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1 INTRODUCAO

A distrofia facioescapuloumeral (FSHD) € uma desordem genética com
heranca autossdémica dominante caracterizada pela degeneracdo da musculatura da
cintura escapular (King et al. 2008; Demirhan et al., 2009; Dittoni et al, 2010; Voet et
al, 2010; Minis et al., 2010).

A incidéncia de FSHD é de aproximadamente um a cada 20.000 nascidos
vivos e a faixa etaria mais acometida esta entre os 15 e 30 anos (Demirhan et al.,
2009).

A gravidade da patologia varia de leve, no qual o paciente pode nao ter
consciéncia da doenca, ao comprometimento muscular grave, tornando o individuo
dependente de cadeira de rodas (Dittoni et al, 2010).

Esse comprometimento muscular normalmente envolve trapézio, serratil
anterior, grande dorsal e rombdides (Pellegrino et al, 2008; Demirhan et al., 2009),
desencadeando incapacidade de fixar a escapula a parede toracica e fadiga
muscular aos realizar movimentos repetitivos de membros superiores (Demirhan et
al., 2009).

Em casos mais severos, também pode afetar os musculos faciais, abdominais
e dos membros inferiores (Dittoni et al, 2010).

Visto que atualmente ndo existe tratamento curativo para FSHD, as condutas
utilizadas sdo o tratamento dos sintomas, a prevencao de problemas secundarios,
melhora das capacidades funcionais e da qualidade de vida dentro das restricdes
impostas por esta condicdo progressiva, sendo que os fisioterapeutas sao
profissionais devidamente instruidos para desempenhar um papel importante nesse
manejo (King et al., 2008).

Assim, esse trabalho tem o objetivo de relatar o caso clinico e o tratamento
fisioterapico proposto para uma paciente com o diagndstico de distrofia
facioescapuloumeral.

2 METODOLOGIA (MATERIAL E METODOS)

Para este estudo foi realizado o relato de caso de uma paciente com
diagnéstico de distrofia facioescapuloumeral, atendida em uma clinica de fisioterapia
na cidade de Pelotas, durante um periodo de quatro meses.

A avaliacao inicial da paciente foi feita no dia 16/03/2011 e para realizacdo da
mesma foi utilizada a versdo portuguesa resumida da escala Medida da Funcao
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Motora (MFM), elaborada com o objetivo de avaliar quantitativamente a funcéo
motora. (lwabe et al., 2008)

A versao em portugués da MFM compreende 32 itens, incluindo avaliagbes
estaticas e dinamicas, divididas em trés dimensdes: dimenséo 1 (D1): posi¢cdo em pé
e transferéncias, com 13 itens; dimensdo 2 (D2): funcdo motora axial e proximal,
com 12 itens; e dimensdo 3 (D3): fungdo motora distal, com 7 itens, sendo 6
referentes aos membros superiores.

Cada item é graduado em uma escala de quatro pontos (escores de 0 a 3),
sendo 96 pontos 0 escore Maximo.

A MFM na versdao portuguesa demonstrou boa confiabilidade e
homogeneidade na sua aplicacdo, podendo ser considerada uma escala com alta
reprodutibilidade, permitindo seu uso como instrumento de medida da funcdo motora
em doencgas neuromusculares (lwabe et al., 2008). Dessa forma, foi aplicada no dia
da primeira avaliacdo da paciente e depois de quatro meses apOs a intervencao
fisioterapica.

A paciente N.S.S. de 18 anos, sexo feminino, solteira, estudante universitaria,
natural de Sao Jodo da Boa Vista — SP e com o diagnéstico clinico de distrofia
facioescapuloumeral had aproximadamente sete meses.

Relatou que observou uma diferenca entre os dois membros superiores,
notando que a musculatura do direito parecia mais desenvolvida que a do esquerdo.
Dessa forma, a paciente e seus familiares procuraram auxilio médico e foi realizado
um teste molecular, o qual utilizou uma técnica que permite a identificacdo de uma
banda de DNA de tamanho reduzido (<35Kb), em uma regido especfifica do
cromossomo 4, denominada 435, sendo constatado o diagnéstico de distrofia
facioescapuloumeral.

Durante o exame fisico da avaliacdo fisioterapica, apresentou ombro
esquerdo mais elevado que o direito, déficit de forca em membro superior direito e
auséncia de dor. Quanto a amplitude de movimento, medida com a utilizagdo de um
goniébmetro, ndo foi observada nenhuma limitacdo funcional. A paciente relatou
auséncia de fadiga muscular ao realizar as atividades de vida diaria.

Na avaliagdo da fungdo motora a paciente obteve um excelente escore,
atingindo 95 pontos. Todos os itens da escala foram executados normalmente, com
excecao do item “sem apoio dos membros superiores, agache-se e levante-se duas
vezes em seguida” pertencente a D1, no qual a paciente realizou parcialmente o
movimento solicitado.

Foram realizadas duas sessdes semanais de fisioterapia, com duracéo de 40
minutos cada uma, durante o periodo de guatro meses. As condutas utilizadas foram
as seguintes:

Alongamento passivo da musculatura de membros superiores, inferiores e
pescoco;

Alongamento da musculatura de tronco utilizando bola suica;

Bicicleta ergométrica com carga leve durante 10 minutos;

Exercicios ativos de membros superiores utilizando bola e bastdo de madeira;
Exercicios ativos de membros inferiores utilizando um degrau (step) e o
espaldar.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

ApOs quatro meses de tratamento fisioterapico utilizando as condutas
explicadas na metodologia do trabalho, foi aplicada novamente a escala MFM. A
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paciente obteve um escore exatamente igual ao da primeira avaliacdo (95 pontos),
mostrando manutencéo da fungdo motora.

O déficit de forca no membro superior direito permaneceu como a principal
gueixa da paciente, sem limitacBes para realizar as atividades de vida diaria, mas
como um sintoma incbmodo. Com base em uma revisdo retrospectiva de 107
pacientes, 82% dos pacientes relataram fraqueza da cintura escapular também
como primeiro sintoma (King et al., 2008).

No exame da cintura escapular, uma caracteristica marcante é a posicao
elevada da escapula por causa da fraqueza dos musculos trapézio superior e médio
(King et al., 2008), sinal que foi observado na primeira avaliagdo da paciente e se
manteve apos a intervencao fisioterapica.

Quanto a dor e a fadiga muscular, a paciente continuou relatando a auséncia
dessas, diferente do encontrado na literatura. Uma pesquisa realizada na Franca
mostrou que, dos 270 pacientes entrevistados (aproximadamente 10% dos
pacientes com FSHD na Franca), apenas 5% ndo se queixam de dor e 32%
relataram dor como um problema diario (King et al., 2008).

Em outro estudo similar realizado na Holanda foi revelado que, das 109
pessoas pesquisadas (aproximadamente 18% dos pacientes com FSHD no pais),
74% sentiram dor por mais de 4 dias por més e 58% o fizeram por 4 ou mais dias
por semana (King et al., 2008).

Outros autores pequisaram a prevaléncia de fadiga severa e sua relacdo com
deficiéncias funcionais na vida diaria em 598 pacientes com doenca neuromuscular
(139 com FSHD). Dos pacientes com FSHD, 61% relataram fadiga severa,
juntamente com niveis reduzidos de atividade fisica e motivacéo reduzida (Kalkman
etal., 2005).

4 CONCLUSAO

Através desse trabalho foi possivel perceber que os sintomas da FHSD
podem ser bastante variaveis de acordo com a gravidade da doenca. Além disso,
notou-se que, no caso apresentado, a fisioterapia pode desempenhar um papel
importante na FSHD pela prestacdo de cuidados preventivos para minimizar as
complicacbes secundarias e a funcado de pacientes dentro dos limites impostos por
esta desordem progressiva.

A realizacdo de outros relatos de casos, estudos de coorte, randomizados e
controlados seriam interessantes para apoiar a eficacia das intervencdes
fisioterapicas nos pacientes com FSHD.
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