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RESUMO

A distrofia muscular congénita com deficiéncia da merosina (DMC-DM) é
caracterizada por um comprometimento da fibra muscular pela deficiéncia parcial ou
completa da laminina o2, também conhecida como merosina, uma proteina
extracelular responsavel pela manutengéo da estrutura celular. Retragfes articulares
a nivel proximal, hipotonia, hiporreflexia e atraso no desenvolvimento da caminhada
sdo sinais classicos das DMC-DM que podem ter inicio no nascimento ou durante a
infancia. Entretanto, o comprometimento respiratério € marcador progndstico da
DMC-DM, determinado pelo padrdo restritivo caracteristico da doenga que cursa
com uma série de consequéncias do sistema respiratorio responsaveis, em sua
grande parte, pela mortalidade de pacientes com doencas neuromusculares. A
alteracdo da biomecéanica nas estruturas envolvidas com o ato respiratorio pode
desencadear fraqueza muscular respiratoria e baixa resisténcia a fadiga,
evidenciando quadros de desconforto respiratdrio e outros agravos da funcéo
pulmonar. Em resposta a isso, os efeitos do Treinamento Muscular Respiratorio
(TMR) tém sido explanados ao longo dos anos na literatura. Apesar de conhecidos
os beneficios do TMR, ndo ha um consenso definido em relacdo a protocolos e tipo
de TMR a ser utilizado em pacientes com afec¢des neuromusculares, especialmente
em criangas, por decorréncia da escassez de estudos realizados com esse grupo
especifico de pacientes. Dado o exposto, 0 presente estudo tem por objetivo
determinar os efeitos de um protocolo de TMR sobre a forca muscular respiratéria e
gualidade de vida de paciente com Distrofia Muscular Congénita (DMC) com

deficiéncia de merosina (DM).

Palavras-Chave: Distrofia muscular congénita. Treinamento muscular respiratoério.
Forca muscular. Pico de fluxo expiratorio.



ABSTRACT

Congenital muscular dystrophy with merosin deficiency (MDC1A) is characterized by
an impairment of muscle fiber by partial or complete deficiency of a2 laminin, also
known as merosin, an extracellular protein responsible for maintaining cellular
structure. Joint retractions at the proximal level, hypotonia, hyporeflexia and delayed
development of walking are classic signs of MDC1A that can begin at birth or during
childhood. However, respiratory impairment is a prognostic marker of MDCI1A,
determined by the restrictive pattern characteristic of the disease that leads to a
series of consequences of the respiratory system responsible, in large part, for the
mortality of patients with neuromuscular diseases. Biomechanical changes in the
structures involved with the respiratory act can trigger respiratory muscle weakness
and low resistance to fatigue, showing respiratory distress and other worsening lung
function. In response to this, the effects of respiratory muscle training (RMT) have
been explained over the years in the literature. Although the benefits of RMT are
known, there is no defined consensus regarding protocols and type of RMT to be
used in patientes with neuromuscular disorders, especially in children, due to the
scarcity of studies conducted with this specific group of patients. Therefore, the
presente study aims to determine the effects of a RMT protocol on respiratory muscle
strength and peak expiratory flow of a patient with congenital muscular dystrophy

with merosine deficiency.

Keywords: Congenital muscular dystrophy. Respiratory muscle training. Muscle
strength. Peak expiratory flow.
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1 INTRODUCAO

No contexto de afeccBes pediatricas do sistema musculoesquelético, as
distrofias musculares congénitas (DMCs) tém énfase pelo evidente
comprometimento muscular e, a longo prazo, respiratério do paciente. A
abrangéncia de perfis clinicos das distrofias musculares da-se pela diferenciacéo na
patogénese e sintomatologia desse grupo de afeccoes.

As DMCs sao caracterizadas, de maneira geral, pelo carater autondémico
recessivo, desenvolvimento motor atrasado, alteracbes do tdbnus muscular com
aparecimento precoce de uma fraqueza muscular progressiva (REED, 2009). Foi
reconhecida, inicialmente, em 1903 por Batten, porém foi denominada de
“Dystrophia Muscularis Congenita” apenas em 1908 (HOWARD, 1908), apesar de
nao ter sido bem estabelecida sua patogenia. A um determinado momento no inicio
do século passado, foi designada a “era da DMC”, em que diversos estudiosos se
dedicaram a diferenciar as diferencas entre os fenétipos acometidos (REED, 2009).

Durante o passar dos anos, a DMC foi categorizada em diferentes sindromes
de acordo com sua patogenia. No inicio da década de 1990, outra forma de DMC foi
descrita na literatura tendo como principal caracteristica o envolvimento da célula
branca cerebral, entretanto, com manutencdo da inteligéncia em criancas
(TAPALOGLU et. al, 1990). Esse tipo de DMC foi nomeada como “tipo ocidental de
distrofia cerebromuscular’, a fim de diferencia-la das demais ja bem descritas entre
os anos anteriores (TREVISAN et. al, 1991).

Somente em 1994, Tomé e colaboradores detectaram que as anormalidades
severas da nova forma de DMC ocidental eram causadas pela deficiéncia ou
auséncia da cadeia da laminina (merosina) na matriz extracelular, em analises
histoquimicas de amostras teciduais musculares (REED, 2009; TOME et. al, 1994),
sendo entdo nomeada de distrofia muscular congénita com deficiéncia de merosina
ou MDC1A. Desse ano em diante, as atualizacbes sobre tal sindrome foram
intensificadas.

Para entender a patogenia da MDC1A, faz-se necessaria uma compreensao
abrangente sobre os componentes responsaveis por manter a homeostasia da fibra
muscular. Com envolvimento jA conhecido com as DMCs, o complexo distrofina-
glicoproteinas (CDG) interliga o sarcolema a matriz extracelular com objetivo

primordial de manter a estrutura celular e fungdo muscular. Portanto, sua disfuncao
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acarreta mutacbes que levam a defeitos na glicolisacdo da alfa-distroflicano, ou
anormalidades em proteinas presentes na matriz extracelular, este ultimo sendo o
mecanismo para desenvolvimento da MDC1A (REED, 2009).

O CDG é composto por uma interacdo de proteinas que fazem links entre o
citoesqueleto da fibra muscular e o meio extracelular (ROCHA, 2011), e sua
interrupgéo pode levar a instabilidade do sarcolema, provocando a apoptose celular
(REED, 2009). O componente mais conhecido do CDG € a distrofina, proteina
intracelular que ndo esta relacionada com nenhuma DMC, porém tem envolvimento
conhecido nas Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) e Distrofia Muscular de
Becker (DMB), patologias que exibem um perfil epidemiolégico de alta prevaléncia.

Ha uma ligacdo da distrofina, em sua terminagcdo amino, com a actina, e na
terminacdo carboxilica, com o distroglicano (DG). Esse, por sua vez, € dividido em
dois componentes: alfa-DG e beta-DG (COHN, 2005; ERVASTI et. al, 2008). Para
manter o link homeostatico do CDG, a alfa-DG precisa ser glicolisada através da
atividade enzimatica de uma glicosiltranferase (O-manosil-glicano) para, s6 entao,
interagir com a laminina, glicoproteina extracelular que se comunica intimamente
com a alfa-DG (ENDO, 2003).

A laminina é composta por trés cadeias em forma de cruz: alfa, beta e gama,
gue se expressam em combinacdes diferentes nos tecidos e tal diferenciacdo esta
relacionada com a interacdo especifica necessaria para manutencédo e funcédo de
cada tecido com alguns receptores celulares, como a integrina, ou outras proteinas
extracelulares (REED, 2009).

A fisiopatologia da MDC1A tem ligacdo com direta com a laminina-2 (também
conhecida como laminina alfa-2 ou merosina) que, de acordo com Reed (2009), € o
“‘mais importante ligante dos receptores na superficie da fibra muscular, e é
essencial para o controle da transmissao da forca de contracdo para o interior do
citoesqueleto”. A merosina € encontrada em maior abundancia no musculo estriado,
nas células de Schwan e nas células trofoblasticas na placenta (LEIVO; ENGVALL,
1988; COHN, 2007).
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Figura 1. Reproducdo esquematica do complexo distrofina-glicoproteina (CDG) e sua
relacdo com a laminina alfa-2. Adaptado da Fig 1 de Lisi e Cohn (2007).
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A deficiéncia parcial ou total da laminina alfa-2 causa a instabilidade das
miofibrilas e, durante qualquer minima contracdo muscular, ocorre dano as fibras
musculares por decorréncia da instabilidade da parede celular, acarretando um
processo de apoptose celular, seguido por regeneracéo, inflamacao crénica e fibrose
(YURCHENCO et. al, 2019). Essa inflamacgéao cronica em individuos com MDC1A é
notada desde poucos meses do nascimento; a fibrose, no entanto, parece ser uma
resposta mais tardia ao processo cronico inflamatério (ACCORSI et. al, 2020).

Taniguchi et. al (2006) reportaram em seu estudo que ha uma diminuicdo de
fiboras de regeneracdo ja exibida nos primeiros 20 dias de nascimento. Essa
auséncia pode ser explicada pelo raciocinio proposto por Thomas et. al (2015), que
da énfase ao fato de o problema da inflamac&o cronica e consequente fibrose
advém de defeitos na miogénese, processo de desenvolvimento embrionario do
tecido muscular onde, em individuos acometidos por MDC1A, ocorre falhas
genéticas, e o impacto deletério desses defeitos séo vistos no periodo pos-natal em
relacdo ao crescimento muscular.

O diagndstico é realizado por teste genético molecular e bidpsia muscular,
gue geralmente inclui anormalidades como necrose e diminui¢do significativa do
tecido conjuntivo em torno das fibras musculares (COHN, 2007). No teste genético,
h4a uma alteracdo no gene 6q22-23 (COHN, 2007). Apesar desse marco
caracteristico de alteracdo genética da MDC1A, a andlise do mRNA é importante
para compreender 0os mecanismos individuais da mutacdo e a relagdo genotipo-

fendtipo da manifestacdo da MDC1A. Além disso, o diagndstico molecular é indicado
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para aconselhamento genético dos pais caso haja intencdo de uma nova gravidez
(REED, 2009).

Outra observacdo marcadamente notada para diagnéstico de MDC1A é o
aumento dos niveis séricos de Creatina-quinase (CK), enzima responsavel pelo
aporte de energia celular, que nos individuos acometidos pela doenca podem se
encontrar até 5 vezes acima do valor normal de CK (BERTINI et. al, 2011).

Ha duas formas de apresentacdo da MDC1A que sao diferenciadas de acordo
com a deficiéncia de laminina alfa-2 que o individuo apresenta. O fenotipo mais
severo da MDC1A é observado em pacientes com auséncia total da laminina alfa-2;
esses, geralmente, ndo atingem a deambulagdo, exibem fraqueza e/ou atrofia
muscular e dismorfismo facial e progressividade marcada da doenca (TOME et. al,
1994). Em contrapartida, a auséncia parcial da laminina alfa-2 cursa com sinais
clinicos semelhantes de individuos com auséncia total. Porém, a progressividade da
fragueza muscular € bem menos severa, permitindo a possibilidade da marcha
independente (COHN et. al, 1998).

Retracdes articulares a nivel proximal, hipotonia e hiporreflexia também séo
sinais reportados na literatura da MDC1A, que podem ter inicio no nascimento ou
durante a infancia (BERTINI et. al, 2011; WERNECK et. al, 1997). Em estudo
realizado na cidade de S&o Paulo, Rocco et. al (2005) recrutaram onze crian¢as com
diagnostico de MDC1A com idade que variava de 3 a 15 anos para determinar as
principais incapacidades funcionais motoras e limitagcbes nas atividades de vida
diéria.

Em concluséo, os autores encontraram menores indices de forca muscular
em grupamentos musculares proximais em relacdo a distais, comprometimento
muscular de membros superiores em paralelo com membros inferiores, apesar de
musculos extensores se encontrarem mais fracos do que os grupos de musculatura
flexora. Além disso, todas as criancas avaliadas apresentaram retraces musculares
no quadril, joelhos e cotovelos. Todos esses achados clinicos corroboraram para a
observacdo de uma capacidade funcional motora extremamente diminuida,
exemplificado pelo fato de que nenhuma das 11 criancas conseguiam sequer
levantar a cabeca da maca quando deitadas (ROCCO et. al, 2005).

Ainda, ha um envolvimento do sistema nervoso central (SNC),
especificamente da sustancia branca. Para tal envolvimento ainda ndo h& explicacédo

definitiva, entretanto, Villanova et. al (1997) encontraram cadeias de laminina alfa-2
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na lamina basal dos vasos cerebrais, portanto, lancaram a hipétese de que
pacientes com deficiéncia da laminina alfa-2 podem apresentar anormalidades da
barreira sangue-cérebro, acarretando numa filtragem seletiva prejudicada e num
aumento do teor de agua no cérebro, causando alteracdes nos sinais de
transmissao da substancia branca (CARO et. al, 1999).

Corroborando com essa hipotese, Leite et. al (2005) detectaram niveis
elevados de agua na substancia branca de pacientes brasileiros. Por influéncia das
alteracdes na substancia branca, 30% dos sujeitos diagnosticados com MDC1A
podem apresentar quadros convulsivos; entretanto, 0 comprometimento intelectual é
leve ou nenhum (BERTINI et. al, 2011).

O comprometimento respiratorio € marcador prognostico da MDCI1A,
determinado pelo padréo restritivo caracteristico da doenca que cursa com uma
série de consequéncias do sistema respiratorio responsaveis, em sua grande parte,
pela mortalidade de pacientes com doencas neuromusculares. No grau mais
elevado da doenca, a insuficiéncia respiratoria é causada pela inaptiddo dos
musculos respiratorios de sustentar uma ventilacdo adequada (SANTOS et. al,
2016).

A insuficiéncia respiratéria € uma manifestacdo comum da MDC1A, que pode
se manifestar inicialmente com episodios de apneia noturna e progredir para
necessidade de suporte ventilatério a longo prazo (COHN, 2007). Geralmente,
autores associam a tendéncia de desenvolver uma insuficiéncia respiratoria com a
capacidade de deambulacéo: individuos que nao atingem a deambulacdo exibem a
insuficiéncia respiratéria mais precocemente em comparacdo aos gue conseguem
deambular, mesmo que por pouco tempo na vida (BERTIN et. al, 2011;
GERANMAYEH et. al, 2010).

A alteracdo da biomecanica nas estruturas envolvidas com o ato respiratério e
a fraqueza muscular caracteristica da MDC1A pode desencadear quadros de
desconforto respiratério e outros agravos da funcdo pulmonar. Nesse sentido, a
fisioterapia atua no ambito da prevencdo, com foco em retardar a progressao da
insuficiéncia respiratéria comum em pacientes acometidos por essa doenca, € no
tratamento, quando ja estabelecida (SANCHEZ et. al, 2001).

Com objetivo de otimizar o trabalho dos musculos envolvidos na mecéanica
respiratéria, os efeitos do Treinamento Muscular Respiratério (TMR) tém sido

explorado ao longo dos anos na literatura. Atualmente, sabe-se que o TMR aumenta
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a forca muscular inspiratoria, diminui a sensacdo de dispneia, melhora a qualidade
de vida e a capacidade funcional de pacientes com doenca pulmonar obstrutiva
cronica (DPOC), por exemplo (LOTTER et. al, 2002; SANCHEZ et. al, 2001), ou para
otimizar o desempenho de atletas (MCCONNELL, 2013).

Em revisdo sistematica, Woszezenki et. al (2017) objetivou “identificar as
principais condi¢Bes clinicas e os protocolos de treinamento muscular inspiratorio
(TMI) utilizado na faixa etaria pediatrica”. Foram incluidos 17 estudos, dos quais 11
realizaram um protocolo de TMI em pacientes com desordens neuromuscular, sendo
a mais prevalente a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD).

Foi observado que houve um incremento na pressao inspiratéria maxima
(PIméax), pressado expiratéria maxima (PEmax) e endurance, através da variavel Tlim
(do inglés time limit) nos estudos em que o0s pacientes foram submetidos a um
periodo de TMI superior a 4 semanas. Alguns estudos que n&o obtiveram resultados
com diferengas significativas entre o pré treino e pos treino relacionaram isso ao
tamanho reduzido da amostra do estudo (WOSZEZENKI et. al, 2017).

A necessidade de avaliar a performance muscular como um todo, englobando
aspectos ndo somente estaticos da musculatura respiratoria, como a PImax e a
PEmax, ja bem trabalhadas na comunidade cientifica, mas também a endurance,
importante fator para o trabalho muscular efetivo (CAHALIN, 2015), é revelada
guando analisados os pormenores da fisiopatologia das doencas neuromusculares,
em énfase a MDC1A, que tem consequéncias ventilatérias ja nas primeiras faixas
etarias do individuo por ela acometido.

O Test incremental of respiratory endurance (TIRE) lanca mao de uma
mentalidade mais rebuscada no sentido da avaliacdo e treinamento da musculatura
respiratéria em vista da complexidade de variaveis e leitura dos dados. Ele é
realizado pelo método de TMR nomeado como Carga Resistiva de Fluxo Inspiratério
(CRFI, em inglés Inspiratory Flow Resistive Loading ou IFRL) (CAHALIN et. al, 2015)
gue utiliza o fluxo de ar como resisténcia para potencializar a forca muscular
respiratéria do individuo (MCCONNEL, 2013). Ha diversos dispositivos que realizam
o TIRE de maneira efetiva, sendo um deles € o PrO2 (Design Net, Smithfield, EUA)
(FORMIGA et. al, 2018).

Em linhas gerais, os dispositivos que funcionam por CRFI, dispde de orificios
na valvula inspiratéria do aparelho a fim de proporcionar limitagdo para o fluxo de ar

para que seja criada uma resisténcia a entrada de volume e, portanto, haja a
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necessidade de que maiores niveis de forca sejam desempenhados pelo individuo;
entretanto, o PrO2 ndo dispde de tais orificios, sendo o fluxo de ar do esfor¢o préprio
do individuo, portanto, a resisténcia caracteristica desse dispositivo (KOCK et. al,
2015; MCCONNELL, 2013).

Entretanto, ndo ha um consenso definido em relacdo a protocolos e tipo de
TMR a ser utilizado em pacientes com MDC1A, e o numero de estudos que
buscaram avaliar os efeitos do TMR em pacientes pediatricos com doencas
neuromusculares é aguém ao que se faz necessario para estabelecimento de um
protocolo de tratamento em niveis ambulatorial ou domiciliar dessa classe de
pacientes, se tratando do aspecto respiratorio.

Diante do exposto acima, ressaltando a escassez de dados sobre o TMR em
pacientes com DMC o presente trabalho tem como objetivo apresentar os efeitos de
um protocolo de TMR sobre a fungcdo muscular respiratéria e qualidade de vida de
um paciente com MDC1A.
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2. METODOLOGIA

A presente pesquisa € definida como estudo de caso, de caréater clinico e
experimental. Foi conduzido na Clinica Escola de Fisioterapia da Universidade
Estadual da Paraiba (UEPB), em Campina Grande — Paraiba, apds aprovacao do
Comité de Etica em Pesquisa envolvendo Seres Humanos da UEPB (CEP — UEPB)
através do protocolo CAAE de numero 25232619.1.0000.5187. Todos os dados
sobre histéria da doenca foram fornecidos pelo responséavel legal do menor,
mediante assinatura nos Termos de Compromisso e Termos de Assentimento

(ANEXOS 1 e 2) (o ultimo em caso de pesquisa com menores de idade).

2.1 - Relato de caso

Paciente J. P. V. P., 6 (seis) anos de idade, pesando 19,1 kg e altura 1,12
metros, com diagnostico clinico de Distrofia Muscular Congénita com Deficiéncia de
Merosina (MDC1A). O paciente é usuario de cadeira de rodas para realizar sua
locomocdo. A méae relata que iniciou o0 pré-natal nas primeiras semanas de
gestacdo. No quarto més, desenvolveu um quadro de infeccao urinaria, iniciando
imediatamente o tratamento medicamentoso. Ao entrar em trabalho de parto, foi
encaminhada para o Instituto de Saude Elpidio de Almeida (ISEA), onde foi
submetida a parto cesareo. A crianca chorou ao nascer e recebeu apgar 9/9.
Entretanto, a mée notou uma succao fraca da mama no momento do aleitamento e,
além disso, presenca de secrecdo em vias aéreas 0 que fez com que o paciente
fosse encaminhado a Unidade de Terapia Intensiva (UTI) onde permaneceu 18 dias.

Em consulta com médico pediatra, foi observada uma hipotonia que fez o
profissional solicitar um exame genético, com base na suspeita clinica de MDC1A. O
exame confirmou a suspeita através da identificacdo da alteracdo em heterozigose
no exon 9 do gene laminina-2. A interpretacdo do exame genético relata que tal
alteracdo nao foi anteriormente reportada em bases de dados, traduzindo-se na
auséncia de relatos em individuos brasileiros ou estrangeiros. Apesar da exiguidade
de dados sobre tal alteracdo genética, o laudo do exame genético classifica-a como
patogénica e relevante ao processo clinico do paciente. Além disso, também foi
identificada uma delecéo, também em heterozigose, do exon 56 do gene laminina-2;
esta, todavia, € bem descrita na literatura em casos de MDC1A.

Em exame eletroneuromiografico, foi observada atrofia e hipotonia muscular,

deformidades musculoesqueléticas, arreflexia e tetraparesia com fraqueza muscular
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de predominio proximal, alteracdes caracteristicas da doenca. Também foi
identificado um padréo de pectus excavatum ou torax escavado, sendo conhecido
como uma depressao condroesternal por decorréncia de crescimento anormal do
esterno e, salvo sua etiologia ainda néo estabelecida, teoriza-se que had uma relacéo
com expressdo genOGmica herdavel adquirida na vida intrauterina associada a
deficiéncias congénitas (GAWLIK; DURBEEJ, 2011).

O exame tomografico concluiu a presenca de uma leucoencefalopatia difusa
supretentorial, com predominéncia nas regides frontais e parietais, e otomastoidite
bilateral, processo inflamatoério e infeccioso das células mastoideias, podendo ter
associacao com a destruicdo 0ssea.

O ecocardiograma transtoracico infantil mostrou uma pequena comunicagao
interatrial na regido da fossa oval, sem repercussdao hemodinamica, prolapso de
valva mitral sem repercusséo valvar significativa e um diametro do ventriculo direito
no limite superior da normalidade.

Atualmente, o paciente € acompanhado semanalmente pelo servico
fisioterapéutico da Clinica Escola de Fisioterapia (CEF) da UEPB com objetivo de
retardar o progresso natural da sua condicdo clinica no que concerne ao
atendimento com olhar especifico para as alteracbes neuromotoras e prevencao do
comprometimento respiratorio. As atividades realizadas visam o incremento da
funcdo motora através da integralidade de trabalhos cognitivos e funcionais, e
também a potencializacdo da capacidade cardiopulmonar com objetivo de
desenvolver um melhor desempenho de atividades motoras, promover certo nivel de
independéncia funcional e, primordialmente, postergar os efeitos deletérios que a
MDC1A acarreta progressivamente no sistema respiratério no que diz respeito ao

impacto sobre volumes e capacidades pulmonares e forca muscular respiratoria.

2.2 - Intervencéao

Um protocolo de TMI foi estabelecido para ser realizado duas vezes por
semana, num periodo de 4 semanas e com duracado de 40 minutos cada sessdo por
meio do dispositivo prO2 (Design Net, Smithfield, EUA). No inicio de cada sesséo
eram verificadas variaveis para monitorizacdo do paciente, como a saturagdo
periférica de oxigénio (SpO2) e frequéncia cardiaca (FC), ambos os dados fornecidos
por um oximetro digital (CONTEC™, modelo CMS50D, China), e a percepgao

subjetiva de cansaco respiratdrio por meio da escala de BORG modificada.
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A qualidade de vida (QV) foi avaliada antes e depois do periodo de
intervencdo por meio da escala motora Egen Klassifikation (EK) (ANEXO 3),
desenvolvida na Dinamarca com o objetivo de avaliar o grau de limitagao funcional
de pacientes com DMD e outras doencas neuromusculares caracterizadas por
fraqueza muscular esquelética global. A escala avalia o grau de forgca muscular
periférica, presenca de contraturas musculares, anos de uso de cadeira de rodas e
capacidade vital forcada (MARTINEZ et. al, 2006).

Em 2006, foi validada para lingua portuguesa pela Faculdade de Medicina de
Ribeirdo Preto da Universidade de Sao Paulo num estudo envolvendo 26 individuos
do sexo masculino com idade média de 12,7 anos, variando de 7 a 22 anos de
idade, e diagnostico clinico de DMD. A escala é composta por 10 questdes, cada
uma com 4 alternativas com pontuacdo de 0 a 3. O escore total pode variar de 0 a
30, havendo uma relacdo diretamente proporcional entre a pontuacdo e o grau
comprometimento funcional do individuo.

Para avaliacdo da funcéo respiratoria antes e depois do treinamento foram
mensuradas as seguintes variaveis: pico de fluxo expiratorio (PFE), volume
expiratorio forcado no primeiro segundo (VEF1), presséo inspiratoria maxima (PImax)
e pressao expiratoria maxima (PEmax).

Os valores de PFE e o VEF: foram obtidos pelo aparelho Vitalograph asma-
1™ (Medical Devices Directive, Buckingham, Reino Unido), um respirador eletrénico
gue envia os dados referentes as variaveis para uma interface num smartphone. O
valor de referéncia para PFE que foi adotado derivou da tabela de Godfrey et. al
(1970), elaborada com valores de pico de fluxo para criancas e que leva em
consideracado a altura em centimetros. Para o paciente do presente estudo de caso,
o valor de PFE previsto foi de 169L/min.

Com relacdo ao VEF31, Mallozi (1995) determinou valores preditos com relagéo
a estatura e sexo em seu estudo que efetuou o teste espirométrico em 1483
individuos de 6 a 19 anos. No relato de caso vigente, o paciente tem uma altura
correspondente a 112 cm; portanto, de acordo com o estudo citado anteriormente, a
VEF: ideal para o paciente seria de 0,75 (MALLOZI, 1995).

A manovacuometria foi realizada para obtencdo dos valores de PImax e
PEméx. E considerado um teste simples, rapido, ndo-invasivo e esfor¢o dependente,
realizado com um manovacudmetro analdgico da Marca Murenas (Sao Paulo, Brasil)
com variagao de = 300 cmH20 (PARREIRA et. al, 2007). Para realizar a medida de
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PIméax, ao paciente é solicitado uma expiracdo maxima (até aproximadamente o
nivel de volume residual) e, em seguida, realizar um esfor¢o inspiratério maximo
com a boca acoplada ao bocal que se conecta ao manovacuémetro por um circuito
fechado. Para afericdo da PEmax, é necesséaria uma inspiracdo maxima até valores
préximos de capacidade pulmonar total; esse ar, logo em seguida, € expirado de
forma rédpida e forte no instrumento. O paciente realiza as manobras com um clip
nasal (MONTEMEZZO et. al, 2006).

Uma revisao realizada com um apanhado de estudos datando de 1980 a 2009
objetivou agrupar valores de referéncias e equacdes preditivas para PImax e
PEmax, considerando diferentes abordagens para realizacdo da manovacuometria.
Das etapas de pesquisa dos artigos, 8 compuseram a citada revisdo. O estudo de
Gautier (1983) revelou maior semelhanga com o estudo de caso corrente em relagéo
a maneira de efetuar a manovacuometria, sendo esta realizada com 119 criancas
saudaveis com idade de 7 a 13 anos. Os valores de referéncia para PImax e PEmax
foram de -77cmH20 e 99cmH:20, respectivamente (FREITAS et. al, 2011).

Apesar da firmada correlacdo dos dados de Plmax com a forca muscular
inspiratoria, apenas esta ndo € capaz de determinar a resisténcia da musculatura
inspiratoria, outro componente de considerada magnitude quando se trata de
performance muscular respiratéria.

Estudos recentes mostram que o TIRE concede uma avaliacdo mais
minuciosa acerca da musculatura respiratoria por medir além da PImax, a presséo
inspiratdria maxima sustentada (SMIP, do inglés sustained maximal inspiratory
pressure) e a duracdo inspiratéria (ID, do inglés inspiratory duration), que
demonstram a capacidade da musculatura inspiratoria de gerar forca e resisténcia
do volume residual a capacidade pulmonar total (FORMIGA et. al, 2019).

O TIRE foi executado utilizando o dispositivo PrO, (Design Net, Smithfield,
EUA). Através desse aparelho, as manobras inspiratorias realizadas pelo paciente
sdo convertidas em um grafico fornecido em tempo real e apresentadas num
smartphone, a fim de realizar as medidas comparativas de cada manobra e fornecer
um feedback visual ao paciente.

Os procedimentos para o TIRE, bem como para a realizacdo da
manovacuometria, seguiram as normas da American Thoracic Society/European
Respiratory Society (2002) sobre testes musculares respiratérios: paciente sentado

durante as manobras e utilizando clipes nasais. O comando dado ao paciente é para
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que seja realizada uma expiracdo até proximo do volume residual e, em seguida,
realize uma inspiragdo com o maximo de pressao possivel dentro de 1 a 2 segundos
e sustentar a inspiracao pelo maior tempo possivel (FORMIGA et. al, 2018).

Em seguida, o paciente realizava uma manobra inspiratéria maxima no
aparelho PrO; para obtencdo de um valor de linha de base (LB). A partir dessa, a
interface do dispositivo, no aparelho smartphone, calculava uma determinada
porcentagem-alvo: para o presente relato de caso, a porcentagem era em média
90% e 88% para MIP e SMIP, respectivamente. Entdo, o paciente tinha como
objetivo manter ou superar o desenho do gréfico de linha (figura 2), em cada sesséo,
durante 6 séries de 6 repeticdes. As manobras eram incentivadas pelo fisioterapeuta

através de comando verbal.

MIP

39.0 /0
FIT

1.0 . 0.0
POWER

FIT SCORE: 1.0 e

REP 1 / 6
SET 1 /6

IT]
(a4
—)
9]
iN]
(4.4
o

OK to use this baseline to train? Recreate Train Done

Figura 2. Gréfico de linha fornecido pelo dispositivo PrO2 mediante manobra inspiratéria. Valores de
MIP, FIT, Power (correspondente ao SMIP), nimero da repeticao (rep) e da série (set) sao
mensurados e demonstrados na figura.

SETS
LAST INHALE Recovery

MIP

41.0 ;35 1.0 . 0.9 REST AND
BREATHE
POWER POWER TOTAL NORMALLY

57 149 322

Stop UPNEXT: REP1-SET2  Proz

Figura 3. Valores alvo das variaveis MIP, Power (correspondente ao SMIP) e FIT para treinamento
muscular respiratério, bem como a soma dos valores de Power (Power Total). Os nimeros da série e
da repeticdo sédo mostrados na porcao inferior da imagem. Cada manobra inspiratéria do paciente
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fornecia uma linha de cores diferentes referentes as suas variaveis. O tempo de repouso esta
demonstrado na figura redonda no canto inferior da imagem.

Em cada série, o repouso entre as repeticbes diminuia progressivamente,
variando de intervalos com 40 segundos entre as repeticbes da primeira série a
intervalos com duracgéo de 5 segundos na sexta e Ultima série.

Além das variaveis supracitadas, o PrO2 mensurava o FIT (do inglés fatigue
index test) que diz respeito ao indice de fatigabilidade do paciente, valendo-se do
conhecimento que valores proximos ao 1 demonstram uma fadiga muscular
acentuada, e também o Power Total (PT), correspondente a soma dos valores de
Power das repetigoes.



26

3. RESULTADOS

O protocolo de TMI realizado pelo paciente totalizou 9 sess6es. Com relagao
as variaveis hemodinamicas que foram aferidas no inicio e no final da sesséo,
inicialmente tratando sobre a frequéncia cardiaca, houve uma variacdo de 93
batimentos por minuto (bpm) no 6° dia de protocolo, dia em que houve o menor
indice de FC, contrastando com a maior FC, de 125 bpm, no 3° dia, no inicio da
sessao; ja a FC aferida ap0s a realizacao do treinamento variou de 95bpm no 5° dia
(menor valor) a 127bpm no 3° dia (maior valor). Em relagdo a escala de BORG, a
variacdo no inicio da sessdo (BORG inicial) foi de 0 em todos os dias de
atendimento a 6 no 5°, 6° e 7° dias. A SpO2 n&o demonstrou varia¢des significativas
entre os dias, mantendo-se entre 95% e 99% em todas as sessfes do protocolo.

A cada dia, na primeira manobra respiratoria efetuada pelo paciente, o valor
de LB de todas as variaveis fornecidas pelo aparelho PrO2 foram mensuradas e, a
partir de uma porcentagem titulada no proprio dispositivo, obtinha-se o valor de
treino (VT) do dia. Tais valores correspondentes as variaveis MIP (maximal
inspiratory pressure) e Power, bem como a intensidade do treino fornecida pelo

equipamento para cada sessao estao descritas na Tabela 1.

Tabela 1. Valores obtidos de LB e VT para MIP e POWER

% DO VALOR DA
VALOR ALVO PARA

LINHA DE BASE TREING LINHA DE BASE
PARA TREINO

MIP SMIP
PP— MIP SMIP MIP SMIP
1° DIA 39 63 35 49 90% 78%
2° DIA 31 59 28 52 90% 88%
3° DIA 27 50 24 45 89% 90%
4° DIA 42 73 38 66 90% 90%
5° DIA 36 61 32 55 89% 90%
6° DIA 37 60 33 54 89% 90%
7° DIA 34 54 31 49 91% 91%
8° DIA 40 72 36 64 90% 89%
9° DIA 41 72 37 65 90% 90%
Média 36,3 62,6 32,6 55,4 90% 88%
DP 4,9 18,2 4,5 7,76 +0,006 +0,04

LB = linha de base; MIP = maximal inspiratory pressure; DP = desvio padréo
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O objetivo da sessdo era alcancar ou ultrapassar o valor de treino (VT)
estabelecido e calculado no dispositivo baseada na LB do paciente. A oscilagdo
entre dias em que o paciente alcancou o alvo em relacdo as variaveis MIP e Power
esta relatada na Tabela 2. Foi observado uma discrepancia entre o namero de
repeticboes em que foi alcancado o alvo (VT) do MIP em relacdo ao SMIP
(representado pelo Power). Notou-se, também, que o desempenho do paciente
revela melhores pontuacbes de maneira progressiva a partir do 5° dia de
treinamento respiratério, avaliando-se a variavel MIP. Entretanto, em relacdo ao
Power, o melhor desempenho evidenciado pelo alcance do alvo se distribui entre os
dias de maneira menos ordenada, sendo os valores mais estaveis a partir do 4° dia.

Apesar do protocolo estabelecido ser composto de 6 séries de 6 repeti¢des,
totalizando um numero de 36 repeticbes por dia, o paciente ndo realizou todas as
repeticbes previstas nos 9 dias de atendimento. De fato, apenas em um dia de
treinamento foram executadas as 36 repeticbes estipuladas pelo protocolo. O
numero de repeticdes por dia variou de 11 (2° dia) a 36 (8° dia). A disposicédo de

repeticdes por dia de atendimento também esta apresentada na Tabela 2.

Tabela 2. Média de repeticdes onde o paciente alcancou o alvo de treinamento nas varidveis SMIP e

MIP.
10 20 30 40 50 60 70 80 90

DIA DIA DIA DIA DIA DIA DIA DIA DIA

3,8 3,5 0,25 2 4,2 4,66 0,66 0,5
SMIP (PTU) -

+0,83 +1,73 05 +1,78 +1,3 0,89 1,34 10,54

3,6 4,5 2,75 5 5,8 5,16 4,5 5,16
MIP (cmH20) -

+0,5 +2,43 +0,5 0,44 0,44 +1.3 1,5 0,9

REPETICOES 23 11 19 21 31 29 34 35 36

MIP = maximal inspiratory pressure

Os valores de MIP, SMIP, FIT e Power Total (PT) variaram a depender do
esforco do paciente durante a realizacdo da manobra inspiratéria (Tabela 4). O valor
da maior média das variaveis supracitadas foi no 9° dia de intervencao, contrapondo-

se ao 2° dia no qual foi observado a menor média.
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Tabela 3. Média dos valores por dia das variaveis MIP, SMIP, FIT e Power Total.

1°DIA 2°DIA 3°DIA 4°DIA
36,2 22,2 32,7 38,7
+3,88 4,3 4,8 +2,36
52,1 38,3 48,3 59,4
+7,9 +11,3 +8,8 +8,8
0,9 1+0 1+0 1+0
+0,01

717,7 193 468,6 606,7
421 +109,7 +256,3 +348,4

5°DIA
35,3
2,7

52 45,5

1+0

811
+465

6° DIA
38,8

+2,08
56,9

+4,98
1+0

818
+473

7°DIA
34,4

+3,16
52,8

+5,03
140

937,9
+535,5

8°DIA 9°DIA
37,5 38,9
12,63 +2,09
57,6 58,6
5,5 16,1
1,002 1,002
0,01 +0,01
1031,7 1067
+582,38 +616

MIP = maximal inspiratory pressure; SMIP = sustained maximal inspiratory pressure; PT = power total;

O comportamento das variaveis pode ser visualizado na Figura 1. Nessa

FIT = fatigue index test

figura observamos as meédias das variaveis ao longo das sessdes de treinamento.
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Figura 4. Dispersao das médias de cada variavel nos dias de treinamento.
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A repercussdo no sistema respiratério do TMI imposto ao paciente foi
mensurado a partir de um comparativo entre antes e depois do protocolo, das
variaveis: PFE, VEF;, PImax e PEmax. O antes e depois dessas variaveis pode ser
visto na Tabela 4. Em relacdo ao PFE pode-se observar uma melhora de 12% em
relagéo ao valor avaliado na linha de base, o VEF1 mostrou aumento de 11%. Sobre
as pressoes respiratérias maximas, a PImax aumentou 16% e a PEmax mostrou um

aumento de 100% em relac&o a linha de base.

Tabela 4. Variaveis avaliadas antes e apos o TMI com o dispositivo PrO>

ANTES DEPOIS PREVISTO
PFE
_ 87 98 169
(L/min)
VEF; (L) 0.53 0.59 0.75
PImax
-60 -70 =77
(cmH20)
PEmax
20 40 99
(cmH20)

A QV foi mensurada através da escala Egen Klassifikation, podendo ser
obtido um score de 0 a 30 e, quanto maior o valor obtido ao final da escala, maior o
comprometimento funcional. O paciente do presente estudo ndo exibiu diferencas
nos valores antes e apos a intervencao. O score foi 10 pontos, demonstrando uma
perda moderada de funcionalidade, correspondendo a um valor percentual de perda

funcional de 33%.
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4. DISCUSSAO

O estudo em questdo é pioneiro no uso do dispositivo em criangcas com
MDCI1A; dentre os achados, podemos destacar que o TMR realizado, com o
dispositivo prO2 provocou melhoras nas variaveis de avaliacdo da funcgéo
respiratéria no paciente com MDC1A. O PIméax aumentou 16%, o PEméax aumentou
em 100%, o VEF: aumentou cerca de 12% e o PFE cerca de 13%. Adicionalmente,
0 protocolo realizado mostrou melhora discreta na endurance de masculos
respiratérios. Apesar de tais melhoras, o paciente ainda exibiu valores abaixo aos
preditos para sua idade e altura ao final do protocolo de intervencdo; no entanto,
esses achados séo considerados importantes para o tratamento do paciente em
guestao.

A PImax demonstrou um aumento percentual de 16% em relacdo a seu valor
antes do protocolo de intervencéo, evidenciando que o TMR tem influéncia sobre a
forca muscular respiratéria. O estudo de Topin et. al (2002) com 16 pacientes
diagnosticados com DMD e idade média de 14 anos encontraram achados
semelhantes em relacdo a PImax. Os autores mensuraram os dados espirométricos
dos pacientes, a manovacuometria para avaliacdo da for¢ca muscular respiratoria
estéatica, e o Tempo Limite (TL; do inglés, time limit), que é representado pelo tempo
maximo que o individuo € capaz de sustentar uma manobra inspiratoria contra uma
carga predeterminada, para medida da endurance dos muasculos inspiratorios.

Depois de 6 semanas de intervencdo a nivel ambulatorial e em casa, 0s
pacientes exibiram uma melhora da PImax de 2,12% em relacdo ao valor de base,
entretanto ndo houve significancia estatistica dos valores comparativos entre antes e
depois do TMR (TOPIN et. al, 2002). Apesar de ter sido observado que o paciente
em questao apresenta uma fraqueza muscular respiratoria consideravel (-60 cmH20)
(GOZAL, 2000) é importante ressaltar que os ganhos obtidos podem otimizar a
funcdo muscular respiratoria, podendo impactar na qualidade de vida e capacidade
funcional; retardando, também, o declinio progressivo da funcdo respiratéria que €
observado nesses pacientes.

Outro ponto a destacar sdo as avaliacbes dos valores de PEmax e PFE;
onde, ambas, tém envolvimento conjunto uma vez que sdo determinantes para
predizer uma tosse eficiente. A tosse eficiente se constitui como mecanismo
essencial para protecdo das vias aéreas. Uma limitacdo da musculatura expiratéria

aumenta a possibilidade de haver uma ineficiéncia da tosse, tornando o paciente
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com doenca neuromuscular mais suscetivel a infec¢cdes do trato respiratorio,
atelectasias e outras complicagbes (PAULA, 2010).

O aumento percentual da PEmax ap6s o TMR foi, foi evidente quando
observado o valor obtido na linha de base (aumento de 100%). Kravitz (2009)
sugeriu que é necessaria uma PEmax acima de 60 cmH>O para produzir uma tosse
efetiva, enquanto valores inferiores a 45 cmH2O estavam relacionadas a uma
musculatura expiratéria e habilidade de tossir prejudicadas. Hahn et. al (1997)
concluiram, no seu estudo com adolescentes com diagnéstico clinica de DMD, que o
declinio de PEmax, durante a progressao da doenca, é mais acentuado que a
diminuicdo da PImax, atentando para importancia da musculatura expiratéria. O
achado em questdo pode contribuir para incremento da eficiéncia da tosse do
paciente.

O protocolo também ocasionou um aumento percentual no valor de PFE
(12%), variavel importante para avaliacdo da capacidade de tosse, principalmente
em pacientes com desordens neuromusculares. Morrow et. al (2019) realizaram
estudo retrospectivo com 41 pacientes que realizaram a avaliacdo do PFE num
hospital de referéncia da Africa do Sul, com idade de 5 a 18 anos e diagndstico
clinico de qualquer doenca neuromuscular (a maioria dos pacientes tinham DMD;
apenas 2 foram diagnosticados com alguma distrofia muscular congénita nao
especificada). Os autores identificaram uma correlacdo estatistica significativamente
alta entre o valor de PFE e o Pico de Fluxo de Tosse (do inglés, peak cough flow ou
PCF), sendo valores de PFE menores que 160l/min preditor de tosse ineficiente e
complicagdes respiratérias nessa populacéo.

Mesmo apresentando melhora das varidveis Plmax, PEmax e PFE apo0s o
TMR € importante destacar que os valores obtidos ainda estdo abaixo do
considerado normal para o paciente em questdo. Tal fato pode ser explicado pelo
nivel de progressdo da doenca, bem como pela dificuldade em se obter resultados
de testes volitivos em pacientes pediatricos; adicionalmente, ainda ha dificuldade na
obtencdo dos valores de referéncia das variaveis citadas acima, para a idade do
paciente do caso estudado.

A performance muscular envolve dos aspectos estaticos da musculatura
respiratéria (como a PImax e a PEmax), bem como a endurance, um importante fator
para quantificar o trabalho muscular efetivo (CAHALIN, 2015). A importancia da

avaliacdo dessa propriedade muscular é revelada quando analisados os pormenores
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da fisiopatologia das doencas neuromusculares, em énfase a MDCI1A, que ja
apresenta consequéncias ventilatorias precoces desde o diagnadstico.

No contexto da avaliacdo da endurance dos musculos respiratérios, dentro
das varidveis que compdem o TIRE, o SMIP (do inglés sustained maximal
inspiratory pressure), representado pelo Power no presente estudo de caso, esta
relacionado a capacidade de trabalho por respiracdo da musculatura inspiratoria
através da conversdo da pressdo exercida pelo paciente no mandémetro do
dispositivo) em energia. Essa variavel € expressa em pressure time units (PTU)
(CHATAM et. al, 2004; CAHALIN; ARENA, 2015; MICKLEBOROUGH et. al, 2008);
estando ela relacionada a endurance dos musculos inspiratérios através da medicao
do tempo em que o individuo consegue manter uma manobra inspiratoria huma
certa pressao maxima.

O paciente demonstrou uma melhora incremental nos valores de SMIP
(Power) a partir do 4° dia de treinamento, muito embora tenha sido observado uma
dificuldade de atingir os valores preconizados para o treino do dia por decorréncia,
talvez, da intensidade elevada de treinamento demonstrada pela alta porcentagem
do valor de linha de base e da motivacdo do paciente. Através da avaliacdo de
esforco subjetiva pela escala de BORG modificada, o paciente relatou cansacgo
respiratério nivel 6 (entre intenso e muito intenso) ao final da sesséo a partir do 5°
dia de treinamento. Tal fato somado a valor de FIT demonstra uma fadiga muscular
precoce exibida pelo paciente. Scores de FIT menores (proximos ao 1)
demonstraram maior suscetibilidade a fadiga pelo individuo (FORMIGA et. al, 2019).
N&o ha, na literatura, estudos que utilizaram qualquer dispositivo que realize o0 TMR
do tipo CRFI em individuos pediatricos, o que dificulta a interpretacdo dos
resultados.

Estudos que abordem a endurance de musculos respiratérios em pacientes
pediatricos sdo escassos, 0 TMR mais utilizado nessa populacdo é do tipo valvula
linear pressorica e seus resultados sdo mais destacados nas variaveis de PImax e
PEmax, o que dificulta a discusséo desse achado.

Variavel fundamentalmente importante no acompanhamento da progressao
da doenca para além do componente respiratorio, a QV, avaliada pela Egen
Klassifikation, ndo exibiu diferencas nos valores antes e apos a intervencdo. Isso

pode ser explicado por dois motivos: o alto comprometimento funcional do paciente
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e também as limitacfes relacionadas a escala escolhida, por avaliar dominios que
nao seriam alterados com o treinamento proposto.

Estudos tém sido realizados objetivando a analise dos efeitos do TMR em
pacientes pediatricos acometidos por doencas neuromusculares; entretanto, a
variavel QV tem sido pouco abordada, como relata Human et. al (2017) em sua
revisao sistematica.

Apesar disso, Melo e Carvalo (2011) objetivaram analisar o efeito de um
protocolo de TMR em paciente com DMD e sua repercusséo na fungéo respiratoria e
qgualidade de vida. Esse estudo de caso foi realizado com paciente do sexo
masculino de 9 anos de idade. O TMR foi feito com o dispositivo Threshold IMT®e a
gualidade de vida mensurada utilizando o questionario genérico Pediatric Quality of
Life (PedsQL) 4.0 para criancas de 8 a 12 anos de idade, que compreende 23 itens
divididos em quatro dominios: fisico, emocional, social e escolar. Como resultado,
concluiram que houve uma melhora da percepcédo de qualidade de vida relatada
pelo paciente com DMD po6s TMR.
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5. CONCLUSAO

Como concluséo do estudo, observamos que o tipo de TMR proposto foi
capaz de melhorar a forca muscular respiratéria (PImax e PEméax), mostrou melhora
do PFE e também, de maneira menos proeminente, observamos uma melhora na
endurance de musculos respiratorios representada pelo incremento progressivo nos
valores de Power Total. Entretanto, devido ao avancado comprometimento da
doenca, o TMR realizado ndo foi capaz de otimizar a predisposicdo a fadiga
(representada pelo FIT) do paciente em questao.

A despeito da obtencéo de resultados positivos, 0 presente estudo manifestou
limitacdo importante em relacéo ao tempo de execucgdo. A maior parte dos estudos
gue trabalham com TMR sé&o realizados durante, no minimo, 6 semanas e, e 0
estudo em questao realiza um protocolo de apenas 4 semanas de treinamento. Além
disso, o0 numero de sessdes por semana também pode ter sido aquém a
necessidade de tempo que a musculatura respiratoria necessita para evidenciar
adaptacdes fisioldgicas do organismo ao treinamento.

Adicionalmente a isso, a motivacdo do paciente pode ter interferido nos
resultados diarios de treinamento, visto que, assim como outras terapias, 0 TMR
proposto necessitava de engajamento e motivacao e essas variaveis sao dificeis de
se obter na populacao pediatrica.

Para analises futuras, sugere-se a execucao de novas pesquisas para avaliar
o efeito do tipo de TMR proposto nesse estudo visto que se mostrou uma ferramenta
segura para ser utilizada nessa populacdo de pacientes. A continuidade desses
estudos na populacéo pediatrica afetada por doencas neuromusculares congénitas,
principalmente em individuos com MDCI1A, sdo importantes por entender a
complexidade da fisiopatologia da doenca e sua repercussao progressiva severa em
individuos por ela acometidos, levando a desfechos como insuficiéncia respiratoria e

falha da bomba muscular respiratoria.
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ANEXO 1 - TERMO DE ASSENTIMENTO (TA) (no caso de menor)

Vocé estd sendo convidado (a) a participar da pesquisa intitulada: EFEITOS DE UM
TREINAMENTO MUSCULAR RESPIRATORIO (TMR) SOBRE A FUNGCAO PULMONAR,
FORCA MUSCULAR RESPIRATORIA E QUALIDADE DE VIDA EM PACIENTE COM
DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA — DEFICIENCIA DE MEROSINA: UM RELATO DE
CASO, sob a responsabilidade da orientadora Ana Tereza Sales do Nascimento Figueiredo

Fernandes de forma totalmente voluntaria.

Esta pesquisa tem o objetivo de determinar os efeitos de um protocolo de TMR sobre
funcdo pulmonar, forca muscular respiratoria e qualidade de vida de paciente com Distrofia
Muscular Congénita (DMC) com deficiéncia de merosina (DM). Justifica-se a realizacdo da
presente pesquisa por ser um tema escasso de dados na literatura, frente a sua importancia
clinica. Portanto, denota-se maior investigacdo acerca das variaveis funcionais de pacientes

acometidos por DMC-DM.

Para realizar essa pesquisa, serdo aferidas variaveis como: funcdo pulmonar, forca
muscular dos muasculos da respiracdo, e dados sobre qualidade de vida do paciente;
entretanto, apenas com sua autorizagao realizaremos a aplicacdo da pesquisa.

Para participar deste estudo, o responsavel por vocé devera autorizar e assinar um
Termo de Consentimento. Vocé ndo tera nenhum custo, nem recebera qualquer vantagem
financeira. Vocé sera esclarecido(a) em qualquer aspecto que desejar e estara livre para
participar ou recusar-se. O participante tera assisténcia e acompanhamento durante o
desenvolvimento da pesquisa de acordo com Resolucdo N°. 466/12 do Conselho Nacional

de Salde/Ministério da Saude

O responsavel por vocé poderd retirar 0 consentimento ou interromper a sua
participacdo a qualquer momento. A sua participacdo é voluntaria e a recusa em participar
ndo acarretard qualquer penalidade ou modificagdo na forma em que é atendido(a) pelo
pesquisador que ird tratar a sua identidade com padrbes profissionais de sigilo. Vocé néo
sera identificado em nenhuma publicacéo.

Este estudo exp8e o participante ao risco minimo proposto pela Resolu¢éo 466/12,

por ser uma pesquisa minunciosamente elaborada.

Os dados individuais serdo mantidos sob sigilo absoluto, antes, durante e apés a
finalizacdo do estudo. Os resultados da pesquisa poderdo ser apresentados em
congressos e publicacdes cientificas, sem qualquer meio de identificagdo dos
participantes, no sentido de contribuir para ampliar o nivel de conhecimento a respeito das

condicbes estudadas.
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Os resultados estardo a sua disposicao quando finalizada, sendo que seu nome ou 0
material que indique sua participacdo serd mantido em sigilo. Os dados e instrumentos
utilizados na pesquisa ficaréo arquivados com o pesquisador responsavel por um periodo de
5 anos, e apos esse tempo serdo destruidos. Este termo de consentimento encontra- se
impresso em duas vias, sendo que uma copia sera arquivada pelo pesquisador responsavel,
e a outra sera fornecida a vocé. Este termo foi elaborado em conformidade com o Art. 228
da Constituicdo Federal de 1988; Arts. 2° e 104 do Estatuto da Crianca e do Adolescente; e
Art. 27 do Codigo Penal Brasileiro; sem prejuizo dos Arts. 3°, 4° e 5° do Cddigo Civil

Brasileiro.

Em caso de duvidas, vocé podera obter maiores informagcdes entrando em contato
com Ana Tereza do Nascimento Sales Figueiredo Fernandes através dos telefones XX
ou através dos e-mails: XX, ou do endereco: XX. Caso suas duvidas ndo sejam resolvidas
pelos pesquisadores ou seus direitos sejam negados, favor recorrer ao Comité de Etica em
Pesquisa, localizado no 2° andar, Prédio Administrativo da Reitoria da Universidade

Estadual da Paraiba, Campina Grande — PB.

Eu, José Pablo Virginio Pereira, portador(a) do documento de Identidade

, fui informado(a) dos obijetivos do presente estudo de maneira clara.

Sei que a qualquer momento poderei solicitar novas informag¢des junto ao pesquisador
responsavel. Estou ciente que o meu responsavel podera modificar a decisdo da minha
participacdo na pesquisa, se assim desejar. Tendo o consentimento do meu responsavel ja
assinado, declaro que concordo em participar desse estudo. Recebi uma cdpia deste termo
assentimento e me foi dada a oportunidade de ler e esclarecer as minhas

davidas.

Campina Grande, de de

Assinatura do Participante

Assinatura do Pesquisador Impressio dactiloscopica
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ANEXO 2 - TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO-TCLE

Pelo presente Termo de Consentimento Livre e Esclarecido eu,

, em pleno exercicio dos meus direitos autorizo a

participacdo do menor de
_____anos na a Pesquisa “EFEITOS DE UM TREINAMENTO MUSCULAR RESPIRATORIO
SOBRE A FUNQAO PULMONAR, FORCA MUSCULAR RESPIRATORIA E QUALIDADE
DE VIDA EM PACIENTE COM DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA — DEFICIENCIA DE
MEROSINA: UM RELATO DE CASO”.

Declaro ser esclarecido e estar de acordo com 0s seguintes pontos:

O trabalho “EFEITOS DE UM TREINAMENTO MUSCULAR RESPIRATORIO
SOBRE A FUN(;AO PULMONAR, FORCA MUSCULAR RESPIRATORIA E QUALIDADE
DE VIDA EM PACIENTE COM DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA — DEFICIENCIA DE
MEROSINA: UM RELATO DE CASO” tera como objetivo geral determinar os efeitos de um

protocolo de TMR sobre fungéo pulmonar, forca muscular respiratéria e qualidade de vida de

paciente com Distrofia Muscular Congénita (DMC) com deficiéncia de merosina (DM),
Ao responsavel legal pelo (a) menor de idade sé cabera a autorizacdo para que seja
realizado os seguintes procedimentos, a fim de obtencdo dos dados para pesquisa:
e Teste espirométrico realizado por fisioterapeuta credenciado, a fim de avaliar a
funcao pulmonar do paciente;
e Avaliacdo da forca muscular inspiratéria por meio do aparalho prO2 e a forca
muscular expiratdria através da manovacuometria;
¢ Aplicacdo de questionario Egen Klassifikation (EK), com o objetivo de avaliar o grau
de limitacdo funcional de pacientes com Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) e
outras doencas neuromusculares caracterizadas por fraqgueza muscular
esquelética global de avalicio da capacidade funcional de pacientes com

distrofias musculares.

Declara-se que o presente estudo expde o participante ao risco minimo proposto pela
Resolucéo 466/12, por ser uma pesquisa minunciosamente elaborada.

Ao pesquisador caberd o desenvolvimento da pesquisa de forma confidencial; entretanto,
guando necessario for, podera revelar os resultados ao médico, individuo e/ou familiares, cumprindo
as exigéncias da Resolucéo 466/12 do Conselho Nacional de Satde/Ministério da Saude.

O Responsavel legal do menor participante da pesquisa podera se recusar a participar,
ou retirar seu consentimento a qualquer momento da realizacdo do trabalho ora proposto,

ndo havendo qualquer penaliza¢do ou prejuizo para 0 mesmo.
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Sera garantido o sigilo dos resultados obtidos neste trabalho, assegurando assim a
privacidade dos participantes em manter tais resultados em carater confidencial. Nao sera
fornecido auxilio em dinheiro ao participante, pois o estudo sera realizado nos dias que o
paciente ja visita a Clinica escola de Fisioterapia; no entanto, em caso de espera prolongada
seréa oferecido alimentagdo ao menor e seus cuidadores como também auxilio de trasnporte.
A pesquisa envolve risco minimo de dano ao participante por ndo se tratar de procedimentos
invasivos.

Em caso de duavidas, vocé podera obter maiores informa¢des entrando em contato
com Ana Tereza do Nascimento Sales Figueiredo Fernandes, através dos telefones (83)
99993-9903 ou através dos e-mails:aninhat.sales@gmail.com. Caso suas duavidas né&o
sejam resolvidas pelos pesquisadores ou seus direitos sejam negados, favor recorrer ao
Comité de Etica em Pesquisa, localizado no 2° andar, Prédio Administrativo da Reitoria da

Universidade Estadual da Paraiba, Campina Grande — PB.

Ao final da pesquisa, se for do meu interesse, terei livre acesso ao contetudo da
mesma, podendo discutir os dados, com o pesquisador, vale salientar que este documento
sera impresso em duas vias e uma delas ficara em minha posse.

Desta forma, uma vez tendo lido e entendido tais esclarecimentos e, por estar de
pleno acordo com o teor do mesmo, dato e assino este termo de consentimento livre e

esclarecido.

/ j -
cﬂuutd’ Ak

©4

(Assinatura do Pesquisador Responsavel)

(ASSITNAlUra a0 Kespaorsavel legdl pPpelo mernor)

Assinatura Dactiloscépica do participante da pesquisa
(OBS: utilizado apenas nos casos em que hao seja
possivel a coleta da assinatura do participante da
pesquisa).
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ANEXO 3 - ESCALA MOTORA FUNCIONAL EGEN KL ASSIFICKATION

1. HABILIDADE PARA O USO DA CADEIRA DE RODAS

0. Capaz de usar uma cadeira de rodas manual no plano, progredindo pelo menos 10
metros em menos de um minuto.

1. Capaz de usar uma cadeira de rodas manual no plano, progredindo 10 metros em mais
de um minuto.

2. Incapaz de usar uma cadeira de rodas manual, necessitando de uma cadeira de rodas
elétrica.

3. Faz uso de uma cadeira elétrica, mas ocasionalmente apresenta dificuldades para
realizar curvas.

2. HABILIDADE DE TRANSFERENCIA DE CADEIRA DE RODAS

0. Capaz de sair da cadeira de rodas sem ajuda.

1. Capaz de sair da cadeira de rodas de maneira independente, mas com necessidade de
dispositivo auxiliar.

2. Necessita assisténcia para sair da cadeira de rodas, com ou sem uso de dispositivos
auxiliares.

3. Necessita ser levantado com suporte da cabeca quando saindo da cadeira de rodas.

3. HABILIDADE DE PERMANECER EM PE

0. Capaz de manter-se em pé com os joelhos apoiados, assim como guando usando
muletas.

1. Capaz de manter-se em pé com joelhos e quadris apoiados, assim como quando
utilizando dispositivos auxiliares.

2. Capaz de manter-se em pé com apoio para todo o corpo.

3. Incapaz de ficar em pé; presenca de contraturas acentuadas.

4. HABILIDADE DE BALANCAR-SE NA CADEIRA DE RODAS

0. Capaz de assumir sozinho uma posigéo vertical a partir de uma flexdo ventral completa
com a ajuda das méos.

1. Capaz de mover a porgéo superior do corpo mais do que 30 graus a partir da posicao
sentada em todas as dire¢cdes, mas incapaz de assumir sem ajuda a posicao vertical a
partir de uma flex&do ventral completa.

2. Capaz de mover a por¢ao superior do corpo menos de 30 graus de um lado a outro.

3. Incapaz de modificar a posi¢éo da parte superior do corpo; ndo consegue sentar sem o
apoio total do tronco e cabeca.

5. HABILIDADE DE MOVIMENTACAO DOS BRACOS.

0. Capaz de elevar os bragos acima da cabega com ou sem movimentos compensatorios.
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1. Incapaz de levantar os bracos acima da cabeca, mas capaz de elevar os antebracos
contra a gravidade como, por exemplo, a mao até a boca, com ou sem apoio dos
cotovelos.

2. Incapaz de elevar os antebragos contra a gravidade, mas capaz de usar as maos
contra a gravidade quando o antebraco esta apoiado.

3. Incapaz de mover as méos contra a gravidade, mas capaz de usar os dedos.

6. HABILIDADE DE USAR AS MAOS E BRACOS PARA COMER

0. Capaz de cortar a carne em pedacos e comer com colher e garfo. Pode elevar uma
tigela cheia (aproximadamente 250 ml) até a boca sem o apoio do cotovelo.

1. Come e bebe com o cotovelo apoiado.

2. Como e bebe com o cotovelo apoiado e com a ajuda da mdo oposta com ou sem a
utilizacdo de dispositivos auxiliares alimentares.

3. Necessita ser alimentado.

7. HABILIDADE DE VIRAR-SE NA CAMA

0. Capaz de virar-se na cama com as roupas de cama.

1. Capaz de virar-se em um divd, mas nao na cama.

2. Incapaz de virar-se na cama. Tem que ser virado trés vezes ou menos durante a noite.

3. Incapaz de virar-se na cama. Tem que ser virado quatro vezes ou mais durante a noite.

8. HABILIDADE PARA TOSSIR

0. Capaz de tossir efetivamente.

1. Tem dificuldade para tossir e algumas vezes necessita de estimulo manual. Capaz de
“limpar a garganta”.

2. Sempre necessita de ajuda para tossir. Capaz de tossir somente em certas posicoes.

3. Incapaz de tossir. Necessita de técnicas de sucgéo e/ou hiperventilagdo ou ainda com
pressao positiva intermitente para manter as vias aéreas limpas.

9. HABILIDADE PARA FALAR

0. Fala poderosa. Capaz de cantar e falar alto.

1. Fala normalmente, mas nao consegue elevar a sua voz.

2. Fala com voz baixa e precisa respirar ap0s trés a cinco palavras.

3. Fala dificil de ser compreendida a ndo ser pelos parentes proximos.

10. BEM-ESTAR GERAL

0. Sem queixas, sente-se bem.

1. Cansa facilmente. Apresenta dificuldades quando repousando em uma cadeira ou na
cama.
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2. Apresenta perda de peso, perda do apetite. Medo de dormir & noite, dorme mal.

3. Apresenta sintomas adicionais tais como: mudancas de humor, dor de estdbmago,
palpitacdes, sudorese.

TOTAL: 0-30 pontos
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