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RESUMO

A Ataxia de Friedreich é uma doenca neurodegenerativa progressiva, de
heranca autossdmica recessiva e com inicio precoce. A manifestacao predominante
€ a incoordenacdo motora ocasionada devido ao acometimento do cerebelo. Esse
estudo tem como objetivo observar os efeitos da intervencao fisioterapéutica em um
paciente com ataxia de Friedreich, que ao contrario do progndstico esperado, se
manifestou tardiamente. As intervencdes realizadas incluem: treino de equilibrio,
treino de marcha, coordenacao, alongamento e fortalecimento. Resultados: Apds o
tratamento, observou-se ganho de forca muscular, ganho de amplitude de movimento,
melhoramento nas escalas que avaliam grau de ataxia, marcha e equilibrio.
Concluséao: Este estudo de caso demonstrou que 0s exercicios realizados na pratica
clinica, possibilitaram melhora de uma paciente com Ataxia de Friedreich de inicio

tardio.

Palavras-chaves: Fisioterapia, ataxia, reabilitacéo .



ABSTRACT

Friedreich's ataxia is a progressive, autosomal recessive, early-onset
neurodegenerative disease. The predominant manifestation is the motor
incoordination caused due to the involvement of the cerebellum. This study aims to
observe the effects of the physiotherapeutic intervention in a patient with Friedreich's
ataxia, which, contrary to the expected prognosis, was late. Interventions include
balance training, gait training, coordination, stretching, and strengthening. Results:
After treatment, muscle strength gain, range of motion gain, and improvement in the
scales that assessed the degree of ataxia, gait and balance were observed.
Conclusion: This case study demonstrated that the exercises performed in clinical

practice, allowed improvement of a patient with late-onset Friedreich's ataxia.

Keywords: physiotherapy, ataxia, rehabilitation..



INTRODUCAO

A palavra “ataxia’ é de origem grega que significa sem ordem ou
coordenacdo.*? Os transtornos clinicos da ataxia foram vinculados ao lécus
cromossomial, o que foi possivel através da evolugcdo genética. Varios genes
defeituosos foram descobertos, e cada novo gene recebeu uma numeragéo e a ataxia
cerebelar autossdmica dominante (ACAD) passou a ser chamada de ataxia
espinocerebelar (SCA).®)

A Ataxia Espinocerebelar de Friedreich (AF) foi descrita pela primeira vez em
1863 por Nicholaus Friedreich, € uma doenca neurodegenerativa progressiva, de
heranga autossomica recessiva, de inicio precoce e tem como caracteristica principal
incoordenacdo motora devido ao envolvimento do cerebelo. Apresenta etiologia
desconhecida, sem cura ou tratamento etioldégico, dentre as hereditarias € mais
comum, tendo uma prevaléncia de aproximadamente 1:50.000.®

As principais funcdes do cerebelo sdo coordenacdo motora, equilibrio e tbnus
muscular, ajuste das respostas motoras aos sinais sensoriais, atualizacdo dos
comandos de movimentos caso desviem da dire¢cdo, modula a forca e amplitude de
movimento. Portanto, doencas com disturbios cerebelares causam deficiéncias na
velocidade, amplitude e forca de movimento, levam a instabilidade e desequilibrio
progressivo na marcha.®

O desequilibrio estatico e dinamico causados pela marcha ataxica e déficit de
coordenacdo tem levado esses pacientes a quedas frequentes ocasionando um
grande declinio nas AVD’s e atividades sociais.®

Devido a tendéncia a tropecar como uma pessoa intoxicada, a marcha
cerebelar é também descrita como marcha do “ébrio”. Esse fato ocorre pois a perna
do lado mais afetado € elevada em excesso durante a fase de balanco devido flexao
excessiva do quadril e joelho descendo sem controle abruptamente, dificultando a
trajetéria do andar.®

Os sinais e sintomas da AF se manifestam, geralmente, entre a primeira e
segunda década da vida. Porém uma forma atipica da AF tem sido estudada: a forma
tardia, apés 20-25 anos de idade, conhecida como Late-Onset Friedreich Ataxia
(LOFA), e inicio ap6s os 40 anos (VLOFA). Na AF ocorre degeneracdo celular,
especialmente fibras sensitivas relacionadas a cinestesia. Entretanto, essa patologia

nao interfere na capacidade mental, memorial ou controle emocional. ©7)



O principal sintoma € a ataxia progressiva, com inicio em membros inferiores
(MMII), que se manifesta com tropecos frequentes, quedas e desalinhos no andar
progredindo para membros superiores (MMSS). Outras manifestacdes clinicas séo:
auséncia de reflexos profundos, disartria, nistagmo, sinais de Banbinsk, perdas de
sensibilidade em fases mais tardias da doenca, escoliose, pés cavos, diabetes mellitus
e cardiopatia, hipotonia muscular, o que causa tremor, fenbmeno de rechaco,
disdiadococinesia, dissinergia e dismetria, comprometendo a deambulacdo e
consequentemente as atividades de vida diaria.®?

O diagnéstico é obtido por critérios clinicos e exames complementares como
eletroneuromiografia, tomografia computadorizada, ressonancia magnética,
eletrocardiogramas, ecocardiogramas, nao obstante, o diagnostico definitivo € pelo
exame de DNA. O teste genético determina se os cromossomos da pessoa testada
sofreram alguma mutac&o através de uma pequena amostra de sangue.®

Diversas pesquisas demonstraram que a mutagao responsavel pela AF ocorre
Nno cromossomo nove, onde se encontra uma expansao de trinucleotideos GAA. O
gene afetado tem a funcéo de codificar a proteina mitocondrial frataxina (FRX), que
esta envolvida no metabolismo do ferro, especificamente no nimero de trinucleotideo
(GAA) que se repete. Estudos verificaram que a maioria dos individuos saudaveis tem
7 a 21 repeticdes de GAA, enquanto individuos com FRDA apresentam 80 a 1.200
repeticées GAA.

O acumulo de ferro nas mitocondrias € causado pelo déficit da proteina
frataxina, causando defeito respiratério mitocondrial, com producédo de radicais livres
de oxigénio, 0 que causa estresse oxidativo. O estresse oxidativo tem como
caracteristica o desequilibrio entre a producéo de radicas livres e a capacidade da
célula em se defender contra eles. O alto consumo de oxigénio e o baixo nivel de
antioxidantes resultam em dano oxidativo ao tecido cerebral, induzindo a necrose ou
a apoptose celular. Os locais onde se encontram maior quantidade de mitocondrias
sdo 0s mais afetados, dentre eles; neurdnios, coracao e pancreas, que desempenham
papel importante. Outra deficiéncia por diminuicdo da frataxina é o processo
inflamatorio das células de Schwann, que leva a perdas gradativas dos musculos
esqueléticos. A degeneracao celular, progresséo e alteracdes genéticas sao fatores
importantes que devam ser observados em pacientes com AF.(16.7.810.11,12)

O tratamento deve ter abordagem multidisciplinar, médicos, nutricionistas,

psicélogos, fisioterapeutas, que atuam usando diversas técnicas para aprendizagem



motora, como repeticdo e pratica de um movimento coordenado para atividades
funcionais, exercicios para ganho de for¢ga muscular, estabilidade do tronco, treino de
marcha e velocidade de movimento, descarga e transferéncia de peso, entre outros.
A atuacéo dessa equipe multidisciplinar ir4 fazer com que o paciente obtenha maior
independéncia, retardar a progressdo da doenca, melhorando sua qualidade de
vida.(1?®

Por meio de uma abordagem da fisioterapia neurofuncional, na qual se pode
realizar exercicios de fortalecimento muscular, equilibrio, coordenacéo e treino de
marcha, é possivel melhorar a qualidade de vida desses pacientes.®

Sendo assim, esse estudo tem como objetivo relatar um protocolo de
intervencao fisioterapéutica em um paciente com Ataxia Espinocerebelar de Friedreich
com manifestacao tardia, baseada na literatura cientifica, ressaltando a importancia
da anamnese e da histéria clinica do paciente, facilitando assim o diagnostico

diferencial das ataxias hereditarias.4

METODOLOGIA

Este estudo caracteriza-se como um relato de caso, de uma paciente admitida
na Clinica de Fisioterapia da Faculdade Patos de Minas (FPM), no estagio de
fisioterapia neurologica, encaminhada pelo neurologista com diagndstico de Ataxia
Espinocerebelar de Friedreich. Este relato de caso foi aprovado pelo Comité de ética

e Pesquisa da Faculdade Patos de Minas sob protocolo nimero 2.984.340.

Histérico paciente:

Paciente A.G.F., sexo feminino, 76 anos, do lar, foi diagnosticada com Ataxia
Espinocerebelar de Friedreich. Paciente ndo apresenta casos da doenca na familia e
relata que apresenta tremor de cabeca e fala “tremida” (que caracteriza a fala
escandida) desde os 40 anos. H4 9 anos foi submetida a cirurgia de histerectomia, e
a partir de entdo, mesmo com a recuperacao pos-cirargica comecou sentir dificuldade
para andar, com falta de equilibrio, quedas frequentes, e tinha necessidade de andar
“segurando nas paredes”. Com esta dificuldade, passou a deambular com uma

bengala. A partir dai, com o passar dos anos, a dificuldade em andar aumentou,



relatou que sentia as pernas cada vez mais “rigidas”, e passou a deambular em um
andador com rodinhas dianteiras. Durante este tempo, passou por varios médicos e
consultas, realizou exames de imagem como ressonancia, tomografia, o qual foi
identificado o comprometimento cerebelar, bem como a eletroneuromiografia, que
descartou a possibilidade de outras doencas como a Esclerose Lateral Amiotrofica,
chegando ao diagnéstico de Ataxia Espinocerebelar, e mais tarde, a indicacdo que
seria do tipo de Friedreich.

A paciente apresenta quedas frequentes, inseguranca para deambular, déficit
de equilibrio, e continua utilizando o dispositivo de marcha para auxilio (andador).
Apresenta dificuldade na realizagc&o das atividades de vida diaria (AVD’s) como tomar
banho, subir e descer escadas, andar na rua sem acompanhante, e qualquer atividade
gue tenha que ser realizada em pé, sem apoio das maos, como colocar/servir comida,
carregar objetos, etc. No dia 02/02/2018 sofreu uma queda da propria altura e fraturou
a clavicula esquerda, ficando impossibilitada de andar, pois ndo poderia apoiar 0
braco, uma vez que realiza marcha independente apenas com o uso do andador. Apos
o periodo de imobilizac&o e liberacdo para o apoio, iniciou-se a fisioterapia, em marco
de 2018.

Procedimentos de avaliacdo:

A paciente foi submetida a uma avaliacao fisioterapéutica inicial no dia 26 de
marco de 2018, que foi realizado exame neuroldgico, e observado o seguinte quadro
clinico: marcha ataxica, disartria, disdiadococinesia, dissinergia, dismetria, fenémeno
de rechaco, bradcinesia bilateral, sinal de Banbinsk, hiperreflexia e hipertonia. A
paciente foi submetida a intervencao fisioterapéutica por 3 meses, totalizando 30
atendimentos, e ao final desse periodo foi realizada a 22 avaliagcdo em 26 de junho de
2018 (avaliacéo final), e apés um periodo de 41 dias sem atendimento fisioterapéutico
(que correspondeu ao periodo de férias do estagio), foi realizada uma 32 avaliagéo,
para verificar a evolucéo clinica da paciente.

Os instrumentos utilizados para a avaliacdo e reavaliacdo foram: Sistema de
graduacgéo de forgca muscular, goniometria, Scale for the assessment and rating of
ataxia (SARA), Escala de Equilibrio de BERG e Escala de Tinett.



Fisioterapeutas tem utilizado amplamente o sistema de graduacdo de forca
muscular, e os graus variam de zero a cinco, onde zero significa auséncia de
contracdo; grau 1 quando ha contracdo muscular, porém insuficiente para realizacéo
de movimentos; grau 2 é atribuido quando ha movimento em toda sua amplitude com
forca nula da gravidade; grau 3 quando o movimento é reduzido com forca
gravitacional, sem nenhuma outra resisténcia; grau 4 no qual o musculo realiza
movimento contra a gravidade e uma resisténcia moderada pode ser aplicada, e por
fim, grau 5 quando o musculo realiza 0 movimento completo contra a forca da
gravidade e uma resisténcia adequada € aplicada para cada grupo muscular.® Nesse
estudo, a avaliagcdo da forca muscular foi realizada para os grupos musculares de
MMSS e MMILI.

Para quantificar a limitacdo dos angulos articulares € utilizado as medidas
goniométricas, o que possibilita decidir qual a melhor intervencgéo fisioterapéutica a
ser utilizada e ainda documentar os resultados desta intervencdo. Estudos
comprovam a eficacia desse procedimento para se fazer a avaliagdo, sendo
considerado como recurso essencial da ciéncia da Fisioterapia.® Para esta pesquisa,
foram realizadas as medidas de goniometria utilizando um goniémetro, verificando os
movimentos das articulagbes que apresentavam limitacdo de ADM, que
corresponderam ao ombro, quadril e tornozelo.

As escalas foram aplicadas nas trés avaliacbes, sendo um escala para
avaliacdo da ataxia e duas para a analise do equilibrio.

A SARA (Escala para Avaliacdo e Graduacao da Ataxia) possui oito itens, e a
pontuacao final vai de 0 (sem ataxia) a 40 (ataxia mais severa), sendo: 1: marcha
(pontuacédo 0-8), 2: postura (pontuacdo 0-6), 3: sentado (pontuacédo de 0 a 4), 4.
perturbacao da fala (pontuacéo 0-6), 5: dedo-dedo (pontuacéo 0-4 ), 6: teste de dedo-
nariz (pontuacao de 0 a 4), 7: movimentos alternados das méaos (pontuacéo de 0 a 4),
8: movimento calcanhar-joelho (0 a 4), funcdes cinéticas dos membros (itens 5 a 8).
Cada item é classificado de forma independente para ambos os lados, e a média
aritmética esta incluida na pontuacéo total da SARA. Portanto essa escala avalia o
grau de ataxia relacionada a marcha, postura, levantar, sentar, disturbios da fala,
movimentos alternados, entre outros. ¢ 19

Outra escala utilizada foi a Escala de Equilibrio de Berg, onde sao avaliadas 14
tarefas em uma escala de pontuacdo de O a 4, totalizando no maximo 56 pontos,

sendo que 4 pontos indicam que o paciente realiza a tarefa de forma independente e



0 incapaz de realizar a tarefa 13. Aplicou-se também as Escalas de Tinetti, a qual é
dividida em duas parte, sendo que a primeira possui nove itens que avaliam o

equilibrio e a segunda possui sete itens que avaliam a marcha.¥

Intervencdo Fisioterapéutica

O atendimento fisioterapéutico foi realizado durante trés meses, trés vezes por
semana, com duracdo de 60 minutos, na Clinica de Fisioterapia da Faculdade Patos
de Minas, localizada na Policlinica da instituicdo, e ao final do tratamento foram
realizados 30 atendimentos. Os atendimentos foram realizados por uma estagiaria de
fisioterapia, participante da pesquisa, com supervisdo da preceptora de estagio
(orientadora).

Foi desenvolvido o seguinte plano de tratamento com base nas evidéncias
cientificas:

1- Alongamentos: Alongamento passivo de MMII: Flexao e dorsiflexao plantar
3x30”. Triceps sural e isquiotibiais 3x30”. Lombar 3x30”, realizados em todas as
sessdes. Alongamento de MMSS ativo assistido: com uso de bastdo 3x10” e ativo de
MMSS e cervical, realizados em dias alternados.

2- Fortalecimento: musculatura da regido lombar 3x15”, realizado em todas as
sessfes, com exercicio estatico de elevacédo do quadril. De MMII com caneleiras de
1kg 3x10” extensao e flexao de joelho, flexores e extensores de punho e méo com
alteres 0,5kg, realizado em dias alternados.

3- Mobilizac&o articular passiva de escapula e ombros.

4- Treino de equilibrio bipodal e unipodal e coordenacdo com uso de balance
trainer e jump, realizado a partir da 42 semana de tratamento.

5- Treino de marcha com uso de caneleiras de 1kg sem obstaculos e com
obstaculos em barra paralela.

6- Mobilidade funcional com treino de levantar e sentar.

7- Analgesia com uso de TENS e ultrassom para dor aguda na regido lombar e
cervical quando necessario.

No treino de marcha utilizou-se caneleiras, pois segundo pesquisas, 0 peso
facilita a qualidade da marcha em pacientes ataxicos, aumentando a percepcao
corporal do paciente, promovendo o aumento do feedback e melhora do tremor

durante o movimento. 19



No treino de equilibrio e coordenagéo utilizou-se o balance trainer, método
utilizado com comprovacao cientifica onde se permite reeducar o equilibrio, a
propriocepgao, fortalecer e melhorar o controle de tronco, trabalhar a forga muscular
em membros superiores, prevenir contraturas em inferiores, proporcionar estimulos

sensoriais, motores e cognitivos melhorando assim as AVDs. 17

RESULTADOS E DISCUSSAO

O diagndstico das ataxias que se iniciam tardiamente tem sido um desafio, pois
uma grande gama de doencas devem ser excluidas, até mesmo dentro das ataxias
neurodegenerativas, que sio classificadas em varios tipos.®18)

A paciente do presente estudo passou por varios medicos e exames, até chegar
ao diagnostico da ataxia de Friedreich, e durante o estudo e de acordo com pesquisas
cientificas ha a possibilidade de ataxia de Friedreich com manifestacdo tardia
(VLOFA).” Ap6s avaliagéo fisioterapéutica, onde foram utilizados graduacéo de forca
muscular, goniometria, escalas SARA, Berg e Tinnet, foi desenvolvido um protocolo
de tratamento baseado em evidéncias cientificas e especifico para a paciente.

No sistema de graduacdo de forca muscular foram avaliados membros
superiores onde na primeira avaliacéo verificou-se, em uma escala de 0 a 5: MSD 5/5,
MSE 4/5; membros inferiores MID 4/5, MIE 4/5; abdutores de quadril E 3/5, D 3/5;
adutores de quadril E 3/5, D3/5; extensao de quadril 3/5. A reavaliacédo feita apos 30
sessfes apresentou o seguinte resultado: MSD 5/5, MSE 4/5; membros inferiores MID
4/5, MIE 4/5; abdutores de quadril E 4/5, D 3/5; adutores de quadril E 4/5, D4/5;
extensdo de quadril 4/5. Observou-se que a forca muscular dos MMSS se manteve,
enquanto que para os abdutores de quadril E, adutores e extensores de quadril D e E
apresentaram ganho de forca muscular.

Os dados referentes as avaliacbes de amplitude de movimentos articulares
aferidas por meio da goniometria, antes do tratamento e apés os 30 atendimentos

estdo apresentados na Tabela 1.
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Tabela 1- Dados goniométricos: Avaliagdo inicial e final da ADM ativa de
ombros e tornozelo, e ADM ativa e passiva de quadril.

Articulacéo ADM 12 Avaliacéo ADM 22 Avaliacao
Movimento Esquerdo Direito Esquerdo Direito
Flex&o 84° 132° 90° 122°
Extenséo 64° 54° 68° 74°
Ombros Abducao 84° 112° 90° 118°
Aducao 32° 32° 28° 38°
Rot. Interna 80° 68° 90° 90°
Rot. Externa 20° 68° 26° 82°
Flexdo J.E.P 60° 52° 74° 74°
Flexao J.E.A 20° 30° 42° 45°
Quadril Flexado J.F.P 110° 110° 116 ° 122°
Flexdo J.F.A 80° 92° 82° 82°
Abducéo 10° 22° 12° 16°
Dorsiflexao 86° 88° 90° 90°
Tornozelo
Flexao plantar 40° 45° 44° 50°

Legenda: Rot. (rotacédo); J.E.P (Joelho estendido passivo); J.E.A (Joelho
estendido ativo); J.F.P (Joelho fletido passivo); J.F.A (Joelho fletido ativo).

Marques (2003) relata os beneficios da goniometria realizada no inicio e final
do tratamento, possibilitando a comparacao dos resultados obtidos e a eficacia do
tratamento realizado. Estudos demonstraram que distarbios no cerebelo podem
causar déficit na amplitude de movimento, levando o paciente para uma diminui¢ao
da coordenacdo motora e equilibrio.®'® De maneira geral observa-se ganho de
amplitude articular na maioria dos movimentos, o que demonstra que a intervencgao
fisioterapéutica proposta obteve resultado significativo, trazendo beneficios ao
paciente.

Antes do tratamento, na 12 avaliacado foram aplicadas as escalas SARA, Berg
e Tinett, 0 que se repetiu na 22 avaliagdo, e ap0s um periodo de 41 dias sem
atendimento fisioterapéutico, na 32 avaliacdo. Os resultados estdo apresentados no

grafico 1 (Escala SARA) e na tabela 2 (Escalas de Equilibrio de Berg e Tinetti).
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Gréfico 1- Resultado da pontuacao obtida na Escala SARA nas trés avaliacbes
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Na escala SARA nota-se melhora na graduacdo da ataxia, pois de 17 pontos

passou para 14 pontos, e quanto menor a pontuacdo menos severa a ataxia.

Tabela 2- Resultados da Escala de Equilibrio de Berg e Escala de Tinetti nas trés

avaliacoes.
Escalas 12 Avaliacao 22 Avaliacao 32 Avaliacao
Escala de Berg 19 pontos 25 pontos 24 pontos
Escala de Tinetti 4 pontos 17 pontos 16 pontos

Na Escala de Tinetti observa-se uma melhora consideravel na marcha e
equilibrio da paciente. Na literatura é descrito que o treino de marcha proposto em
diversos ambientes e com uso de caneleiras, assim como treino de equilibrio dinamico
e estatico proporcionaram a estabilizacdo do tronco do paciente, gerando maior
equilibrio e oferecendo menores riscos de quedas. %1315 O que vai de encontro aos
resultados desta pesquisa, em que se preconizou 0 uso das caneleiras para o treino
de marcha, demonstrando uma conduta viavel para o tratamento e melhora do
equilibrio.

Na escala de Equilibrio de Berg verificou-se que a paciente teve uma melhora

no equilibrio, com um ganho de 6 pontos na escala. Estudos demonstraram que a
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alteracdo de um ponto na escala esta associado a um aumento ou diminui¢cao no risco
de quedas.®® Nesse caso, onde a pontuacdo da paciente passou de 19 para 25
pontos, sugere-se que houve diminuicdo no risco de quedas, o que pdde ser
observado durante o tratamento.

Portanto demonstrou-se um progresso no quadro clinico da paciente que teve
uma melhora no equilibrio, na marcha, na amplitude de movimento, entre outros. Na
oitava semana de tratamento fisioterapéutico, verificamos que a paciente ndo andava
mais arrastando os pés e apresentava mais facilidade em ficar de pé, mais seguranca
em deambular mesmo com o andador e realizar AVD’s, embora estas ainda fossem
realizadas com limitacdes. De fato, pesquisas comprovam a eficacia de um programa
de exercicios onde sado realizados fortalecimento muscular, treino de equilibrio,
coordenacéo e treino de marcha, e que ha uma melhora significativa nas AVD’s e na
qualidade de vida dos pacientes com ataxia espinocerebelar.®®

Todavia, percebe-se que apés alguns dias sem atendimento, a paciente
manteve a pontuacao na Escala SARA, mas teve uma discreta regressao nas escalas
Tinett e Berg, sendo, portanto, necessario a continuidade da pratica de exercicios para

manter a melhora obtida com a intervencéo fisioterapéutica. @)

CONSIDERACOES FINAIS

Esse estudo de caso, em que a evolucdo da paciente foi avaliada por meio de
exames fisicos e escalas para analise do estadiamento da ataxia, avaliacdo do
equilibrio e marcha, demonstrou que o0s exercicios realizados na pratica clinica
possibilitaram a progressdo motora de uma paciente com ataxia cerebelar, bem como
elucida a importancia destes instrumentos de avaliacdo como respaldo quantitativo de
melhora da paciente.

E de suma importancia uma abordagem multidisciplinar a respeito do quadro
clinico de pacientes com Ataxia de Friedreich com manifestacédo tardia, o que contribui
com diagnostico mais rapido e preciso, favorecendo o inicio de tratamento especifico,

melhorando a qualidade de vida do paciente.
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