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APRESENTACAO

Apresentamos o terceiro volume do livro “Frente Diagnostica e Terapéutica na
Neurologia”, uma continuacdo relevante e muito bem desenvolvida de artigos compondo
capitulos de um material rico e atual, direcionado a todos académicos e docentes da area
da salde com interesse em neurologia.

Sabemos que a especialidade médica responsavel por trabalhar e analisar os
distdrbios estruturais do sistema nervoso é denominada como neurologia. Do diagnéstico
a terapéutica, todas as enfermidades que envolvem o sistema nervoso central,
periférico, autdnomo, simpatico e parassimpatico, sdo estudadas pelos profissionais com
especializagdoo em neurologia. Além das doengas neuropscicopatologicas, o CID divide as
patologias do sistema nervoso em dez grupos com fins de analise epidemioldgica.

Deste modo, agregamos aqui assuntos relativos aos estudos de base diagnostica
e terapéutica nesse ramo tao interessante da medicina. Oferecemos um breve panorama
daquilo que tem sido feito no pais onde o leitor podera se aprofundar em temas
diversificados tais como ultrassonografia transfontanelar, memoria episddica, Sindromes
neurotoxicas, doenca de kennedy, doencga pediatrica neuropsiquiatrica associada a
infeccdo por estreptococo, epilepsia do Lobo Temporal, deméncia de alzheimer, parkinson,
doenca de Creutzfeldt-Jakob, cefaléia primaria, neurossifilis, necrose avascular de cabeca
femoral, Esclerose mdltipla, hanseniase, autismo, doenca do neurénio motor, hemiparesia
espastica, metastase neoplasica, qualidade de vida relacionada a saude, dentre outros.

Esperamos que o conteudo deste material possa somar de maneira significativa
ao conhecimento dos profissionais e académicos, influenciando e estimulando cada vez
mais a pesquisa nesta area em nosso pais. Parabenizamos cada autor pela teoria bem
fundamentada aliada a resultados promissores, e principalmente a Atena Editora por
permitir que o conhecimento seja difundido em todo territrio nacional.

Desejo a todos uma excelente leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RELATO DE CASO

RESUMO: Relato de Caso: Paciente de 27
anos, branca, natural do Rio de Janeiro, refere
episodios esporadicos de quedas, além de
dispneia aos meédios esforgos, com inicio ha
17 anos. Aos 20 anos, evoluiu com paresia
progressiva das cinturas escapular e pélvica.
Nega flutuacdo diaria dos sintomas, alteracdes
visuais, esfincterianas ou de sensibilidade.
Procurou atendimento médico, realizou exames
laboratoriais de rotina sendo identificado
aumento das enzimas hepaticas. Posteriormente
foi encaminhada ao Reumatologista recebendo
diagnédstico inicial de Miopatia inflamatoria
idiopatica (MIl). Apdés 18 meses de tratamento
com Prednisona 5 mg/dia, alega progressdo da
sintomatologia inicial, com ocorréncia de quedas
mais frequentes, justificando a procura por outro
Reumatologista, o qual manteve o diagnéstico
prévio de MIl. Posteriormente a uma sucesséo
de medicamentos sem sucesso, incluindo
Azatioprina, Metotrexate e Ciclosporina, foi
iniciado  tratamento com  Imunoglobulina
intravenosa, o qual perdurou por 3 anos. A
paciente afirma ocorréncia de cefaleia matinal,
disfagia, além de piora do quadro respiratério
sendo necessario suporte ventilatério nédo
invasivo. Nega histéria familiar de doencas
neuroloégicas e consanguinidades. Ao exame
fisico apresentava-se lUcida, orientada, com
fala disartrica, lordose, protrusdo abdominal,
marcha do tipo miopatica e estéatica preservada.
Durante o exame foi percebido dispneia aos
pequenos esforgcos, paresia proximal dos quatro
membros e da musculatura axial observada pela
dificuldade de se levantar da posicéo deitada
sendo necessario por-se em decubito lateral
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para entao sentar-se, além de paresia da lingua. A coordenacdo mostrou-se intacta, com
observacgéao de hipotonia global. Os reflexos profundos apresentaram-se hipoativos. Anélise
da sensibilidade e demais sistemas sem alteragbes. O exame laboratorial evidenciava
aumento de transaminases, Creatinofosfoquinase (CPK), Desidrogenase Léactica (LDH)
e da enzima Aldolase. Anti- Jo-1 e Anti-SRP, no entanto, mostraram-se negativos. A
eletroneuromiografia, por sua vez, revelou doenga muscular primaria com padrao miopatico
acometendo os quatro segmentos. Ja as provas de funcdo pulmonar sentada e deitada
evidenciaram comprometimento moderdo da funcdo respiratéria. Solicitada a biopsia
muscular, a partir da analise da amostra retirada do biceps braquial direito da paciente,
foi possivel diagnosticar a presenga de miopatia vacuolar com vacuolos PAS positivo,
indicando a presencga de glicogénio. Seguindo a investigagcdo complementar foi realizado
painel molecular para pesquisa de Distrofia Muscular. Este evidenciou a presenca de duas
variantes patogénicas, em heterozigose, no gene correspondente a enzima a-glicosidase
acida (GAA). Por fim, a pesquisa para Doenca de Pompe por meio do sangue em papel
filtro comprovou a redugédo da atividade da enzima GAA.

Avaliacao fonoaudiolégica

Foi realizada avaliacdo fonoaudiol6gica que constou com a aplicagdo do questionéario de
avaliacdo de disfagia (EAT-10, do inglés, Eating Assessment Tool) para auto avaliagdo do
risco de disfagia, avaliacao de forca maxima e resisténcia de lingua por meio do instrumento
de performance oral (IOPI, do inglés, lowa Oral Performance Instrument ), avaliagcdo
funcional de degluticdo na consisténcia liquida e triagem de disartria. A tabela 1 demonstra
as alteracbes encontradas.

VARIAVEL ANALISADA RESULTADO OBTIDO
Triagem de risco de disfagia 9"
For¢ca Maxima de ponta de lingua 20kpa’
Forca Maxima de dorso de lingua 22Kpa’
Forca gerada durante degluticao de saliva 6Kpa’
Resistencia de lingua 5 segundos’

Avaliagao funcional da degluticao

Bases motoras da fala:
- Respiracao

- Fonacao

- Ressonancia

- Prosédia

- Articulacao

Nao foram evidenciadas alteragbes na captacéo
e organizagao do bolo alimentar. Observou-se
degluticdo multipla, porém sem alteragbes na

ausculta cervical e qualidade vocal.

Foram identificados prejuizos na inteligibilidade
da fala, articulagéo imprecisa, além de
disdiadococinesia. Quanto aos parametros
vocais, identificou-se loudness fraca e redugao
dos tempos maximos de fonacao (3,56
segundos).

A paciente apresentou quadro sugestivo de disfagia orofaringea e disartria, sendo
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encaminhada para tratamento fonoaudiologico especializado com énfase no aspectos de
fala e degluticdo, de modo a adequar fungbes do sistema estomatognatico e viabilizar via
oral com eficiéncia e eficacia, sem riscos de aspiracao laringotraqueal durante o maximo de
tempo possivel, visto o quadro evolutivo apresentado pela paciente.

PALAVRAS-CHAVE: Doenca de Pompe, alfa-glicosidase acida.

MULTIDISCIPLINARY MANAGEMENT OF POMPE’S DISEASE:
NEUROLOGICAL, HONOAUDIOLOGICAL AND PHYSIOTHERAPEUTIC
ASPECTS. CASE REPORT

ABSTRACT: Case Report: A 27-year-old white patient, born in Rio de Janeiro, refers to
sporadic episodes of falls, in addition to dyspnea to medium efforts, starting 17 years ago.
At 20, she evolved with progressive paresis of the scapular and pelvic belts. He denies daily
fluctuation of symptoms, visual changes, sphincter changes or sensitivity. He sought medical
attention, performed routine laboratory tests and identified increased hepatic enzymes. Later
she was referred to the Rheumatologist receiving an initial diagnosis of idiopathic inflammatory
myopathy (lIM). After 18 months of treatment with Prednisone 5 mg/day, she claims
progression of the initial symptomatology, with occurrence of more frequent falls, justifying
the search for another Rheumatologist, who maintained the previous diagnosis of MIl. After
an unsuccessful succession of drugs, including Azathioprine, Methotrexate and Cyclosporine,
treatment with intravenous Immunoglobulin was started, which lasted for 3 years. The patient
states occurrence of morning headache, dysphagia, and worsening of respiratory condition
requiring non-invasive ventilatory support. She denies family history of neurological diseases
and inbreeding. On physical examination she was lucid, oriented, with dysarthritic speech,
lordosis, abdominal protrusion, myopathic type gait and static preserved. During the exam,
dyspnea was noticed on small efforts, proximal paresis of the four limbs and of the axial
musculature observed by the difficulty of getting up from the lying down position, being
necessary to put oneself in lateral decubitus position to then sit down, besides paresis of
the tongue. The coordination was intact, with observation of global hypotonia. The deep
reflexes were hypoactive. Analysis of sensitivity and other systems without changes.
Laboratory tests showed an increase in transaminases, Creatine phosphokinase (CPK),
Lactate Dehydrogenase (LDH) and the enzyme Aldolase. Anti- Jo-1 and Anti-SRP, however,
were negative. The electromyography, in turn, revealed primary muscle disease with
myopathic pattern affecting the four segments. On the other hand, pulmonary function tests
sitting and lying down showed moderate respiratory function impairment. When a muscular
biopsy was requested, from the analysis of the sample taken from the patient’s right biceps
brachii, it was possible to diagnose the presence of vacuolar myopathy with positive PAS
vacuoles, indicating the presence of glycogen. Following the complementary investigation, a
molecular panel was carried out to research Muscular Dystrophy. This showed the presence
of two pathogenic variants, in heterozygosis, in the gene corresponding to the enzyme
a-glucosidase acid (GAA). Finally, the research for Pompe’s Disease by means of blood on
filter paper proved the reduction in activity of the GAA enzyme.

Phonoaudiological evaluation
A speech and hearing evaluation was carried out with the application of the dysphagia
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evaluation questionnaire (EAT-10, English, Eating Assessment Tool) for self-assessment of
dysphagia risk, assessment of maximum strength and language resistance through the
oral performance instrument (IOPI, English, lowa Oral Performance Instrument), functional
assessment of swallowing in liquid consistency and screening of dysarthria. Table 1

demonstrates the changes found.

ANALYDES VARIABLE RESULT OBTAINED
Dysphagia risk screening 9"
20kpa’
Maximum Tongue Point Strength 22Kpa’
Maximum Back Tongue Strength 6Kpa’
Force generated during saliva swallowing 5 seconds’

Language resistance

Motor bases of speech:

No changes were evidenced in the capture and
organization of the food cake. Multiple swallowing
was observed, but without changes in cervical
auscultation and vocal quality.

Losses in speech intelligibility, inaccurate

- Breathing articulation and dysdiadocinesia were identified.
- Phonation Regarding vocal parameters, weak loudness

- Resonance and reduction of maximum phonation times (3.56
- Prosody seconds) were identified.

- Articulation

The patient presented a presentation suggestive of oropharyngeal dysphagia and
dysarthria, and was referred to specialized speech therapy with emphasis on speech and
swallowing aspects, in order to adapt functions of the stomatognathic system and make the
oral route viable with efficiency and effectiveness, without risk of laryngotracheal aspiration
for as long as possible, given the patient’s evolutionary condition.

KEYWORDS: Pompe’s disease, alpha-glycosidase acid.

INTRODUCAO

A Doenca de Pompe (DP) € condicao rara, autossOmica recessiva e potencialmente
fatal. Também conhecida como Glicogenose tipo lla, resulta do acumulo de glicogénio
nas fibras musculares devido a deficiéncia da enzima Alfa-Glicosidase Acida (GAA),
responsavel pela hidrolizagdo do glicogénio intralisossémico em glicose 2. Descrita em
1932 e caracterizada por um desarranjo metabdlico e neuromuscular, a DP tem como
desfecho danos irreversiveis as fibras musculares, acomentendo multiplos tecidos, como a
musculatura esquelética, cardiaca, lisa e o tecido nervoso 2°.

Sendo a primeira doenca de acumulo lisossomal a ser reconhecida 2, demonstra
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incidéncia variavel estimando-se que atinja, em seu total, 1:40.000 nascidos vivos. Embora
de apresentacdo rara, a DP demonstra impacto significativo, com alta morbidade e
letalidade, principalmente na forma infantil “.

Suas manifestacgdes clinicas e a gravidade do caso relacionam-se diretamente com
a idade de inicio dos sintomas, 6rgaos envolvidos e presenca de atividade residual da
enzima GAA 2. O principal sintoma da doenga é fraqueza muscular, com destaque para
a musculatura proximal e axial, principalmente em membros inferiores '23. No entanto
cardiomegalia, cardiomiopatia hipertréfica, hipotonia generalizada, disfagia e disfuncbes
pulmonares, compreendendo dispneia aos esforgos e infeccdes recorrentes, ilustram as
principais formas de apresentacdo da doenca 2.

Dentre os principais diagnoésticos diferenciais, destacam-se as distrofias musculares
e miopatias inflamatérias. Doencas metabdlicas também participam do espectro de
possibilidades para o quadro clinico correspondente a DP, assim como outras doencas de
acumulo de glicogénio .

FISIOPATOLOGIA

A fisiopatologia da DP inicia-se com a ocorréncia de mutagdes patogénicas em
ambas as copias do gene responsavel pela codificagcdo da enzima GAA. Os mecanismos de
desenvolvimento da doenga baseiam-se no acimulo macico de glicogénio nos lisossomos
das fibras musculares. Essa disfung@o deve-se a alteragbes genéticas que resultam em
niveis reduzidos ou inexistentes de GAA, proteina com desempenho fundamental na
degradacéao do glicogénio lisossomal em glicose '. Com o progressivo acumulo, ocorre
a ruptura dessas organelas, levando a liberacdo de seu contetdo no citosol das células,
evento que estimula a ativagdo de vias autofagicas que, por meio da acdo de hidrolases
citoplasmaticas, levam a morte celular 4.

O tecido muscular € o principal acometido, observando-se a substituicdo das
miofibrilas por vacuolos de glicogénio, resultando na perda da fungéo contratil, o que se
traduz na clinica caracteristica de hipotonia generalizada e astenia. Além disso, o tecido
nervoso também mostra-se comprometido com a instalacado da DP, ja que a liberacdo de
glicogénio no meio intracelular permite a infiltracdo dos neurdnios motores medulares e
células de Schwann diafragmaticas, culminando na disfungédo dessas unidades celulares *.

APRESENTACOES CLINICA E LABORATORIAL

A gravidade da doenca, assim como sua apresentacé@o clinica, € inversamente
proporcional a presenca ou auséncia de atividade residual da GAA. Dessa forma, o tipo
e a combinagédo das mutagdes ocorridas sao determinantes para o desenho clinico da
Glicogenose tipo lla .
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A alteragcé@o genética mais comumente observada na populagéo brasileira e a nivel
mundial € a mutacdo de insercdo c.-32-13 T > G (IVS1-13T > G), responsavel por fenbtipo
juvenil da doenga, no qual ainda ha atividade residual da enzima GAA. No entanto, existem
mais de 200 tipos de mutagcbes descritas ° e a combinacédo de duas variagdes severas
culmina na inexisténcia de atividade da GAA, gerando apresentagéo clinica mais acentuada
e desfecho potencialmente fatal. Isso posto, para a potencializacdo da analise clinica, a
diferenciacdo das formas da doenga mostra-se relevante .

Naqueles pacientes portadores da forma de inicio precoce ou infantil classica da
DP, observa-se apresentagdo grave, com rapida progressao e primeiras manifestacdes
surgindo, em média, aos 1,6 meses de vida. Nesses casos, cuja atividade enzimatica é
menor que 1% °, a sintomatologia caracteristica corresponde a disfungéo diafragmatica,
cardiomiopatia hipertrofica, disfagia e retardo do processo de desenvolvimento neuro-
motor da crianga, sendo a insuficiéncia respiratéria e a cardiopatia grave as principais
causas de 6bito * que geralmente ocorre ainda no primeiro ano de vida. A DP também
pode apresentar-se através do fen6tipo infantil ndo classico, cuja progressao é lentificada
e a cardiopatia menos grave °. Em se tratando da forma tardia juvenil, normalmente nédo
€ observada a ocorréncia de cardiopatia, sendo o inicio dos sintomas ap6s a primeira
infancia e de predominéncia branda, como mialgia, intolerancia ao exercicio e fraqueza
das cinturas escapular e pélvica, néo incluindo cardiopatias graves '®. Por fim, a variante
de inicio tardio adulto é caracterizada por progress@o vagarosa, de inicio variavel e com
predominio de sintomas de origem muscular esquelética 3.

Dessa forma, a avaliagéo clinica do paciente com DP deve ser completa e minuciosa,
com foco nos sistemas muscular, neurologico, respiratorio e fonoaudiolégico. Dor e fadiga
apresentam-se como 0s principais sintomas da doenca, a qual pode promover um grande
conjunto de sinais e sintomas em diferentes 6rgaos e sistemas. A apresentacao de fadiga
deve ser especialmente investigada, visto que o acometimento do diafragma ocorre de
forma precoce, podendo preceder a hipotonia axial e apendicular. Esse comprometimento
do aparelho respiratério nos momentos iniciais de evolucdo da DP é uma importante
ferramenta para o diagnostico, visto que outras doencas neuromusculares apresentam a
deterioragéo da funcionalidade pulmonar em momentos tardios .

Cefaleia matinal, arritmias cardiacas, fraqueza dos musculos da regido abdominal e
lombar e hipotonia da musculatura facial, resultando em ptose palpebral e paralisia dalingua,
compdem o quadro clinico classico da doenca. Além disso, a apresentagcdo de disfonia
e diafagia evidenciam o comprometimento bulbar do paciente '. Por fim, manifestagbes
laboratoriais sao comumente observadas, devendo ser cuidadosamente avaliadas no
processo diagnéstico. Dentre elas, destacam-se o aumento das transaminases, LDH e
CK, cujo valor costuma ser mais elevado que o das transaminases, além de ser achado
presente em 95% dos pacientes com DP. Simultaneamente, evidéncias indicam que a
avaliacé@o da presenca de glicose tetrassacaridica em amostras urinarias também favorece

Frente Diagnéstica e Terapéutica na Neurologia 3 Capitulo 14 m



0 processo de investigacdo da doenca. No entanto, é importante destacar que, embora
sensiveis, essas alteragdes nédo especificas da DP 35.

DIAGNOSTICO

O processo de investigacdo da DP conta com diversos métodos que, combinados
entre si e com a clinica, permitem o estabelecimento do diagnéstico final. No entanto,
devido a raridade da doenca, essa trajetéria, muitas vezes, torna-se longa, resultando em
diagnosticos tardios 3.

Métodos pouco invasivos e de rapida obtencédo, como o teste da gota seca (DBS,
do inglés, Dried Blood Spot) permitem a avaliagcdo quantitativa da GAA sem a interferéncia
de outras enzimas. Sendo um teste de rastreio, indicado para pacientes com sinais e
sintomas indicativos de DP, deve ser feito de forma conjunta a, no minimo, um outro meio
diagnostico. A analise da atividade da GAA em leucdécitos e fibroblastos sanguineos, por
sua vez, deve ser feita em seguimento a um teste DBS positivo ou em casos negativos
cuja suspeita clinica de DP é mantida. Entretanto, em casos de ambos os testes terem
resultados negativos e os sinais e sintomas sugestivos de DP persistirem, é necessaria a
utilizagcéo de outras técnicas diagnosticas .

A bidpsia muscular € uma das principais ferramentas diagnésticas da DP, sendo
considerada o padréo ouro. A analise microscépica do fragmento obtido permite a coloragéo
e observacao de depositos de glicogénio nos lisossomos e citoplasma celulares, além de
alteracbes danosas as miofibrilas. Em casos de inicio precoce, a presenca de vacuolos
de glicogénio nas fibras musculares estd em maior quantidade quando comparado aos
pacientes com fendtipo tardio 35. A genotipagem do paciente € uma importante estratégia
diagnosticas, ja que garante o rastreio das duas mutacdes patogénicas do gene responsavel
pela codificacdo da enzima GAA, sendo comumente utilizada em conjunto a bidpsia
muscular. Por fim, a bidpsia tecidual para analise quantitativa da enzima GAA presente nos
fibroblastos cutdneos também pode ser empregada nesse processo .

Paralelamente, outras estratégias de rastreio e estadiamento da doenga devem ser
empregadas. O Raio-X, por exemplo, evidencia a presenca de cardiomegalia, indicando
uma forma mais grave da DP. O Eletrocardiograma (ECG), também capaz de mostrar
caracteristicas correspondentes ao aumento das camaras cardiacas, como redug¢édo dos
intervalos PR e QRS mais altos, sendo esses achados percebidos em 75% dos pacientes.
Outra estratégia utilizada para a avaliagdo da progressdo da doenca é a prova de funcéo
de pulmonar 8.

TRATAMENTO

Até meados da ultima década, o manejo a DP limitava-se a cuidados paliativos
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objetivando uma sobrevida mais confortavel para os pacientes. Entretanto, a partir de
2006, um novo tratamento baseado na reposicdo da enzima GAA humana recombinante
foi aprovado para pacientes com a forma de infantil da doenga, sendo posteriormente, em
2010, indicado para o fendtipo tardio. Alguns dos beneficios obtidos através da Terapia de
Reposi¢cédo Enzimatica (TRE) séo a estabilizacdo ou reverséo da progresséo da doenca e,
principalmente, a potencializacdo da qualidade de vida, garantindo maior preservacéao das
funcdes motora e pulmonar. A indicagdo da TRE, no entanto, deve ser avaliada a partir da
apresentacgéo clinica da doenga "¢7.

Paralelamente a TRE, quando indicada, o tratamento da DP deve ser multidisciplinar,
composto por acompanhamento nutricional e fonoaudiol6gico. A pratica de atividades

fisicas e fisioterapia deve fazer parte da rotina dos pacientes com DP .

Aspectos importantes da avaliacao fonoaudiolégica

O EAT-10 é instrumento robusto de autoavaliagdo da identificagdo do risco de
disfagia'?, que favorece a indicacao de interveng6es multidisciplinares o mais precocemente
possivel. Tal instrumento, que pode ser aplicado por qualquer profissional da area da saude,
€& composto por dez questbes de formulagdo simples que fornecem informagdes sobre
funcionalidade, impacto emocional e sintomas fisicos que um problema de degluticdo pode
acarretar a vida de um individuo. As respostas variam de uma escala de 0 a 4, sendo 0
auséncia de problema e 4 problemas grave. Escores iguais ou superiores a 3 séo indicativos
do risco de disfagia e o individuo deve ser encaminhado para avaliacdo fonoaudiolégica
especializada.

O IOPI foi desenvolvido nos anos 90, visando tornar avaliagcao da forca e resisténcia
de lingua menos subjetiva e mais precisa. Inicialmente, foi desenvolvido para analisar a
relacdo entre a lingua e o controle da fala, porém vem sendo utilizado também para avaliar
a correlagdo da presséo e resisténcia de lingua junto a degluticdo, e seu real impacto
na disfagia. Trata-se de aparelho portatil, que consiste em um transdutor de presséo,
que se conecta a um bulbo preenchido de ar. O paciente € instruido a pressionar, com a
lingua, o bulbo contra o palato duro. A mudanga de pressao provocada pela forgca exercida
pela lingua contra o palato duro, é visualizada na tela de LCD, do proprio aparelho, e
medido em kilopascal (KPa). Através deste equipamento, a forca da lingua € mensurada
a partir da pressdo maxima que essa exerce sobre o bulbo, e a resisténcia é aferida por
meio do tempo maximo que o individuo & capaz de manter o bulbo pressionado contra o
palato a 50% da sua for¢ga maxima. Conforme orientacdes do manual do aparelho e de
estudos relacionados' '® 16, para o teste de forca maxima de ponta de lingua, o paciente
€ instruido a pressionar o bulbo contra a regido da papila incisiva com a ponta da lingua,
com o maximo de forga, sem os dentes em oclusao, durante 2 segundos. Sao tomadas
trés medidas com um intervalo de 60 segundos entre as mesma, sendo a medida final

considerada é a de maior valor. Para a afericdo da forca maxima de dorso de lingua sera
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realizado o mesmo procedimento, com o bulbo do IOPI posicionado em dorso de lingua.
Para o teste de resisténcia, o paciente é orientado a pressionar o bulbo contra a regido da
papila incisiva com o dorso da lingua, com pressédo de 50% do valor obtido na prova de
maxima elevag¢ao, monitorando por meio da visualizagéo de luzes do equipamento, durante
0 maior tempo possivel 2.

Segundo dados da literatura, o valor médio de forca maxima de dorso de lingua
para individuos jovens com idade entre 20 e 39 anos é de 63Kpa. Valores entre 30 e
35 segundos de resisténcia sdo considerados como adequados, sendo considerada baixa
resisténcia de lingua, valores iguais ou inferiores a 10 segundos. N&o ha ate o momento
dados normativos de degluticdo de saliva. Nao foram encontrados na literatura dados
normativos para pacientes com doenca de Pompe.

A avaliacao funcional de degluticdo consistiu na avaliagédo da ingestdo de agua pela
paciente de préprio punho, onde foram observadas as fases oral e faringea da degluticéo,
com utilizacdo de ausculta cervical e analise da qualidade vocal apds a degluticdo para
identificagcdo de sinais clinicos indicativos de permeacéo de vias aéreas inferiores.

Por altimo, foi realizada triagem de disartia por meio da analise se cada uma das
5 bases motoras da fala (ressonéancia, fonacao, articulagdo, prosodia e respiragéo). Foi

realizada ainda analise perceptiva auditiva da fala da paciente.

Aspectos importantes da avaliacdo por fisioterapia

A paciente apresenta reducéo de forca muscular proximal (grau Ill) nos membros
superiores (MMSS) e membros inferiores (MMII), principalmente quadriceps e gluteo
médio, caracteristica da DP. Forca muscular foi avaliada de acordo com a escala de
avaliagdo de forga muscular modificada por GOODWIN(1968)'". A fraqueza muscular é o
principal sintoma na DP de inicio tardio. Os musculos paravertebrais e proximais dos MMII
costumam ser os primeiros a serem afetados, dificultando a realizacéo das atividades da
vida diaria (AVD) e favorecendo as altera¢des posturais' segundo relato da paciente a
fragueza muscular distal tem reduzido gradativamente, cursando com repetidos episédios
de queda e discreta repercussao na capacidade funcional.

As alteracOes posturais decorrentes da reducao de forca muscular podem interferir
na dinamica pulmonar e contribuir para a fraqueza dos musculos respiratérios™. As
consequéncias da fraqueza muscular resultam em doenca pulmonar restritiva, com reducéo
da capacidade vital (CVF) acompanhada por reducdo do volume expiratério forcado no
primeiro segundo (FEV1) 1819,

De acordo com a prova de funcdo pulmonar realizada nas posi¢cdes sentada e
deitada, a paciente apresenta CVF 22 e 15% do previsto respectivamente, bem como VEF1
23 e 16% do previsto respectivamente, caracterizando doencga pulmonar restritiva grave.
Sem tratamento, a CVF deve diminuir de 1,0% a 4,6% ao ano .

A hipoventilagdo € um sintoma comum causado pela restricdo da capacidade
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pulmonar, inicialmente a respiracao fica comprometida apenas durante o sono, porém mais
tarde, a hipoventilagdo ocorrera durante o dia também 2.

A avaliagéo dos musculos respiratorios realizada na paciente demonstrou importante
reducao de forca. Esta foi aferida através da manovacuometria realizada de acordo com
o protocolo da Sociedade Toracica Americana e Sociedade Respiratoria Europeia®' onde
a paciente foi instruida a realizar as manobras de inspira¢cdo e expiragédo forcada, com
manutencédo de pelo menos 1,5 segundo de inspiragdo e expiragdo, para que fossem
observados os valores maximos de pressdo inspiratdria (Pimax) e pressdo expiratéria
(Pemax). Foram registrados os valores maximos aferidos em trés manobras que variaram
em menos de 20%, sendo registrado como valor de Pimax -10cmH20 e de Pemax
+15cmH20.

A fraqueza muscular expiratéria pode comprometer o mecanismo da tosse e da
desobstrucéo das vias aéreas, levando a infecgdes respiratérias recorrentes. A disfuncéo
respiratéria ocorrera em aproximadamente 75% dos pacientes, sendo a insuficiéncia
respiratéria a principal causa de morte entre os individuos? 2.

Mesmo com os valores de Pimax e Pemax muito abaixo do predito para o sexo e idade
e uma restricdo pulmonar importante a paciente respira espontaneamente em ar ambiente,
ndo apresenta sinais de desconforto respiratério em repouso, tdo pouco dessaturacao
periférica, relatando dispneia apenas aos médios e grandes esforcos. Mantém uma rotina
de fisioterapia respiratoria e motora duas vezes na semana, o que pode estar influenciando

positivamente na manutencéo da capacidade funcional em AVD.

CONFLITOS DE INTERESSE

Nao ha.
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