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RESUMO

Introdugao: Adoenga de Charcot Marie Tooth (CMT)
€ uma afecgdo neurolégica do sistema nervoso pe-
riférico de evolugao lenta e progressiva. Objetivo:
Descrever um relato de experiéncia sobre disfuncao
diafragmatica em um paciente portador da doenca
de CMT. Descricao de Experiéncia: Participou um
paciente de 58 anos, do sexo masculino, com diag-
nostico de disfuncao diafragmatica na CMT, enca-
minhado pelo pneumologista para avaliagao fisiote-
rapéutica apds 7 meses de tratamento. Realizou-se
coleta de dados e exame fisico, com testes especifi-
cos e analise de exames complementares, além de
acompanhamento de um atendimento fisioterapéu-
tico em clinica privada. Resultados e Impactos: A
fisioterapia respiratéria esta sendo eficaz para dimi-
nuicao da dispneia e aumento da forgca muscular ins-
piratoria e forga para tossir. Consideragoes Finais:
Recomenda-se manter o programa de reabilitagéo, a
fim de evitar maior comprometimento funcional, po-
rém sugerem-se alternativas para o tratamento.

Palavras-chave: Diafragma. Sistema respiratério. Fi-
sioterapia. Doenga de Charcot-Marie-Tooth. Neurologia
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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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INTRODUCAO

doenga de Charcot Marie Tooth (CMT) ou Neuropatia Perifé-

rica Hereditaria Sensitiva Motora é uma afecgéo neuroldgica

hederodegenerativa do sistema nervoso periférico de evolu-
¢ao lenta e progressiva'. Sua prevaléncia é de 1 paciente a cada
2.500 pessoas?. Acomete ambos os sexos, porém mais frequente-
mente homens do que mulheres, em uma proporgao de 3 a 5:113,

O primeiro relato de disfungao diafragmatica na CMT foi descrito
em 1987 em dois irmaos, por Chan e colaboradores. Em 1988, Laro-
che e colegas descreveram dois pacientes de CMT com a fraqueza do
diafragma. J4 em 1989, Gilchrist e colaboradores demonstraram que
a atrofia neurogénica do diafragma e a mudanga neuropatica idéntica
do nervo frénico foram reconhecidos na autépsia em um paciente com
CMT que foi a ébito devido a insuficiéncia respiratéria. Eles revelaram
que em casos avangados, 0os nervos periféricos com axdnios meno-
res, como o nervo frénico, também podem ser afetados®.

Ao longo dos ultimos 15 anos, a pesquisa genética molecular
identificou mais de 25 genes em que mutag¢des causam o fenétipo®. O
inicio da doenga ocorre geralmente nas primeiras duas décadas de vida
e, posteriormente, mostra uma progressao lenta ao longo de décadas®.

A CMT ¢é classificada na literatura em cinco formas, sendo
as duas primeiras as principais. A tipo1 é desmielinizante, ocorre
grande redugao na condug¢ao nervosa periférica de nervos motores,
produz alteragdes funcionais como hipo ou arreflexia, perda sensi-
tiva e atrofia da musculatura distal”. O padrao tipico de fraqueza
muscular comega nos musculos intrinsecos do pé, seguidos por fra-
queza nos musculos fibular curto e longo, tibial anterior, extensor
longo dos dedos e extensor longo do halux. Esse padrao é resultado
de fraqueza e desequilibrio muscular devido aos dorsiflexores tor-
narem-se fracos, enquanto os plantares permanecem relativamente
fortes, levando a contratura do tendao de Aquiles. Secundario a esse
desequilibrio muscular, pessoas com CMT, em geral, desenvolvem
deformidades como pés cavos, com inversao do calcaneo, adugao
do antepé, e flexdo dos dedos dos péss®.

A CMT tipo 2 também possui padrao autossémico dominante
de acometimento axonal; ocorre degeneragao axonal primaria, nesta
pode também ocorrer um pequeno comprometimento na condugao
nervosa (> 38 m/ s), porém, na maioria dos casos, encontra-se nor-
mal nesse tipo. As CMT3, CMT4 e CMTX possuem caracteristicas
de comprometimento axonal ou desmielinizante, em especial a CMT
X, em que ocorre um padrédo recessivo ligado ao cromossomo X&3,

Estudos sobre a doenga descrevem protocolos de fisioterapia
convencional associando fisioterapia motora com treino muscular
respiratorio para auxiliar na manutengao da forga muscular respira-
téria. O treinamento com o empilhamento aéreo ou ventilagcdo nao
invasiva (VNI) se tornou um importante método para promover a me-
Ihora da expansao pulmonar1. Além disso, ha indicagao de técnicas
de remocgao de secrecao e técnicas de assisténcia a tosse, uma vez
gue a capacidade inspiratéria € normalmente comprometida®.

O objetivo do artigo foi descrever um relato de experiéncia sobre
disfungao diafragmatica em um paciente portador da doenga de CMT.
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DESCRICAO DA EXPERIENCIA

do Hospital de Clinicas da UFPR, parecer n° 069/2016.

Participou um paciente do sexo masculino, de 58 anos,
de etnia branca, com diagnodstico clinico de doenga de CMT
e com diagndstico da disfungédo diafragmatica realizado pelo
pneumologista do hospital (Quadro 1).

Avaliado no laboratério do Curso de Fisioterapia/lUFPR,
apresentou-se caminhando com auxilio de um dispositivo/aparato
(bengala), relatando utilizar 6rtese de posicionamento do pé cavo,
caracteristico da CMT. Os primeiros sintomas do paciente surgiram
aos 12 anos. Queixa principal de dispneia progressiva (Escala de
Borg: grau 2). Realiza fisioterapia respiratoria e motora ha 7 meses
(frequéncia semanal de duas vezes por semana cada qual).

Oestudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa

Quadro 1. Caracterizagdo do Paciente (apés 7 meses de tratamento fisioterapéutico)

Idade
Género

Diagnéstico Clinico

Queixa Principal

Comorbidades

Tosse

Inspegao Estatica

Ritmo Respiratorio

Exame Muscular
Respiratorio pela palpagio

Ausculta
Espirometria

Exame Radiolodgico

Manuvacuometria

PFE atual
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58 anos
Masculino

Doen¢a de CMT
Disfun¢ao Diafragmatica

Dispneia progressiva

Hipertensdo Arterial Sistémica (HAS), pré-diabetes,
arritmia cardiaca e asma bronquica

Seca, improdutiva

Em decubito dorsal, apresentou deformidade toracica, com
aumento do didmetro anteroposterior de hemitérax esquerdo.

Taquipneico (27ipm)

Diafragma e Intercostais superiores: grau 2
Intercostais inferiores: grau 1

Murmourio vesicular presente com diminui¢do em apice esquerdo,
sem ruidos adventicios
Disturbio Obstrutivo Moderado

Elevagdo das hemictpulas frénicas associado a discreta
densificagdo de aspecto atelectdsico nas bases pulmonares

PImaéx.: - 62 cmH2O (pré-tratamento - 34 cmH20)
PEmaéx: 120 cmH20

420 L/min. (pré-tratamento: 380L/min)

Fonte: as autoras (agosto de 2015).
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Nao possui histérico de tabagismo ou uso de
bebida alcodlica. Possui Hipertensdo Arterial Sisté-
mica (HAS), pré-diabetes, arritmia cardiaca e asma
brénquica (medicados). Apresenta tosse seca, impro-
dutiva, ndo possui queixa de algia toracica. Ausculta
pulmonar: murmurio vesicular presente com diminui-
¢ao em apice esquerdo, sem ruidos adventicios. Ta-
quipneico (FR: 27ipm).

Na inspegéo estatica (paciente sentado), ob-
servou-se anteriorizagdo de cabega, protrusio e ele-
vacdo de ombros. Em decubito dorsal apresentou
deformidade toracica, com aumento do didmetro an-
teroposterior de hemitérax esquerdo. A assimetria do
térax condiz com os exames radioldgicos, em que foi
encontrada a elevagao das hemicupulas frénicas as-
sociada a discreta densificacdo de aspecto atelectasi-
co nas bases pulmonares (Imagens 1 e 2).

Imagem 1. Exame Radioldgico (vista anteroposterior)

Fipemcag

Fonte: Arquivo do paciente, 2015.

Imagem 2. Exame Radioldgico (vista lateral)

Fonte: Arquivo do paciente, 2015.
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Os exames de imagem mostram visivel elevacdo de hemicupulas
diafragmaticas, principalmente a esquerda, tanto na vista anteroposterior
quanto na vista lateral.

Apresentou nitida diminuigdo de forca muscular respiratéria a es-
querda (avaliada pela palpacao): diafragma grau 2, intercostais inferiores
grau 1 e intercostais superiores grau 2'°.

Na manuvacudmetria, a Pl max. de -62 cmHZO e PE max. 120
cmH20, sendo que o valor predito Pl max. deveria ser -108,9 cmHZO“.
Contudo, no inicio do tratamento, apresentava maior deficit de Plmax. (-34
cmH,0) relatado pelo fisioterapeuta. A prova de fungéo pulmonar demons-
tra um disturbio obstrutivo moderado. O Pico de Fluxo Expiratério (PFE),
na posicao sentada, de 420L/min. (valor de referéncia: 504L/min). No inicio
do tratamento, o valor de PFE era de 380 L/min. (decubito dorsal).

Nas escalas de funcionalidade: 1) Medida de Independéncia Fun-
cional (MIF): independéncia modificada com relagdo a marcha'?; 2) De-
sempenho de Karnofsky: esta capacitado para atividades ocupacionais
normais'®; 3) Escala de Barthel: maior independéncia do paciente para
suas atividades™.

RESULTADOS E IMPACTOS

rapia respiratéria e motora. A fisioterapia respiratoria foi realizada

por profissional em clinica privada, duas vezes por semana, e
apresentou resultados positivos desde o inicio do tratamento, visto que
houve aumento do pico de fluxo expiratério e da forga muscular inspira-
téria, além da reducédo da dispneia. Nao se realizou o acompanhamento
da fisioterapia motora. O quadro 2 apresenta o protocolo de atendimen-
to em relagao a fisioterapia respiratoria.

L\ avaliagao do paciente foi realizada 7 meses apos inicio da fisiote-

Quadro 2. Protocolo da Fisioterapia Respiratoria

Ventila¢do Nao Invasiva Fio® 21%, Pressdo de Suporte de 14 ml/Kg,
PEEP 7 cmH,O

Threshold™ PEP Inicial 19 cmH, O e final 25 cmH,0

Respiracio Com Pressdo Positiva Intermitente Associada a terapia de expansdo pulmonar

Eletroestimulacdo transcutanea diafragmatica Frequéncia entre 25 Hz- 30 Hz,

pulso 0.1ms - 10ms, (durante 30 minutos)
Incentivador a volume Uso domiciliar

Fonte: as autoras (agosto de 2015).

CAD. EDU SAUDE E FIS. 2017/1,v.4,n.7



Conforme descrito no quadro 2, a fisioterapia
respiratéria inclui os seguintes recurso/técnicas:
1) VNI (ventilagdo n&o invasiva) com paréametros
CPAP (continuous positive airway pressure); 2) Uso
de Threshold™ PEP em decubito dorsal: quando o
ar é exalado, a resisténcia cria pressao positiva que
ajuda a abrir as vias aéreas e permite que 0 muco
seja expelido durante a tosse “huff’'; 3) Uso de
RPPI (Respiragdo Com Pressao Positiva Intermi-
tente) associada a terapia de expanséo pulmonar,
com objetivo de evitar o colapso pulmonar®; 4) Ele-
troestimulagao transcutanea diafragmatica externa
com uso da Corrente Russa, com eletrodos posicio-
nados entre o sétimo e oitavo espaco intercostal's;
5) Exercicios domiciliares, com uso de incentivador
a volume'’:18,

Apesar da evolucao do paciente quanto a for-
¢a muscular inspiratéria, ainda se encontra no limiar
de fraqueza muscular, ou seja, falha dos musculos
respiratérios em desenvolverem pressao suficiente
para a ventilagao alveolar adequada, conduzindo a
um estado clinico de fadiga'. Entretanto, a quantifi-
cacao da PImax. e da PEmax. pode apresentar redu-
¢oes de 50% ou até mais, antes que seja observada
queda da capacidade vital e do volume expiratério no
1° segundo (VEF1)™.

Clinicamente, a fraqueza muscular respiratoéria
esta relacionada com hipercapnia, infeccbes res-
piratérias, tosse ineficiente, o que predispbe a ate-
lectasias e insuficiéncia respiratoria. A reducao da
complacéncia pulmonar e da mobilidade da caixa to-
racica observada nos pacientes com doencas neuro-
musculares aumentam a carga mecanica sustentada
a cada respiragao pela musculatura ja enfraqueci-
da?. Por isso a importancia de manter a fisioterapia
desse paciente, visto que no inicio do tratamento ele
apresentava hipoventilacido bibasal, hipercapnia, fra-
queza muscular e dessaturacao (relato do fisiotera-
peuta).

Com a disfuncao diafragmatica causada pela
paresia ou paralisia muscular, pode-se caracteri-
zar uma inabilidade para realizar inspiragbes pro-
fundas ou tossir. Na disfungdo hemidiafragmatica,
pode-se observar uma mobilidade lenta, padrao
respiratério é paradoxal e a dispneia é persistente
e chega a ser severa de acordo com o grau da
afecgao’®?’,

Sendo assim, compreende-se a correlacao
das doengas neuromusculares (DNM) com um de-
ficit motor e respiratério que pode incapacitar o indi-
viduo, levando a uma atrofia muscular por desuso,
agravando o processo evolutivo da doencga. O prin-
cipal objetivo de um programa de reabilitacao, seja
motor, seja respiratdrio, esta na manutencao da fun-
cionalidade, necessaria para a maior independéncia
do paciente??.

6/

RECOMENDACOES

so de Ventildbmetro para medir a Capacidade Vi-

tal (paciente sentado e no decubito dorsal). Di-

ferengas iguais ou superiores a 15% indicam a
necessidade de VNI noturna. Na hipercapnia diurna, é
indicado uso da VNI diurna utilizando a pega bucal com
pressao maxima. Por isso, também seria muito impor-
tante que o servico verificasse o CO2 transcutaneo?.

O modo de ventilagdo nao invasivo recomendado
seria aquele que tem a vantagem de fornecer dois niveis
de pressao separadamente (BiPAP). A CPAP nao é ca-
paz de aumentar a ventilagédo alveolar, motivo pelo qual
possa haver presenca de hipercapnia, e é dada prefe-
réncia ao uso da VNI com dois niveis de presséo™.

Como método alternativo a VNI, sugere-se a
utilizacdo da Pressdo Positiva Inspiratéria, a qual
favorece o decréscimo do trabalho ventilatério com
a menor frequéncia respiratoria, diminuicdo do indi-
ce de dispneia, menor participacdo da musculatura
acessoria e aumento do volume residual®.

Manter as avaliagdes das pressdes respira-
térias maximas, pois sédo frequentemente utilizadas
para delimitar a gravidade, as consequéncias fun-
cionais e o progresso das disfungdes pulmonares e
neuromusculares associadas a CMT".

Uso de tosse assistida mecanica (Caught As-
sist), pois, para paciente com doencga neuromuscular
entre as diferentes intervencgdes (fisioterapia com tos-
se assistida, tosse assistida com VNI, tosse assistida
com insuflacdo e Caught Assist), é a técnica que apre-
senta o maior aumento pico de fluxo de tosse. Dados
da oximetria podem ser Uteis, pois permitem detectar
a dessaturacéo e a diminuicéo repentina de oxigénio
como resultado de um tamponamento mucoso®23,

O treinamento dos musculos respiratérios (TMR)
com dispositivos especificos de carga linear ou o uso
da sensibilidade do ventilador ou o simples oferecimen-
to de periodos intermitentes de respiragao espontanea
ou também suporte ventilatério minimo promovem ga-
nhos significativos na forga, endurance dos musculos
inspiratorios, melhora da percepgao do esforgo e qua-
lidade de vida de forma a ser opgdes de tratamento™®.

Manter a cinesioterapia, que objetiva manter,
corrigir e/ou recuperar uma determinada fungdo com
0 progresso, restauracdo ou manutengao da forga
muscular, resisténcia a fadiga e preparo cardiovas-
cular, mobilidade e flexibilidade, estabilidade, relaxa-
mento, coordenacao, equilibrio e habilidades funcio-
nais, auxiliando na melhora da funcao respiratéria.

A Marcha Nordica (NW) ou Nordic Walking € uma
atividade fisica que tem vantagens significativas em relagéo
a outras formas mais tradicionais de exercicios aerébicos?.
Além disso, a hidroterapia pode utilizada como complemen-
to a intervenco fisioterapéutica no tratamento de pacientes
com doengas neuromusculares e lesdes neurolégicas®.
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DISCUSSAO

importancia para melhorar e/ou manter a funcionalidade do pa-

ciente e também para prevenir as complicagdes respiratorias
advindas da evolucao da doenca, visto que as doengas neuromuscu-
lares apresentam elevada predisposi¢do ao internamento em unida-
des de terapia intensiva, por diversas alteragbes funcionais do siste-
ma respiratério, as quais pioram o prognéstico clinico e aumentam as
taxas de morbidade, mortalidade e os custos hospitalares.

Cabe ressaltar que o éxito no protocolo fisioterapéutico depen-
dera do conhecimento prévio, do profissional, quanto a fisiopatologia
da doenga neuromuscular e de suas possiveis complicagdes respi-
ratérias, o que favorecera a adogdo de procedimentos terapéuticos
mais adequados.

Embora os beneficios da fisioterapia respiratéria sejam eviden-
tes no caso estudado, o progndstico é reservado, por se tratar de
doenga progressiva. Por isso, recomenda-se manter a fisioterapia
motora e respiratoria em longo prazo.

Q fisioterapia proposta para a doenca de CMT tem sido de vital

CONSIDERACOES FINAIS

c¢a de CMT com comprometimento do sistema respiratério, visto

qgue ha poucos relatos na literatura. Além disso, o estudo mos-
trou a importancia da fisioterapia respiratéria na reabilitacdo do pacien-
te, com resultados positivos de forga muscular inspiratoria e expiratéria.

Nessa perspectiva, outros portadores de doengas neuromus-
culares poderiam se beneficiar das técnicas e recursos fisioterapicos,
pois as intervencdes previnem complicagdes respiratorias e minimi-
zam as alteracdes ventilatérias.

Os desafios estdo em estabelecer o diagnéstico clinico e no
encaminhamento precoce para fisioterapia.

Q experiéncia contribuiu para conhecer e divulgar casos de doen-
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