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RESUMO

Introdução: A doença de Charcot Marie Tooth (CMT) 
é uma afecção neurológica do sistema nervoso pe-
riférico de evolução lenta e progressiva. Objetivo: 
Descrever um relato de experiência sobre disfunção 
diafragmática em um paciente portador da doença 
de CMT. Descrição de Experiência: Participou um 
paciente de 58 anos, do sexo masculino, com diag-
nóstico de disfunção diafragmática na CMT, enca-
minhado pelo pneumologista para avaliação fisiote-
rapêutica após 7 meses de tratamento. Realizou-se 
coleta de dados e exame físico, com testes específi-
cos e análise de exames complementares, além de 
acompanhamento de um atendimento fisioterapêu-
tico em clínica privada. Resultados e Impactos: A 
fisioterapia respiratória está sendo eficaz para dimi-
nuição da dispneia e aumento da força muscular ins-
piratória e força para tossir. Considerações Finais: 
Recomenda-se manter o programa de reabilitação, a 
fim de evitar maior comprometimento funcional, po-
rém sugerem-se alternativas para o tratamento.
Palavras-chave: Diafragma. Sistema respiratório. Fi-
sioterapia. Doença de Charcot-Marie-Tooth. Neurologia

ABSTRACT

Introduction: Charcot Marie Tooth disease (CMT) is 
a neurological disease of the peripheral nervous sys-
tem of slow and progressive evolution. Objective: To 
describe an experience report on diaphragmatic dys-
function in a patient with Charcot Marie Tooth disea-
se. Experience Description: A 58-year-old male pa-
tient with diagnosis of diaphragmatic dysfunction in 
CMT was referred by the pulmonologist for physical 
therapy evaluation after 7 months of treatment. Data 
collection and physical examination were carried out, 
with specific tests and analysis of complementary 
exams, as well as follow-up of a physiotherapeutic 
care in a private clinic. Results and Impacts: Res-
piratory physiotherapy is being effective in reducing 
dyspnea and increasing inspiratory muscle strength 
and coughing force. Final considerations: It is re-
commended to maintain the rehabilitation program 
in order to avoid greater functional impairment, but 
alternatives to treatment are suggested.
Keywords: Diaphragm. Respiratory system. Physi-
cal therapy specialty. Charcot-Marie-Tooth disease. 
Neurology.
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INTRODUÇÃO

A doença de Charcot Marie Tooth (CMT) ou Neuropatia Perifé-
rica Hereditária Sensitiva Motora é uma afecção neurológica 
hederodegenerativa do sistema nervoso periférico de evolu-

ção lenta e progressiva1. Sua prevalência é de 1 paciente a cada 
2.500 pessoas2. Acomete ambos os sexos, porém mais frequente-
mente homens do que mulheres, em uma proporção de 3 a 5:113. 

O primeiro relato de disfunção diafragmática na CMT foi descrito 
em 1987 em dois irmãos, por Chan e colaboradores. Em 1988, Laro-
che e colegas descreveram dois pacientes de CMT com a fraqueza do 
diafragma. Já em 1989, Gilchrist e colaboradores demonstraram que 
a atrofia neurogênica do diafragma e a mudança neuropática idêntica 
do nervo frênico foram reconhecidos na autópsia em um paciente com 
CMT que foi a óbito devido à insuficiência respiratória. Eles revelaram 
que em casos avançados, os nervos periféricos com axônios meno-
res, como o nervo frênico, também podem ser afetados4.

Ao longo dos últimos 15 anos, a pesquisa genética molecular 
identificou mais de 25 genes em que mutações causam o fenótipo5. O 
início da doença ocorre geralmente nas primeiras duas décadas de vida 
e, posteriormente, mostra uma progressão lenta ao longo de décadas6.

A CMT é classificada na literatura em cinco formas, sendo 
as duas primeiras as principais. A tipo1 é desmielinizante, ocorre 
grande redução na condução nervosa periférica de nervos motores, 
produz alterações funcionais como hipo ou arreflexia, perda sensi-
tiva e atrofia da musculatura distal7. O padrão típico de fraqueza 
muscular começa nos músculos intrínsecos do pé, seguidos por fra-
queza nos músculos fibular curto e longo, tibial anterior, extensor 
longo dos dedos e extensor longo do hálux. Esse padrão é resultado 
de fraqueza e desequilíbrio muscular devido aos dorsiflexores tor-
narem-se fracos, enquanto os plantares permanecem relativamente 
fortes, levando a contratura do tendão de Aquiles. Secundário a esse 
desequilíbrio muscular, pessoas com CMT, em geral, desenvolvem 
deformidades como pés cavos, com inversão do calcâneo, adução 
do antepé, e flexão dos dedos dos pés8.

A CMT tipo 2 também possui padrão autossômico dominante 
de acometimento axonal; ocorre degeneração axonal primária, nesta 
pode também ocorrer um pequeno comprometimento na condução 
nervosa (> 38 m / s), porém, na maioria dos casos, encontra-se nor-
mal nesse tipo. As CMT3, CMT4 e CMTX possuem características 
de comprometimento axonal ou desmielinizante, em especial a CMT 
X, em que ocorre um padrão recessivo ligado ao cromossomo X6,3.

Estudos sobre a doença descrevem protocolos de fisioterapia 
convencional associando fisioterapia motora com treino muscular 
respiratório para auxiliar na manutenção da força muscular respira-
tória. O treinamento com o empilhamento aéreo ou ventilação não 
invasiva (VNI) se tornou um importante método para promover a me-
lhora da expansão pulmonar1. Além disso, há indicação de técnicas 
de remoção de secreção e técnicas de assistência à tosse, uma vez 
que a capacidade inspiratória é normalmente comprometida9. 

O objetivo do artigo foi descrever um relato de experiência sobre 
disfunção diafragmática em um paciente portador da doença de CMT.
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DESCRIÇÃO DA EXPERIÊNCIA

O estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa 
do Hospital de Clínicas da UFPR, parecer nº 069/2016. 
Participou um paciente do sexo masculino, de 58 anos, 

de etnia branca, com diagnóstico clínico de doença de CMT 
e com diagnóstico da disfunção diafragmática realizado pelo 
pneumologista do hospital (Quadro 1).

Avaliado no laboratório do Curso de Fisioterapia/UFPR, 
apresentou-se caminhando com auxílio de um dispositivo/aparato 
(bengala), relatando utilizar órtese de posicionamento do pé cavo, 
característico da CMT. Os primeiros sintomas do paciente surgiram 
aos 12 anos. Queixa principal de dispneia progressiva (Escala de 
Borg: grau 2). Realiza fisioterapia respiratória e motora há 7 meses 
(frequência semanal de duas vezes por semana cada qual).

Idade    58 anos

Gênero     Masculino 

Diagnóstico Clínico  Doença de CMT
    Disfunção Diafragmática

Queixa Principal  Dispneia progressiva

Comorbidades   Hipertensão Arterial Sistêmica (HAS), pré-diabetes, 
    arritmia cardíaca e asma brônquica

Tosse    Seca, improdutiva

Inspeção Estática  Em decúbito dorsal, apresentou deformidade torácica, com 
    aumento do diâmetro anteroposterior de hemitórax esquerdo.

Ritmo Respiratório  Taquipneico (27ipm)

Exame Muscular   Diafragma e Intercostais superiores: grau 2
Respiratório pela palpação Intercostais inferiores: grau 1 

Ausculta    Murmúrio vesicular presente com diminuição em ápice esquerdo,  
    sem ruídos adventícios
Espirometria   Distúrbio Obstrutivo Moderado

Exame Radiológico  Elevação das hemicúpulas frênicas associado à discreta 
    densificação de aspecto atelectásico nas bases pulmonares

Manuvacuometria  PImáx.: - 62 cmH2O (pré-tratamento – 34 cmH2O)
    PEmáx: 120 cmH2O

PFE atual   420 L/min. (pré-tratamento: 380L/min)

Quadro 1. Caracterização do Paciente  (após 7 meses de tratamento fisioterapêutico)

Fonte: as autoras (agosto de 2015).
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Não possui histórico de tabagismo ou uso de 
bebida alcoólica. Possui Hipertensão Arterial Sistê-
mica (HAS), pré-diabetes, arritmia cardíaca e asma 
brônquica (medicados). Apresenta tosse seca, impro-
dutiva, não possui queixa de algia torácica. Ausculta 
pulmonar: murmúrio vesicular presente com diminui-
ção em ápice esquerdo, sem ruídos adventícios. Ta-
quipneico (FR: 27ipm).

Na inspeção estática (paciente sentado), ob-
servou-se anteriorização de cabeça, protrusão e ele-
vação de ombros. Em decúbito dorsal apresentou 
deformidade torácica, com aumento do diâmetro an-
teroposterior de hemitórax esquerdo. A assimetria do 
tórax condiz com os exames radiológicos, em que foi 
encontrada a elevação das hemicúpulas frênicas as-
sociada à discreta densificação de aspecto atelectási-
co nas bases pulmonares (Imagens 1 e 2). 

Imagem 1. Exame Radiológico (vista anteroposterior)

Fonte: Arquivo do paciente, 2015.

Imagem 2. Exame Radiológico (vista lateral)

Fonte: Arquivo do paciente, 2015.
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Os exames de imagem mostram visível elevação de hemicúpulas 
diafragmáticas, principalmente à esquerda, tanto na vista anteroposterior 
quanto na vista lateral.

Apresentou nítida diminuição de força muscular respiratória à es-
querda (avaliada pela palpação): diafragma grau 2, intercostais inferiores 
grau 1 e intercostais superiores grau 210.

Na manuvacuômetria, a PI máx. de -62 cmH2O e PE máx. 120 
cmH2O, sendo que o valor predito PI máx. deveria ser -108,9 cmH2O11. 
Contudo, no início do tratamento, apresentava maior deficit de PImáx. (-34 
cmH2O) relatado pelo fisioterapeuta. A prova de função pulmonar demons-
tra um distúrbio obstrutivo moderado. O Pico de Fluxo Expiratório (PFE), 
na posição sentada, de 420L/min. (valor de referência: 504L/min). No início 
do tratamento, o valor de PFE era de 380 L/min. (decúbito dorsal). 

Nas escalas de funcionalidade: 1) Medida de Independência Fun-
cional (MIF): independência modificada com relação à marcha12; 2) De-
sempenho de Karnofsky: está capacitado para atividades ocupacionais 
normais13; 3) Escala de Barthel: maior independência do paciente para 
suas atividades14. 

RESULTADOS E IMPACTOS

A avaliação do paciente foi realizada 7 meses após início da fisiote-
rapia respiratória e motora. A fisioterapia respiratória foi realizada 
por profissional em clínica privada, duas vezes por semana, e 

apresentou resultados positivos desde o início do tratamento, visto que 
houve aumento do pico de fluxo expiratório e da força muscular inspira-
tória, além da redução da dispneia. Não se realizou o acompanhamento 
da fisioterapia motora. O quadro 2 apresenta o protocolo de atendimen-
to em relação à fisioterapia respiratória.

Ventilação Não Invasiva    Fio² 21%, Pressão de Suporte de 14 ml/Kg,  
       PEEP 7 cmH2O

Threshold™ PEP Inicial     19 cmH2O e final 25 cmH2O

Respiração Com Pressão Positiva Intermitente  Associada à terapia de expansão pulmonar

Eletroestimulação transcutânea diafragmática  Frequência entre 25 Hz- 30 Hz, 
       pulso 0.1ms – 10ms, (durante 30 minutos)

Incentivador à volume     Uso domiciliar

Quadro 2. Protocolo da Fisioterapia Respiratória

Fonte: as autoras (agosto de 2015).
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Conforme descrito no quadro 2, a fisioterapia 
respiratória inclui os seguintes recurso/técnicas: 
1) VNI (ventilação não invasiva) com parâmetros 
CPAP (continuous positive airway pressure); 2) Uso 
de Threshold™ PEP em decúbito dorsal: quando o 
ar é exalado, a resistência cria pressão positiva que 
ajuda a abrir as vias aéreas e permite que o muco 
seja expelido durante a tosse “huff”11; 3) Uso de 
RPPI (Respiração Com Pressão Positiva Intermi-
tente) associada à terapia de expansão pulmonar, 
com objetivo de evitar o colapso pulmonar15; 4) Ele-
troestimulação transcutânea diafragmática externa 
com uso da Corrente Russa, com eletrodos posicio-
nados entre o sétimo e oitavo espaço intercostal16; 
5) Exercícios domiciliares, com uso de incentivador 
a volume17,18.

Apesar da evolução do paciente quanto à for-
ça muscular inspiratória, ainda se encontra no limiar 
de fraqueza muscular, ou seja, falha dos músculos 
respiratórios em desenvolverem pressão suficiente 
para a ventilação alveolar adequada, conduzindo a 
um estado clínico de fadiga10. Entretanto, a quantifi-
cação da PImáx. e da PEmáx. pode apresentar redu-
ções de 50% ou até mais, antes que seja observada 
queda da capacidade vital e do volume expiratório no 
1º segundo (VEF1)19.

Clinicamente, a fraqueza muscular respiratória 
está relacionada com hipercapnia, infecções res-
piratórias, tosse ineficiente, o que predispõe a ate-
lectasias e insuficiência respiratória. A redução da 
complacência pulmonar e da mobilidade da caixa to-
rácica observada nos pacientes com doenças neuro-
musculares aumentam a carga mecânica sustentada 
a cada respiração pela musculatura já enfraqueci-
da20. Por isso a importância de manter a fisioterapia 
desse paciente, visto que no início do tratamento ele 
apresentava hipoventilação bibasal, hipercapnia, fra-
queza muscular e dessaturação (relato do fisiotera-
peuta).

Com a disfunção diafragmática causada pela 
paresia ou paralisia muscular, pode-se caracteri-
zar uma inabilidade para realizar inspirações pro-
fundas ou tossir. Na disfunção hemidiafragmática, 
pode-se observar uma mobilidade lenta, padrão 
respiratório é paradoxal e a dispneia é persistente 
e chega a ser severa de acordo com o grau da 
afecção10,21.

Sendo assim, compreende-se a correlação 
das doenças neuromusculares (DNM) com um de-
ficit motor e respiratório que pode incapacitar o indi-
víduo, levando a uma atrofia muscular por desuso, 
agravando o processo evolutivo da doença. O prin-
cipal objetivo de um programa de reabilitação, seja 
motor, seja respiratório, está na manutenção da fun-
cionalidade, necessária para a maior independência 
do paciente22.

RECOMENDAÇÕES

Uso de Ventilômetro para medir a Capacidade Vi-
tal (paciente sentado e no decúbito dorsal). Di-
ferenças iguais ou superiores a 15% indicam a 

necessidade de VNI noturna. Na hipercapnia diurna, é 
indicado uso da VNI diurna utilizando a peça bucal com 
pressão máxima. Por isso, também seria muito impor-
tante que o serviço verificasse o CO2 transcutâneo23.

O modo de ventilação não invasivo recomendado 
seria aquele que tem a vantagem de fornecer dois níveis 
de pressão separadamente (BiPAP). A CPAP não é ca-
paz de aumentar a ventilação alveolar, motivo pelo qual 
possa haver presença de hipercapnia, e é dada prefe-
rência ao uso da VNI com dois níveis de pressão15.

Como método alternativo à VNI, sugere-se a 
utilização da Pressão Positiva Inspiratória, a qual 
favorece o decréscimo do trabalho ventilatório com 
a menor frequência respiratória, diminuição do índi-
ce de dispneia, menor participação da musculatura 
acessória e aumento do volume residual24.

Manter as avaliações das pressões respira-
tórias máximas, pois são frequentemente utilizadas 
para delimitar a gravidade, as consequências fun-
cionais e o progresso das disfunções pulmonares e 
neuromusculares associadas à CMT1.

Uso de tosse assistida mecânica (Caught As-
sist), pois, para paciente com doença neuromuscular 
entre as diferentes intervenções (fisioterapia com tos-
se assistida, tosse assistida com VNI, tosse assistida 
com insuflação e Caught Assist), é a técnica que apre-
senta o maior aumento pico de fluxo de tosse. Dados 
da oximetria podem ser úteis, pois permitem detectar 
a dessaturação e a diminuição repentina de oxigênio 
como resultado de um tamponamento mucoso9,23.

O treinamento dos músculos respiratórios (TMR) 
com dispositivos específicos de carga linear ou o uso 
da sensibilidade do ventilador ou o simples oferecimen-
to de períodos intermitentes de respiração espontânea 
ou também suporte ventilatório mínimo promovem ga-
nhos significativos na força, endurance dos músculos 
inspiratórios, melhora da percepção do esforço e qua-
lidade de vida de forma a ser opções de tratamento15.

Manter a cinesioterapia, que objetiva manter, 
corrigir e/ou recuperar uma determinada função com 
o progresso, restauração ou manutenção da força 
muscular, resistência à fadiga e preparo cardiovas-
cular, mobilidade e flexibilidade, estabilidade, relaxa-
mento, coordenação, equilíbrio e habilidades funcio-
nais, auxiliando na melhora da função respiratória3.

A Marcha Nórdica (NW) ou Nordic Walking é uma 
atividade física que tem vantagens significativas em relação 
a outras formas mais tradicionais de exercícios aeróbicos25. 
Além disso, a hidroterapia pode utilizada como complemen-
to a intervenção fisioterapêutica no tratamento de pacientes 
com doenças neuromusculares e lesões neurológicas3.
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DISCUSSÃO

A fisioterapia proposta para a doença de CMT tem sido de vital 
importância para melhorar e/ou manter a funcionalidade do pa-
ciente e também para prevenir as complicações respiratórias 

advindas da evolução da doença, visto que as doenças neuromuscu-
lares apresentam elevada predisposição ao internamento em unida-
des de terapia intensiva, por diversas alterações funcionais do siste-
ma respiratório, as quais pioram o prognóstico clínico e aumentam as 
taxas de morbidade, mortalidade e os custos hospitalares.

Cabe ressaltar que o êxito no protocolo fisioterapêutico depen-
derá do conhecimento prévio, do profissional, quanto à fisiopatologia 
da doença neuromuscular e de suas possíveis complicações respi-
ratórias, o que favorecerá a adoção de procedimentos terapêuticos 
mais adequados.

Embora os benefícios da fisioterapia respiratória sejam eviden-
tes no caso estudado, o prognóstico é reservado, por se tratar de 
doença progressiva. Por isso, recomenda-se manter a fisioterapia 
motora e respiratória em longo prazo.

CONSIDERAÇÕES FINAIS 

A experiência contribuiu para conhecer e divulgar casos de doen-
ça de CMT com comprometimento do sistema respiratório, visto 
que há poucos relatos na literatura. Além disso, o estudo mos-

trou a importância da fisioterapia respiratória na reabilitação do pacien-
te, com resultados positivos de força muscular inspiratória e expiratória. 

Nessa perspectiva, outros portadores de doenças neuromus-
culares poderiam se beneficiar das técnicas e recursos fisioterápicos, 
pois as intervenções previnem complicações respiratórias e minimi-
zam as alterações ventilatórias. 

Os desafios estão em estabelecer o diagnóstico clínico e no 
encaminhamento precoce para fisioterapia.
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