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APRESENTAÇÃO

A fisioterapia é uma ciência relativamente nova, pois foi reconhecida no Brasil 
como profissão no dia 13 de outubro de 1969.  De lá para cá, muitos profissionais tem 
se destacado na publicação de estudos científicos, o que gera um melhor conhecimento 
para um tratamento mais eficaz. 

Atualmente a fisioterapia tem tido grandes repercussões, sendo citada 
frequentemente nas mídias, demonstrando sua importância e relevância. 

Há diversas especialidades, tais como: Fisioterapia em Acupuntura, Aquática, 
Cardiovascular, Dermatofuncional, Esportiva, em Gerontologia, do Trabalho, 
Neurofuncional, em Oncologia, Respiratória, Traumato-ortopédica, em Osteopatia, em 
Quiropraxia, em Saúde da Mulher e em Terapia Intensiva. 

O fisioterapeuta trabalha tanto na prevenção quanto no tratamento de doenças e 
lesões, empregando diversas técnicas como por exemplo, a cinesioterapia e  a terapia 
manual, que tem como objetivo manter, restaurar ou desenvolver a capacidade física 
e funcional do paciente.

O bom profissional deve basear sua conduta fisioterapêutica baseada em 
evidências científicas, ou seja, analisar o resultado dos estudos e aplicar em sua 
prática clínica. 

Neste volume 5, apresentamos a você artigos científicos relacionados à 
fisioterapia respiratória e cardiovascular. 

Boa leitura.

Larissa Louise Campanholi
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SÍNDROME DE MARSHALL SMITH: UM RELATO DE 
CASO

CAPíTULO 15

Jênifer Aline Cemim
Centro Universitário UNICNEC 

Osório-RS

Amanda Franciele Valandro
Centro Universitário UNICNEC 

Osório-RS

Éder Kröeff Cardoso
Centro Universitário UNICNEC 

Osório-RS

Wagner da Silva Naue
Centro Universitário UNICNEC 

Osório-RS

RESUMO: Definida como mutação espontânea, 
a Síndrome de Marshall Smith trata-se de uma 
doença infantil, bastante rara, na qual verificam-
se características faciais específicas, problemas 
respiratórios e maturação óssea avançada para 
a idade da criança. Decorrente de uma alteração 
no gene NFIX, presente apenas na criança que 
a possui, mas não em seus pais. O objetivo foi 
relatar o caso de um paciente diagnosticado 
com Síndrome de Marshall Smith, buscando 
evidências sobre a importância da fisioterapia 
para a qualidade de sua vida diária. N.F.E, sexo 
masculino, 6 anos de idade. Ela apresentava 
problemas cardiorespiratórios e escoliose 
torácica grave, os quais têm as características 
mais comuns da síndrome, formação óssea 
anormal, problemas de crescimento e nutrição, 

dificuldade para respirar, retardo mental e 
motor e características faciais incomuns. 
Realizava movimentos ativos, porém restritos, 
não desenvolveu a fala e a parte cognitiva era 
afetada, necessitando de oxigênio auxiliar e 
alimentando-se por gastrostomia. A fisioterapia 
era domiciliar, com sessões de 40 minutos, duas 
vezes/semana, sendo abordado principalmente 
técnicas de higiene brônquica e técnicas de 
cinesioterapia passiva. Embora o paciente 
apresentasse sinais de desconforto durante 
as sessões, observou-se que as intervenções, 
sobretudo as que envolviam a respiração, 
surtiam efeitos imediatos, e as técnicas de 
alongamento eram de grande valia, visto que 
o paciente é acamado, não realiza nenhum 
ou muito pouco movimento ativo e apresenta 
escoliose em nível grave.  Ao analisar o caso 
descrito, considerou-se que a fisioterapia pôde 
proporcionar melhores resultados terapêuticos 
e foi indispensável para a manutenção da 
qualidade de vida.
PALAVRAS-CHAVE: Síndrome de Marshall 
Smith, problemas respiratórios, fisioterapia 
respiratória, cinesioterapia, qualidade de vida.

ABSTRACT: Defined as a spontaneous 
mutation, the Marshall Smith Syndrome is a 
rare child disease, wich shows specifics facial 
characteristics, breathing issues and advanced 
bone maturation for the child age. Due to 
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an alteration in the gene NFIX, only present in the person who is afected, not in the 
parents. The goal was to follow a pacient diagnose with the Marshall Smith Syndrome, 
searching for evidences about the importante of physioterapy aplied to the quality of 
the pacient`s life.N.F.E, male sex, six years old, presents cardiorespiratory issues 
and serious thoracic scoliosis, the most usual Syndrome characteristics are abnormal 
bone formation, growing and nutrition abnormalities, breathing issues, mental and 
physical disability and unusual facial characteristics. He was able to move actively, 
but restrictedly and he didn’t developed the speach and the cognitive part is affected, 
requiring extra artificial oxygen and he feed by gastrostomy. The physioterapy was in 
home done, with 40 minute sessions, twice a week, the mainly exercises are bronchial 
hygiene and passive kinesiotherapy techniques. Although the pacient presented signs 
of discomfort during the sessions, was noticed that the exercises related to the breathing 
had immeadiately effects, and the stretching techniques were well worthy, knowing that 
the pacient is bedridden, don’t do many active movements and shows severe scoliosis. 
Analysing the case, was noticed that the physiotherapy can provide better academics 
therapeutic results and is necessary to the sustain the quality of life.
KEYWORDS: Marshall Smith Syndrome, breathing issues, respiratory phisioterapy, 
kinesiotherapy, quality of life.

1 |  INTRODUÇÃO

A síndrome de Marshall Smith foi descrita pela primeira vez em 1971 pelos doutores 
Marshall, Graham, Scott e Smith que verificaram em dois homens mudanças nos seus 
sistemas esqueléticos (MARSHALL, et al, 1971). Acometimento clínico raro, a síndrome 
de Marshall Smith caracteriza-se por maturação óssea acelerada, dismorfismo facial, 
anormalidades de vias aéreas, atraso de desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia 
e retardo mental. Diagnosticados com tal síndrome possuem uma sobrevida média de 
três anos, principalmente pelas complicações relacionadas com o sistema respiratório 
(MANDIM, et al, 2007).

Acredita-se que a causa da síndrome está relacionada fortemente com uma 
mutação genética nos exóns 2 e 6-10 do gene NFIX. A incidência não é bem estabelecida, 
mas em torno de 1/100000 e com menos de 50 casos descritos na literatura, sendo 
considerada e incluída nos registros de doenças raras (BORQUE, et al, 2017).

A característica mais explícita da criança diagnosticada com a síndrome de 
Marshall Smith é a maturação óssea desenvolvida, que pode ser notada ao nascimento, 
ou nos primeiros meses de vida, nos exames de radiografia, principalmente no punho 
e nos pés, e isso é descrito como idade óssea avançada (MARSHALL SMITH).

Uma das maiores dificuldades de quem tem a síndrome são os problemas 
respiratórios, que consequentemente explica a grande taxa de mortalidade. A ausência 
de complicações respiratórias indica maior sucesso de sobrevivência após os primeiros 
anos de vida (SUMMERS, et al, 1999).
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Em um estudo com uma paciente de 38 anos com esta síndrome, ela tinha 
problemas respiratórios mas levava a vida normalmente, e tinha uma vida sexual ativa, 
fazia o uso de método contraceptivo subdérmico, apesar da doença geralmente não 
atingir a idade adulta, neste estudo se tem este caso excepcional (BORQUE, et al, 2017).

A fisioterapia respiratória atua na prevenção e também no tratamento de doenças 
respiratórias, utilizando diversas técnicas e procedimentos terapêuticos, seja em nível 
ambulatorial, hospitalar, de terapia intensiva ou domiciliar, objetivando estabelecer ou 
restabelecer um padrão respiratório funcional para diminuir gastos energéticos durante 
a ventilação, habilitando o indivíduo a fazer as mais diferentes atividades de vida diária 
(ABREU, et al, 2007).

A qualidade de vida de pacientes com acometimento avançado ou em progressão 
desta, é tratado pela fisioterapia por meio de condutas de reabilitação funcional, a qual 
procura amenizar o progresso da patologia, buscando tornar mínimo seus sintomas 
e incentivando o paciente dentro do seu limite funcional. (FLORENTINO, et. al, 2012)

Sendo considerada um acometimento raro, poucas são as literaturas que abordam 
a Síndrome de Marshall Smith, principalmente na língua portuguesa. Considerando 
também o que a síndrome causa, é possível verificar que a fisioterapia é de extrema 
valia para a manutenção da vida de indivíduos que apresentam esta síndrome. Assim, 
o objetivo deste trabalho é relatar o caso de uma criança com Síndrome de Marshall 
Smith, relatando também o seu acompanhamento fisioterapêutico. 

2 |  RELATO DE CASO

N.F.E, sexo masculino, 6 anos, diagnóstico de Síndrome de Marshall Smith. 
Apresentava problemas cardiorespiratórios e escoliose torácica grave. Realizava 
movimentos ativos, porém restritos, sem ter desenvolvido a marcha. Não desenvolveu a 
fala e a parte cognitiva era afetada. Necessitava oxigênio auxiliar, usava traqueostomia 
e se alimentava por meio da gastrostomia. Recebia fisioterapia domiciliar, concedida 
pela prefeitura do município em que morava. O atendimento fisioterapêutico levava 
em torno de 40 minutos, duas vezes por semana. As técnicas utilizadas eram, 
principalmente, higiene brônquica e cinesioterapia passiva.

Figura 1: Paciente portador da Síndrome de Marshall Smith
Fonte: Elaborada pelos autores - autorizada pelos responsáveis
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3 |  RESULTADOS E DISCUSSÃO

 Nas sessões de fisioterapia, a fisioterapeuta utilizou as seguintes técnicas de 
higiene brônquica: 

• Drenagem Postural. Consiste no posicionamento do paciente beneficiado 
pelo aproveitamento das forças gravitacionais, que aumentam a condução 
do muco de lobos e segmentos específicos do pulmão em direção às vias 
aéreas centrais, nas quais as secreções devem ser removidas o mais rápido 
possível, por meio da tosse ou aspiração (LAMARI, 2006).

• Vibrocompressão. Manobra utilizada para remoção de secreção brônquica, 
que visa promover a modificação das propriedades físicas do muco, com 
consequente diminuição da viscosidade em razão do tixotropismo (CAS-
TRO, 2010).

• Aspiração. É um procedimento que visa retirar as secreções através da 
cânula da traqueostomia com o auxílio de uma sonda (MARTINS, et al, 
2008).

As técnicas da fisioterapia respiratória buscaram auxiliar no transporte de 
oxigênio, prevenindo, minimizando ou revertendo disfunções pulmonares. Técnicas 
de higiene brônquica visaram ajudar na mobilização e remoção de secreções retidas, 
melhorar a ventilação pulmonar, promover a reexpansão pulmonar, reduzir o trabalho 
respiratório e o consumo de oxigênio, entre outros benefícios (SILVA, GARDENGHI, 
2014).

Devido à imobilidade, o paciente desenvolveu muitos problemas relacionados. 
A imobilização pode afetar diversos órgãos e sistemas, como o sistema 
musculoesquelético, respiratório, gastrointestinal, cardiovascular, metabólico e urinário, 
diminuindo a capacidade funcional, sendo o musculoesquelético o mais prejudicado. 
(FERNANDES, 2015).

A cinesioterapia passiva também foi realizada nas sessões, utilizando movimentos 
cinesiológicos e alongamentos. Os exercícios passivos tendem a manter o movimento 
da articulação, o comprimento do tecido muscular, a força e a função muscular, 
mantendo a amplitude de movimento (FERNANDES, 2015).

Manter a amplitude de movimento normal exige que os segmentos sejam 
movimentados nas suas amplitudes (articulares ou musculares) completas 
periodicamente. A diminuição da amplitude de movimento pode ser ocasionada por 
muitos fatores, dentre eles estão as doenças sistémicas, articulares, neurológicas 
ou musculares; agressões cirúrgicas ou traumáticas; ou simplesmente inatividade ou 
imobilização (FERNANDES, 2015).

Embora o paciente apresentasse sinais de desconforto durante as sessões, 
observou-se que as intervenções fisioterapêuticas, principalmente as técnicas 
de higiene brônquica, surtiam efeitos imediatos, com diminuição dos roncos na 
ausculta pulmonar e dos sintomas de dispneia, beneficiando o paciente. As técnicas 
de alongamento utilizadas demonstravam grande importância, já que o paciente é 
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acamado e realizava poucos movimentos ativos, além da presença escoliose em nível 
grave. 

Relato dos pais: “Quando meu filho chegou do hospital, ele mal se movia, mas 
depois que começou a ser feita a fisioterapia, conseguimos notar muita diferença, 
ele melhorou, e conseguia realizar alguns movimentos”. “Depois das sessões de 
fisioterapia, ele é aspirado umas três vezes seguidas, depois disso, durante o resto 
do dia, não precisamos fazer mais a aspiração e vimos que ele fica bem calmo e 
tranquilo”.

4 |  CONCLUSÃO

 Ao analisar o caso descrito, observou-se que os maiores problemas trazidos 
pela síndrome ao indíviduo são os respiratórios e também outros, ocasionados 
pela imobilização. Nesse sentido, é possível considerar que a fisioterapia tende a 
proporcionar melhores resultados terapêuticos e melhora na qualidade de vida deste 
paciente, principalmente por meio da utilização de técnicas de higiene brônquica e 
cinesioterapia, as quais têm importância relevante em acompanhamentos deste tipo. 
Este relato de caso evidenciou os benefícios da fisioterapia para a Síndrome de 
Marshall Smith, porém é importante que seja realizado um acompanhamento a longo 
prazo de um número maior de pacientes, a fim de se que possa fazer inferências mais 
precisas e confiáveis e também pela escassez de embasamento teórico sobre o tema.
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