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DISTROFIA NEUROAXONAL INFANTIL — RELATO DE CASO
INFANTILE NEUROAXONAL DYSTROPHY - CASE REPORT

Ana Beatriz Aragdo Monteiro Santos*
Kelly Soares Farias**

RESUMO

A Distrofia Neuroaxonal Infantil (INAD) ou Doenca de Seitelberger € uma condicdo
rara que possui heranca autossOmica recessiva, sendo um subtipo importante de
neurodegeneracao associada ao gene PLA2G6. Por se caracterizar como um quadro
raro, a INAD apresenta recursos cientificos e literarios escassos. Dessa forma, 0s
objetivos do presente estudo foram relatar um caso de INAD, a evolugcdo dos
comprometimentos neuroldgicos e aplicar uma escala especifica de avaliacdo. Trata-
se de um estudo experimental do tipo estudo de caso com abordagem descritiva,
executado na modalidade de tele consulta e do acompanhamento a distancia, e
participacao ativa da fisioterapeuta que acompanha a crianca regularmente, realizado
com uma paciente do sexo feminino, de 4 anos de idade, com diagnostico de INAD
gue é atendida na Clinica de Reabilitacdo de Olinda — PE (CRO). A pesquisa foi
submetida ao Comité de Etica da Universidade Estadual da Paraiba (UEPB) e
aprovada sob o numero 6.329.268. A paciente foi avaliada pela Ficha de Avaliacédo
Pediatrica da Clinica Escola de Fisioterapia (CEF) da UEPB e pela Infantile
Neuroaxonal Dystrophy Rating Scale (INAD-RS), que quantifica o estado da doenca
e € composta por uma série de testes de avaliacdo das Atividades de Vida Diéria e
funcdes vitais. Apos o periodo de 6 meses, 30 sessdes de fisioterapia, 2 vezes por
semana, duracdo meédia de 40 minutos cada, com manobras de alongamento e
posturas inspiradas no conceito neuroevolutivo Bobath, a crianca foi submetida a
reavaliacdo. Houve regressao no desempenho funcional da crianca, uma vez que ela
reduziu 9 pontos na INAD-RS, evidenciando progressdo da doenca. Assim, foram
propostas orientacdes para o ambiente familiar e orientacbes em saude aos pais e
cuidadores. Este relato de caso refor¢ca a importancia do conhecimento prévio da
INAD, bem como a necessidade da utilizacdo de escalas especificas para a sua
avaliacao.

Palavras-chaves: Distrofia Neuroaxonal Infantil; Neurodegeneracao; Atraso motor.

ABSTRACT

Infantile Neuroaxonal Dystrophy (INAD) or Seitelberger's Disease is a rare condition
with autosomal recessive inheritance and is an important subtype of
neurodegeneration associated with the PLA2G6 gene. As it is a rare condition, INAD
has scarce scientific and literary resources. Therefore, the aims of this study were to
report a case of INAD, the evolution of neurological impairment and to apply a specific
assessment scale. This is an experimental case study with a descriptive approach,
carried out in the form of tele-consultation and distance monitoring, with the active



participation of the physiotherapist who regularly accompanies the child, carried out
with a 4-year-old female patient diagnosed with INAD who is seen at the Olinda
Rehabilitation Clinic (CRO). The research was submitted to the Ethics Committee of
the State University of Paraiba (UEPB) and approved under number 6.329.268. The
patient was assessed using the Pediatric Assessment Form of the School
Physiotherapy Clinic (CEF) of UEPB and the Infantile Neuroaxonal Dystrophy Rating
Scale (INAD-RS), which quantifies the state of the disease and is made up of a series
of tests assessing Activities of Daily Living and vital functions. After a period of 6
months, 30 physiotherapy sessions, twice a week, lasting an average of 40 minutes
each, with stretching maneuvers and postures inspired by the Bobath
neuroevolutionary concept, the child was re-evaluated. There was a regression in the
child's functional performance, as she dropped 9 points on the INAD-RS, showing
progression of the disease. Thus, guidelines for the family environment and health
guidelines for parents and caregivers were proposed. This case report reinforces the
importance of prior knowledge of the INAD, as well as the need to use specific scales
to assess it.

Keywords: Infantile Neuroaxonal Dystrophy; Neurodegeneration; Motor delay.

1 INTRODUCAO

Anteriormente conhecida como Doenca de Seitelberger, a Distrofia
Neuroaxonal Infantil (INAD) € um disturbio neurodegenerativo associado a Fosfolipase
A2 Grupo VI (PLA2G6) que foi descrito pela primeira vez por Franz Seitelberger,
(ANSARI et al, 2022). A incidéncia e prevaléncia da INAD é atualmente desconhecida.
No entanto, de acordo com a INAD Cure Foundation, uma fundacdo de
conscientizacao e apoio as pesquisas para a cura e tratamento da INAD, existem 153
criancas diagnosticadas no mundo com a doenca, sendo 21 delas, no Brasil
(ELSAYED et al, 2018).

A INAD geralmente se manifesta entre 0s seis meses e trés anos de idade, com
regressao ou atraso neuropsicomotor, hipotonia e tetraparesia espastica progressiva.
(KURIAN et al, 2017). E visto que a regresséo ou ndo desenvolvimento dos marcos
motores grossos e da fala, como ficar em pé sem apoio, linguagem, engatinhar, rolar,
sentar-se sem apoio, manter a cabeca ereta e a perturbacdo do equilibrio com a
presenca de uma marcha ataxica, se caracterizam como sinais apresentados nos
pacientes da INAD, com o surgimento médio no intervalo de tempo entre 0s 25 meses
de idade e 34 meses. Os marcos motores finos sdo os préoximos a serem afetados,

apresentando-se em uma idade média de 47,8 meses. A doenca progride, geralmente,



de forma rapida para tetraparesia espastica, declinio cognitivo progressivo, atrofia
optica e disfuncdo bulbar, iniciando com engasgos com liquidos ralos ou salivas,
progredindo para incapacidade de engolir alimentos sdlidos, em um intervalo médio
de 24 meses a 41 meses de idade. Eventualmente, esses pacientes evoluem para a
colocagcdo da sonda nasogastrica, por volta de 6,9 anos de idade. Os pacientes
raramente sobrevivem além da primeira década (ALTUAME et al, 2020).

A neurodegeneracdo associada a PLA2G6 € herdada de forma autossémica
recessiva. Os achados sugestivos para a INAD sao: 1) Clinicos: inicio antes dos trés
anos de idade, regressdo psicomotora, sendo esta, a caracteristica mais comum
apresentada na doenca, hipotonia troncular precoce seguida de tetraparesia
espastica, além de anormalidades visuais; 2) Radiografico. em Ressonancia
Magnética Nuclear (RMN) é possivel observar atrofia cerebelar, como também globo
palido hipotenso, indicando acumulo de ferro, sendo estes 0s aspectos mais
relevantes; 3) Neurofisioldgico: Eletromiografia (EMG) com evidéncia de desnervacéo,
Eletroencefalograma (EEG) apresentando ritmos rapidos, Neuropatia sensorio-motora
do tipo axonal distal e também convulsdes que podem se apresentar precocemente
ou tardiamente no curso da doenca (KURIAN et al, 2017).

O diagnostico da INAD é estabelecido no probando (primeiro membro da
familia afetada), pela identificacdo de variantes patogénicas bialélicas em PLA2G6, a
partir de teste genético molecular. Caso nenhuma variante em PLA2G6 seja
identificada, porém, caso o0s sinais e sintomas permanecam caracteristicos e em
evolucdo, deve ser considerada uma bidpsia para a identificacdo de axodnios
distroficos (esferdides axonais) (KURIAN et al, 2017).

Atualmente, muitos médicos ainda ndo possuem compreensdo suficiente a
respeito da INAD e, dessa forma, a maioria das criancas € diagnosticada
erroneamente com Paralisia Cerebral, Atrofia Muscular Espinhal ou outras doencas
neuromusculares (YAO et al, 2019).

Por se caracterizar como uma doenca rara, apresentando escassez em
estudos cientificos, ainda ndo existe um tratamento especifico para esta distrofia.
Sendo assim, o0s tratamentos sdo paliativos, 0os quais envolvem: tratamento
farmacologico para espasticidade e convulsdes, como também para outras
apresentacdes clinicas da doenca. Visando a prevencdo de complicacfes
secundérias, é de extrema importancia um programa de reabilitacdo para estas

criangas, o que inclui uma equipe multidisciplinar/interdisciplinar, que deve ser iniciado



a partir do surgimento dos sintomas, objetivando prevenir e retardar a progresséao da
patologia. O tratamento fisioterapéutico, nesta equipe, deve ser analisado e
personalizado para cada caso especifico. Além disso, se faz necessério a avaliacdo
periddica da visdo, como também da audicdo, para determinar possiveis niveis de
déficits sensoriais (KURIAN et al, 2017).

A condicao rara da INAD dificulta o relato de observacdes clinicas, resultando
na auséncia de medidas significativas para avaliar seu progresso ou estado. Até o
momento, ndo foi desenvolvida uma ferramenta reconhecida para avaliar a gravidade
da distrofia. Outras escalas frequentemente utilizadas (CHOP-INTEND, Modified
Ashworth, Hammersmith Functional Motor Scale) n&o avaliam com precisdo a
gravidade da INAD, nem séo especificas o suficiente para monitorar a progressao da
doenca. Neste sentido, um estudo desenvolveu uma escala de classificacdo para a
INAD, a Dystrophy Neuroaxonal Rating Scale (INAD-RS), que possibilita, através da
avaliacao de 40 medidas especificas, a capacidade do paciente de realizar atividades
de vida diaria, capacidade de interagir com seu ambiente e cuidadores e 0 seu estado
sintomatico (ATWAL et al, 2020). Esta avaliacdo, pode ser uma medida precisa da
evolucao natural da doenca, e, além disso, até que terapias que modifiguem a doenca
estejam disponiveis, esses dados tém um valor diagnéstico e progndéstico
confirmatdrio importante para a equipe de saude, pacientes e familiares (ATWAL et
al, 2020).

O desenvolvimento da escala deu-se a partir da comparacéo da experiéncia de
neurologistas pediatricos, bem como, a avaliacdo dos exames clinicos de 40 pacientes
com a INAD. A patrtir disso, foi criado um sistema de pontuacédo padronizado nas 40
medidas especificas, como também foram importados elementos de escalas,
apropriadas para a idade dos pacientes, clinicamente significativas, validadas e
padronizadas, as quais sao utilizadas em outras doencas neurodegenerativas
pediatricas. A Dystrophy Neuroaxonal Rating Scale n&o foi criada para o diagnaostico,
0 seu propésito é quantificar o estado da doenca e a incapacidade, porém, pode ser
atil na avaliagéo inicial de uma crianca com caracteristicas regressivas para confirmar
a suspeita de INAD (ATWAL et al, 2020). A avaliacdo pela escala demanda
aproximadamente dez minutos e necessita de poucos recursos adicionais, como por
exemplo, um pequeno bloco e um brinquedo para atrair a atencéo da crianca. A INAD-

RS foi projetada para ser uma avaliagéo global e pratica, podendo ser empregada em



fases iniciais de estudos de intervengdo ou como uma métrica relevante de progressao
em individuos ou grupos (ATWAL et al, 2020).

O processo para estabelecer o tratamento fisioterapéutico tem inicio com uma
minuciosa e precisa avaliacdo do paciente, levando em consideracdo a queixa
apresentada e os achados clinicos identificados na avaliagdo cinética funcional. E a
partir dessa analise que se chega ao Diagndstico Cinético Funcional. Diversos fatores
podem influenciar o tratamento fisioterapéutico, incluindo o incentivo da familia e a
adesdao da criancga ao protocolo de tratamento.

Dessa forma, € de grande relevancia a identificacdo precoce dos sinais
apresentados na INAD, a fim de promover um diagndéstico clinico prévio, possibilitando
a avaliacdo do paciente e identificacdo do curso da doencga, para que sejam
implementadas as medidas de suporte a crianca. Sendo assim, a apresentacao e
aplicabilidade da escala, bem como o aumento de estudos no ambito literario a
respeito da doenca, tornam-se uma medida essencial e eficiente para maior

divulgacao dessa patologia neuroldgica rara.

2 OBJETIVOS

2.1 Objetivo Geral
Apresentar um relato de caso, como também, a evolucdo dos

comprometimentos neuroldgicos apresentado por uma paciente com INAD.

2.2 Objetivos Especificos
e Identificacdo do perfil motor e cognitivo da INAD em uma paciente;
e Aplicar uma avaliacdo neuroldgica especifica, a INAD-RS em uma
paciente;
e Investigar a progressao da doenca na crianca,
e Avaliar os efeitos de um protocolo de tratamento fisioterapéutico;
e Intervencdo a partir da educacdo em saude, buscando orientar os pais

e cuidadores sobre a patologia, bem como sobre os cuidados.



3 METODOLOGIA

3.1 Tipo de Pesquisa

Trata-se de um estudo experimental do tipo estudo de caso com abordagem

descritiva.

3.2 Local da pesquisa

A pesquisa foi hibrida: realizada na modalidade de Teleconsulta e
acompanhamento a distancia, de maneira sincrona e assincrona, por meio de
aparelhos tecnolégicos (telefone movel, tablet e notebook), seguindo as diretrizes
dispostas na Resolugdo N° 516/2020 do Conselho Federal de Fisioterapia e Terapia
Ocupacional (COFFITO), tendo por base a classificacdo disposta pela Organizagéo
Mundial da Saude (OMS) no ano de 2020 e, na modalidade presencial, ocorrida no
Centro de Reabilitacdo de Olinda - PE (CRO), através da participacdo ativa da
fisioterapeuta responsavel, na avaliacao e reavaliacao fisioterapéutica da crianga com
a INAD no CRO.

3.3 Populacado/amostra

O estudo foi realizado em uma crianca do sexo feminino, que possui O
diagnostico de INAD e esta sendo atendida, regularmente, no Centro de Reabilitacdo
de Olinda - PE (CRO).

3.4 Critérios de incluséao
Critério de inclusdo: por livre e espontanea participacdo, via assinatura e
concordancia via Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (APENDICE 1) do

responsavel pela paciente.

3.5 Instrumentos de coleta de dados

A avaliacao se baseou na Ficha de Avaliacao Pediatrica, da Clinica Escola de
Fisioterapia da UEPB, obtendo-se assim, a anamnese da crianca e a sua avaliacao
cinético-funcional (ANEXO A).

Foi aplicada também a Infantile Neuroaxonal Dystrophy Rating Scale (INAD-

RS) que tem por objetivo quantificar o estado da doenca e aincapacidade apresentada
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pela crianga, pode ser usada em estagios iniciais de estudos de interven¢éo ou como
uma medida significativa de progressdo em individuos (ANEXO B). Ela é composta
por uma série de testes mais especificos para criangcas com INAD, com um sistema
de pontuacao padronizado de 40 medidas especificas de avaliacdo das Atividades de
Vida Diaria (AVD’s) e func¢des vitais anormais, apresentando-se em 6 subcategorias
de avaliacdo: 1) Coordenacdo motora grossa (24 pontos no total), 2) Coordenacgao
motora fina (12 pontos no total), 3) Funcdo Bulbar (total de 14 pontos); 4) Ocular (total
de 10 pontos); 5) Témporo-frontal (total de 16 pontos); 6) Autdonomo (total de 4
pontos). Também apresenta elementos de outras escalas ajustados para o estado da
doenca, que séo clinicamente significativas, validadas e padronizadas usadas em
outras doencas neurodegenerativas pediatricas.

Também fizeram parte da coleta de dados, exames complementares, incluindo

laudos de exames de imagem como RMN e Tomografia Computadorizada.

3.6 Procedimento de coleta de dados

;- Marco |Obtencédo de dados

Inicio 2023 com a

mae/responsavel
pela crianga;

Fotos da crianca,
exames, relato do
caso e TCLE.

Busca da literatura 12 encontros
cientifica nas bases | assincronos
de dados. totais.

BVS e PubMed
| |

Levantamento de Andlise e Discussdo sobre as
informacdes com a estratificagéo das abordagens com a
fisioterapeuta informacdes. fisioterapeuta
responsavel pela

crianca. Margo a maio

2023
13 encontros Marco/

assincronos 3 encontros Novembro
presenciais 2023
Maio/setembro/outubro
2023

Marco/2023

2 encontros
assincronos

Abril/2023



envio da Escala INAD-RS para

4 ) ~ .
1. Discussao sobre o caso clinico e]
estudo e avaliacdo da fisioterapeuta

L responsavel,

[ 2. Envio dos termos a serem assinados
para concordancia e participacdo na

| pesquisa; J

* Foi necessario ir pessoalmente a Secretaria de
Saude de Olinda - PE, para obter assinatura
autorizando a pesquisa com a paciente do
Centro de Reabilitacdo de Olinda.

3. Primeira aplicagéo da INAD-RS

(18/04/2023);

* Apés a aplicagéo, o tratamento fisioterapéutico
teve continuidade.

4. Segunda aplicacédo da INAD-RS (31/10/2023) [

11

» Apés 6 meses de tratamento fisioterapéutico,
a escala foi novamente aplicada.

(5. Identificac&o dos ganhos e déficits
apresentados pela paciente durante esse
périodo, através de informacgdes obtidas com a
\_fisioterapeuta responsavel.

Foram realizadas 30
sessoes de
Fisioterapia no
periodo entre a
primeira e a segunda
aplicacao.

[ 6. Coleta de mais informacdes através da Ficha
de Avaliacao Neopediatrica da Clinica Escola de
Fisioterapia.

\,

* A coleta das informac0es foi realizada com a
responsavel pela crianca e a fisioterapeuta.

Figura 1- Fluxograma da pesquisa — Dados do pesquisador 2023

Novembro/2023

O estudo realizou, apés a avaliacdo e aplicacdo da escala, a observacao do

tratamento fisioterapéutico jA executado pela paciente, como também implementou

intervencdes, a partir de discussfes com a equipe fisioterapéutica e a familia.

3.7 Procedimento de andlise de dados
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ApOs aplicacéo das avaliagbes (ANEXO A; ANEXO B), os dados obtidos foram
armazenados em tabelas feitas no Microsoft Word 2021.

A analise dos dados foi realizada com a estatistica descritiva, observando a
pontuacao alcancada pela paciente de acordo com a aplicagéo da INAD-RS (ANEXO
B), tendo seus resultados apresentados a partir de reavaliacdo apos periodo de
conduta de seis meses, para efeito comparativo de suas pontuacdes pré e pos-
tratamento fisioterapéutico.

3.8 Aspectos Eticos

O projeto de pesquisa seguiu as diretrizes estabelecidas na Resolugéo 466/12
do Conselho Nacional de Saude. Antes de ser realizado, foi encaminhado ao Comité
de Etica em Pesquisa da Universidade Estadual da Paraiba e foi aprovado sob o
numero do CAAE 6.329.268 (ANEXO D). A participante so foi incluida na pesquisa
apos a responsavel ser devidamente esclarecida sobre os objetivos do estudo e apés
concordar voluntariamente com a participacdo da crianca, assinando o TCLE. A
participante teve o direito de ndo participar da pesquisa, além de ser garantido o sigilo,
anonimato e privacidade das informacdes. Além disso, 0s pesquisadores assumiram
a responsabilidade de cumprir a Resolucdo 466/12, por meio da assinatura da
Declaracédo de Concordancia com o Projeto de Pesquisa e do Termo de Compromisso

do Pesquisador Responsavel.

4 RESULTADOS

4.1 Relato de Caso

O caso em estudo apresenta uma crianca, sexo feminino, de 4 anos e 9 meses,
nascida a termo (IG: 41 semanas e 6 dias), de parto normal, sem intercorréncias. Seu
peso era de 3,0 kg e comprimento de 50,5cm. Filha de pais brasileiros, jovens,
saudaveis, ndo consanguineos, sem historico familiar significativo. A mae relata que
a gestacdo nao foi planejada e apresentou-se como uma gestacao tranquila. Foi
realizado o pré-natal que teve inicio no dia 02/07/2018 e foram realizadas sete
consultas no total. Também foi relatado que ndo houve uso de drogas licitas e nem
ilicitas. A paciente era assintomatica ao nascimento e seu desenvolvimento motor e

cognitivo eram normais até 1 ano e 5 meses de idade. Aos 2 meses de idade
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apresentava controle da cabeca, aos 8 meses de idade j& conseguia sentar e manter
o controle de tronco e alcangou outros marcos do desenvolvimento como engatinhar,
falar algumas palavras e andar com apoio. No entanto, quando estava com 1 ano e 6
meses, a paciente ndo era capaz de ficar em pé de forma independente e de andar
sem apoio. A familia buscou atendimento de um ortopedista que encaminhou a
paciente para a Fisioterapia, onde deu inicio ao tratamento fisioterapéutico, alegando
gue a crianca necessitava apenas de maiores estimulos para que pudesse deambular
sem apoio. Sem evolucao, a familia buscou atendimento de varios neuropediatras e
realizou um exame de polissonografia (ANEXO C; Figura 1 e 2), tendo como
alteracbes: aumento no numero de despertares; aumento leve no indice de
apnéia/hipopnéia (IAH) por eventos obstrutivos; dessaturacdo da oxi-hemoglobina e
ronco presente.

Com o decorrer do tempo, a criangca comecgou a apresentar regreSsao nos
marcos de desenvolvimento que havia alcancado, como fala, iniciando também o
tratamento com fonoaudidloga e terapeuta ocupacional, controle de tronco e de
cabeca. Com 1 ano e 10 meses obteve indicacdo clinica para realizacdo de uma
Tomografia Computadorizada (TC) de Cranio (Figura 2) por “Atraso na fala e em

marcha”, a qual apresentou reducdo volumétrica difusa do cerebelo com relativa

simetria.
Exame: Dt Realizagé Dt Liberagao:
TC DE CRANIO 15/12/20 07:35 16/12/20 12:57

INDICAGAO CLINICA: Atraso na fala e em marcha.

TECNICA:
Obtidas imagens por aquisigao volumétrica em cortes axiais, sem o uso de contraste venoso.

LAUDO:

- Discutivel redug@o volumétrica difusa do cerebelo com relativa simetria. Acahdo que deve ser valorizado
apenas em correlagdo com dados clinicos.

- Parénquima cerebral com coeficientes de atenuacgao preservados.

- Ventriculos cerebrais com forma, dimensoes e topografia normais,

- Sulcos corticais, fissuras e cisternas anatdmicos.

- N&o ha desvios das estruturas da linha média.

- N3o identificamos colegdes patolégicas intracranianas.

/ CONCLUSAO:

- Discutivel redugdo volumétrica difusa do cerebelo com relativa simetria. Acahdo que deve ser valorizado
_apenas em correlagao com dados clinicos.
.

<
/

Figura 2 — Laudo da TC de Cranio da paciente realizada em 15/12/2020.

Fez uma série de exames complementares para justificar alguns
comportamentos, mas sem sucesso no diagndstico:
- No exame de RMN (ANEXO C; Figura 3) apresentou areas focais de hipersinal

em T2/FLAIR, discreto hipossinal em T1, comprometendo a substancia branca junto
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aos cornos posteriores dos ventriculos laterais, podendo corresponder a areas ainda
nao mielinizadas.
- No Eletroencefalograma (EEG) digital revelou desorganizagéo difusa do ritmo

de base (Figura 3).

A )Especificagcbes Técnicas do Exame

A constante de tempo utilizada foi de 0.3 segundos e a freqiéncia de
amostragem de 256 amostras por canal por segundo. EEG realizado em boas
condigdes técnicas com paciente em sono espontaneo.

B) Resultados Obtidos

EEG em sono revelou atividade de base desorganizada e relativamente
simétrica composta por ondas lentas nas faixas teta e delta difusamente de modgrada
amplitude sem obedecer a um gradiente antero-posterior de frc_equépcia e amplitude
para a faixa etaria do paciente. Registramos grafoelementos fisiologicos do sono, na
incidéncia habitual, basicamente fusos do sono e alguns complexos K, sincronos,
assincronos, ora com morfologia adequada, ora irregular (campo e especialmente
duragao mais prolongados do que 0s usuais). "

Nao evidenciamos paroxismos epileptiformes ou atividade periddica.

C) Conclusao

EEG digital em sono revelou desorganizagao difusa do ritmo de base.

Figura 3 — Laudo do Eletroencefalograma (EEG) realizado em 12/04/2021.
- No exame de Eletroneuromiografia (EMG) realizado (ANEXO C; Figura 4),

nao apresentou anormalidades significativas, evidenciando possibilidade de hipotonia
de causa central.

Sem diagnostico estabelecido, a familia recebeu indicacdo para uma médica
neuropediatra da cidade de Campina Grande — PB. Durante o atendimento,
observando os achados clinicos da paciente e os exames realizados, foi solicitado o
Teste de Analise Molecular (Figura 4, 5 e 6) por sequenciamento de nova geracao,
gue foi realizado no dia 26/04/2021. Aos 2 anos e 2 meses de idade, o diagndstico de
INAD foi obtido através da analise molecular, sendo identificadas duas variantes em
heterozigose no gene PLA2G6 (phospholipase A2 group VI, OMIM* 603604). Apaos ter
seu diagnostico clinico estabelecido, a crian¢a deu continuidade ao tratamento que ja
realizava mesmo antes do diagndstico, apdés um tempo o tratamento com a terapeuta
ocupacional foi retirado e atualmente é realizado apenas o tratamento fisioterapéutico
duas vezes por semana nha Clinica de Reabilitacdo de Olinda — PE e com a
fonoaudiéloga em sua proépria casa, sendo também acompanhada pela neurologista

pediatrica.



Exame: Painel de Epllepsias e Ataxlas (Programa de Apolo Diagnéstico) - BR

Resultado

Diagnostico: Distrofia neuroaxonal infantil (OMIM # 256600)

Gene Posicio Variagio Consequéncia Coplas
PLA2GE chr22:38112.212 A>C p.Tyr790* ENSTO0000332609 Heterozigose
(1 cépia)
PLA2G6 2238123244 A>T p.LeudBIGIn ENSTO0000332509  Heterozigase n
(1 copla)
B Patogénico ) Provavelmente patogénico
Comentérios

A andlise molecular por sequenciamento de nova geraghio fol realizada para identificar  presenca de varlantes

potenclalmente patogénicas nos genes listados.

om identificades duas varlantes em heterozigose no gene PLA2G6 (phospholipase A2 group VI, OMIM® 603604)

Figura 4 — Teste de Analise Molecular (Pag. 1)

s
palisados
o ¥

ariante Chi22:38.112.212 AXC (ou aktetnativamente ¢.2370T>G - ENSTO0000332509). que promove a sul
fsminodcido thosina na posiclo 790 por um cédon de parada da tradugdo proteica (pTyr790%). Esta

OM/a4e presonte om heterozigose em apenas 25 entre cerca de 137 mil individuos do populagso mundial 6
Scrita  moltiples  vezes  na  Meralwra  médico no  reposténo de  varientes  ClinVar
VaNaion/195/). A combinacho do mecanismo molecular, com Inter

dn provaveimente patogénica,

» andlise ncantram-se em cis .., no masma afeio)

iclo mais tardio da doenga, a ressondnclo magnética de crnio mostra-se capaz de identificar acomulo
m nickeos da base, especialmente globo pélido. Na INAD, observa-se atrofia cerebelar e, em menor grau,

ceretral

Tratam-se de condicdes com padrdo de heranga autossdmico recessivo. Recomenda-se a realizagio de aconselhamento

genético
Reterénciss

A Maher ER, et ol PLA2G6-Assaclated Neurodegeneration. 2008 Jun 19 [Updated 2017 Mar 23], In
Pagon RA, et al, editors. GeneReviews® [Internet] Seattie (WA} University of Washington, Seattle;
0 https:J/www, el aim.nih, govibooks/NBK1675/

1993-2021 Avallats

Figura 5 — Teste de Analise Molecular (Pag. 2)

9 ARSA ARX

12 ACO2 ADSL AFG3L2 ALDHSA1 ALDH7A! ALGI3 ANOID APIS2 APOB APTX ARHGEF
1A2 ATPIA3 ATPBA2 ATRX BAGALNT BRAT} BSCL2 C1201157 CACNAIA CACNAIG CACNA202 CAPNI
COKLS CHD2 CHRNA2 CHRNA4 CHRNB2 CLCN4 CLN3 CLNG CLNG CLNB CNTNAP2 COA7 €OQ2
150 CWF19L1 CYP27A1 DCX DEPDCS DNAJC1S DNAJCS DNMI DNMT] DOCK? DYRKIA EBF3 EEFIAZ
2A FA2H FARS2 FGF14 FLVCR1 FOLRY FOXG! FRRSIL GABBR2 GABRA1 GABRB2 GABRE3 GABRG2
2 GLBY GLRA1 GNAOT GOSR2 GPAAY GRID2 GRIN! GRIN2A GRIN2B GRM1 GRN HCN1 HEX
1 I0SEC2 ITPA ITPR1 JMIDIC KANSL1 KCNA! KCNA2 KCNBI KCNCT KCNG3 KCND3 KCNH2 KCNJIO
2 KCNQ3 KCNT1 KCTD7 KIFIA KIFIC LAGE3 LAMA1 LGI1 LIAS LMNB2 MARS2 MBDS MECP2 MEF2C
R MTTP NEDDAL NEXMIF NGLY1 NHLRC1 NPC1 NPC2 NPRL3 NRXN1 OPA3 PACS1 PCDH19 PCNA
7 PHYH PIGA PIGN PIGO PLA2GG PLCBI PMPGA PNKD PNKP PNPLAG PNPO POLG PPT1 PROMS
'RKCG PRRT2 PSAP PURA QARS RELN RNFIG8 RNF216 ROGDI RPIA RUBCN SACS SATB2 SCARSZ
N2A SCN3A SCNBA SCNOA SERPINIT SETX SGCE SIKI SIL1 SLCI2A5 SLC13AS SLCI9A3 SLCIAS
22 SLC2A! SLC35AZ SLCE2A2 SLCGA! SLCGAB SLCOAG SMCIA SNXI4 SNX27 SPATAS SPG7
STM1 ST3GALS STRADA STUB! STXIB STXBP1 SYN! SYNE1 SYNGAP1 SYNJ! S2T2 TBCID24 TCF4
TSC2 TTBK2 TTPA TWNK UBE3A VAMP1 VPS13D WDR4S WDR?3 WFS1 WWOX ZDHHC9 ZEB2

1 Metodo

n shamento @
, utiizando sondas. Sequenclamento de nova geragiio com tecnologla lllumina. Alinhamer
hiolnformatica, tendo como referéncla a versio GRCh38 do genoma
exame. Utllizagdo do gnomAD

antes utllizando protocolos de &
» orientada pelas informagdes que motivaram a realizagho deste

frequéncia alélica das variontes. Método desenvolvido e validado pelo laboratdrio.

Pardmetros de qualidade de sequenciamento

jem de t alvo com pelo menos 10 leituras: 99.4%

Je cada base fol lide: 56
geradas: 18 583.299

e sequé

Figura 6 — Teste de Andlise Molecular (Pag. 3)
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Na histéria da doenca atual (HDA) a mae/responsavel relata que a crianca

apresenta pouco interesse em objetos (brinquedos) e apresenta-se como uma crianga

calma. Atualmente, a alimentacéo da crianca se da através de alimentos pastosos e

liquidos com espessante, em uma frequéncia de 3 em 3 horas e seu peso atual é de

19kg. Durante o dia, a crianca ndo dorme e durante a noite, faz uso do medicamento

Nitrazepam. Nas condicfes de moradia, foram relatadas informacfes de que a casa

apresenta alguns desniveis, como batentes, mas as passagens de um cémodo para

outro sdo largas, no entanto a casa ndo possui adaptacfes, o que sdo barreiras para

a funcionalidade da crianca.

CRO, a paciente apresenta leve reducéo de flexdo dorsal dos tornozelos, que chega

De acordo com o exame fisico realizado pela fisioterapeuta responsavel no
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a 90° apos os alongamentos. As maos apresentam-se em posicao relaxada, dedos
fretados, porém consegue-se a extensdo passiva. Com relagéo a postura, de forma
ativa a paciente se mantém apenas em decubito. E necessario suporte de tronco e
cabeca para postura sentada e ainda suporte para MMII (talas extensoras de joelho).
A crianca apresenta hipotonia global, hipotrofia e quanto a forca muscular, ainda
mantém for¢ca 2 em poucos movimentos de MMSS, de acordo com a escala de forga
muscular MRC (Medical Research Council).

As aquisicdes motoras da paciente sao girar a cabeca na posicédo supina, e,
gira a cabeca quando sustentada de pé, sendo necessario suporte a cabeca. Nao sao
percebidos movimentos involuntarios e os reflexos, superficiais e profundos, néo
foram testados.

A paciente ndo responde a estimulos visuais e no tocante a audicdo parece
responder com sorrisos ao ouvir a fala da mae. A paciente ndo emite nenhuma

palavra e apresenta dificuldade para degluticao.

4.2 Tratamento Fisioterapéutico

O tratamento fisioterapéutico realizado com a crianca iniciou-se desde antes a
obtencao do seu diagnéstico clinico. Durante os seis meses de pesquisa a paciente
realizou duas sessdes semanais, que totalizaram 30 sessdes, com duracdo media
entre 30 e 40 minutos cada, a partir das informacdes obtidas com a fisioterapeuta, 0s
objetivos da conduta foram baseados com énfase para:

1. Manter a amplitude de movimento (ADM)

2. Possibilitar a postura ortostatica.

O protocolo realizado entre os meses de abril a outubro foram manobras de
alongamento, como também posturas inspiradas no método Bobath.

De acordo com a fisioterapeuta do CRO, as condutas realizadas durante esse
periodo, foram: posicionamentos do conceito neuroevolutivo Bobath; alongamento
dos muasculos de membros superiores e inferiores, para evitar progressdao das
deformidades; treinamento de postura ortostatica, com auxilio de Oérteses
suropodalicas, talas extensoras de joelhos e colete postural de Neoprene no tronco,

necessitando ainda de suporte na cabeca, realizado pelo terapeuta.
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Ainda de acordo com a fisioterapeuta, comparando-se 0 més de inicio da
pesquisa e atualmente, ndo se faz perceptivel o seguimento visual por parte da crianca
e 0s pés ja ficam em leve equino. Através de informacdes passadas pela
mae/responséavel pela paciente, a crianca também realiza exercicios em casa, como

alongamentos e “ficar de pé”, sendo os alongamentos realizados pela manha e a noite.

4.3 Avaliacéo e aplicagcéo da INAD-RS

As duas aplicacbes da INAD-RS foram realizadas pela fisioterapeuta, na
Clinica de Reabilitagdo de Olinda - PE, durante as sessdes de fisioterapia da paciente,
a primeira aplicagéo foi realizada no dia 18/04/2023. Apds seis meses foi realizada
uma segunda aplicacéo da escala, na data de 31/10/2023, com a finalidade de serem
analisadas as comparacbes das pontuacOes referentes as subcategorias de
avaliacdo, sendo determinante assim, para a avaliagcdo da progressao, retardo ou

estabilizacdo da doenca. Dessa forma, foram obtidos os seguintes resultados:

NOME DO ITEM E DEFINICOES DE PONTUACAO

AVALIACAO (18/04/2023) REAVALIACAO (31/10/2023)

1) HABILIDADES MOTORAS GROSSAS: 1) HABILIDADES MOTORAS

GROSSAS:

1. Manter a cabeca ereta contra a gravidade
engquanto esta sentada 1. Manter a cabeca ereta contra a gravidade

engquanto esta sentada

- A crianga ndo consegue manter a cabeca ereta
por pelo menos 3s sem apoio ( X ) - Pontuagdo =0 | - A crianga ndo consegue manter a cabeca ereta por
pelo menos 3s sem apoio ( X) - Pontuagdo = 0

2. Rolar 2. Rolar

- A crianga ndo rola de frente para tras ou de tras - A crian¢a ndo rola de frente para trds ou de tras para
para frente ( X ) — Pontuacéo =0 frente ( X)) — Pontuacdo = 0
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3. Sentar com apoio

- A crianga nédo consegue sentar com apoio ( X)
- Pontuacdo =0

3. Sentar com apoio

- A crianga ndo consegue sentar com apoio ( X) -
Pontuacdo =0

4. Sentar sem apoio

- A crianga ndo consegue sentar sem apoio ( X)
- Pontuacdo =0

4. Sentar sem apoio

- A crianga ndo consegue sentar sem apoio ( X) -
Pontuacdo =0

5. Ficar de pé

- A crianga ndo consegue ficar de pé com
ajuda ( X) - Pontuagdo =0

5. Ficar de pé

- A crianca ndo consegue ficar de pé com ajuda (
X)) - Pontuagdo =0

6. Ficar de pé sem ajuda

- A crianga ndo consegue ficar de pé sozinha ( X))
- Pontuacgdo =0

6. Ficar de pé sem ajuda

- A crianga ndo consegue ficar de pé sozinha ( X)) -
Pontuacdo =0

7. A cabecgafica atrasada com a
mudanca dindmica de posi¢cédo?

- A crianga ndo consegue segurar a cabeca
guando levantada da posi¢ao supina para
sentada puxando os bragos (X)) - Pontuag&o
=0

7. A cabegafica atrasada com a mudancga
dindmica de posi¢ao?

- A crianga ndo consegue segurar a cabega quando
levantada da posi¢é@o supina para sentada puxando
os bracos ( X) - Pontuacdo =0

8. Funcado dos membros periféricos:
Méao

- A crianga mostra aperto de dedo (em pinca) ( X)
- Pontuacdo =1

8. Funcdo dos membros periféricos: Mao

- A crianga néo tem preensdo manual e/ou
contraturas ( X ) - Pontuagéo = 0

9. Funcao dos membros periféricos: Pés

- A crianga tem pé equino ou pé cavo sem
contratura ( X)) - Pontuagdo =1

9. Funcdo dos membros periféricos: Pés

- A crianga tem pé equino ou pé cavo sem
contratura ( X)) - Pontuagdo =1

10. Rastejando

- A crianga ndo consegue engatinhar ( X)
Pontuacédo =0

10. Rastejando

- A crianga ndo consegue engatinhar ( X ) Pontuacgao =
0

11. Caminhada auxiliada

- A crianga ndo consegue andar com apoio ( X))
- Pontuacdo =0

11. Caminhada auxiliada

- A crianga ndo consegue andar com apoio ( X ) -
Pontuagéo =0
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12. Andar sem ajuda 12. Andar sem ajuda
- A crianga ndo consegue andar sem apoio ( X) - A crianca ndo consegue andar sem apoio ( X) -
- Pontuacdo =0 Pontuacdo =0

Total =2 pontos Total = 1 ponto

Quadro 1- Avaliacéo e Reavaliacdo pela INAD-RS — subcategoria atividades de coordenacéo
motora grossa

No quadro acima, estdo apresentados os resultados referentes a avaliacéo e
reavaliacao pela INAD-RS, na categoria de atividades de coordenag&o motora grossa.
Essa categoria apresenta 24 pontos no total. Aqui, a paciente totalizou 2 pontos na
avaliacdo. Ao ser reavaliada, houve alteracéo na subcategoria 8, a crianga atualmente
nao apresenta preensao manual e/ou contraturas, mostrando que a paciente perdeu

a habilidade do movimento de pinga com os dedos.

AVALIACAO (18/04/2023) REAVALIAQAO (31/10/2023)
2) HABILIDADES MOTORAS FINAS 2)HABILIDADES MOTORAS FINAS
1. Alcancgaobjetos 1. Alcangaobjetos
- A crianga ndo alcanga um objeto (X) - - A crianga ndo alcanga um objeto (X) - Pontuagdo = 0

Pontuacédo =0

2. Agarraobjetos pequenos 2. Agarraobjetos pequenos
- A crianga ndo consegue pegar o bloco - A crianga n&o consegue pegar o bloco
(X) - Pontuagéo =0 (X) - Pontuagéo =0
3. Pegacomida ou colher 3. Pegacomida ou colher

- A crianga ndo consegue pegar a bolinha ou colher [- A crianga ndo consegue pegar a bolinha ou colher ( X)

( X) - Pontuagdo =0 - Pontuagdo =0
4, Tocaacampainha 4. Tocaacampainha
- A crianga ndo alcanga a campainha - A crianga ndo alcanga a campainha

(X) - Pontuacdo =0 ( X) - Pontuagdo =0
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5. Transferir objetos

- A crianca néo segura o anel quando entregue ( X )
- Pontuacdo =0

5. Transferir objetos

- A crianca ndo segura o anel quando entregue
( X )-Pontuacdo =0

6. Coloque um bloco sobre o outro

- A crianga néo tenta colocar um bloco no outro ( X) -
Pontuacédo =0

6. Cologue um bloco sobre o outro

- A crianga ndo tenta colocar um bloco no outro
( X) - Pontuacdo =0

Total = 0 ponto

Total = 0 ponto

Quadro 2- Avaliacéo e Reavaliacdo pela INAD-RS — subcategoria atividades de coordenacéo

motora fina

Na categoria que aborda as habilidades motoras finas nao foram apresentadas

alteracdoes entre a avaliacdo e a reavaliagcdo, foram totalizados O pontos nesta

categoria.

AVALIACAO (18/04/2023)

REAVALIACAO (31/10/2023)

3) FUNCAO BULBAR

1. Engole Saliva

- A crianga baba a maior parte do tempo, exigindo
babador ou varias trocas de camisas por dia ( X) —
Pontuacédo =0

3) FUNCAO BULBAR

1. Engole Saliva

- A crianga baba a maior parte do tempo, exigindo
babador ou varias trocas de camisas por dia ( X ) —
Pontuacdo =0

2. Engole alimentos em forma de puré

- A crianga pode comer alimentos em forma de
puré sem problemas ( X) —
Pontuacéo =2

2. Engole alimentos em forma de puré

- A crianga pode ocasionalmente comer alimentos em
forma de puré ( X ) Pontuacdo = 1

3. Engole alimentos soélidos
(incluindo alimentos moles)

- A crianga ndo consegue comer alimentos
sélidos ( X') Pontuagdo =0

3. Engole alimentos soélidos (incluindo
alimentos moles)

- A crianga ndo consegue comer alimentos sélidos (
X)) Pontuacdo =0

4. Forcadamordida

- Forte ( X)) - Pontuagado =2

4. Forcadamordida

- Fraca ( X ) - Pontuagdo =1
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5 Alimenta-se de liquidos por 5 Alimenta-se de liquidos por seringa
seringa ou alimentacéo por sonda ou alimentacé&o por sonda
- Sem seringa ou alimentacao por sonda - Alimentacdo com seringa ou sonda apenas ( X)) -
( X) - Pontuacéo =2 Pontuagdo = 1
6. Alimentacédo por sonda 6. Alimentacéo por sonda
-- Nunca ( X) - Pontuacéo = 2 - Nunca ( X) - Pontuagéo = 2
7. Via aérea superior 7. Via aérea superior
- A crianga tem apneia do sono ( X ) -Pontuacao = - A crianca tem apneia do sono ( X ) -Pontuacao =1
1
Total =9 pontos Total = 6 pontos

Quadro 3- Avaliacdo e Reavaliacdo pela INAD-RS — subcategoria das fun¢des bulbares

Ao serem analisadas algumas das fun¢des bulbares (Quadro 3), na avaliacéo,
a crianca totalizava 9 pontos, dos 14 pontos totais que compdem esta categoria. Na
reavaliacéao, houve reducéo de 3 pontos. Houve alteracdes no subtopico 2, onde agora
a paciente pode ocasionalmente comer alimentos em forma de puré, no subtopico 4,a
paciente que antes apresentava uma forte forca de mordida, agora apresenta uma
fraca forca, e por fim, no subtépico 5 a crianca atualmente alimenta-se apenas com

seringa ou sonda.
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AVALIACAO (18/04/2023)

REAVALIACAO (31/10/2023)

4) OCULAR
1. Nistagmo

- A crianga apresenta nistagmo na maior parte do
tempo ( X) - Pontuacdo = 0

4) OCULAR
1. Nistagmo

- A crianga apresenta nistagmo na maior parte do tempo
(X) - Pontuacdo =0

2. Estrabismo

- Leve/Sem estrabismo ( X ) — Pontuacao = 2

2. Estrabismo

- Moderado ( X) - Pontuagédo = 1

3. Rastreia o rosto humano

- A crianga vira a cabeca para seguir uma pessoa
pela sala ( X) - Pontuagéo = 2

3. Rastreia o rosto humano

- A crianga n&o acompanha o rosto humano
(X) Pontuacdo=0

4. Rastrear um objeto

- Os olhos da crianga seguem um objeto que é
movido horizontal ou verticalmente
( X) - Pontuacdo =1

4. Rastrear um objeto

- A crianga néo segue o objeto ( X ) —
Pontuacdo =0

Total =5 pontos

Total = 1 ponto

Quadro 4- Avaliacdo e Reavaliacdo pela INAD-RS — subcategoria das funcdes oculares

Tendo por base a analise da funcdo ocular (Quadro 4), é possivel notar

diferencas entre as duas aplicacfes: passou de 5 pontos para 1 pontos. Apds serem

analisados os resultados da reavaliacdo, foram notadas as seguintes mudancas: no

subtopico 2, a crianca agora passou a apresentar um grau de estrabismo moderado,

no subtopico 3, houve uma reducdo abrupta, pois, a crianca atualmente néo

acompanha mais o rosto humano e nem objetos.

AVALIAGAO (18/04/2023)

REAVALIACAO (31/10/2023)

5) TEMPORO-FRONTAL
1. Interage com o0s pais ou examinador

- A crian¢a responde claramente a voz da
pessoa ( X) - Pontuacédo = 1

5) TEMPORO-FRONTAL
1. Interage com 0s pais ou examinador

- A crian¢a responde claramente a voz da pessoa (
X) - Pontuagdo =1

2. Responde a comandos verbais

- A crianga ndo responde a comandos normais ( X)
- Pontuacdo =0

2. Responde a comandos verbais

- A crian¢a néo responde a comandos normais ( X ) -
Pontuagéo =0
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3. Repete sons simples

- A crianga ndo repete sons simples ( X) -
Pontuagéo =0

3. Repete sons simples

- A crianga ndo repete sons simples ( X ) - Pontuagéo =
0

4. Sorrisos

- O humor ou foco da crianga pode mudar em
resposta a atencéo do interlocutor ( X)) -
Pontuacéo =2

4. Sorrisos

- O humor ou foco da crianca pode mudar em resposta
a atencao do interlocutor ( X ) -Pontuagao = 2

5. Qual o afeto da crian¢a?

- O humor ou foco da crianga pode mudar em
resposta a atencdo do interlocutor
( X) - Pontuacéo =2

5. Qual o afeto da crianca?

- O humor ou foco da crianca pode mudar em resposta
a atencao do interlocutor
( X) - Pontuacéo =2

6. Fala palavras individuais

- A crianga néo fala palavras individuais
( X) Pontuacédo =0

6. Fala palavras individuais

- A crianga néo fala palavras individuais
( X)) Pontuacdo =0

7. Junta palavras

- A crianga ndo usa palavras ( X ) -Pontuacédo =0

7. Junta palavras

- A crianga ndo usa palavras ( X ) —
Pontuacdo =0

8. Apontar para objetos em um livro

- Crianga néo tenta apontar para um objeto em um
livro ( X) - Pontuacéo =0

8. Apontar para objetos em um livro

- Crianga néo tenta apontar para um objeto em um livro
( X) - Pontuagdo =0

Total = 4 pontos

Total = 4 pontos

Quadro 5- Avaliacdo e Reavaliacdo pela INAD-RS — subcategoria das fungdes témporo-

frontais

Observando a funcéo témporo-frontal (Quadro 5), funcdo essa que identifica

guesitos relacionados ao cortex frontal, que se faz responsavel pelos movimentos,

emocdes, raciocinio, bem como a personalidade e os pensamentos, como também o

cortex temporal, que contribui com o processamento de informacdes auditivas e,

também, a codificacdo da memoria, além de desempenhar importante papel no

processamento da linguagem, do afeto e da percepcéo visual, foi visto que ndo houve

alteracoes entre a primeira e segunda aplicacdo da escala.



24

6) SISTEMA NERVOSO AUTONOMO 6) SISTEMA NERVOSO AUTONOMO
1. Constipagao 1. Constipagéo
- A crianga tem 2 ou mais evacuacdes por dia e - A crianga tem 2 ou mais evacuages por dia e é
€ dependente de um laxante dependente de um laxante
(X)-Pontuacéo =1 (X) - Pontuacdo =1
2. Urinario 2. Urinério
- Nenhuma cateteriza¢éio necessaria - Nenhuma cateterizacéo necessaria
( X) - Pontuacéo =2 ( X) - Pontuacéo =2
Total = 3 pontos Total = 3 pontos

Quadro 6- Avaliacdo e Reavaliacdo pela INAD-RS — subcategoria das funcdes do sistema
nervoso autbnomo

A Ultima categoria aborda algumas fungdes do sistema nervoso autbnomo, e
nos subtdpicos apresentados a crianga também nao apresentou mudancas, mantendo
3 pontos nas duas aplica¢des. E visto que a pontuacio mais alta se relaciona com o
melhor desempenho e que uma crianga tipica, de mesma idade, com todos 0os marcos
normais de desenvolvimento apresentaria uma pontuacdo de 80 na totalidade da
escala (ATWAL et al, 2020). Sendo assim, foram observadas alteracdes entre as duas
aplicacdes, demonstrando assim, uma rapida progressao da doenca. Em abril de
2023, a crianca totalizava 24 pontos, e ap0s 6 meses, a paciente teve a sua pontuacao
decrescida em 9 pontos, totalizando 15 pontos.

Em concluséo, é notério que a INAD-RS apresenta uma avaliacéo refinada
acerca das principais categorias de sequelas neurologicas no INAD, possibilitando

uma visdo mais panoramica da doenca.

4.4 Discusséo e Educacdo em Saude

Tendo em vista o comprometimento na mobilidade apresentada pela crianca, o
gue contribui para as dificuldades na locomocdo, como também a hipotonia
generalizada e comprometimento neuromuscular extenso afeta significativamente a
capacidade funcional da paciente. A perda consideravel de forca muscular corrobora
também com as limitacdes nas atividades cotidianas. Além disso, € visto que ha
possiveis respostas sensoriais auditivas e limitacdes visuais, bem como,
comprometimento na comunicacao verbal e possiveis dificuldades alimentares. Este

diagnostico cinético-funcional indica uma condicdo complexa, com comprometimento
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motor e sensorial significativo, necessitando de um plano de tratamento
multidisciplinar adaptado as necessidades especificas da paciente, visando melhorar
a funcionalidade, a qualidade de vida e proporcionar suporte as areas afetadas pela
INAD.

Sendo assim, no plano de tratamento fisioterapéutico é essencial adotar uma
abordagem multidisciplinar e personalizada, devendo incluir exercicios de
alongamento e fortalecimento muscular direcionados aos grupos afetados, juntamente
com estimulos motores para aprimorar a coordenacdo e padrdes de movimento
naturais. O uso das oérteses sao fundamentais para melhorar a mobilidade, enquanto
programas especificos para equilibrio e coordenacdo sdo necessarios, objetivando a
maior funcionalidade da crianca. Além disso, tendo por base, os dados apresentados
referentes a mortalidade dos pacientes, nas quais as causas preliminares estao
relacionadas a insuficiéncia respiratdria e a parada cardiorrespiratoria, que podem
estar associadas a progressao da doenca e a disfuncéo bulbar apresentada por essas
criancas. Nesse contexto, se faz necessaria a Fisioterapia Respiratéria, sendo
importante para o fortalecimento da musculatura respiratoria, além de prevenir
engasgos e complicacdes pulmonares, como o risco de pneumonias aspirativas.

E crucial também, educar a familia sobre técnicas e exercicios para serem
realizados em casa, proporcionando suporte emocional e informacional. A partir da
analise dos dados obtidos e dos resultados apresentados, foram propostas
intervencdes baseadas em orientacfes em satde, em forma de cartilha (APENDICE
I), que foi enviada para a mae/responsavel pela crianca. A cartilha apresenta objetivos
voltados para exercicios que podem ser realizados em ambiente domiciliar,
possibilitando maior continuidade e adesdo ao tratamento fisioterapéutico, como
também orientacfes voltadas aos pais e cuidadores.

Visando a eficacia dos exercicios e seguranca na realizacao da conduta, foram
propostas melhorias no ambiente domiciliar, para que houvesse maior riqueza de
estimulos sensoriais (visuais, auditivos, vestibulares, etc). Uma vez que é necessario
manter vigilancia diante da salude visual e auditiva da crianca ndo verbal, para
determinar assim, 0s niveis sensoriais da crianca, realizando sempre avaliacfes
periddicas desses sistemas. Foram propostas técnicas de mobilizacdo articular,
alongamento e posicionamento articular e postural (decubitos), com foco no pé

equino, na postura “relaxada” das maos e na auséncia de controle cervical e de tronco.
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Para a postura sentada, foram indicadas as talas, orteses e apoio do cuidador e a sua
possivel evolugdo para o treino seguro da posi¢ao ortostatica para paciente.
Algumas orientacdes em saude voltadas para os pais e cuidadores, abordaram
a importancia da fisioterapia para prevenir contraturas e complicacdes secundéarias,
além de adaptagbes na residéncia para dispor de mais conforto e bem-estar da
crianca. Também foi abordado a atencao voltada para a alimentacao/dieta da crianca,
com o objetivo de prevenir bronco aspiracdo, manter um bom funcionamento intestinal

e proporcionar um bem-estar geral da paciente.
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5 CONSIDERACOES FINAIS

A INAD é um raro disturbio neurodegenerativo progressivo, caracterizado por
alguns sinais e sintomas, como a deterioragdo motora e mental, a hipotonia
acentuada, tetraplegia espastica, distarbios visuais precoces, entre outros. No
presente estudo, a paciente apresentou rapida progressao da doenca, que pbde ser
medida e avaliada através da infantile neuroaxonal dystrophy rating scale, escala
esta,desenvolvida com a finalidade de monitorar a progressao da doenca, através do
sistema de pontuacdo das principais sequelas neuroldgicas da INAD. Através da
histéria clinica da paciente em estudo e da aplicacéo da escala, foi possivel observar
a forte correlacdo entre a pontuacdo obtida na primeira e na segunda aplicacéo, com
0 grau de severidade e avanco dessa patologia. Dessa forma, se faz necessario o
interesse e a participacdo da equipe multidisciplinar de saude, bem como, a
participagcao familiar. Por se tratar de uma condi¢cdo rara e n&o obter tratamento
especifico de cura, ou estabilizacdo do curso da doenca, a INAD se apresenta como
um tema que busca por estudos acurados que possibilitem visibilidade e recursos

terapéuticos que tragam esperanca para esta populacao.
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ANEXOS

ANEXO A:
FICHA DE AVALIACAO FISIOTERAPEUTICA NEOPEDIATRICA DA CLINICA
ESCOLA DE FISIOTERAPIA (CEF) DA UNIVERSIDADE ESTADUAL DA PARAIBA

(UEPB)
DATA DA ADMISSAO: I
1.IDENTIFICACAO:
NOME: Gén.: D/N: Idade:
ENDERECO:
TELEFONES:
MAE: IDADE: ESCOLARID.: PROFISSAO:
PAL: IDADE: ESCOLARID.: PROFISSAO:
ESTADO MARITAL: RESPONSAVEL:
QUEM ENCAMINHOU? PLANO DE SAUDE: S( ) N( ) QUAL:

Il. DADOS SOBRE GESTACAO/PARTO E NASCIMENTO:

GESTA: PARA: ABORTO:

GESTACAO S( ) GESTACAO DESEJADA:S( ) N( )  GESTACAO TRANQUILA: S( ) N(
)

PLANEJADA: N ( ) MAIS/MENOS ( ) MAIS/MENOS ( )
PRE-NATAL:S( ) N( ) INICIO: N° DE CONSULTAS:
HABITOS NA GESTACAO:  FumoS( ) N( ) AlcoolS( ) N( ) DrogasS( ) N( )
TIPO DE PARTO: LOCAL: PROF. ASSISTENTES:

IG: CLASSIFICACAO DO RN: APGAR:

PESO: ESTATURA: PC: PT:
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HISTORIA CLINICA:

QUEIXA PRINCIPAL:

HDA:

IV. HISTORIA FAMILIAR E FAMILIAL

OUTROS FILHOS? S( ) N( ) IDADES:

OBS.:

CONDIGOES DE MORADIA E DINAMICA FAMILIAR:

HA CASOS SEMELHANTES NA FAMILIA?

V. COMPORTAMENTO DA CRIANCA:

1.ALIMENTACAO ATUAL

Tipo:

Frequéncia:

Distirbios:

2.SONO

Durante o dia:

Durante a noite:

Local:

Distirbios:

3.COMPORTAMENTO LUDICO E PSICOSSOCIAL

Interage? S( ) N( ) Pouco( ) Bastante( ) OBS.:

Calmo: S( ) N( ) Agitado: S( ) N( )

Irritado S( ) N( )

4.ESCOLARIDADE (Local, série, dificuldades apresentadas):

V1. INTERROGATORIO SOBRE OS SISTEMAS:

VII. MEDICAMENTOS EM USO:
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VIII. EXAMES REALIZADOS:

Teste do pezinho: Data: / / Resultado:

Teste da orelhinha: Data: / / Resultado:
Teste do olhinho: Data: / / Resultado:
Teste do coragdozinho: Data: / / Resultado:
USTF: Data: / / Resultado:

RM: Data: / / Resultado:

EEG: Data: / / Resultado:

ECG: Data: / / Resultado:

OUTROS:

IX. TRATAMENTOS ATUAIS (Qual? Onde? Frequéncia?)

X. EXAME FISICO - CINETICO — FUNCIONAL

PESO ATUAL: ESTATURA ATUAL: PC ATUAL:

EXAME GERAL DAS ESTRUTURAS (Lesdes, deformidades e malformacdes):

POSTURA:

TONUS (de base, em atividade, topografia, predominio, severidade):

TROFISMO MUSCULAR: FORCA MUSCULAR:

AQUISICOES MOTORAS (Coordenacio sensorio-motoras e os padrdes de postura e de movimento):

MOVIMENTOS INVOLUNTARIOS (Hipercinesias, clénus, tremores, espasmos,etc):

REFLEXOS SUPERFICIAIS E PROFUNDOS:

REFLEXOS E REACOES:

VISAO:

AUDICAO:

COGNICAO:

LINGUAGEM:

OUTROS DISTURBIOS ASSOCIADOS:

X1. DIAGNOSTICO CLINICO:

CID: PROCEDIMENTOS:

DIAGNOSTICO CINETICO-FUNCIONAL:

XIl. PROPOSTA DE TRATAMENTO:




ANEXO B
INFANTILE NEUROAXONAL DYSTROPHY RATING SCALE (INAD-RS)

Atwal et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2020) 15:195 Page 4 of 9

Table 1 The infantile neuroaxonal rating scale with comments and instructions

Item name and score definitions Comments, instructions
1. Gross Motor Skills Consider aids of two small blocks, a small handheld bell, small spoon,
stuffed animal or other bright toy to test visual tracking
1. Hold head upright against gravity while sitting « Typically performed on exam table
« Child cannot hold head erect for at least 3 s without support
(Score =0)

« Child holds head erect for at least 3 s without support (Score = 1)
- Child holds head erect and steady for at least 15 s without support

(Score =2)
2. Roll over « Typically performed on exam table
« Child does not roll front to back or back to front (Score = 0)
» Child rolls front to back or back to front, but not both (Score = 1)
« Child rolls front to back and back to front (Score = 2)
3. Sit with support « Typically performed on exam table
« Child cannot sit with support (Score = 0)
« Child tenses muscles in an effort to maintain sitting position (Score =
1)
« Child sits with slight support for at least 30s (Score = 2)
4. Sit without support « Typically performed on exam table
« Child cannot sit without support (Score = 0)
« Child sits without support for at least 5 s (Score = 1)
« Child sits without proper support for at least 30s (Score = 2)
5. Stand aided
« Child cannot stand aided (Score = 0)
« Child can stand aided (Score = 1)
- Child raises self to a standing position, using a chair or other
convenient object for support
6. Stand unaided
a. Child cannot stand unaided (Score = 0)
b. Child can stand alone for at least 3 s after you release his or her
hands (Score=1)
c. Child comes to a standing position without using any support
(Score =2)
7. Does head lag with dynamic change of position? « Have child lie on table

a. Child cannot hold head when raised from supine to sitting by
pulling on the arms (Score = 0)

b. Child has head lag when raised from supine to sitting by pulling on
the arms (Score = 1)

c. Child has no head lag when raised from supine to sitting by pulling
on the arms (Score = 2)

®

Peripheral limb function: Hand « Give child block or small toy
a. Child has no hand grip and/or contractures (Score = 0)

b. Child shows finger grip (pincer) (Score = 1)

c. Child holds object in hand (Score = 2)

Peripheral limb function: Feet

a. Child has contractures of both feet (Score = 0)

b. Child has pes equinus or pes cavus without contracture (Score = 1)
c. Child has no foot deformity (Score = 2)

0

10. Crawling
a. Child cannot crawl (Score =0)
b. Child moves from lying prone to being up on hands and knees
(Score =1)
c. Child makes forward progress of at least 5 ft by crawling on hands
and knees (Score = 2)

11. Walk aided
a. Child cannot walk with support (Score = 0)
b. Child walks with support by a person and initiates multiple steps
(Score=1)
c. Child walks independently while using or holding onto support
(Score = 2)

12. Walk unaided
a. Child cannot walk without support (Score = 0)
b. Child takes at least 3 steps without support, even if gait is stiff-
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Table 1 The infantile neuroaxonal rating scale with comments and instructions (Continued)

Item name and score definitions Comments, instructions

legged and wobbly (Score = 1)
c. Child takes at least 5 steps independently, displaying coordination
and balance (Score =2)

2. Fine Motor Skills

1) Reaches for objects « Ensure object is light (e.g. light-weight block, light-weight bell)
« Child does not reach for an object (Score =0)
« Child extends one or both arms forward to reach object, but does
not touch object (Score = 1)
« Child extends one or both arms forward to reach object and touches
object with any part of either hand (Score = 2)

2) Grasps small objects
+ Child cannot pick up block (Score = 0)
« Child picks up block using one or both hands (Score = 1)
« Child uses pad of his or her thumb and any fingertip to grasp block
(Score=2)

3) Picks up food or spoon « Use plastic spoon, put in child’s hand and see if brings to mouth
« Child cannot pick up food pellet or spoon (Score = 0)
« Child grasps food pellet or spoon, but does not bring it to his/her
mouth (Score=1)
« Child grasps food pellet or spoon and brings it to his/her mouth
(Score=2)

4) Rings bell
« Child does not reach for bell (Score =0)
» Child extends one or both arms forward to reach bell and touches
bell with any part of either hand (Score = 1)
« Child picks up bell and attempts to ring bell (Score =2)

5) Transfer objects
« Child does not grasp ring when handed (Score =0)
« Child uses at least one hand to grasp ring for at least 2 s (Score = 1)
+ Child grasps ring and transfers from hand to hand (Score =2)

6) Place one block on another
« Child does not attempt to place one block on another (Score = 0)
« Child attempts to place one block on another, but is unsuccessful
(Score=1)
« Child is successful to place one block on another (Score = 2)

3. Bulbar Function

1) Swallows saliva + History based
+ Child drools most of the time, requiring bib or several shirt changes
per day (Score =0)
« Child drools occasionally (does not require a bib or a shirt change)
(Score=1)
« Child does not drool (Score =2)

2) Swallows pureed food « History based
+ Child cannot eat pureed food (Score = 0)
» Child can occasionally eat pureed food (Score = 1)
« Child can eat pureed food with no problem (Score = 2)

3) Swallows solid food (including soft foods) « History based
« Child cannot eat solid food (Score = 0)
« Child can occasionally eat solid food (Score = 1)
+ Child can eat solid food with no problem (Score = 2)

4) Bite strength « Can place gloved hand in mouth to assess bite strength
+ Absent (Score = 0) « Altematively can be history based by asking parents / caregivers
+ Weak (Score=1)
+ Strong (Score =2)

5) Nourishes liquids by syringe or tube feeding
« Syringe feeding or tube feeding only (Score = 0)
« Syringe feeding or tube feeding most of the time or occasional
(Score=1)
+ No syringe or tube feeding (Score = 2)

6) Tube feeding
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Table 1 The infantile neuroaxonal rating scale with comments and instructions (Continued)
Item name and score definitions Comments, instructions

« Permanent (Score = 0)
« Occasional (Score =1)
« Never (Score =2)

7) Upper Airway
« Tracheotomy or CPAP support (Score = 0)
« Child has sleep apnea (Score =1)
« Child has normal sleep respiration (score = 2)

4. Ocular
1. Nystagmus + Observe at rest, some have constant nystagmus, some only brief
« Child has nystagmus most of the time (Score = 0) when shifting gaze

« Child has occasional nystagmus (Score = 1)
+ Child has no nystagmus (Score = 2)

2. Strabismus® « Severe Strabismus: Constant exotropia
« Severe (Score =0) + Moderate Strabismus: Exotropia > 50% of the exam before
+ Moderate (Score = 1) dissociation, or Exotropia < 50% of the exam before dissociation
« Mild/No Strabismus (Score = 2) « Mild Strabismus: No exotropia unless dissociated, recovers in > 5;
no exotropia unless dissociated, recovers in 1-5 s; or no exotropia
unless dissociated, recovers in < 1 s (phoria)
3. Tracks human face « Asses if they track face from around 1 ft. away

« Child does not track human face (score = 0)
« Child fixes gaze on a person for at least 2 s (score = 1)
« Child turns head to follow a person through the room (score = 2)

4. Tracks object + Use small toy
« Child does not track an object (score = 0)
« Child's eyes follow an object that is moved horizontally or vertically

(Score=1)
« Child’s eyes follow an object that is moved in a circular motion
(Score =2)
5. Optic atrophy/temporal pallor « Either by way of indirect fundoscopy or slit-lamp exam by pediatric
« Child has severe optic atrophy/temporal pallor (Score =0) ophthalmologist

« Child has moderate optic atrophy/temporal pallor (Score = 1)
« Child has mild or no optic atrophy/temporal pallor (Score = 2)

5. Temporo-frontal

1) Interacts with parents or examiner « Helpful to have parents elicit emotional response to parental voice
+ Child does not interact with parent or examiner (Score = 0) or movement
« Child clearly responds to the person’s voice (Score = 1)
« Child actively participates in at least one play routine (Score = 2)

2) Responds to verbal commands
+ Child does not respond to verbal commands (Score = 0)
« Child stops reaching for objects in response to “no,” but does not
respond in an appropriate manner to other requests (Score = 1)
« Child responds in an appropriate manner to at least one spoken
request more complex than “no” (does not need to complete task)
(Score=2)

3) Repeats simple sounds
« Child does not repeat simple sounds (Score = 0)
« Child repeats a single vocalization only (Score = 1)
« Child repeats two different, distinct vocalizations (Score = 2)

4) Smiles
« Child does not smile nor vocalize mood (Score = 0)
« Child expresses at least one mood (Score = 1)
« Child's mood or focus can change in response to speaker’s attention
(Score =2)

5) What is the child's affect?
- Sad, distressed or crying a lot (Score = 0)
« Neutral affect (Score = 1)
« Happy, ebullient, or cooperative (Score =2)

6) Speaks individual words
« Child does not speak individual words (Score = 0)
« Child imitates at least one word, even if imitation consists of vowels
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Table 1 The infantile neuroaxonal rating scale with comments and instructions (Continued)

Item name and score definitions

Comments, instructions

only (Score=1)
« Child uses at least one word to make wants known (Score = 2)

7) Puts words together
« Child does not use words (Score = 0)
« Child uses at least one word to make wants known (Score = 1)
« Child produces at least one utterance that includes two or more
words (Score = 2)

8) Point to objects in a book
« Child does not attempt to point to an object in a book (Score =0)
« Child points to object in a book, but does not identify object that
was named (Score =1)
« Child points to object in a book that was named (Score = 2)

6. Autonomic Nervous System

1) Constipation
« Child has fewer than 2 bowel movements per week and is
dependent on a laxative (Score = 0)
« Child has 2 or more bowel movements per week and is dependent
on a laxative (Score = 1)
« Child has 2 or more bowel movements per week without a laxative
(Score =2)

2) Urinary
« Indwelling catheter or dependent upon catherization (Score = 0)
« Catherization no more than once per day (Score = 1)
« No catherization required (Score = 2)

« History based

« History based




ANEXO C

IMAGENS DOS LAUDOS DOS EXAMES REALIZADOS PELA PACIENTE

Laudo de Polissonografia: Resultado
Exame reali em amb

calmo e ¢

com inicio dos registros ao
apagar das luzes e despertar espontineo.

O exame fol iniciado as 23:34:29 horas e finalizado as 05:41:41. A laténcia para
© inicio do sona foi de 0.6 min e a laténcia para o inicio sono REM de 92.5 min. O
tempo total de sono (TTS) foi de 295.0 min, com eficiéncia do sono de 80.3%. A
distribuicdo dos estagios do sono mostrou 6.9% de estagio N1, 32.5% de estagio N2,
29.7% de estdgio N3 e 30.8% de sono REM. O tempo acordado apés o adormecer foi
de 34.5 min. Ocorreram 16 despertares, sendo o indice de 3.3 (n*/h).
O indice de movimentos periédicos de membros inferiores foi de 0.0 (n*/h),
sendo 0.0 (n?/h) associados a despertares.
O numero total de eventos respiratérios foi de 60, sendo 0 apneias obstrutivas,
9 apneias centrais, 0 apneias mistas, 51 hipopneias e 0 “RERAs”. O indice de distirbio
respiratério (IDR) foi de 12.2 (n*/h). O indice de apneias/hipopneias (IAH) foi de 12.2
(n*/h), sendo 1.8 apneias/h e 10.4 hipopneias/h. A saturagdo da oxi-hemoglobina
(Sp0:) basal foi de 95%, a média 96% e a minima de 76%. O indice de dessaturagio foi
de 26.8 (n"/h) durante o sono REM e de 7.2 (n*/h) durante o sono NREM. Permaneceu
4.2% do tempo total de sono com SpO; abaixo de 90%.
Ndo apresentou respiracdo de Cheyne-Stokes.

Conclusdo: —

1. Eficiéncia do sono normal

2. Distribuicao dos estagios do sono dentro da normalidade

3. Aumento no nGmero de es

;A ﬁumemo leve no indice de apnéia/hipopnéia (IAH) por eventos obstrutivos
: Gao da oxi-h bi laci aos eventos respiratérios

6. Ronco presente.

Figural -

procedimento b 4 -
Exame polissonografico noturno registrado no sistema Alice 6%, Foram ullllud:;so o:
registros de EEG: F4-M1, F3-M2, C4-M1, C3-M2, 02:M1, 01-M2; EOG esquel b ¥
direito; EMG: mentoniano/submentoniano; EMG: tibial bilateral; ECG: montagem )
modificada; fluxo aéreo nasal por canula de pressdo e oronasal por lem‘\ls\or; 5?‘2‘:90
ério tordcico e por pl fi do da o oy
. (Sp03) por oximetria de pulso; sensor de ronco (microfone) e posicdo corporal no leito.

» ¥
Andlise do Sono .
Data/Hordrio mlo: 03/11/2020 23:34:29
Data/Hordrio de Término: :éxﬁx/z?:;o:s:u‘u
Duragdo da gravagdo (TTR ~tempo total de registro) .6 mi
Tempo na cama (TNC de luzes desligadas a luzes ligadas) 367.2 minutos
Tempo Total de Sono (TTS): 295.0 minutos

Laténcia para o Incio do sono: 0.6 minutos - Normal: § - 30
min

Laténcia para o sono REM: 92.5 minutos - Normal: 70 =
g 345 minutos
Tempo acordado apés o adormecer: .
Eficiéncia do Sono (TTS/TNC x 100): 80.3% - Normal: > 85%
agios do Sono ;
NL N2 N3 REM Vigiia
Minutos 205 96.0 875 910 345
% de TTS 69 2S5 297 308
Valor Normal  2-5% 45-55% 20-25% 20-25%
Despertares
Nimero Indice (n*/n)
Total de Despertares. 16 3.3 - Normal: < 10/h
Frequéncia Cardiaca
Média [bpm] Mix [bpm]
Total 106.0 1400 |
REM 116
NREM 1035
Vigiha 1256

Figura 2-
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Laudo e resultados apresentados no exame de Polissonografia da paciente realizado em

03/11/2020.

Exame: RESSONANCIA MIAGNETICA DO ENCEFALO

UIIESS0Nograla Com UOPpIEr GOIoNuy
Densitometria Ossea

Radiologia Digital
TECNICAS DE EXAME:
Plano sagital, sequéncia "SPIN-ECHO", princip em T1.
Plano axial, sequéncia "“TURBO SPIN-ECHO", di

Plano coronal, sequéncia “TURBO SPIN-ECHO", i em
T2.

Plano coronal, sequéncia STIR.

Plano axial, sequéncia IR.

Plano axial, ia FLAIR, rincipals
Plano axial, sequéncia "GRADIENT ECHO",

Plano axial, sequéncia "ECHO-PLANAR", b il

emT2".
em difusdo.

Foram adquiridas sequéncias antes e apds o uso meio de contraste intravenoso
(gadolineo).

COMENTARIOS:

Areas focais de hipersinal em T2/FLAIR, discreto hipossinal em T1, sem realce pés-
contraste venoso e sem restri¢ao a difusdo da agua, comprometendo a substancia branca
junto aos comos p dos laterais, p adreas-ainda

\ _nao mielinizadas. Restante do parénquima cerebral, tronco e cerebelo de morfologia e
| “sinalormais.

Nao h4 evidéncias de processo expansivo i ou de colego Xt
ou abaixo do tentdrio.

O sistema ventricular é de topografi i 0es normais.
Aspecto anatdmico das cisternas da base e da idade dos isféri
Nao houve impregnagao anémala pelo agente paramagnético intravenoso.
Fluxo normal ao nivel das grandes artérias do sistema carotideo e vértebro-basilar.

Corpo caloso normalmente formado.
0Os hi

is acima

tem morfologia e ir de sinal p d
Nao h4 sinais de hi pias da i
Jungao cranio-cervical anatémica.
E mucoso dos seios 5 e das células etmoidais

bilateralmente.
Mastéides com aerago normal.
Hipertrofia de adendides, reduzindo a amplitude do cavum.

Figura 3 — Laudo da RM do Encéfalo da crian

| emT2.

f.oan
[

¢a realizado em 18/01/2021.



m:w
Resultados: Ver figuras e tabelas

Comentarios e conclusdes:

1. Os potenciais de nervo sensitivo dos nervos Surais tém amplitudes e velocidades de condugao
normais.

2. Os potenciais de masculo dos nervos Tibiais e Fibulares tém amplitudes, laténcias motoras distais e
velocidades de conduc3o normais.

3. Os potenciais de nervo sensitivo dos nervos Medianos e Ulnares tém amplitudes normais e
velocdades de condug3o normais.

4. Os potenciais de musculo dos nervos Megdianos e Ulnares t&m amy litudes, laténcias motoras distais
€ velocidades de condugdo normais. e ; p

5. A életromiografia de agulha foi normal nos misculos Deltdide, Biceps, Biceps femoral, lliopsoas e
paravertebral toracico. No vasto medial observamos potenciais de unidade motora com discreto
sumento de amplitude e redugdo no padrdo de recrutamento porém com ativacao irregular.

Esta ENMG ndo revelou

significativas, Hj de causa central?

Figura 4 — Laudo da Eletroneuromiografia (EMG) realizado em 27/04/2021.
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ANEXO D
PARECER DE APROVACAO DA PESQUISA DO COMITE DE ETICA E PESQUISA
EM SERES HUMANOS

UNIVERSIDADE ESTADUAL DA
PARAIBA - PRO-REITORIA DE €2w«i mo
POS-GRADUACAO E asil
PESQUISA - UEPB / PRPGP

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: DISTROFIA NEUROAXONAL INFANTIL: RELATO DE CASO
Pesquisador: KELLY SOARES FARIAS

Area Tematica:

Versao: 1

CAAE: 74421623.3.0000.5187

Instituigdo Proponente: UNIVERSIDADE ESTADUAL DA PARAIBA
Patrocinador Principal: Financiamento Préprio

DADOS DO PARECER

Numero do Parecer: 6.329.268

Apresentagao do Projeto:

Trata-se de um estudo observacional descritivo. (O caso clinico sera realizado na Universidade Estadual da
Paraiba na modalidade de Teleconsulta, e também, possibilitando o acompanhamento, por meio do
Telemonitoramento, por meio de aparelhos tecnolégicos, tendo auxilio na avaliagdo e reavaliagdo na
modalidade presencial. O estudo sera realizado em uma paciente crianga, do sexo feminino, que possui o
diagnéstico de Distrofia Neuroaxonal Infantil e esta sendo atendida, regularmente, no Centro de Reabilitagcdo
de Olinda - PE (CRO).

Objetivo da Pesquisa:

Geral:

Apresentar a fisiopatologia da doenga, como também, a evolugdo dos comprometimentos neurolégicos
apresentado por uma paciente portadora da Distrofia Neuroaxonal Infantil.

Objetivos Especificos

Compreender a fisiopatologia da INAD, com enfoque na regressdo motora e cognitiva apresentada por uma
paciente;

Aplicar uma avaliagao neurolégica em uma paciente com INAD, envolvendo aspectos motores e cognitivos;

Propor, tendo por base seu quadro clinico, uma conduta fisioterapéutica que possibilite uma maior

Endereco: Av.das Baraunas, 351- Campus Universitario

Bairro: Bodocongo CEP: 58.109-753
UF: PB Municipio: CAMPINA GRANDE
Telefone: (83)3315-3373 Fax: (83)3315-3373 E-mail: cep@setor.uepb.edu br
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UNIVERSIDADE ESTADUAL DA

PARAIBA - PRO-REITORIA DE
POS-GRADUAGAO E

PESQUISA - UEPB / PRPGP

Continuagéo do Parecer: 6.329.268

adequada ao que se propde. O Caso clinica apresenta todos os documentos necessarios.

Conclusoes ou Pendéncias e Lista de Inadequagoes:

asil

Plataoforma

R

O projeto apresenta todos os documentos necessarios, desta forma esta aprovado alvo melhor

entendimento.

Consideragoes Finais a critério do CEP:

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situacdo
Informagdes Basicas| PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_P | 19/09/2023 Aceito
do Projeto ROJETO 2124133.pdf 22:30:20
Projeto Detalhado / | TCCDistrofiaNeuroaxonalinfantiCOMPL| 19/09/2023 |KELLY SOARES Aceito
Brochura ETO.docx 22:26:22 |FARIAS
Investigador
Declaracao de CARTAAnNaBeatriz.docx 19/09/2023 |KELLY SOARES Aceito
Instituicao e 22:23:33 |FARIAS
Infraestrutura
Declaragao de Olinda_2023.jpeg 19/05/2023 |KELLY SOARES Aceito
Instituicao e 17:58:49 |FARIAS
Infraestrutura
Outros TermoColeta_2023_Kelly.pdf 19/05/2023 |KELLY SOARES Aceito

17:56:59 | FARIAS
Folha de Rosto Distrofia_folhaDeRosto.pdf 10/05/2023 |KELLY SOARES Aceito
16:31:07 | FARIAS
Declaracao de Institucional_DistrofiaNeuroaxonalinfantill 10/05/2023 |KELLY SOARES Aceito
Instituicdo e .pdf 16:30:45 |FARIAS
Infraestrutura
Declaragao de TC_DistrofiaNeuroaxonallnfantil.pdf 10/05/2023 |KELLY SOARES Aceito
concordancia 16:30:23 | FARIAS
Declaragao de TCDLU_DistrofiaNeuroaxonallnfantil.pdf| 10/05/2023 |KELLY SOARES Aceito
Pesquisadores 15:54:34 | FARIAS
TCLE / Termos de | TCLE_DistrofiaNeuroaxonallnfantil.pdf 10/05/2023 |KELLY SOARES Aceito
Assentimento / 15:51:43 |FARIAS
Justificativa de
Auséncia

Situagao do Parecer:
Aprovado

Enderecgo:
Bairro: Bodocongd
UF: PB

Telefone:

Av. das Baratnas, 351- Campus Universitario

CEP: 58.109-753

Municipio: CAMPINA GRANDE
(83)3315-3373

Fax: (83)3315-3373 E-mail:

cep@setor.uepb.edu.br
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APENDICES
APENDICE |

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

DISTROFIA NEUROAXONAL INFANTIL: RELATO DE CASO

Prezado (a) Senhor (a):

Gostariamos de convidar a criangca sob sua responsabilidade para participar
da pesquisa intitulada “DISTROFIA NEUROAXONAL: RELATO DE CASOQO”, a ser
realizada na Universidade Estadual da Paraiba (UEPB) do municipio de Campina
Grande/PB, no departamento de Fisioterapia, com o objetivo de apresentar a
fisiopatologia da doenga, como também a evolucdo dos comprometimentos
neurologicos apresentados pela crianca. Caso o(a) senhor(a) decida aceitar o
convite, sera submetido(a) ao(s) seguinte(s) procedimento(s): Inicialmente o(a)
senhor(a) participara junto a paciente, de uma avaliacdo onde sera coletado a
anamnese e realizado o exame fisico e cinético-funcional da crianca e, em seguida,
sera aplicado, na paciente, a Infantile Neuroaxonal Dystrophy Rating Scale (INAD-
RS), desenvolvida por Atwal et al. (2020) que € composta por uma série de testes
mais especificos para criangcas portadoras da Distrofia Neuroaxonal Infantil, com
pontuacao padronizada para medidas especificas de avaliacdo das Atividades de
Vida Diaria (AVD’s) e fungdes vitais anormais no INAD, a escala apresenta-se em 6
subcategorias, as quais irao avaliar: Coordenacdo motora grossa; Coordenacao
motora fina; Fungao bulbar; Ocular; Témporo-Frontal; Auténomo. Apresenta também
elementos de outras escalas ajustados para o estado da doenca, que sao
clinicamente significativas, validadas e padronizadas usadas em outras doencas
neurodegenerativas pediatricas.

Esclarecemos que a participacao da crianca € totalmente voluntaria, podendo
o(a) senhor(a) solicitar a recusa ou desisténcia de participacado da crianga a qualquer
momento, sem que isto acarrete qualquer énus ou prejuizo a crianga. Esclarecemos,
também, que as informacgdes da crianca sob sua responsabilidade serdo utilizadas

somente para os fins desta pesquisa (ou para esta e futuras pesquisas) e serao
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tratadas com o mais absoluto sigilo e confidencialidade, de modo a preservar a
identidade da crianca.

Esclarecemos ainda, que nem o(a) senhor(a) e nem a crianga sob sua
responsabilidade pagarao ou serao remunerados(as) pela participacao.

O beneficio esperado sera a apresentacao de uma avaliacdo mais especifica
para portadores da Distrofia Neuroaxonal Infantil, além de evidenciar a regressao
neurolégica apresentada, e também, discorrer sobre a patologia e
consequentemente, a oportunidade de realizar uma abordagem melhor e mais
eficiente direcionadas para os planos de tratamento fisioterapéutico. Quanto aos
riscos, eles serdo minimos, uma vez que a aplicacdo dos instrumentos nao causa
nenhum desconforto e ndao € um procedimento invasivo, podendo haver, apenas,
interferéncia na rotina da criangca e/ou desconforto desta ao interagir com os
avaliadores, conforme a Resolucdo CNS 466/12/CNS/MS.

Informamos que esta pesquisa atende e respeita os direitos previstos no
Estatuto da Crianca e do Adolescente (ECA), Lei Federal n° 8069 de 13 de julho de
1990, sendo eles: a vida, a saude, a alimentacao, a educacgao, ao esporte, ao lazer,
a profissionalizacdo, a cultura, a dignidade, ao respeito, a liberdade e a convivéncia
familiar e comunitaria. Garantimos também que sera atendido o Artigo 18 do ECA: “E
dever de todos velar pela dignidade da crianca e do adolescente, pondo-os a salvo
de qualquer tratamento desumano, violento, aterrorizante, vexatério ou
constrangedor.”

Caso o(a) senhor(a) tenha duvidas ou necessite de maiores esclarecimentos
podera nos contatar, Kelly Soares Farias, kll.soares1@gmail.com, (83) 99680-8906
ou Ana Beatriz Aragao Monteiro Santos, anabeatriz.cq@hotmail.com, (83) 99139-
1700 ou procurar o Comité de Etica em Pesquisa Envolvendo Seres Humanos da
Universidade Estadual da Paraiba, CNPJ: 12.671.814/0001-37. Rua Baraunas,351 -
Bairro Universitario - Campina Grande-PB, CEP 58429-500.

Este termo devera ser preenchido em duas vias de igual teor, sendo uma delas

devidamente preenchida, assinada e entregue ao(a) senhor(a).

Olinda, de de 2023.

%{1{/ jmwo f YY)

Pesquisador Responsavel
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(NOME POR
EXTENSO DO RESPONSAVEL PELO PARTICIPANTE DA PESQUISA),

tendo sido devidamente esclarecido sobre os procedimentos da pesquisa,

concordo com a participagdo voluntaria da crianga sob minha

responsabilidade na pesquisa descrita acima.



APENDICE Il

CARTILHA DE ORIENTACOES EM SAUDE AOS PAIS E CUIDADORES

Vamos indicar alguns
exercicios que podem ser
realizados em casa e
algumas orientagdes para os
pais e cuidadores!

Umguiade
exercicios e
orientagbées em
saude!

Exercicios
Fisioterapéuticos
N

UNIVERSIDADE ESTADUAL DA PARATBA
CAMPUS I - CAMPINA GRANDE
CENTRO DE CIENCIAS BIOLOGICAS E DA SAUDE
DEPARTAMENTO DE FISIOTERAPIA

Separe um momento do dia, para
realizar os exercicios;

Busque um ambiente calmo;

ANA BEATRIZ ARAGAO MONTEIRO SANTOS Mantenha semprea
comunicagdo com a crianga;

Orientador(a): Profa. Dra. Kelly Soares Farias
Coloque uma musica infantil, em
som ambiente e tente perceber
se ela gosta.

4. Agora realize o

movimento em rotacao
— % do punho da crianga.

5. Tentar manter a
crianga sentada,
com apoio dos pais
2. Apoie o pé da crianca com a ou curdadores, por
= ; quanto tempo for
sua mdo e tente realizar o

. 5 possivel.
movimento mostrado  acima,
tentando flexionar e depois,
estender o joelho da crianga. 6. Com apoio e
Lembre-se sempre de respeitar auxilio tentar !
os limites dos movimentos. colocar acrianga 4
em pé. (M) 1
5 !.'zegm e 2 Tentar realizar
series epemetes 05 exercicios @
Mantenha um intervalo todos osdias. -

delminutoentreas
seéries.

= \ 3. Segurando amao e
Ve apoiando o braco da crianca,
f? faga o alongamento
apresentado ao lado.
r N&o deixe a mao da crianga
na posicéo “caida”, realize o

movimento a partir da méo
apoiada.

1. Inicie com alongamento dos
pés, realize o exercicio como
na figura acima, realizando o
movimento nos mesmos
sentidos da seta. N&o force o
exercicio, realize dentro do
limite que pode ser
realizado;

Realize o exercicioem2
séries del0repetigoes;

Mantenha um intervalo

delminuto entreas
séries;

Esteja sem

inte e
incent‘imm acrianga.

Fisioterapia
0 acompanhamento fisioterapéutico e os
exercicios realizados em casa, sdo
extremamente importantes para prevenir
contraturas e complicagbes secundarias.
Se possivel, realizar adaptagGes em casa
para dispor de mais conforto e bem-estar
da crianca.

Alimentagdo
E sempre importante manter a
alimentagdo/dieta da crianca adequada,
objetivando prevenir broncoaspiracoes,
bom funcionamento intestinal e o bem-
estar geral da crianca.

Vigilanci
Realizar sempre avaliagbes periddicas
da visdo e da audigdo, possibilitando
determinar os niveis sensoriais da
crianga.

REFERENCIAS

Gregory A, Kurian MA, Maher ER, et al. PLA2G6-
Neurodegeneragdo Associada. GeneReviews,
Universidade de Washington, Seattle.Criado em:
19 de junho de 2008; Atualizado: 23 de margo
de 2017.
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