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RESUMO

Objetivo: Relatar os aspectos funcionais de uma crianca
com mucopolissacaridose tipo 1, descrevendo suas principais
alteragdes ap6s breve tratamento fisioterapéutico.

Descri¢do do caso: Crianga com 34 meses, portadora
de mucopolissacaridose tipo 1 iniciou tratamento fisiotera-
péutico, duas vezes por semana, durante 50 minutos, sendo
avaliada mensalmente por meio das atividades propostas
pela Escala de Desenvolvimento Motor (EDM), que analisa
a motricidade fina e global, o equilibrio, 0 esquema corporal
e a organizacdo temporal e espacial. Na primeira avaliagdo,
a crianga apresentava-se com 34 meses de idade cronolégica
e 18 meses de idade motora geral, com melhor pontuagio
no item organizagio espacial, segundo a EDM. Apés quatro
meses, a idade motora geral era de 20 meses; porém, houve
melhora da motricidade global.

Comentdrios: A andlise das atividades funcionais do
paciente relatado demonstrou atraso no desenvolvimento
motor. A intervencdo terapéutica possibilitou evolugio
favordvel, principalmente na motricidade global, mesmo
tratando-se de um portador de doenga evolutiva.

Palavras-chave: deficiéncias do desenvolvimento; mu-
copolissacaridose I; desenvolvimento infantil; fisioterapia.

ABSTRACT

Objective: To report the functional aspects of a child
with mucopolysaccharidosis type 1 and to describe its main
dysfunctions after a brief physiotherapy intervention.

Case description: A 34 months old child with mu-
copolysaccharidosis type 1 started a physiotherapy treat-
ment twice a week (50 minutes each session). Her motor
skills were monthly evaluated by the Motor Development
Scale (MDS), which analyzes fine and global motor skills,
balance, body schema and temporal and spatial organiza-
tion. In the first evaluation, the child had 34 months of
chronological age and 18 months of global motor age,
with better performance in spacial organization, accord-
ing to MDS. After four months, the child had 20 months
of general motor age; however, the global motor skills
improved.

Comments: The analysis of the patient’s functional
activities showed motor delay. The therapeutic interven-
tion allowed favorable outcome, mainly in the global
motor skills, even considering the presence of a progres-

sive disease.

Key-words: developmental disabilities; mucopolysac-
charidosis I; child development; physical therapy.
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Introducao

As mucopolissacaridoses (MPS) sio desordens metabdli-
cas hereditdrias e progressivas causadas por erros inatos do
metabolismo que levam a deficiéncia da func¢do de enzimas
que atuam nos lisossomos celulares. Tais enzimas estdo
envolvidas na degradagdo de glicosaminoglicanos (GAGs),
antigamente conhecidos por mucopolissacdrides. Os GAGs
(agtcares ligados a uma proteina central) acabam por se acu-
mular nos lisossomos de tecidos 6sseos, cardiacos e nervosos,
ocasionando alteracdes morfolégicas e funcionais®.

A Sindrome de Hurler (MPS tipo 1) decorre da deficiéncia
da atividade da enzima o-L-iduronidase, responsdvel pela
degradacdo dos mucopolissacarideos, ocorrendo depésito dos
GAG:s (sulfato de heparan e de dermatan) em tecidos moles e
interrupgao do desenvolvimento normal das estruturas dsseas.
Caracteriza-se por ser doenga multisistémica e progressiva,
com anormalidades ésseas, atraso no desenvolvimento neu-

r?, além de complicacdes cardiacas resultantes da

romoto
elevada deposi¢ao de GAGs nas artérias corondrias e vdlvulas
cardfacas"?. Apesar do atraso motor evidente nos pacientes
acometidos, os relatos acerca das caracteristicas motoras e
funcionais sdo escassos, e o conhecimento desse aspecto da
doenga vem aumentando mais recentemente, apds o advento
da intervengdo medicamentosa®.

A influéncia do tratamento fisioterapéutico na MPS tipo 1
ndo é descrita em pesquisas cientificas, sendo tal intervencio
prescrita para otimizar a funcionalidade e a autonomia de
criancas portadoras da doenca. Desse modo, o objetivo do
estudo foi relatar os aspectos funcionais de uma crianca com
MPS tipo 1, descrevendo as principais altera¢des na sua capa-

cidade motora ap6s uma breve intervengdo fisioterapéutica.

Descricao do caso

A publicacdo do relato foi aprovada pelo Comité de Etica
em Pesquisa e Mérito Cientifico do Centro Universitdrio
Herminio Ometto (Uniararas). O responsavel autorizou a sua
participacdo no estudo, assinando o termo de consentimento
livre e esclarecido.

Trata-se de crianga do género feminino, com dois anos e
nove meses de idade. A paciente era portadora de MPS tipo
1 e apresentava insuficiéncia mitral leve, hepatomegalia,
opacificacio de cérneas, diminui¢do da acuidade auditiva,
sulcos cerebrais levemente atenuados em lobos parietais
e frontais a direita, hérnia umbilical, camptodactilia e li-
mitagdes articulares em cotovelos e punhos. O diagndstico
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foi confirmado pelo Departamento de Genética Médica da
Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Estadual de
Campinas (Unicamp) por meio do exame de cromatografia de
GAGs na urina, que revelou dermatan e heparan-sulfatiria.
A dosagem de GAGs na urina foi elevada (376mcg/mg de
creatinina) e a atividade da enzima alfa-L-iduronidase foi
0,037nM/h/mg (valor minimo da normalidade: 32nM/h/mg,
em leucdcitos), confirmando o diagnéstico de MPS tipo 1.

Foram realizadas mensalmente cinco avalia¢Ges, utilizando-
se a Bscala de Desenvolvimento Motor (EDM)™. Tal escala
compreende um conjunto de provas diversificadas, como
construir uma torre, subir em um banco, equilibrar-se estatica-
mente em pé e imitar gestos simples, de modo a avaliar o nivel
das habilidades de motricidade fina (atividades de apreensio e
manipulacio de objetos), global (capacidade de deslocamen-
tos corporais), equilibrio (manuteng¢do de posturas estéticas),
esquema corporal (imitagao de gestos), organiza¢do temporal
(linguagem, capacidade de organizagdo de fatos em relagdo a
ordem e duracdo) e espacial (atividades sobre as relacdes entre
os objetos que ocupam o espago). A pontuag¢do da escala oferece
uma idade motora geral (IMG), obtida por meio da soma dos
resultados positivos obtidos nas provas motoras dividida por
seis, sendo os valores expressos em meses. Para classificar o
desenvolvimento motor, calcula-se o quociente motor geral
(QMG) por meio da divisdo entre a IMG e a idade cronoldgica,
multiplicada por 100, graduando-o em muito inferior, inferior,
normal baixo, normal médio, normal alto, superior e muito
superior ao esperado para a idade cronoldgica.

Apés a primeira avaliagdo, iniciou-se a intervengdo tera-
péutica duas vezes por semana, com sessdes de 50 minutos
cada, durante um perfodo de quatro meses. O tratamento
foi baseado em atividades funcionais e lidicas do Conceito
Neuroevolutivo®, com mobilizacdes, alongamentos e ativa-
¢do muscular. As atividades exigiam da crian¢a movimentos
ativos para explora¢do do espaco (passar por um tdnel), equi-
librio e conhecimento do préprio corpo (subir em mdveis),
ultrapassando obstdculos e superficies irregulares (solos
instdveis como colchonetes), associado ao refor¢o verbal
para pegar do chéo colares e pulseiras a serem colocados no
pescogo e membro superior, por exemplo. Dois meses apGs
o inicio do tratamento terapéutico, a crianca foi inserida em
uma escola para socializa¢do e estimulo cognitivo.

Na primeira avalia¢do motora, a crianga apresentou idade
cronolégica (IC) de 34 meses e IMG de 18 meses, com maior
pontuagio nas provas de organizacio espacial, sendo classifi-
cada em desenvolvimento muito inferior em relagdo as crian-

¢as de mesma IC (Figura 1). Na segunda, terceira e quarta
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Figura 1 - Perfil das habilidades motoras na primeira (linha
continua) e quinta avaliacao (linha tracejada). Em cada esfera,
a pontuacéo da escala gerou uma idade motora, de acordo com
a capacidade de execugao nas atividades.

avaliacdo, com 35, 36 e 37 meses de IC, respectivamente, a
paciente manteve a IMG de 18 meses, com melhor pontuagio
nas provas de organizagdo espacial. Na quinta avalia¢do, com
IC de 38 meses, a IMG aumentou para 20 meses, mantendo
suas maiores pontuacdes nas provas de organizagao espacial
e evoluindo nas atividades de motricidade global. A crianga
permaneceu com avalia¢gio do desenvolvimento motor em

nivel muito inferior a sua IC (Figura 1).

Discussao

O desenvolvimento das habilidades motoras requer a
interacdo de atividades relacionadas a socializagdo, ao as-

@ Durante a idade

pecto emocional e cognitivo da crianga
pré-escolar, ocorre a aquisi¢do e o aperfeicoamento dessas
habilidades motoras, combinando-se movimentos que
possibilitam a crianca controlar e perceber seu corpo em
diferentes posturas, o que permite sua locomo¢io de variadas
formas no meio ambiente. O aprendizado dessas habilidades
motoras globais e finas é estabelecido nesse periodo, quando
a crianca aumenta consideravelmente seu repert6rio motor e
adquire os modelos de coordena¢ao do movimento essenciais
ao desempenho posterior nas habilidades especificas?.
Com relagdo a paciente estudada, ela apresentava baixo de-
sempenho tanto na motricidade global como nas habilidades
finas em relag¢do ao esperado para a sua IC. Dados semelhantes
sdo referidos em outros estudos sobre desenvolvimento motor
na MPS tipo 1061112 A deficiéncia na fase de aquisicdo das
habilidades motoras decorre das lesdes do sistema central
e da falta de experiéncias sensério-motoras, dificultando,
assim, a capacidade de planejamento e, consequentemente,
a execugdo das habilidades propostas”-'”.
Dusing ¢z @/ demonstraram deficiéncia nas habilida-
des motoras globais e finas em criangas com MPS tipo 1,
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usando a Escala de Bayley® e a Escala de Desenvolvimento
de Peabody®. Em ambos os estudos, mesmo apresentando
baixos niveis nessas habilidades, as criancas com MPS tipo
1 mostraram evolucdo apés a intervencdo clinica’”, o que
corrobora os achados do caso clinico aqui relatado. A melho-
ra observada na motricidade global pode estar associada ao
aprendizado obtido durante a intervencdo fisioterapéutica,
a qual estimulou o conhecimento de novos movimentos e
posturas, permitindo a crianca vivenciar e experimentar
novos estimulos sensoriais, proprioceptivos, vestibulares e
COgNItivos.

Segundo Shumway-Cook e Woollacott!'?, o equilibrio
surge como uma associagdo em série, sequencialmente orga-
nizada, de rea¢des de equilibrio. Normalmente, criangas com
idade entre dois e trés anos exibem uma postura vertical de
apoio unipodal, de dura¢do mais curta e, no duplo apoio, a
duracdo € relativamente maior. Isso indica uma capacidade
reduzida de equilibrio®, caracteristica também observada no
presente caso, no qual as atividades de apoio tinico eram mais
deficitdrias do que aquelas de duplo apoio. A deficiéncia no
equilibrio das criangas com MPS tipo 1 pode ser observada
em atividades como a marcha, a qual se apresenta menos
madura, além do déficit em atividades como chutar bola ou
ficar em apoio unipodal®'?; o que se observou na paciente
relatada no presente estudo.

Segundo Bueno"”, criancas de dois a trés anos comecam a
adquirir a nogdo corporal (esquema corporal) por meio de ex-
periéncias sensério-motoras e esse esquema completa-se por
volta dos quatro ou cinco anos"'?. J4 a organizacio temporal
sofre modifica¢des devido as condi¢gdes motoras ou cognitivas,
sendo influenciada diretamente por elas"”. Como a crianga
aqui descrita encontrava-se no inicio da sua fase de aquisi¢do
de conhecimento corporal, tanto essa habilidade quanto a
organizagdo temporal encontravam-se abaixo do esperado
devido as deficiéncias motoras e cognitivas apresentadas.

Criangas de trés a quatro anos ndo solucionam as tarefas de
identificagdo das mdos direita e esquerda propostas nas habi-
lidades de lateralidade mais complexas (esquema corporal ).
A direcionalidade e a lateralidade se desenvolvem somente a
partir dos seis anos, quando os hemisférios esquerdo e direito
passam a exercer fun¢des mais definidas. A partir de entdo,
a lateralidade pode ser trabalhada e consolidada por meio
da pritica de atividades globais e jogos, com repeticoes de
experiéncias fundamentais para sua afirmacio’”.

Mesmo com melhor capacidade na habilidade de organi-
za¢do espacial, a deficiéncia em outras dreas, como esquema

corporal, organizacdo temporal e equilibrio, levaram a crianga
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do estudo a apresentar pontuacdes abaixo da sua IC normal,
pois atividades como chutar e jogar a bola requerem uma

nogdo apropriada do corpo, do espago e do tempo, a fim de

tornar possivel planejar e executar a tarefa®'?.

Nio se pode descartar a possivel interferéncia que o am-
biente escolar, envolvimento familiar e reforco de estimulos
motores, sensoriais e cognitivos exerceram no desenvolvi-
mento da crianga. Esses fatores devem ser, portanto, inves-
tigados posteriormente em préximos estudos. Dessa forma,
a intensa estimulagio sensério-motora proporcionada pela

fisioterapia, acompanhada provavelmente do envolvimento
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