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Resumo

As miopatias mitocondriais (MMs) sdo um grupo heterogéneo de desordens que
comprometem a cadeia respiratéria do DNA. As queixas mais comuns de porta-
dores desse mal sdo as seguintes: intolerancia aos exercicios, fadiga muscular a
pequenos esforgos, fraqueza muscular, taquicardia e dificuldade para respirar.
Busca-se, por meio deste estudo, discutir topicos da avaliagdo funcional e das
orientagdes fisioterapéuticas fornecidas a uma mulher portadora de miopatia mi-
tocondrial. Trata-se da paciente E. M., 29 anos, sexo feminino, com quadro suges-
tivo de MM, que se queixa de dores e fraqueza muscular nos membros superiores
e inferiores. Submetida ao teste de forca maxima isométrica por dinamometria
manual, demonstrou diminuigio de forca muscular dos grupos avaliados e pas-
sou por prova de fun¢ao pulmonar. A intervenc¢do proposta visou a manuten¢ao
do quadro funcional, com expectativa de pequena melhora em alguns parame-
tros e diminuigao da intensidade e do nimero de queixas relatadas pela paciente,
afetando, assim, sua qualidade de vida.

Descritores: Avaliagdo de resultados (Cuidados de Satde); Fisioterapia;
Miopatias; Orientacao.

Abstract

Mitochondrial myopathies (MM) are a heterogeneous group of disorders that
compromises the breathing chain of DNA. Intolerance to the exercises, muscu-
lar fatigue to small efforts, muscular weakness, heart palpitation and breathing
symptoms, as difficulty to breathe, are common complaints in the patients with
MM. It is intended to discuss topics of the functional evaluation and of the phy-
siotherapeutic orientations supplied to a woman with MM. The case refers to E.
M., woman, 29 years, clinical signals of MM that includes pain and muscular we-
akness in the superior and inferior members. The patient was submitted to tests
of isometric maximum force using manual dynamometry, proof of lung function,
and showed decrease of muscular force of the groups evaluated. The clinical goal
of the intervention proposed was the maintenance of the function with expecta-
tion of small convalescence in some parameters, and decrease of the intensity and
of the number of complaints related by the patient, affecting her quality of life.

Key words: Myopathies; Orientation; Outcome assessment (health care);
Physical Therapy.
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Introducéo

As miopatias mitocondriais (MMs) sdo um
grupo heterogéneo de desordens que comprome-
tem a cadeia respiratéria do DNA e prejudicam
o metabolismo oxidativo em varios 6rgaos e teci-
dos, incluindo os sistemas musculoesquelético e
nervoso central. Tais desordens podem ser classi-
ficadas geneticamente em dois grupos: mutagoes
no DNA mitocondrial e no nuclear**.

A heranc¢a mais comum nas MMs é a do tipo
materna, pois 0 DNA é transmitido pelo ovécito*.
Existem mais de 250 tipos de mutagdes do DNA
mitocondrial, incluindo um ntiimero crescente de
diferentes quadros clinicos descritos na litera-
tura, que vao desde intolerancia ao exercicio até
comprometimentos multissistémicos®®.

Uma caracteristica clinica relativamen-
te comum nesses pacientes é o envolvimento
muscular que pode ser grave em alguns casos’.
Algumas das queixas mais comuns dos pacien-
tes que sofrem de MM sédo as seguintes: intole-
rancia aos exercicios, fadiga muscular a peque-
nos esforcos, fraqueza muscular, taquicardia e
dificuldade para respirar”®. Em uma atividade
usual, é necessario que os musculos recebam
adequada demanda de oxigénio e nutrientes
para metabolizar os nutrientes, gerando energia
necessdria para realizagao da atividade. Uma fa-
lha nesse processo pode ser responsavel por in-
tolerdncia ao exercicio, resultando em percepcao
anormal de fadiga ou dispneia’.

Uma das alternativas de terapia para esses
pacientes tem sido o treinamento com exercicios
aerdbicos para aumentar a tolerancia ao exerci-
cio, melhorar a funcdo muscular, a capacidade
fisica e o metabolismo oxidativo e, com isso, a
qualidade de vida, embora um protocolo espe-
cifico para esses pacientes ndo tenha sido esta-
belecido®® ™. Entretanto, para alguns pacientes,
essa alternativa é inviavel em relagdo ao quadro
clinico. Nesse caso, sao aconselhados a redu-
zir a pratica de atividade fisica. Questiona-se,
assim, quando e como devem ser submetidos a
exercicios fisicos” 1°.

A MM pode ser considerada uma doenga
“nova”, pois foi descrita pela primeira vez em
1962". Apds essa data, as pesquisas moleculares
voltadas para essa doenga vém avancando muito;
no entanto, os estudos com foco em intervencoes
fisioterapéuticas sdo escassos. Um primeiro pas-
so nesse sentido é detectar quais fatores e siste-
mas sdo relevantes no momento da avaliacdo fi-
sioterapéutica e que orientagdes gerais podem e
devem ser ensinadas ao paciente com MM.

Objetivo

O objetivo deste relato de caso é discutir
topicos da avaliagdo funcional e das orientagdes
fisioterapéuticas fornecidas a partir do caso cli-
nico de uma mulher portadora de miopatia mi-
tocondrial.

Relato de caso

Anamnese

Paciente E. M., 29 anos, sexo feminino, mo-
radora do interior do Estado de Sao Paulo, com-
pareceu ao Servico de Avaliagdo Funcional e
Orientacao Fisioterapéutica do Centro de Estudos
do Genoma Humano do Instituto de Biociéncias
da USP. Ao relatar seu histdrico, refere (e apresen-
ta laudos) exame neurolégico, por meio de biépsia
muscular a que se submetera aos 14 anos, em que
apresentou quadro sugestivo de MM com déficit
histoquimico de citocromo oxidase. Os dados da
eletroneuromiografia realizada aos 15 anos mos-
traram-se compativeis com miopatia de modera-
da intensidade, sendo confirmado o diagnéstico
de MM. Negou antecedente familiar. A paciente
relatou que, aos 13 anos, passou a apresentar pto-
se palpebral perceptivel, com piora progressiva,
tendo sido submetida a sete cirurgias plasticas
para correcdo (Figura 1). Os primeiros sintomas
de fraqueza muscular nos membros superiores
surgiram aos 15 anos. Relatou aumento de que-
das durante sua primeira gestacdo aos 18 anos,
em especial no dltimo trimestre. Embora ndao



tenha apresentado a mesma queixa na segunda
gestagdo, aos 26 anos, referiu que ficou em re-
pouso a época. Relata ainda que, ap6s a primeira
gestacdo, teve dores em membros superiores e
correlacionou-as com sua permanéncia, durante
longos periodos, sentada na frente do compu-
tador, em razdo de sua atividade ocupacional, e
com o fato de ter de carregar o bebé.

Figura 1: Paciente de MM com ptose
palpebral perceptivel e expressdo facial
comprometida

Atualmente, queixa-se de dores nos mem-
bros superiores, na cintura escapular, na regiao
posterior do pescoco e nos membros inferiores.

Relata intolerancia a exercicios, cansando-
se facilmente com pequenos esforcos.

Foram relatados varios sintomas de hipo-
ventilagdo noturna, como fadiga, dispneia, ce-
faleia matinal, dificuldade para despertar, so-
noléncia diurna, nimero elevado de pesadelos,
irritabilidade e ansiedade.

Avaliagdo motora

Na avaliagao postural, foi observada pos-
tura cifética com anteriorizagdo de cabeca e
antepulsdo de pelve discreta. Nao apresentou
encurtamentos e alteragdes de equilibrio signi-
ficativos. Na avaliacdo da dor, foi encontrada, a
palpacdo, dor crénica na regido de cintura esca-
pular e posterior de pescogo.

A paciente foi submetida a teste de forga
maxima isométrica, por dinamometria manual
(Microfet, Hoggan Health Industries, Inc.), dos
seguintes grupos musculares: dorsiflexores, ex-
tensores de joelhos, flexores e abdutores de qua-
dril, flexores e extensores de cotovelo e abduto-
res, extensores e rotadores laterais de ombro. Os
valores encontrados foram calculados em por-
centagem, considerando-se sexo, idade, altura e
peso, descritos na literatura'* ¥ e, posteriormente,
postos em grafico para facilitar a interpretagao.
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Figura 2: Porcentagem da for¢ca dos grupos
musculares avaliados em hemicorpo
dominante e ndo dominante, em que FLEX
CTL= Flexores de cotovelo; EXT CTL=
Extensores de cotovelo; R EXT OMB=
rotadores externo de cotovelo; EXT OMB=
extensores de cotovelo; ABD OMB= Abdutores
de ombro; DORS TNZ= Dorsiflexores de
tornozelo; EXT JLH= Extensores de joelho;
FLEX QDR= Flexores de quadril e ABD QDR=
Abdutores de quadril

Foi possivel verificar reducdo da forca
muscular em todos os grupos musculares ava-
liados, sendo mais acentuada na musculatura
proximal de membros superiores e na distal
de membros inferiores. Encontrou-se diferenca
importante de forga muscular entre 0 membro
dominante e o ndo dominante, com predominio
de for¢a no ndo dominante, levando ao questio-
namento sobre o efeito do uso na musculatura
dominante (Figura 2).

Na avaliagdo das atividades funcionais,
verificou-se que a paciente era capaz de realizar
atividades como ficar na ponta do pé, no calca-
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nhar, pular, subir e descer escadas sem dificul-
dades, mas realizando pequenos movimentos
de substituicdo e gerando compensagdes pos-
turais leves. Nao foram encontrados déficits na
realizacdo de atividades manuais.

Avaliacgdo respiratéria

Foram realizados os testes de fungdo pul-
monar por meio de espirometria (EASY ONETM)
e de forca muscular respiratéria (FMR), mensu-
rando-se a pressdo inspiratéria maxima (PImax)
e a expiratéria méaxima (PEméx), utilizando
(COMERCIAL MEDICA®,
com escala +120 e -120 cmH20O). A avalia¢ao do

manovacuometria

pico de fluxo de tosse (PFT) foi realizada com
o auxilio do Peak Flow portatil (ASSESS®, es-
calonado em L/min). Além disso, investigamos
sintomas de hipoventilacdo noturna e da aferi-
¢do da saturagdo periférica de oxigénio (SpO2),
medida por meio de oximetro digital portatil
(RESPIRONICS Model® 512). Em todos os testes
respiratérios, a paciente ficou sentada, com clipe
nasal. Para cada teste, foram realizadas trés me-
didas e computada a de maior valor.

Os dados obtidos com a espirometria mos-
traram presenga de disttrbio ventilatério restri-
tivo, com diminuicao da capacidade vital forca-
da (2,77 L -74%), e do pico de fluxo expiratério
(4,22 L - 58%)". Ja o PFT foi 300 L/min, o que
mostra tosse eficaz.

A paciente apresentou queda significativa
nos valores de PIméx (28,93% do valor predito)
e da PEméx (36,61% do valor predito), indicando
diminuicdo importante da forca dos miuisculos
respiratérios®, sendo a saturagdo periférica de
oxigénio (SpO2) de 98% em ar ambiente, indi-
cando boa troca de gases.

Intervencdo

A paciente foi orientada na realizagdo de
exercicios fisicos no solo, de forma ativa, de
leve a moderada intensidade, intercalados com
hidroterapia. Os exercicios no solo visam a ma-
nuten¢do da for¢ca muscular, objetivando seus

aspectos funcionais, além de condicionamento
aerdbico, como caminhadas.

A hidroterapia, praticada em imersdo até o
pescoqo, visa a treinamento respiratério, estimu-
lacdo da circulagdo e da fungdo renal e condicio-
namento fisico, sem sobrecarga articular, além de
proporcionar relaxamento muscular e analgesia.

Orientamos também, em relagdo aos sinais
e sintomas de fadiga muscular, a importancia
de proporcionar maior tempo de repouso entre
uma atividade e outra.

Do ponto de vista respiratério, as mano-
bras de air stacking e respiracdo glossofaringea
(RGF) foram orientadas a ser realizadas trés
vezes por dia, objetivando-se melhor expansao
pulmonar. A ventilagao ndo invasiva (VNI) de-
vera ser iniciada o quanto antes, no periodo no-
turno, uma vez que a paciente apresenta véarias
queixas de hipoventilagdo noturna, visando, as-
sim, alivio dos sintomas respiratérios.

Deforma geral, aintervencao propostatem
como objetivo a manuten¢do do quadro funcio-
nal, com expectativa de pequena melhora em al-
guns parametros, e diminui¢ao da intensidade
e do nimero de queixas relatadas pela paciente,
afetando, dessa forma, sua qualidade de vida.
As orientagdes relatadas foram devidamente
ensinadas, explicadas e treinadas com a pa-
ciente, que se mostrou motivada e disposta a
aceitar as orientagoes.

A paciente terd acompanhamento semes-
tral de um fisioterapeuta da sua regido, com
retaguarda do Servigo de Avaliacdo Funcional
e Orientacdo Fisioterapéutica do Centro de
Estudos do Genoma Humano do Instituto de
Biociéncias da USP.

Discussdo

Em um estudo realizado por Silva e cola-
boradores, em 1998, com 27 pacientes portado-
res de miopatia, sendo 12 com diagnéstico de
MM, os autores encontraram, nesse grupo, défi-
cit discreto de for¢ga muscular que nao os impe-
dia de realizar atividades didrias, porém estava



associado a fadiga excessiva e precoce, diante do
menor tempo do teste de esforco.

O que mais chamou a atengdo na paciente
foi a diminuigao de for¢a muscular dos grupos
avaliados. Embora ndo tenha apresentado difi-
culdades para executar as atividades solicitadas,
queixou-se de fadiga. Esses achados sdo com-
pativeis com os descritos por Silva et al.16 e co-
muns a varios tipos de miopatias.

Nas doencas neuromusculares, ocorre
também fraqueza dos musculos respiratérios
que resulta, muitas vezes, em disfuncao respira-
téria. A diminuigdo da for¢a muscular inspiraté-
ria prejudica a capacidade de expansao dos pul-
moes, observada também por um decréscimo da
capacidade vital forcada, refletindo uma fraque-
za diafragmatica. Esses pacientes sdo caracteri-
zados como restritivos. A tosse é um importante
mecanismo de prote¢do das vias aéreas, mas, se
ineficaz, prejudica a remogao de secregdes pul-
monares, podendo levar a complicagdes respira-
torias, tais como pneumonia e atelectasias''#".

A fraqueza progressiva dos musculos
leva a sintomas de hipoventilacdo como dis-
turbios do sono, cefaleia matinal e sonoléncia
diurna em razdo da hipercapnia. Nesse caso, a
VNI pode ser iniciada para alivio dos sintomas
respiratérios, pois, em muitos casos, é o trata-
mento de escolha para solucionar a hipercap-
nia. Outro recurso é a respiragdo glossofarin-
gea que consiste em uma manobra que requer
a impulsdo de goles de ar para dentro dos pul-
moes, utilizando movimentos que envolvem a
lingua, o palato e os musculos da faringe. Ha
também a Air Stacking (técnica de insuflagao
pulmonar com o ressuscitador pulmonar ma-
nual ou ambu), em que o paciente deve inspirar
o maximo volume de ar e fechar os labios. Em
seguida, deve-se colocar a mascara do ambu na
face, sem expirar o ar, pressionar o ambu e res-
pirar o ar que estd sendo ofertado, promovendo
o fechamento da glote a cada incursdo. Quando
ndo for possivel inspirar mais ar, o individuo
deve sustentar o ar represado por cerca de 10
segundos e, entdo, abrir a boca e expirar. Essas

técnicas proporcionam uma adequada capaci-
dade de insuflacdo pulmonar'” .
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