODUCAO



A mucopolissacaridose tipo II (MPS II), também chamada de Sindrome de
Hunter, € um distirbio raro de acumulo lisossomico causado pela deficiéncia ou
insuficiéncia na atividade da enzima iduronato-2-sulfatase (IDS). Essa deficiéncia resulta
em acdmulo de glicosaminoglicanos (GAGs), previamente chamados de
mucopolissacarideos ou MPS, em vérios tecidos e 6rgiaos do corpo. O tecido conjuntivo €
um dos principais nos quais esse acimulo € bastante evidente. Especificamente no tipo II,
sdo depositados os GAGs sulfato de dermatan e o sulfato de heparan (Dorfman e

Matalon, 1976; Muenzer, 2004).

A incidéncia estimada da MPS II varia entre 1:76.000 e 1:320.000 em meninos
nascidos vivos (OMIM, 2006; MPS II - SGM-HCPA, 2004). Young e Harper (1983)
mencionaram uma incidéncia de 1:171.132 meninos e uma prevaléncia de 1:79 milhdes de
meninos e meninas. Na Australia, um estudo retrospectivo cobrindo um periodo de 16 anos
foi realizado para estimar a prevaléncia de doencgas de depdsito lisossdmico naquele pais,
revelando uma incidéncia de 1:162.000 e uma prevaléncia de 1:136.000 (Meykle et al.,
1999). Muenzer (2004) referiu que a incidéncia da doenca nos Estados Unidos €
desconhecida e que € dificil estimar a prevaléncia das mucopolissacaridoses porque os

estudos populacionais e os dados epidemioldgicos sdo escassos.

O gene que codifica a IDS, também chamado IDS, esté localizado em Xq27.3-
g28. Até agora, ndo foi determinada uma correlacdo precisa entre gendtipo-fenotipo
(Froissart et al., 2002). Por ser uma doenca de heranca recessiva ligada ao X, € quase
exclusivamente vista em individuos do sexo masculino, sendo que apenas um pequeno
nimero de mulheres tem sido diagnosticado com MPS II, a maioria delas causada por
translocacdo anormal do cromossomo X ou inativagdo nao aleatdria do cromossomo X
(Mossman et al., 1983; Muenzer, 2004; Tuschl et al., 2005). E importante lembrar que
pode haver dificuldade na interpretacio de resultados em mulheres heterozigotas

(Neufeld e Muenzer, 1995).

O diagndstico pode ser feito através de diversas formas. O teste de triagem mais
comum para MPS II é uma medida quantitativa de GAGs na urina que pode discriminar
entre a classificacdo ampla das mucopolissacaridoses, mas ndao pode distinguir os

subgrupos. O diagndstico definitivo é, geralmente, feito através da mensuracao da atividade
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da enzima IDS no sangue, em leucécitos ou em fibroblastos da pele. O diagndstico pré-
natal é também possivel via mensuracao da atividade enzimética da IDS nos tecidos do vilo

coridnico ou no liquido amnidtico.

Os tratamentos correntes para a MPS II sdo sintomdticos e de suporte. A
principio, acreditava-se que esse distirbio deveria ser tratado com enzimas exdgenas, desse
modo foram testados tratamentos com transplantes de medula dssea e transplante de amnio,
mas ndo foram alcancados resultados satisfatorios e esses tipos de tratamento ndo puderam

alterar o curso clinico da doenca (Neufeld e Muenzer, 1995).

Atualmente existe tratamento para corre¢io do metabolismo para algumas
doencas lisossomicas como a MPS I, a doenca de Gaucher e a doengca de Fabry,
utilizando a Terapia por Reposi¢do Enzimética (TRE), que envolve a infusdo de pacientes
com enzima sintética. Brevemente tal tratamento também estara disponivel para a MPS 1I

no Brasil.

Quanto a seus aspectos clinicos, tradicionalmente sdo descritos dois fenétipos
na MPS 11, o leve e o grave. Na realidade, tais apresentacdes representam os dois extremos
de um espectro grande nas manifestacdes dos sinais e sintomas podendo, assim, ocorrer
formas intermedidrias da doenca. O curso € progressivo, a despeito da idade de inicio dos
sintomas, e caracteriza-se por envolvimento multisistémico (Young e Harper, 1983;
Neufeld e Muenzer, 1995; Muenzer, 2004). A forma grave da MPS 1I € caracterizada por
estatura baixa, tracos faciais grosseiros, rigidez articular, deformidades esqueléticas
incluindo disostose multipla e cifoescoliose, bem como distirbios do sono
(apnéia do sono), alteragdes do comportamento e deficiéncia mental. O inicio da doenca
ocorre, geralmente, entre dois e quatro anos de idade com envolvimento neuroldgico e
somatico progressivo. Pode ocorrer grave comprometimento da retina, mas as corneas
geralmente sdo claras na fase inicial da doenca. Estdo presentes otites de repeticdo que
levam a perda auditiva progressiva. Em individuos jovens sdo observadas diarréias
decorrentes do envolvimento do Sistema Nervoso Autonomo e também por disfun¢do da
mucosa intestinal. O comprometimento do Sistema Nervoso Central (SNC) pode ser

exacerbado pela presenca de moderada a grave hidrocefalia comunicante que leva ao

aumento da pressdo intracraniana apds os sete a dez anos de idade e que pode ter evolugao
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lenta. As causas de Obito sdo insuficiéncia respiratéria ou hipertensdo pulmonar,
insuficiéncia cardiaca por envolvimento das vdlvulas, dilatacio do miocardio,

espessamento das corondrias ou outra doen¢a do miocardio (Neufeld e Muenzer, 1995).

A forma leve tem sido reconhecida pela preservacdo da capacidade cognitiva
dos sujeitos envolvidos. Estes podem chegar a idade adulta, até a quinta ou sexta década,
com nenhum envolvimento do SNC, mas com comprometimento somdtico evidente. Os
aspectos somdticos envolvem varios sistemas em grau de progressao mais lento do que em
outros tipos de MPS. Podem estar presentes alteracdes auditivas, alteracdes cardiacas leves,
alteracdes oculares muito sutis (disfuncdo da retina), rigidez articular e sindrome do tinel

carpo (Neufeld e Muenzer, 1995).

Para um bom desempenho de suas funcdes, o Sistema Musculo-esquelético
depende da integridade de seus componentes e do controle exercido pelo SNC. O
envolvimento do Sistema Miusculo-esquelético e do SNC compromete grandemente o

desempenho funcional dos individuos acometidos pela MPS II.

Em relagdo ao Sistema Miisculo-esquelético, o comprometimento do tecido
conjuntivo, que possui em um de seus componentes diferentes tipos de GAGs, leva a perda
da mobilidade articular. Em sua organizacao geral, uma articulacao contém 0ssos, insercoes
cartilaginosas, ligamentos e outros tecidos moles para desempenhar seu papel biomecanico.
As articulagOes sinoviais sdo organizadas para permitir movimentos em uma ou mais
direcdes tornando possivel a mobilidade entre segmentos do esqueleto humano com ou sem
descarga de peso, ou ainda em ambas as condi¢cdes. A estrutura especializada das
articulacdes (cdpsula, ligamentos, discos, meniscos, etc.) supre as necessidades
independentes de estabilidade, absor¢do de choque e mobilidade, que sdo fundamentais
para a sobrevivéncia humana. Elas possuem uma camada de cartilagem em suas superficies
articulares, nutrida pelo liquido sinovial, que contém dcido hialur6énico, conferindo-lhe a
viscosidade necessdria para a lubrificacdo articular. Esta lubrificagdo também garante a
estabilidade e a distribuicdo das cargas sobre as superficies com reducdo de 50% dos
estresses de contato. Permite, ainda, 0 movimento entre 0s 0ssos com 0 minimo de atrito e
desgaste considerdveis ao longo da vida. Existe, em algumas articulagdes, uma cartilagem

suplementar, conhecida como disco ou menisco, que tem a fun¢do de distribuir cargas
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adicionais, promovendo assim aumento da estabilidade, melhora no ajuste entre as
superficies e maior poder de protecdo e lubrificacdo. Outra estrutura importante para
aumentar a estabilidade das articulagdes € a cdpsula articular que a protege, definindo sua
forma com a criagdo de uma porcdo interna e pressdo atmosférica reduzida, para uma
melhor coaptagdo. A por¢do interna da cdpsula articular é constituida pela membrana
sinovial que, como o proprio nome indica, é responsavel pela producdo do liquido sinovial.
Os ligamentos auxiliam na estabilidade, ou seja, mantém um ajuste entre 0s 0SsOs,
controlam e limitam o movimento, suportando cargas de tensdo. Imobilizagdes nessas
regides alteram as propriedades mecanicas da capsula e ligamentos, podendo resultar em
rigidez articular, devido a necessidade de cargas e compressao na articulagdo para troca de
nutrientes e produtos metabolicos. Finalmente, existem ainda os proprioceptores articulares
que sdo receptores sensoriais especializados que detectam estimulos tais como mudancas na
posicdo articular, velocidade de movimento e pressdo intra-articular transmitindo as

informacdes ao SNC (Smith et al., 1997; Watkins, 2001).

As articulagdes sinoviais podem ser classificadas de acordo com a quantidade
de movimentos possiveis, tipo e tamanho dos ossos, formas de contato entre as superficies
articulares, e ainda pelos planos e eixos de movimento. Essas caracteristicas lhes conferem
um potencial de movimento e funcdo especifica. As articulacdes movem-se em direcoes
diferentes utilizando seu eixo de movimento e deslocando o segmento sobre um plano
sagital, frontal ou transverso. O quadril € uma das articulagdes sinoviais mais estiaveis do
corpo humano, pois conta com um bom suporte muscular, capsular e ligamentar, além dos
efeitos da gravidade e da boa coaptagdo entre as estruturas. O ombro, por outro lado, é uma
das articulagcbes menos estaveis por possuir contato articular menor devido ao formato dos
ossos e superficies articulares reduzidas, embora também seja munido de suporte muscular,

ligamentar e capsular (Kapandji, 2000).

Os musculos esqueléticos humanos podem ser vistos como verdadeiras usinas
de geracdo de movimentos voluntdrios e controlados do organismo. Esses possuem uma
propriedade conhecida como contratilidade que € a capacidade de produzir uma forca de

tensdo aumentando ou diminuindo o tamanho do seu comprimento. Essa propriedade é

efetuada por estruturas microscopicas proprias da fibra muscular. Cada fibra muscular é
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delimitada e envolvida por uma membrana celular excitivel chamada de sarcolema,
contendo ainda um grande nimero de nucleos que ficam logo abaixo desta membrana. As
fibras musculares sdo compostas por centenas ou milhares de miofibrilas. As miofibrilas
sdo estruturas cilindricas que contém dois tipos de filamentos arranjados de forma paralela
e altamente ordenada originando bandas claras e escuras quando vistos ao microscopio
eletronico. Essas bandas s3o referidas como banda I (isotrépica) ou clara, e banda A
(anisotrépica) ou escura. Um tipo de miofibrila mais grosso composto por proteinas de
miosina ocupa a banda A e o outro mais fino, constituido de proteinas de actina, ocupa a
banda I. Cada banda I € divida por um disco transversal Z. A parte da miofibrila
compreendida entre dois discos Z é conhecida como sarcomero e corresponde a unidade
estrutural basica da fibra muscular (Frank et al., 2006). Assim, a miofibrila é constituida de
uma cadeia de sarcomeros. A contracdo muscular ocorre através do acoplamento e
desacoplamento entre os filamentos de actina e miosina gerando um deslizamento dentro de
cada sarcomero. Com isto sdo formadas as pontes cruzadas. A tensdo exercida pelo
miusculo durante uma contragdo é diretamente proporcional ao nimero de pontes cruzadas.
Essa contracdo tende a levar o misculo ao seu encurtamento quando a forca muscular for
maior que a carga externa, e ¢ chamada de contragdo concéntrica. Mas se a for¢ga muscular
for menor que a carga externa, ocorre o que se chama de contragdo excéntrica. Ambas sao
conhecidas como contragdes isotdnicas, pois envolvem uma mudanga no comprimento do
musculo. Existem também as contracdes isométricas que sdo deflagradas quando a forga
muscular se iguala a carga externa ndo modificando o comprimento do musculo

(Smith et al., 1997; Watkins, 2001).

Esta claramente comprovada a capacidade de adaptacdo que os musculos
apresentam diante de determinados estimulos, como imobilizagdo, exercicio fisico,
alteracdes hormonais, condi¢des nutricionais, inervagado etc. Esta capacidade de adaptacdo é
conhecida como “Plasticidade Muscular”. Quando um musculo é submetido a uma posi¢ao
de encurtamento, ocorre uma diminui¢ao no nimero de sarcomeros em série, ocorrendo o
contrdrio se mantido em posicao de alongamento. Embora a adaptagdo do musculo ocorra
tanto em posi¢do encurtada como de alongamento, hd uma resposta mais intensa em relagao
ao ndmero de sarcomeros no encurtamento (diminuicdo de 40%) do que no alongamento

(aumento de 20%). Durante uma contracdo isométrica, um musculo é capaz de atingir seu
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grau maximo de forca se os sarcOmeros atingirem um comprimento proximo ao seu
comprimento de repouso que estd entre 2,0 — 2,25 pu. Com esse tamanho ha uma
sobreposi¢c@o 6tima entre os filamentos de actina e miosina favorecendo o desenvolvimento
de forca. A forca gerada pela contragdo muscular, como ja citado, depende da quantidade
de “pontes” entre os filamentos de actina e miosina no interior dos sarcomeros, de modo
que, na posicao encurtada, o comprimento funcional do musculo estd diminuido (Salvini,

2000).

As fibras musculares sdo estruturas excitdveis, ou seja, o sarcolema pode
despolarizar para desencadear potenciais de acdo que resultam na contragdo muscular. A
unidade funcional do musculo esquelético € a placa motora ou unidade motora que é a
regido final de um axdnio do motoneuronio responsavel pela inervacdo da fibra muscular.
Héa uma grande variagdo entre o nimero de unidades motoras presentes em cada grupo
muscular, sendo que, quanto mais fino for o controle do movimento, maior serd o ndmero
de unidades motoras para aquele musculo. A classificacdo das fibras musculares € feita de
acordo com a velocidade de contragdo existindo fibras de contra¢do lenta e fibras de

contragdo ripida.

Macroscopicamente, os musculos esqueléticos sdo organizados em grupos que
se inserem ao esqueleto através de tenddes ou aponeuroses, que sdo constituidos de tecido
conjuntivo, cruzando uma ou mais articulacdes. Quando um grupo muscular se contrai sao
produzidos movimentos nas articulagdes nas quais eles se inserem ou cruzam. O controle
local sobre o movimento, que € executado por um grupo muscular agonista, é feito por
outros grupos musculares denominados antagonistas para que a acdo muscular seja
coordenada e o movimento seja harmonico. Além disso, assim como as articulagdes, os
musculos tém seus proprioceptores (fusos musculares e 6rgaos tendinosos de Golgi) para

auxiliar nesse controle (Smith ef al., 1997; Watkins, 2001).

Embora sejam os musculos as principais estruturas controladoras da postura e
do movimento, ligamentos, cartilagem e demais componentes articulares também
desempenham papel importante no controle articular e sdo afetados pela posi¢do e

movimento do corpo (Hettinga, 1993; LeVeau, 1993; Riegger, 1993; Salvini, 2000).
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As principais fun¢des do Sistema Musculo-esquelético se relacionam com a
producdo de movimentos, com o auxilio na estabilidade articular, a manutencao da postura
e posicionamento corporal, além de servir de suporte para outros sistemas. Durante a
postura ereta hd a transmissdo do peso do corpo ao solo e isto é um bom exemplo da
caracteristica essencial da fun¢do musculo-esquelética que é a geracdo de forca executada
pelos miusculos e a transmissao dessas realizadas pelos ossos e articulacdes. Tais forcas sdo
consideradas internas, enquanto que o peso corporal e a forca de reacdo do solo sdo
denominadas forcas externas. Existem outras forcas externas que se contrapdem as forcas
internas em determinadas situagdes como a resisténcia do ar e as de contato com diversos
objetos. Em diferentes posturas e movimentos, as atividades musculares de varios grupos
resultam no controle dos movimentos das articulagcdes de tal maneira que as for¢as possam
ser transmitidas por todo o esqueleto. Desse modo o corpo pode assumir posturas que lhe
permitam resistir a for¢as que tendem a deformar ou mover o corpo, como 0 proprio peso
corporal, e aplicar forcas a outros objetos, normalmente pelas maos ou pés, transportando o
corpo e manipulando objetos. Resumindo, o Sistema Musculo-esquelético pode gerar e
transmitir forcas internas ou superar forcas externas, conseqiientemente, movimentos

controlados sdo produzidos pelo organismo (Watkins, 2001).

A biomecanica, sendo a ciéncia que estuda a estrutura e a func¢io dos sistemas
bioldgicos, contribui para a devida compreensao do funcionamento do Sistema Misculo-
esquelético. Essa ciéncia verifica os efeitos de forcas internas e externas que agem sobre o
corpo humano baseada em andlises quantitativas e qualitativas. Para tanto, utiliza
parametros como velocidade, direcao, quantidade de for¢a, angulos articulares etc. Muitos
estudos sdao desenvolvidos através dos conhecimentos de biomecanica (Vicecont et al.,
2003; Menegaldo et al., 2003; McClure et al., 2006; Henriksen et al., 2006). Pode-se dizer
que a biomecanica é a base da funcdo musculo-esquelética, pois evidencia a acdo dos
musculos sobre as alavancas dsseas gerando movimentos ou resistindo a cargas impostas
em diversas situagoes (Hall, 1993). Considerando o envolvimento das articulagdes na MPS

II, é importante ressaltar que pacientes portadores dessa doenga terdo, em algum momento,

deficiéncia funcional do Sistema Musculo-esquelético.
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Por outro lado, o SNC atua como um verdadeiro maestro na execucdo dos
movimentos. O controle motor sobre o sistema motor somdtico, ou seja, os musculos
esqueléticos e as partes do sistema nervoso que os controlam, hoje é visto como uma
funcdo complexa onde participam em conjunto dreas superiores e inferiores do SNC. Todo
esse controle baseia-se na Teoria dos Sistemas que descreve a relagdo entre varios centros

cerebrais e medulares trabalhando juntos com o uso de feedback (Newton, 1994).

A Teoria dos Sistemas sugere que o controle postural, que envolve o controle
da posicdo do corpo no espaco para ter estabilidade e orientacdo, surge da interagdo do
individuo com os efeitos das situacdes e do meio ambiente. Isso implica em que o controle
da posicdo do corpo no espaco depende da complexa reacdo do Sistema Musculo-
esquelético com o sistema neural (Shumway-Cook e Woollacott, 2000). Segundo esses
autores, 0os mecanismos sensoriais relacionados com o controle postural eficiente requerem
mais do que habilidades para gerar e aplicar for¢as que controlem a posicdo do corpo no
espacgo. Para saber como e quando aplicar essas for¢as, o SNC devera ter exata noc¢ao de
como O corpo estd no espago € se o mesmo estd parado ou em movimento. Para isso,
organiza as informacdes originadas dos 6rgdos sensoriais de todas as partes do corpo,
através de impulsos periféricos dos sistemas visual, vestibular e somatossensorial
(receptores proprioceptivos, cutdneos e articulares), o que proporcionard informagdes
especificas sobre a postura € 0 movimento, funcionando como estruturas de referéncia para

o controle postural.

As manifestacdes sobre o SNC dos individuos com MPS II somadas ao
comprometimento sobre o Sistema Musculo-esquelético traduzem os quadros motores
vistos nesses sujeitos. Embora nem todos apresentem comprometimento do SNC, alguma
disfun¢do estard presente, quer seja pelos inputs sensoriais deficitdrios, quer pela resposta

alterada.
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2- OBJETIVOS



2.1- Objetivo Geral

Caracterizar os aspectos funcionais do Sistema Musculo-esquelético em uma

amostra de individuos com mucopolissacaridose tipo II.

2.2- Objetivos Especificos

e Aplicar avaliacdo fisioterapéutica nos individuos selecionados, incluindo
medidas de for¢ca muscular, tonus muscular, goniometria e avalia¢do

postural.

e Submeter os sujeitos da pesquisa a avaliacao radioldgica para verificagdo da

presenca de disostoses.

e Verificar o desempenho funcional nas Atividades de Vida Diaria (AVDs)

através de escalas funcionais.

e Identificar os aspectos que possam alterar o desempenho funcional e a

biomecanica desses individuos.
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3- MATERIAIS E
METODOS



Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Faculdade de
Ciéncias Médicas da Unicamp sob protocolo nimero 606/2004. Os individuos foram
convidados através de um termo de consentimento livre e esclarecido (anexo 1), assinado
pelos préprios pacientes ou seus pais, no caso de menores de idade. Participaram da
pesquisa oito sujeitos do sexo masculino, com idades entre quatro e 46 anos e diagndstico
confirmado de MPS II por dosagem da atividade enzimética da IDS e (ou) por estudo

molecular do gene /DS (tabela 1).
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Tabela 1- Sujeitos da pesquisa, com respectiva idade a avaliacdo clinica, idade de inicio

dos sintomas (e sintoma inicial), estatura, niveis de atividade enzimatica de IDS

e mutacao identificada no gene IDS.

Caso Idade Idade e sintoma Estatura IDS Mutacao

aval. inicial (idade/ percentil)

1 4a3m 23 meses, 94 cm 8,4 mmol/h/ml Em
fnacrocranta ao @allm/>p3)  VR: 122463 mmolh/ml 2141
nascimento

2 5a8m 9 meses, RDNPM 99,7 cm 8,07 mmol/h/ml R443X

(5a2m/ >p3) VR: 110 - 370 mmol/h/mi  Perdada
(plasma)

4 10a6m 4 anos, limitagao 135 cm 9.4 mmol/h/ml V503D

articular ©a9m/ >p3) VR: 110 - 370 mmolh/mi €00
(plasma)

5 11a4m 8 meses, diarréia e 112 cm 9,2 mmol/h/ml D334Y
RDNPM, deficiénica ©a9m/ >p3) VR: 110 — 370 mmol/h/ml herdada
mental

(plasma)
6 14all 1° ano de vida, 126,5 cm 0,4 mmol/h/ml 153delG
m RDNPM, deficiéncia 5/ ¢ 3 VR: 110 =370 mmol/h/ml  herdada
mental
(plasma)

7 37a2m 5 anos 153,7 cm 25 mmol/h/ml P160H
engrosseira- (30a/ <p3) VR: 110 - 370 mmol/h/m "crdada
mento de fei¢des e (plasma)
limitagdo articular

8 46a4m 6 anos 146,5 cm 25 mmol/h/ml P160H
engrosseira- (45a/ <p3) VR: 110 — 370 mmol/h/ml herdada
mento de feicdes (plasma)

Legenda: a (anos), m (meses)), RDNPM (retardo do desenvolvimento neuropsicomotor), VR

(valor de referéncia).
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Os sujeitos passaram por avaliacdo fisioterapéutica através de ficha elaborada
pelo pesquisador (anexo 2) para verificacdo dos seguintes dados: forca muscular segundo
Daniels e Worthingham (Hislop e Montgomery, 1996) (anexo 3), tonus muscular de acordo
com a escala de Durigon e Piemonte (1993) (anexo 4), amplitude articular de movimento
(ADM) através de goniometria como proposto por Marques (1997) (anexo 5) e avaliagdo
postural segundo Kendall (1995). Além disso, todos os sujeitos foram submetidos a
avaliacdo radioldgica para determinacdo de disostose multipla. Para avaliacio funcional foi
utilizada a escala FIM (Functional Independence Measure) (Wade, 1992; Chau et al., 1994,
Corrigan et al., 1997; Lundgren et al., 2006), nos sujeitos com idade acima de sete anos e
meio, e o PEDI (Pediatric Evaluation of Disability Inventory) (Haley et al., 2000; Mancini
et al., 2002), para os que se encontravam abaixo dessa idade. Ambos sdo instrumentos

padronizados na literatura internacional para avaliacdo das atividades funcionais.

A coleta dos dados foi efetuada no ambulatério de Erros Inatos do Metabolismo

do Hospital de Clinicas da Unicamp no periodo entre fevereiro de 2005 e maio de 2006.

A avaliacdo da forca muscular foi aplicada através de teste manual com
resisténcia na direcdo da linha de tracdo dos musculos seguindo o sistema de graduagdo de
0 (zero) a 5, onde o grau O representa auséncia de atividade muscular e o grau 5 representa
a resposta normal ao teste. Para os sujeitos com idade inferior a seis anos, alguns grupos
foram avaliados dentro de atividades funcionais para que se conseguisse uma graduagdo
efetiva. Por exemplo, os grupos extensores do joelho e do quadril foram observados durante
o movimento de retorno do agachamento da crianga quando esta pegava um brinquedo no

chao.

O tonus muscular foi avaliado com os sujeitos em dectbito dorsal e em
completo relaxamento muscular imprimindo-se movimentos passivos em todas as

articulacdes de membros superiores e inferiores.

A goniometria foi realizada de forma passiva com um goniometro universal da
marca Fernandes, respeitando os principios de posicionamento e pontos anatdmicos
especificos para cada articulagdo. A avaliacdo passiva foi escolhida devido a dificuldade
apresentada pelos sujeitos 5 e 6 em compreender qual o movimento ativo adequado para a
realizacdo do teste. Desse modo, os resultados apresentaram-se padronizados entre todos os

sujeitos da amostra.
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A postura estdtica de cada sujeito foi observada em ortostatismo nas vistas
anterior, posterior, lateral direita e lateral esquerda. Todos os segmentos corporais foram
analisados em relacdo ao alinhamento em prumo. Os sujeitos foram colocados a frente de
um sinematdgrafo (painel quadriculado) sob um tablado nivelado e fotografados. Os
critérios para avaliacdo foram qualitativos de acordo com os desalinhamentos observados

como leve, moderado e grave.

A escala PEDI compreende trés partes de desempenho tipico da crianca em
casa. Na primeira parte a crianca € avaliada nas dreas de auto-cuidado (73 itens),
mobilidade (59 itens) e funcdo social (65 itens). A pontuacdo para cada item € 0 ou 1 que
devem ser somados totalizando trés escores brutos para as habilidades funcionais. A crianca
receberd o ponto se for capaz de realizar a tarefa. Na segunda parte, os itens avaliados
correspondem a ajuda ou assisténcia que a crianca recebe para realizar as atividades
funcionais no auto-cuidado (8 itens), mobilidade (7 itens) e funcdo social (5 itens). A
pontuacdo € feita através de uma escala ordinal de 0 a 5, sendo que o escore 0 significa que
a dependéncia da crianca € total e o escore 5 indica independéncia para executar as tarefas.
A terceira parte € dirigida as informacdes sobre as modificagdes necessdrias para a
realizacdo de tarefas nas mesmas trés drea descritas acima, mas nesta parte ndo hd escores

numéricos e sim a descricdo das modificacdes empregadas para a crianga.

A escala FIM avalia a capacidade funcional em 18 atividades dentro de trés
areas: cuidados pessoais (drea 1), mobilidade e transferéncia (drea 2), e comunicagdo
(4rea 3). Na primeira drea o maximo de pontos possivel é 56, na segunda 35 e na terceira 42
pontos. Cada item pode receber de um a sete pontos conforme o nivel de independéncia:
completa dependéncia: 1 = total assisténcia (sujeito = 0%), 2 = méixima assisténcia
(sujeito = 25% +); dependéncia modificada: 3 = moderada assisténcia (sujeito = 50% +),
4 = minima assisténcia (sujeito = 75% +), 5 = supervisdo; independéncia: 6 =
independéncia modificada (dispositivo), 7 = completa independéncia. Ao final, sao
somados todos os pontos de todas as dreas fechando um escore bruto final que pode atingir

um maximo de 126 pontos € um minimo de 18 pontos.
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Os métodos estatisticos utilizados foram a andlise descritiva através de tabelas
de freqiiéncia para varidveis categoricas e medidas de dispersdo para varidveis continuas ou
ordendveis. Para comparacdo de medidas continuas ou ordendveis entre os lados avaliados

(direito e esquerdo) foi utilizado o teste de Wilcoxon para amostras relacionadas.
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4- RESULTADOS



Apoés a coleta e andlise dos dados foram encontrados os seguintes resultados
sobre os graus de for¢a muscular entre os sujeitos do estudo. Os valores da forca muscular

dos grupos avaliados dos membros superiores sdo apresentados nos graficos 1 a 7.
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Grifico 2- Forca muscular em punhos para grupos flexores e extensores
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Grafico 3- For¢a muscular em cotovelos para grupos pronadores e supinadores
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Grafico 4- Forga muscular em cotovelos para grupos flexores e extensores
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Grafico 5- For¢a muscular em ombros para grupos flexores e extensores

Resultados
35



4
m adut D

@ 31 o adut E

©

62, mabd D
Oabd E

1 4

0 - L

1 2 3 4 5 6 7 8
Casos

Gréfico 6- Forga muscular em ombros para grupos adutores e abdutores
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Grifico 7- For¢ca muscular em ombros para grupos rotadores externos e internos

Para os grupos dos membros inferiores, os graus de forca muscular obtiveram
uma variacdo pequena e, de modo geral, apresentaram-se mais fortes que os grupos de
membros superiores devido a quantidade maior de massa muscular presente. Os resultados

sdo apresentados nos graficos 8 a 13.
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Gréfico 9- For¢a muscular em tornozelos para grupos eversores e inversores
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Grafico 12- Forca muscular em quadril para grupos adutores a abdutores
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Em relacdo a avaliacdo do tonus muscular, apenas um sujeito (caso 5)
apresentou alteracdes. Observou-se hipertonia grave (grau 10) para flexores do punho
bilateralmente, extensores e flexores do cotovelo bilateralmente, sendo esse pior a
esquerda, além de flexores do ombro também dos dois lados. Com a mesma intensidade
(grau 10), foi notada hipertonia grave dos grupos rotadores internos e externos dos quadris,
adutores do quadril, também bilateral, e flexores plantares, sendo pior a direita. Os grupos
de extensores dos joelhos direito e esquerdo obtiveram grau de hipertonia moderada (grau
6) e os grupos flexores dos joelhos, em ambos os lados, ficaram na graduagdo de hipertonia

leve (grau 5).

Na avaliagdo da amplitude de movimento através da goniometria foi possivel
observar diferenca significativa em todos os sujeitos na maioria das articulacdes,
principalmente em membros superiores, comparando com as amplitudes normais de cada
segmento (figura 1). Todavia, a comparacao estatistica entre o lado direito e o esquerdo nao
mostrou diferenga significativa. Nas tabelas 2 a 8 sdo discriminados os valores das médias
obtidas e os dados individuais. Pode-se observar também que alguns individuos
demonstraram valores acima dos padrdes normais, tanto em MMSS, MMII e coluna
vertebral. Estes achados podem ter relacio com a técnica escolhida para mensuracdo de
forma passiva onde as massas musculares apresentaram-se menos contraidas aumentando
assim os movimentos. Outras explicagcdes seriam a idade, as atividades funcionais exercidas
por cada sujeito e algumas formas de compensacdo para minimizar os déficits sobre os

movimentos opostos da mesma articulacao.
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Figura 1- Reducdo da ADM para abducio de ombros e extensio de cotovelos no sujeito 4.
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Tabela 2- Andlise descritiva e comparacao dos lados para as varidveis da goniometria de

membros superiores.

OMBROS
Varidvel Normal =0 - 180
Flexdo N Meédia desvio padrio Minimo Mediana Maximo p-valor*
D 8 116,0 279 59,0 114,0 150,0
E 8 111,0 19,3 82,0 11,0 138,0
Dif 8 5,0 15,9 -23,0 9,5 28,0 0,2969
Extensdo Normal =0 - 45
D 8 34,1 9,9 22,0 30,0 52,0
E 8 34,5 5,2 27,0 33,5 42,0
Dif 8 -0,4 11,2 -16,0 -1,0 20,0 0,7813
Abducao Normal =0 - 180
D 8 95,0 11,0 80,0 99,0 112,0
E 8 96,3 7,5 88,0 96,0 110,0
Dif 8 -1,3 9,5 -20,0 1,0 10,0 1,000
Aducdo Normal =0 - 40
D 8 15,0 3,0 12,0 14,5 19,0
E 8 16,9 3,7 12,0 17,0 22,0
Dif 8 -1,9 4,6 -10,0 0,0 2,0 0,5625
Rotagdo I Normal =0 - 90
D 8 49,9 18,5 20,0 52,0 80,0
E 8 44,1 9,2 32,0 44,0 58,0
Dif 8 5,8 19,1 -22,0 8,0 31,0 0,5000
Rotagido E Normal =0 - 90
D 8 52,6 20,2 20,0 61,0 70,0
E 8 47,3 19,9 20,0 46,0 80,0
Dif 8 5.4 13,7 -14,0 6,5 24,0 0,3281
COTOVELOS
Flexdo Normal =0 -145
D 8 136,6 5,6 126,0 137,0 145,0
E 8 138,3 7,6 128,0 140,0 150,0
Dif 8 -1,6 9,6 -16,0 -3,0 15,0 0,6094
Extensdo Normal =145 -0
D 8 -27,8 11,6 -46,0 -27,0 -10,0
E 8 -28.4 12,2 -45,0 -27,0 -10,0
Dif 8 0,6 82 -8,0 -0,5 14,0 0,8906
Pronacdo Normal =0 - 90
D 8 34,0 8,3 20,0 38,0 42,0
E 8 36,8 19,2 18,0 35,0 70,0
Dif 8 -2,8 18,1 -32,0 3,0 22,0 0,8906
Supinagao Normal =0 -90
D 8 24,0 18,4 0,0 22,0 50,0
E 8 24,5 19,5 0,0 21,0 62,0
Dif 8 -0,5 12,1 -12,0 -2,0 22,0 0,7969
PUNHOS
Flexdo Normal =0 - 90
D 8 67.4 14,6 48,0 65,0 88,0
E 8 66,5 17,5 38,0 74,0 82,0
Dif 8 0,9 18,1 -30,0 4,0 24,0 0,8438
Extensdo Normal =0 - 70
D 8 22,0 15,6 0,0 23,0 44,0
E 8 22,3 233 0,0 20,0 70,0
Dif 8 -0,3 18,7 -37,0 2,5 20,0 0,8125
Desvio ulnar Normal = 0 - 45
D 8 25,9 6,5 15,0 27,5 34,0
E 8 273 17,6 16,0 22,0 70,0
Dif 8 -1,4 14,9 -36,0 2,5 10,0 0,5234
Desvio radial Normal =0 - 20
D 8 9,3 83 -10,0 10,0 18,0
E 8 5,1 134 -26,0 7,5 18,0
Dif 8 4,1 7,1 -8,0 5,0 16,0 0,1719
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Tabela 3- Dados individuais de goniometria de membros superiores em graus de ADM.

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4 Caso 5 Caso 6 Caso 7 Caso 8
D E D E D E D E D E D E D E D E
Flex.punho 70 68 88 82 64 40 66 76 52 38 88 72 48 78 63 78
Ext. punho 26 38 44 24 12 20 36 20 33 170 5 0 20 6 0 0
Desvio 30 20 31 22 25 22 20 18 34 70 30 28 22 16 15 22
ulnar
Desvio 10 18 14 8 10 7 10 4 -10 26 12 14 18 10 10 6
radial
Flex. 145 140 126 132 136 128 138 140 134 150 140 140 134 142 140 144
cotovelo
Ext. -10 -10 26 -20 -23 22 -28 -20 ~-18 -32 -30 -40 -41 -45 -46 -38
cotovelos
Pronacao 40 40 30 58 38 32 42 38 38 70 24 20 20 18 40 18
Supinacio 50 62 50 28 22 14 28 40 22 16 0 0 14 26 6 10
Flex. ombro 142 130 114 120 150 122 114 98 59 82 110 102 132 138 107 96
Ext.ombro 40 42 52 32 30 30 28 40 22 38 30 32 28 27 43 35
Abd.ombro 112 110 100 100 100 90 90 88 80 90 80 100 100 100 98 92
Adu. ombro 18 16 12 22 18 20 14 14 12 20 15 13 12 12 19 18
Rot. I 63 32 80 58 54 35 54 48 50 50 20 40 48 38 30 52
ombro
Rot. E 68 44 20 34 68 8 70 70 23 20 60 50 62 48 50 32
ombro
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Tabela 4 — Andlise descritiva e comparacao dos lados para as varidveis da goniometria de

membros inferiores.

QUADRIL
Varidvel Normal =0 - 125
Flexdo N média desvio padrio Minimo Mediana Maximo p-valor*
D 8 117,0 52 110,0 117,5 124,0
E 8 116,6 4,1 110,0 117,0 122,0
Dif 8 0,4 4,2 -4,0 0,0 7,0 0,9453
Extensdo Normal =0 - 10
D 8 35 9,7 -18,0 8,0 10,0
E 8 2,4 10,8 -22,0 55 10,0
Dif 8 1,1 2,5 -1,0 0,0 6,0 0,5000
Abducdo Normal =0 - 45
D 8 28,5 17,0 8,0 27,5 64,0
E 8 273 15,0 10,0 26,0 60,0
Dif 8 1,3 4,1 -4,0 1,0 8,0 0,4375
Aducdo Normal =0 - 15
D 8 12,5 2,6 10,0 12,0 16,0
E 8 12,8 4,2 8,0 12,5 22,0
Dif 8 -0,3 4,9 -8,0 -0,5 8,0 0,5000
Rotagdo I Normal =0 - 45
D 8 229 6,1 12,0 23,0 32,0
E 8 239 9,7 10,0 23,0 38,0
Dif 8 -1,0 73 -16,0 0,0 8,0 0,9609
Rotagdo E Normal =0 - 45
D 8 22,8 8,5 12,0 20,0 38,0
E 8 23,1 4,7 18,0 21,0 30,0
Dif 8 -0,4 4,5 -6,0 0,0 8,0 0,7500
JOELHOS
Flexdo Normal =0 -140
D 8 132,9 12,2 118,0 135,5 150,0
E 8 137,1 11,2 124,0 135,0 154,0
Dif 8 -4,3 7,7 -10,0 -8,0 11,0 0,2500
Extensdo Normal =0 -180
D 8 -6,0 13,1 -38,0 -1,0 0,0
E 8 -6,8 13,9 -40,0 -1,0 0,0
Dif 8 0,8 3.4 -4,0 0,0 8,0 0,7500
TORNOZELOS
Dorsiflexdo Normal =0 - 20
D 8 39 15,2 -30,0 8,0 20,0
E 8 -1,5 19,5 -42,0 8,0 12,0
Dif 8 5.4 7,7 -2,0 3,0 20,0 0,1563
Flexao plantar Normal =0 - 45
D 8 43,0 17,7 18,0 38,0 68,0
E 8 51,3 15,8 20,0 52,0 70,0
Dif 8 -8,3 14,0 -34,0 -8,0 10,0 0,1563
Inversdo Normal = 0 - 40
D 8 27,0 7,2 18,0 27,0 40,0
E 8 284 44 22,0 29,0 34,0
Dif 8 -1,4 5,8 -10,0 -4,0 8,0 0,4766
Eversdo
D 8 9,6 6,2 -5,0 12,0 14,0
E 8 9,5 7,6 -8,0 12,0 18,0
Dif 8 0,1 3,1 -4,0 1,0 4,0 1,0000
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Tabela 5- Dados individuais de goniometria de membros inferiores em graus de ADM.

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4 Caso 5 Caso 6 Caso 7 Caso 8
D E D E D E D E D E D E D E D E
Dorsiflexao 20 12 0 0 11 12 0 -20 -30 -42 8 10 14 8 8 8
Flex. plantar 32 40 60 50 42 50 34 54 60 70 18 20 30 64 68 62
Eversao 12 08 14 12 12 12 8 12 -5 - 10 12 12 10 14 18
Inversao 30 34 40 32 22 26 26 23 28 32 32 28 20 30 18 22
Flex. joelho 136 144 118 128 135 124 144 140 150 154 140 149 120 128 120 130
Ext. joelho 0 0 6 -2 2 2 0 0 -38 -40 -2 -10 O 0 0 0
Flex. quadril 120 122 120 113 122 120 115 118 113 110 124 120 110 114 112 116
Ext. quadril 8 9 8 2 0 0 10 10 -18 -22 0 0 10 10 10 10
Abd.quadril 64 60 35 32 30 26 27 28 8 10 28 20 24 26 12 16
Adu. quadril 10 14 11 12 13 10 10 13 14 22 10 10 16 13 16 8
Rot. I 32 3 18 20 24 28 28 26 22 38 25 20 12 10 22 14
quadril
Rot. E 28 25 16 20 20 20 20 20 38 30 30 30 18 22 12 18
quadril
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Tabela 6 — Andlise descritiva para as varidveis da goniometria de coluna cervical e coluna

lombar.
COLUNA CERVICAL
Variavel Normal =0 - 65
Flexao anterior n média desvio padrio Minimo Mediana Maéaximo p-valor*
gvel 8 43,5 11,3 22,0 42,0 60,0
Extensdo Normal =0 - 50
gvc2 8 42,8 7,6 30,0 42,0 52,0
Flexao lateral Normal =0 - 40
D 8 27,4 11,0 15,0 22,0 48,0
E 8 27,4 9,7 18,0 26,5 48,0
Dif 8 0,0 11,3 -16,0 1,0 18,0 0,8125
Rotagao Normal =0 - 55
D 8 45,0 7,3 32,0 46,0 54,0
E 8 42,3 4,3 38,0 40,0 50,0
Dif 8 2,8 5.8 -8,0 2,0 12,0 0,1563
COLUNA LOMBAR
Variavel Normal =0 - 95
Flexao anterior n média desvio padrao Minimo Mediana Madéximo p-valor*®
gvL 8 74,6 15,0 60,0 72,5 102,0
Extensao Normal =0 - 35
gvl2 8 17,1 7,9 8,0 16,5 32,0
Flexao lateral Normal =0 - 40
D 8 20,1 6,6 12,0 19,0 34,0
E 8 22,6 12,4 12,0 19,0 50,0
Dif 8 -2,5 15,5 -38,0 2,0 10,0 0,6406
Rotacdo Normal =0 -35
D 8 29,4 9,1 12,0 30,0 44,0
E 8 30,1 8,9 13,0 30,0 42,0
Dif 8 -0,8 4,1 -8,0 0,5 4,0 0,8750
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Tabela 7- Dados individuais de goniometria da coluna cervical em graus de ADM.

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4 Caso 5 Caso 6 Caso 7 Caso 8

Flexio anterior 22 60 40 42 42 40 48 54
Extensao 50 38 50 44 40 52 30 38
Flexao lateral D 48 32 38 22 15 22 20 22
Flexao lateral E 30 48 30 23 30 20 20 18
Rotacio D 50 50 42 40 32 54 42 50
Rotacao E 48 42 40 40 40 50 40 38

Tabela 8- Dados individuais de goniometria da coluna lombar em graus de ADM.

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4 Caso 5 Caso 6 Caso 7 Caso 8

Flexao anterior 75 60 80 88 62 70 102 60
Extensao 15 10 18 32 8 12 24 18
Flexao lateral D 22 15 18 34 12 22 20 18
Flexao lateral E 12 25 12 28 50 20 18 16
Rotacao D 32 25 34 44 12 28 32 28
Rotacio E 30 30 42 40 13 26 30 30

A avaliacdo postural realizada indicou altera¢des leves na maioria dos sujeitos.
A maior freqiiéncia foi observada no desalinhamento dos ombros e das maos de forma

moderada, conforme descrito nas tabelas 9 e 10:
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Tabela 9- Anélise descritiva da avaliagdo postural em vistas anterior e posterior.

Vista Anterior

Cabeca freqiiéncia % freqiiéncia Tronco freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada
Grave 1 12,5 1 1 12,5 1
Leve 5 62,5 6 6 75,0 7
Moderada 2 25,0 8 1 12,5 8
Ombros freqiiéncia % freqiiéncia Maos freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada
Grave 1 12,5 1 1 12,5 1
Leve 25,0 3 25,0 3
Moderada 5 62,5 8 5 62,5 8
Pelve freqiiéncia % freqiiéncia Joelhos  freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada
Grave 1 12,5 1 1 12,5 1
Leve 6 75,0 7 3 37,5 4
Moderada 1 12,5 8 2 25,0 6
Normal 2 25,0 8
Tornozelos freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada
Grave 1 12,5 1
Leve 3 37,5 4
Moderada 1 12,5 5
Normal 3 37,5 8
Vista Posterior
Cabeca freqiiéncia % freqiiéncia Tronco freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada
Grave 1 12,5 1 1 12,5 1
Leve 5 62,5 6 6 75,0 7
Moderada 2 25,0 8 1 12,5 8
Ombros Freqiiéncia % freqiiéncia Maos freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada
Grave 1 12,5 1 1 12,5 1
Leve 2 25,0 3 2 25,0 3
Moderada 5 62,5 8 5 62,5 8
Pelve freqiiéncia % freqiiéncia Joelhos  freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada
Grave 1 12,5 1 1 12,5 1
Leve 6 75,0 7 3 37,5 4
Moderada 1 12,5 8 2 25,0 6
Normal 2 25,0 8
Tornozelos freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada
Grave 1 12,5 1
Leve 4 50,0 5
Moderada 1 12,5 6
Normal 2 25,0 8
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Tabela 10- Andlise descritiva da avaliacdo postural em vistas lateral direita e lateral

esquerda.
Vista Lateral Direita

Cabeca freqiiéncia % freqiiéncia Tronco freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada

Grave 1 12,5 1 1 12,5 1

Leve 6 75,0 7 6 75,0 7

Moderada 1 12,5 8 1 12,5 8
Ombros freqiiéncia % freqiiéncia  Cotovelos freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada

Grave 1 12,5 1 1 12,5 1

Leve 1 12,5 2 - - -

Moderada 6 75,0 8 7 87,5 8
Maios freqiiéncia % freqiiéncia Pelve freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada

Grave 1 12,5 1 1 12,5 1

Leve 2 25,0 3 6 75,0 7

Moderada 5 62,5 8 1 12,5 8
Joelhos freqiiéncia % freqiiéncia Tornozelos freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada

Grave 1 12,5 1 1 12,5 1

Leve 4 50,0 5 5 62,5 6

Moderada 1 12,5 6 - - -

Normal 2 25,0 8 2 25,0 8

Vista Lateral Esquerda

Cabeca freqiiéncia % freqiiéncia Tronco freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada

Grave 1 12,5 1 1 12,5 1

Leve 6 75,0 7 6 75,0 7

Moderada 1 12,5 8 1 12,5 8
Ombros freqiiéncia % freqiiéncia  Cotovelos freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada

Grave 1 12,5 1 1 12,5 1

Leve 1 12,5 2 - - -

Moderada 6 75,0 8 7 87,5 8
Maos freqiiéncia % freqiiéncia Pelve freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada

Grave 1 12,5 1 1 12,5 1

Leve 2 25,0 3 6 75,0 7

Moderada 5 62,5 8 1 12,5 8
Joelhos freqiiéncia % freqiiéncia Tornozelos freqiiéncia % freqiiéncia
acumulada acumulada

Grave 1 12,5 1 1 12,5 1

Leve 4 50,0 5 5 62,5 6

Moderada 1 12,5 6 - - -

Normal 2 25,0 8 2 25,0 8
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A avaliagdo radioldgica revelou a presenca de disostose multipla em todos os

sujeitos do estudo. As figuras 2 a 5 exemplificam as alteracdes radioldgicas identificadas.

Figura 2- Radiografia simples de coluna em perfil do sujeito 1 mostrando hipoplasia das

vértebras lombares e afinamento anterior nos corpos vertebrais.

Figura 3- Radiografia simples de cranio em perfil do sujeito 1 mostrando sela tiircica na

forma de J e presenca de cateter de derivacdo ventriculo peritoneal.
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Figura 4- Radiografia simples de maos em antero-posterior do sujeito 2 mostrando
afilamento proximal dos metacarpos, alargamento metafisario, alteracdes dos

ossos do carpo e alinhamento irregular entre ulna e radio distalmente.

Figura 5- Radiografia simples da pelve em antero-posterior do sujeito 2 mostrando pelve

estreita, cabecgas femurais pequenas e acetdbulos rasos.

Ap6s a aplicacdo das escalas funcionais, foram obtidas as pontuacdes descritas

nas tabelas 11 e 12.
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Tabela 11- Escores PEDI para os casos 1, 2 e 3.

Casos Auto-cuidado  Mobilidade Funcao Auto-cuidado Mobilidade Funcio social
social
Ass. cuidador  Ass. cuidador Ass. cuidador
1 53 56 46 29 35 17
2 66 52 52 32 32 19
3 70 56 62 39 35 25

Tabela 12- Escores FIM para os casos 4, 5,6, 7 e 8.

Casos Area 1 Area 2 Area 3 Total
4 54 35 35 124
5 8 5 5 18
6 18 33 11 62
7 56 35 35 126
8 56 35 35 126
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5- DISCUSSAO



Todos os sujeitos do estudo demonstraram perda de for¢ca em algum grupo
muscular. A fraqueza muscular encontrada em alguns grupos pode estar associada a
diminui¢cdo da amplitude de movimento e a diminuicdo nas atividades pelo desuso.
Conseqiientemente, ocorre uma diminuicdo do ndmero de sarcomeros dificultando assim o
desenvolvimento de forca muscular. Em funcdo das altera¢des radiolégicas observadas nos
corpos vertebrais, principalmente dos segmentos lombares (figura 2), ocorreu uma
modificando das curvaturas predispondo os sujeitos a cifose dorsal, protusdao dos ombros,
alteracdes na cintura pélvica e ainda ao genu-flexo. Estas alteragdes posturais levam aos
encurtamentos musculares e ao predominio de forcas em determinados grupos. Embora nao
tenha sido estatisticamente significativo, o caso 4 chamou atencdo por ser o uUnico a
apresentar diferenca entre o lado direito e o esquerdo para os grupos flexores dos dedos,
flexores e extensores do punho, flexores e extensores do cotovelo e grupos pronadores e
supinadores (graficos de 1 a 4), sendo que o lado esquerdo obteve menor grau de forca.

Este individuo apresenta sinais e sintomas da sindrome do tinel do carpo (STC).

Pacientes com MPS II podem desenvolver alteracdes nos nervos periféricos e o
tinel do carpo € o local mais comum onde essas ocorrem. Essa sindrome é relatada em
muitos casos de MPS II. Ela € comum em adultos, mas rara em criangas, sendo sugerido
que, quando ocorre na infancia, a maioria delas € secunddria as mucopolissacaridoses
(Van e De Smet, 2003). Os pacientes nao apresentam sintomas antes que uma compressao
grave ocorra. Pode causar perda funcional do polegar e deficiéncia significativa em
combinacdo com a displasia dssea, levando a uma diminui¢do dos movimentos das maos.
Desde 1969, muitos estudos foram realizados em criangas com STC e em muitos casos a
causa era uma doenca de depdsito lisossomico, principalmente MPS (MacArthur et al.,
1969; Miner e Schimke, 1975; Wraith e Alani, 1990; Bona et al., 1994; Norman-Taylor et
al., 1995). Um dos estudos descreveu duas criancas com idade inferior a cinco anos
(Bona et al., 1994) e outro relatou trés criancas com a forma leve de MPS II submetidas a
cirurgia de descompressdo do nervo mediano (Norman-Taylor ez al., 1995). E possivel que
existam mais casos ndo descritos, portanto € importante investigar esses achados na MPS
II. O tratamento &, geralmente, cirdrgico e os resultados tém sido satisfatérios em restaurar

as atividades motoras manuais em alguns casos (Neufeld e Muenzer, 1995).
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A alteracdo do tonus muscular encontrada no caso 5 provavelmente esta
relacionada com o depdsito de GAGs no sistema nervoso central, onde podem estar
acometidas as vias corticoespinhais bem como estruturas encefélicas. Vdrias pesquisas
utilizando a neuroimagem demonstraram que ha actimulo de mucopolissacarideos em
muitas regides do sistema nervoso central em individuos com MPS II e muitos autores
relacionam esses achados as diferentes manifestagdes de acordo com a regido acometida

(Parsons et al., 1996; Takahashi et al., 2001; Matheus et al., 2004).

A rigidez articular é uma caracteristica presente nos pacientes com MPS II.
Todos eles tém envolvimento de vdrias articulacdes, as quais causam perda funcional
significativa. De acordo com a literatura prévia (Young e Harper, 1982, 1983), nessa
amostra as articulacdes mais envolvidas foram as dos ombros, com limitacao para flexao,
abducdo e rotacdo externa, as dos cotovelos, com reducdo para extensdo, pronacdo e
supinacdo, e as dos punhos, com restricio para flexdo e extensdo. As articulagdes
intrinsecas da mao também sofrem grandes restri¢des desenvolvendo um aspecto conhecido
como “maos em garra”. Nos membros inferiores houve restri¢cdo para extensio, abducao e
rotacdo externa dos quadris, bem como grande perda de extensdo dos joelhos nos sujeitos
com a forma mais grave. Por outro lado, foi observada dorsiflexdo limitada de tornozelos
nos individuos com a forma leve da doenca. Os dados de goniometria dessa amostra
corroboraram com os trabalhos de Young e Harper (1983). Neste estudo verificou-se que as
articulagdes proximais e distais de membros superiores foram as mais acometidas,
conforme se pode observar na tabela 2, onde as médias obtidas estdo bem abaixo dos
valores de um individuo normal, exemplificado pela diminuicdo da ADM dos ombros e do
cotovelo na figura 1 (caso 4). Esse déficit na ADM dos ombros pode ser associado a uma
retracdo da cdpsula articular e a diminui¢do de forca muscular dos grupos periarticulares do
complexo do ombro, principalmente dos flexores e dos abdutores. Como mencionado
anteriormente, quando foi comparado o lado direito e o esquerdo de um mesmo individuo,
ndo houve diferenca significativa entre os lados. Esse fato vem corroborar com o carater
sist€émico da doenca. As limitacdes para a extensdo dos cotovelos, bem como para pronagdo
e supinacdo, sdo secunddrias as defici€éncias dos ossos longos e do depdsito articular de
GAGs. Na face anterior do cotovelo, a cdpsula articular e a resisténcia dos musculos

flexores sdo componentes que afetam também o movimento de extensdo. A pronacdo € a
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supina¢do dependem de uma boa mobilidade tanto da articulagdo radioulnar proximal
quanto da radioulnar distal. Gragas a pronagdo e a supinagdo, a mao pode desenvolver
vérias fungdes como apoiar objetos como uma bandeja ou mesmo suportar a palma da mao
para movimentos de empurrar (Kapandji, 2000). Nessa amostra, os sujeitos demonstraram
alteracdes na ulna e no radio perceptiveis tanto na avaliagdo clinica quanto na avaliagao

radioldgica.

Um padrdo singular de mudangas radiolégicas, chamada disostose multipla,
aparece em muitas doencgas de depdsito lisossdmico, incluindo a MPS II. O nome
“disostose multipla” indica que varias regides do sistema esquelético sdo afetadas. O cranio
tem um aumento considerdvel em tamanho e algumas suturas se fecham prematuramente.
Sdo observados ainda um alargamento em forma de “J” da sela tdrcica, Orbitas rasas e uma
denticdo imperfeita. Nos ossos longos, as metafises sao alargadas com os centros epifisarios
mal desenvolvidos. Tem sido visto uma forma irregular das claviculas que também sao
curtas e engrossadas. As costelas tém forma de remo, sendo retas no extremo vertebral,
ampla e plana na extremidade esternal (Neufeld e Muenzer, 1995). Diferentes autores
(Benson et al., 1979; Neufeld e Muenzer, 1995; Parsons et al., 1996) descreveram a
platiespondilia e as deformidades nas vértebras tordcicas baixas e lombares altas na MPS 11
e sugeriram que essas eram causadas por pressdao sobre as vértebras combinada com
hiperflexdo devido a hipotonia dos musculos abdominais. As deformidades do tronco
podem ser graves e em alguns casos levam a complicag¢des respiratrias como visto no caso
5 desse estudo. Todos os sujeitos dessa amostra apresentaram graus variados de alteracoes
Osseas. A disostose multipla €, possivelmente, um dos fatores que mais contribuiu para os
déficits biomecanicos, além do evidente actimulo de GAGs que vai progredindo conforme

o tempo.

A alteracdo 6ssea na disostose multipla pode levar a incapacidade fisica
(Meykle et al., 1999; Muenzer, 2004; Pastores e Meere, 2005). Além disso, as
degeneracdes Osseas podem causar complicacdes como fraturas do colo femural, como
relatado por Ischikawa et al. (1999) que descreveram um menino com MPS II que sofreu
uma fratura patoldgica do colo femural esquerdo e uma fratura de estresse no colo femural

direito como resultado da alteracdo Ossea em disostose multipla. Nesse caso, estava
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presente uma progressiva reabsorcdo d6ssea que foi atribuida a duas causas: aumento da
atividade osteoclastrica por niveis toxicos de GAGs intra-articular e por osteonecrose. Na
presente amostra, apenas o caso 2 apresentou deformidades significativas nos quadris
observadas na avaliacdo radiolégica (figura 5) e suas medidas de goniometria
demonstraram limitacdes para todos os movimentos dessa articulagdo bilateralmente, bem
como perda de forca muscular para os grupos flexores, extensores, adutores, abdutores,

rotadores internos e externos do quadril.

Ainda com relacdo a disostose multipla, um achado especial foi a redu¢do no
tamanho e engrossamento das claviculas. Considerando a biomecéanica normal do ombro,
ou seja, em um individuo normal, é necessario que todas as estruturas da cintura escapular
tenham mobilidade adequada para que o membro superior desenvolva todos 0s movimentos
esperados. Espera-se que a clavicula tenha movimento de rotacdo em torno de seu eixo
longitudinal, movimento esse que surge a partir da articulacdo esternoclavicular
descrevendo um cone, além de elevagdo e depressdo. Grabiner (1996) refere que se esta
rotacdo clavicular for impedida, a ADM do complexo do ombro fica restrita a 110°.
Se esses 0ssos se mantém curtos e hd rigidez articular, dificilmente o movimento de rotagdao
ocorrerd normalmente, limitando a ADM de toda a cintura escapular. Como mencionado, a

maioria dos sujeitos do estudo apresentaram tal alteragdo Osteo-articular.

Outra estrutura da cintura escapular que tem grande importancia para a
mobilidade normal de todo o complexo do ombro é a escdpula. Seus movimentos sdo
realizados uniformemente em associacdo com o timero através da articulacdo glenoumeral.
A cada dois graus de flexao ou abducdo do umero, a escdpula desenvolve um grau de
rotacao superior, ou seja, a cavidade glendide volta-se superiormente e o angulo inferior da
escépula afasta-se da linha da coluna vertebral (Grabiner, 1996; Kapandji, 2000). Embora
ndo se tenha observado alteragdes Osseas nas escdpulas dos sujeitos da amostra, o
alinhamento das mesmas nao estava adequado. Na maioria deles, as escapulas mantinham-

se em elevacdo e discreta abducdo.
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A postura adotada pelos sujeitos do estudo € tipica da doenca. Embora nesta
amostra as alteracdes tenham sido classificadas como moderadas, é importante observar
que o desalinhamento ocorre por compensagdes do desequilibrio muscular e dsseo
(Kendall, 1995), como resultado da perda de for¢ca muscular e da rigidez articular. Seis
sujeitos apresentaram alteracdes minimas nos membros inferiores, na pelve e no tronco,
enquanto um individuo (caso 6) demonstrou anormalidades moderadas nessas regides e
outro (caso 5) apresentou desvios importantes em todos os segmentos corporais. Esses
achados sugerem que os aspectos musculares e esqueléticos dessas regides estdo proximos
de um bom equilibrio e a fraqueza muscular juntamente com as deformidades dsseas nesses
segmentos sao clinicamente insignificantes para a maioria dos sujeitos. Por outro lado, nos
membros superiores, especialmente nos ombros e nas maos, desvios moderados estdo
presentes em sete individuos, com exce¢do do caso 5 que demonstrou desvios graves, como
mencionado anteriormente. Pode ser observada a protusdo dos ombros tanto na vista lateral
direita quanto na esquerda e a flexdo dos dedos das maos, indicando encurtamento dos
musculos flexores. Provavelmente a protusdo dos ombros se deve a alteracdo encontrada

nas claviculas.

Na avaliacdo funcional, em relacdo as tarefas que exigem fun¢do dos membros
superiores, os sujeitos do estudo obtiveram menor pontuagao de acordo com os parametros
normais das escalas utilizadas. Os trés sujeitos que foram avaliados com o PEDI (tabela 11)
ndo receberam pontuacdo nas seguintes tarefas: escovar ou pentear o cabelo, vestir uma
camiseta e amarrar os sapatos. As primeiras fungdes exigem uma amplitude de flexao
associada com abducdo de ombro muito maior do que os sujeitos apresentaram (tabela 2 e
3), associada a ADM normal de todas as articulagOes da cintura escapular. A funcdo de
amarrar os sapatos exige tanto mobilidade das articulagdes dos dedos quanto treino na
funcdo, o que ndo ocorreu nesses casos. Surpreendentemente, a pontuacdo entre os sujeitos
em cada drea da escala PEDI ndo foi muito baixa. Na drea de mobilidade com assisténcia
do cuidador, os sujeitos 1 e 3 obtiveram a pontua¢do médxima, enquanto na area de fungdo

social com assisténcia do cuidador o sujeito 3 também fez o maior nimero de pontos.
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O uso da FIM (tabela 12) para os outros cinco sujeitos também revelou que as
maiores dificuldades estdo relacionadas com as tarefas ligadas aos membros superiores.
Dois dos sujeitos da presente amostra (casos 5 e 6) foram classificados como graves e
necessitam de assisténcia mdxima do cuidador em todas as tarefas. Os demais casos foram
considerados leves, todavia a queixa principal entre esses se relaciona com atividades com
as maos. Em contraste com a escala PEDI, a pontuacdo foi mais variada entre os sujeitos
avaliados com a escala FIM. Os sujeitos 7 e 8 obtiveram a pontuacdo maxima em todas as
areas denotando sua completa independéncia. O caso 4 quase atingiu a pontuagdo maxima
sendo também independente. Ja os sujeitos 5 e 6 apresentaram pontuacdo muito baixa

indicando sua extrema dependéncia nas atividades funcionais.
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ek 6- COMENTARIOS FINAIS
mE E CONCLUSOES
EREEN



O presente estudo € o primeiro na literatura que descreve a avaliagdo de uma
série de oito individuos com MPS II, sendo que todo o processo de avaliacdo clinica foi
executado por um unico avaliador. A maioria das pesquisas abrange apenas relatos de casos
individuais ou de estudos que agrupam descricdes de diferentes autores nos quais os
resultados podem ser discrepantes, principalmente quando os dados sdo colhidos por
pesquisadores diferentes. A presente pesquisa também se destaca por abranger uma faixa
etaria bastante ampla (de quatro a 46 anos de idade), o que permite sugerir um eventual
carater da histéria natural da doenca, embora deva ser considerada a variacdo fenotipica
individual. Nessa amostra o fator idade ndo pareceu influenciar nas manifestacdes da
doenca e as diferencas individuais devem ser os fatores mais importantes na determinagao
da gravidade do quadro clinico. Os casos 7 e 8 sdo individuos adultos que apresentam a
forma leve da doenca e o caso 5, um menino de 12 anos de idade, pode ser classificado
como tendo a forma grave. Talvez a presenca de atividade enzimética residual e eventual

acdo de genes modificadores possam explicar tais situagdes.

Os aspectos que envolvem o Sistema Misculo-esquelético dos individuos dessa
amostra demonstram que suas func¢des biomecanicas estdo prejudicadas interferindo em
suas atividades de vida didria (AVDs). Em termos funcionais, concluiu-se que os membros
superiores demonstraram maiores déficits em relagdo aos membros inferiores. As alteracdes
biomecanicas tanto da cintura escapular quanto de cotovelo e punho denotam as
dificuldades que os sujeitos apresentaram nas tarefas pertinentes a esses segmentos, pois a
ADM necessdria para as mais variadas atividades funcionais estdo grandemente
diminuidas. J4 as fun¢des de membros inferiores dos sujeitos da amostra como, por
exemplo, a marcha, ndo requerem grandes amplitudes de movimento. Todavia, deve ser
considerado que a locomo¢do desses individuos ndo se mostra de forma totalmente normal.
Nos casos mais leves, essas alteracdes tem repercussdes minimas sobre as AVDs, ji nos
casos mais graves essas podem interferir veementemente nas fungdes do Sistema Musculo-
esquelético. Contudo, € importante lembrar que se trata de uma doenca progressiva.
O tratamento, entdo, deve focar os membros superiores uma vez que eles representaram os
segmentos relacionados com as queixas principais dos sujeitos desse estudo e, de acordo
com Neufeld e Muenzer (1995), a intervencdo precoce e uma variacdo nos exercicios

poderdo beneficiar e preservar as funcdes articulares.
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Por fim, torna-se evidente que pacientes com MPS II necessitam de uma
abordagem multidisciplinar para o tratamento e todos os profissionais envolvidos devem
estar atentos aos sinais e sintomas para oferecer um melhor e mais compreensivo cuidado

para €sses pacientes .
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ANEXO 1

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Nome do Projeto: Caracterizacio do Sistema Miusculo-esquelético em

Individuos com Mucopolissacaridose Tipo II: Conseqii€éncias Biomecanicas e Funcionais.
Responsavel pela coordenacao da pesquisa:

Orientador:

Dados do paciente:

Nome:

HC: Idade: DN:

Nome do responsdvel:

Grau de parentesco

Endereco e telefone para contato:

Justificativa e objetivos da pesquisa:

A referida pesquisa visa avaliar pessoas com diagnéstico de
mucopolissacaridose tipo II para caracterizagdo do Sistema Miusculo-esquelético (musculos
e articulagdes) quanto aos seus aspectos funcionais, ou seja, queremos saber como estas
pessoas conseguem fazer todas as suas atividades rotineiras como alimentar-se, tomar

banho, locomover-se etc.
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Sera feita uma avaliacdo fisioterapéutica sendo que os resultados serdo
comunicados aos sujeitos participantes ou ao seu responsdvel. Nesta avaliacdo ndo serdao
realizados procedimentos (exames) que afetem a saide ou piorem seu estado atual. A
participacdo nesta pesquisa € totalmente voluntdria e quem dela participar estd livre para
sair e ndo participar mais em qualquer periodo que queira, sem prejuizo algum para a

continuidade de seu atendimento, cuidado e tratamento neste Hospital de Clinicas.

Esclarecemos que todos os procedimentos realizados ndo oferecem risco a
saude do paciente e que todas as informacgdes colhidas terdo garantia de sigilo, bem como o

nome e a imagem serdo preservados. Esses servirdo para estudo cientifico.

Durante o prosseguimento da pesquisa, podera haver documentacdo fotografica
e/ou filmagem, para ilustrar os achados deste estudo e somente serd apresentado em

atividades cientificas.
() sim, aceito participar da pesquisa.

() sim, aceito a participacdo, mas sem o registro fotografico ou filmagem.

Em caso de recurso, davidas ou reclamacgdes, telefonar para a Secretaria da

Comissdo de Etica CEP — Unicamp (19) 3788 89 36.
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ANEXO 2

AVALIACAO FISIOTERAPEUTICA

Nome:

DN: Idade:

HC:

Data da 1* Avaliacao:

Data da 2* Avaliacao:

Hipdtese Diagndstica:

Hipoétese Disfuncional:

Exame Fisico:

Inspecao:

Cognicao:

Visao:

Audigao:

Respiracao:

Avaliacdo Neuromuscular:
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DD:

Trofismo:

Tono MMSSII:

Reflexos patoldgicos:

Observacoes:

Anexos

72



DD

Forca Muscular MMSS:

flexores dedos

extensores dos dedos

flexores do punho

extensores do punho

pronadores

supinadores

flexores de cotovelo

extensores de cotovelo

flexores do ombro

extensores do ombro

adutores do ombro

abdutores do ombro

rotadores externos do ombro

rotadores internos do ombro

GONIOMETRIA:

OMBRO

flexao

abducao

aducdo

rotacdo interna

rotacdo externa
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COTOVELO

flexao

extensao

PUNHO

flexao

extensao

pronacao

supinagao

desvio ulnar

desvio radial

QUADRIL

flexao

abducao

aducio

JOELHO

flexao

extensao

TORNOZELO

dorsiflexdo

flexao plantar

inversao

eversao
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DV

Forca Muscular:

extensores do quadril:

GONIOMETRIA:

extensdo do quadril:

Sentado em banco a 90°

Forca Muscular de MMII:

flexores quadril:

rotadores internos quadril:

rotadores externos quadril:

adutores do quadril:

abdutores do quadril:

flexores joelho:

extensores joelho:

dorsiflexores:

flexores plantares:

€VEersores:

inversores:
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GONIOMETRIA

OMBRO D
extensdo do ombro
QUADRIL D

rotacdo interna

rotacdo externa

COLUNA CERVICAL

flexdo anterior

extensao

flexao lateral D

flexdo lateral E

rotacdo D

rotagdo E

COLUNA LOMBAR

flexdo anterior

extensao

flexdo lateral D

flexdo lateral E

rotagdo D

rotacdo E
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AVALIACAO POSTURAL

Vista Anterior:

Vista Posterior:

Vista Lateral Direita:

Vista Lateral Esquerda:
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ANEXO 3

Graduacio de Forca Muscular

Numérico Qualitativo
5 Normal (N)
4 Bom (B)
3 Regular (R)
2 Precario (P)
1 Atividade Traco (T)
0 Zero (nenhuma atividade (0)
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ANEXO 4

Escala de Tonus Muscular

Grau

1 Reacdo ao alongamento diminuida a mobilizag¢do passiva

2 Reacdo ao alongamento normal a mobilizagdo passiva

3 Reacdo ao alongamento perceptivel apenas no 1/3 final do movimento,

manifestando-se exclusivamente a mobilizacdo passiva subita e rapida

4 Reacdo ao alongamento perceptivel apenas no 1/3 inicial do movimento,

manifestando-se exclusivamente a mobilizacdo passiva subita e rapida

5 Reacdo ao alongamento perceptivel apenas no 1/3 final do movimento,

manifestando-se mesmo a mobilizagdo passiva lenta

6 Reacdo ao alongamento perceptivel apenas no 1/3 inicial do movimento,

manifestando-se mesmo a mobilizagdo passiva lenta

7 Reacdo ao alongamento perceptivel durante todo o arco de movimento,

manifestando-se apenas a mobilizagdo passiva subita e rapida

8 Reacdo ao alongamento perceptivel durante todo o arco de movimento,

manifestando-se mesmo a mobilizagdo passiva lenta

9 Reagdo ao alongamento perceptivel durante todo o arco de movimento,
manifestando-se apenas a mobilizacdo passiva stubita e rdpida, limitando a

amplitude de movimento

10 | Reacdo ao alongamento perceptivel durante todo o arco de movimento,
manifestando-se mesmo a mobilizac@o passiva lenta, limitando a amplitude de

movimento
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ANEXO 5

ANGULOS ARTICULARES DE MMSS

ADM NORMAL DOS MMSS

Articulagao Movimento Graus de movimento
Flexao 0-180

Ombro Extensao 0-45
Adugao 0-40
Abducdo 0-180
Rotagdo Interna 0-90
Rotacdo Externa 0-90
Flexao 0-145

Cotovelo Extensdo 145-0

Radio-ulnar Pronacdo 0-90
Supinagdo 0-90
Flexao 0-90

Punho Extensao 0-70
Desvio radial 0-20
Desvio ulnar 0-45
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ANGULOS ARTICULARES DE MMII

ADM NORMAL DOS MMII

Articulacao Movimento Graus de movimento
Flexao 0-125

Quadril Extensao 0-10
Aducao 0-15
Abducao 0-45
Rotagdo Interna 0-45
Rotagao Externa 0-45
Flexao 0-140

Joelho Extensao 0-180
Flexdo plantar 0-45

Tornozelo Dorsiflexao 0-20
Inversao 0-40
Eversao 0-20
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ANGULOS ARTICULARES DE COLUNA CERVICAL E TORACICA

Articulac¢iao Movimento Graus de movimento
Flexao anterior 0-65

Coluna cervical Extensao 0-50
Flexao lateral 0-40
Rotagao 0-55
Flexao anterior 0-95

Coluna Lombar Extensao 0-35
Flexao lateral 0-40
Rotacgdo 0-35
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