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Doenc¢as neuromusculares mais comuns
em centro de reabilitacao

Leonardo Halley Carvalho Pimentel

As doengas neuromusculares incluem uma variedade grande de
patologias que afetam o sistema nervoso em algum segmento entre a
ponta anterior da medula espinhal e o musculo. As manifestag¢des clinicas,
investigacdo e tratamento podem ser muito distintos e dependem da
localizacdo da lesdo (musculo, jungdo mioneural, nervo periférico, etc) e
da etiologia. O conceito de doengas neuromusculares é bastante amplo,
e algumas vezes, gera duvidas em algumas etiologias especificas sobre se
podem ser ou ndo enquadradas neste grupo de doencas. E relativamente
comum na clinica de doengas neuromusculares (DNM) no centro de
reabilitacdo encontrar alguns pacientes sem diagndstico etiolégico definido,
ou com diagndstico que gera duvidas sobre a elegibilidade para a clinica
DNM, mas que também nado sao elegiveis para outras clinicas do centro.

As doencas neuromusculares podem causar desde deficiéncias
leves, principalmente em sua fase inicial, com paciente independente
para atividades de vida pratica, até quadros extremamente limitantes com
dependéncia total para atividades de vida didria. A maior parte destas
doencas tem evolucdo lenta e progressiva, embora pela heterogeneidade
caracteristica deste grupo, em algumas etiologias especificas a evolugao
pode ser mais aguda/subaguda. O paciente, na maior parte das etiologias
deste grupo de doencas, passa por todos os graus de deficiéncia. Dentro
desta evolugdo caracteristica, a equipe de reabilitacdo deve estar preparada
para ajudar e orientar o paciente e familia em cada etapa, uma vez que
diversas necessidades diferentes podem surgir durante a evolugao, muito
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além do déficit motor, incluindo limitacdes ortopédicas, respiratdrias,
gastrintestinais, uroldgicas, de comunicagdo e emocionais, dentre outras.
A abordagem da equipe deve ser direcionada tanto ao paciente quanto aos
cuidadores.

E comum a ideia de que as doencas neuromusculares s3o raras. Se
cada doenca for observada de forma isolada isso pode até ser verdade para
muitas delas. Mas se as doencgas neuromusculares forem consideradas como
um grupo, sua prevaléncia é maior que outras doengas mais conhecidas
da populacdo leiga (DEENEN et al, 2015; RUBIN, 2015), e que despertam
interesse constante da comunidade cientifica e da industria farmacéutica.

Algumas das doencas desse grupo sdo encontradas com maior
frequéncia em um servigo de reabilitagdo e tem algumas peculiaridades
que devem ser observadas por profissionais de saude envolvidos em seus
cuidados.

Distrofias musculares de Duchenne e Becker

As distrofias musculares de Duchenne e Becker sao espectros da
mesma deficiéncia protéica muscular, causadas por mutacbes do gene
da distrofina de heranca ligada ao X. A distrofia de Duchenne provoca
um quadro clinico mais severo, enquanto a distrofia de Becker tem um
apresentacdo similar a de Duchenne, mas tipicamente com inicio mais
tardio e quadro clinico mais leve (ENGEL & OZAWA, 2004).

Na distrofia de Duchenne o inicio da fraqgueza em geral acontece
nos trés primeiros anos de vida e afeta mais a musculatura proximal
inicialmente. Niveis séricos de CPK e aldolase estdo muito aumentados, bem
como de transaminases (MOAT, 2013). Além da fraqueza da musculatura
esquelética, que é tipica da doenca, é comum também comprometimento
cardiaco, dsseo e escoliose, além de atraso cognitivo leve (RYDER et al,
2017), apontando para a necessidade de acompanhamento multidisciplinar.
Alguns achados clinicos sdo frequentes durante a evolugdo da doenga, como
pseudohipertrofia de panturrilhas, hiperlordose lombar, encurtamento de
tenddes (principalmente de aquileus) e marcha anserina, além do sinal de
Gowers (GARDNER, 1980; ENGEL & OZAWA, 2004), todos esses achados
bem caracteristicos de pacientes com esta patologia, mas também comuns
em outras miopatias.

Os pacientes com Duchenne perdem a marcha em geral na época
da puberdade mais comumente, e tem expectativa de vida abaixo dos
30 anos de idade, com ébito causado por insuficiéncia respiratoria e/ou
comprometimento cardiaco, embora existam pacientes com sobrevida
acima desta idade, e felizmente isto é cada vez mais comum principalmente
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pela detec¢do precoce de retengao de CO2 e indicagdo de suporte
ventilatério mecanico adequado. Na distrofia de Becker os pacientes
frequentemente permanecem deambulantes na vida de adulto jovem e
tem uma expectativa de vida maior (GARDNER, 1980; RYDER et al, 2017,
DARRAS, 2015; ROMITTI, 2015), e nesta fase muitos tem um bom nivel de
independéncia funcional.

A distrofina é uma proteina que faz parte do arcabouco de
sustentacdo do musculo esquelético e sua deficiéncia leva a fraqueza
muscular. As distrofinopatias acometem meninos e causam fraqueza
apendicular com inicio proximal e sinais fenotipicos classicos de miopatia.
As vezes as criancas ja tem histéria familiar da doenga, quando isso ndo
acontece, embora o fenétipo seja bem sugestivo, nem sempre o diagndstico
é tdo claro inicialmente. O diagnéstico é definido quando uma mutagao
no gene da distrofina é identificada. Em caso de estudo genético negativo,
a bidpsia muscular com imunohistoquimica pode ser realizada para
confirmacdo diagndstica. (DARRAS, 2020).

Poucas doencas miopdticas tem opgdes de tratamento
farmacoldgico com eficdcia comprovada. A distrofia muscular de
Duchenne é uma delas. O tratamento com corticosteréides (prednisona ou
deflazacorte) ja é bem estabelecido e melhora a forca, a fungdo motora
e pulmonar, retarda o surgimento de escoliose e do comprometimento
cardiaco, e é recomendado desde fases iniciais da doenca (DARRAS, 2021).

Novas op¢oes terapéuticas para a distrofia de Duchenne vem sendo
estudadas, mas nenhuma ainda com eficacia completamente estabelecida.
Ainda assim vem trazendo alguma esperanga para pacientes que até entdo
ndo tinham nenhuma alternativa terapéutica especifica. Novas opgdes
de tratamento incluem ataluren, creatina, terapias génica e celular. O
ataluren é indicado apenas para pacientes com mutagdo nonsense, que
correspondem a 10 a 15% do total de casos (MCDONALD et al, 2017).

Além do déficit motor, que é o que mais chama ateng¢do na
doenga, muitas outras complicagGes acontecem nas distrofias musculares
de Duchenne e Becker durante a evolucdo clinica, inclusive complicagcGes
relacionadas a corticoterapia de uso prolongado. A reabilitacdo destes
pacientes inclui atencdo ao déficit motor, mas também avaliacoes
respiratdrias regulares, acompanhamento -cardiolégico, ortopédico e
nutricional (BIRNKRANT, 2018).

Por ser uma doenga muscular classica e uma das doengas
neuromusculares mais estudadas, as pesquisas sobre a reabilitacao de
pacientes com Duchenne vem contribuindo para melhorar a assisténcia
também em outras doengas miopaticas menos conhecidas.
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Distrofias musculares de cinturas

As distrofias musculares de cinturas sdo um grupo bastante
heterogéneo de doencas que levam a fraqueza de musculatura de cinturas
pélvica e escapular de forma lentamente progressiva. O fendtipo, bem
como o padrdo de heranca sdo muito varidveis. Alguns subtipos tem
heranca dominante e outros, recessiva. E fundamental investigacdo da
historia familiar. Em alguns subtipos a doenca comeca a se manifestar
na infancia e em outros ja na adolescéncia ou mesmo idade de adulto
jovem (MITSUHASHI, 2012; WICKLUND, 2014). Neste ultimo caso, alguns
pacientes ainda permanecem deambulantes acima da quinta década de
vida. Quando a doenga comeca na infancia, como nas sarcoglicanopatias,
é um diagnéstico diferencial importante da distrofia de Duchenne, neste
caso em meninas a diferenciacdo entre as hipdteses diagndsticas é mais
evidente, mas em meninos a diferenciacdo com base apenas em aspectos
clinicos as vezes é impossivel.

Testes genéticos vem sendo utilizados sempre que possivel
(NIGRO, 2014), mas na impossibilidade de uso dos mesmos (ou em caso
de teste genético negativo), é necessaria bidpsia muscular com estudo
imunohistoquimico para defini¢do diagndstica. Assim como na distrofia de
Duchenne/Becker, uma vez estabelecido o diagnédstico, o aconselhamento
genético é indicado para todos os pacientes/familias (DARRAS, 2022).

A heterogeneidade deste grupo de doencgas chama a aten¢ao, com
mudanca em sua classificacdo em 2018, com exclusdo de algumas doencas
do grupo e inclusdo de outras, e alteracdo na forma de nomea-las (STRAUB
et al, 2018).

A abordagem da distrofia muscular de cinturas é de suporte.
Até o momento, ndo existe tratamento farmacoldgico capaz de mudar a
evolucdo da doenca. Os objetivos terapéuticos incluem manter mobilidade
e independéncia funcional, manejo de complica¢Ges (principalmente
ortopédicas e respiratérias) e melhorar qualidade de vida, sempre com
atengdo a variabilidade fenotipica que é muito grande e depende, dentre
outros fatores, do padrdo de heranga genética e idade de inicio dos
sintomas. As distrofias musculares de cinturas constituem um grupo de
doencas diferentes, as quais tem evolugdo comum em muitos aspectos
(como a maioria das doengas neuromusculares), mas que em alguns
pontos especificos podem ser bem diferentes, inclusive na idade de inicio;
desta forma investigacdo da proteina deficiente deve ser realizada, com
estabelecimento do diagndstico e atengdo direcionada para a evolugdo de
cada paciente.
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Esclerose lateral amiotrofica

A esclerose lateral amiotrdfica é o protdtipo das doencas do
neurénio motor no adulto, com quadro cldssico de comprometimento
dos motoneurdnios superior e inferior ao mesmo tempo. E uma doenca
degenerativa progressiva com evolucdo relativamente rapida na maior
parte dos casos.

A fraqueza muscular em geral é apendicular no inicio do quadro e
assimétrica, mas progride para os quatro membros, musculatura bulbar e
respiratéria. O uso da assisténcia respiratéria mecanica vem aumentando a
sobrevida desses pacientes. Disfagia e disartria (sinais de comprometimento
do motoneurdnio superior) sdo muito comuns durante evolucdo da doenga,
bem como atrofia muscular e fasciculagdes (sinais de comprometimento do
motoneuronio inferior) (ELMAN; MCCLUSKEY, 2021).

Para diagndstico da doenga sdo necessarios: evidéncia clinica,
eletrofisiolégica ou neuropatolégica de degeneracdo do motoneurdnio
inferior; evidéncia clinica de degeneracdo do motoneurénio superior;
progressao dos sintomas e sinais de um segmento para outros, determinado
pela anamnese ou exame fisico. (BROOKS, 1994; BROOKS, 2000)

Existem poucas opcOes terapéuticas disponiveis. O riluzol, que
é o tratamento farmacoldgico estabelecido hd mais tempo, aumenta a
sobrevida em poucos meses (MILLER, 2012).

Diferente da maior parte das demais doengas neuromusculares, a
ELA tem evolucgdo relativamente rapida, sendo necessario insercao precoce
em servico de reabilitacdo para as devidas orientacdes, consultas e terapias.
Mesmo no contexto de um centro de reabilitagdo publico, com grandes
filas de espera, e mesmo no contexto da clinica DNM, com pacientes em
geral de evolugdo mais prolongada, deve-se ter cuidado especial com a
admissdo mais rapida desses pacientes nas terapias. Durante a evolugdo da
ELA é necessdrio atencdo particular sobre dois pontos criticos: a indicacao
de dispositivo para alimentacdo e a introducdo de suporte ventilatério
adequado, a abordagem apropriada nesses casos pode aumentar a
sobrevida dos pacientes.

Atrofia muscular espinhal

A atrofia muscular espinhal é caracterizada pela degeneracdo da
ponta anterior da medula espinhal e dos nucleos motores na parte mais
baixa do tronco encefdlico. A doenca tem cardter progressivo, mas a
evolugdo clinica pode ser bem variavel a depender do tipo.
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Atualmente a doenca é classificada de 0 a 4, a depender da idade
de inicio dos sintomas e da evolugédo clinica (PRIOR et al, 2020; BODAMER,
2022), desde inicio pré-natal; inicio depois do nascimento mas antes
dos seis meses de vida (doenca de Werdnig-Hoffmann); inicio entre trés
e quinze meses de idade; inicio apds dezoito meses de idade até adulto
jovem (doenca de Kugelberg-Welander) e inicio ja na idade adulta.

A doenca, embora cause grande limitacdo motora, ndo afeta a
cognigdo. Pacientes com as formas mais leves que tem sobrevida maior
conseguem frequentar escolas normais e mesmo universidades.

O teste genético molecular confirma o diagndstico através da
detecgdo de dele¢cbes homozigdticas nos éxons 7 do SMN1 (PRIOR et al,
2020). MutagGes de ponto podem ocorrer, mas sdo bem menos comuns.
Aconselhamento genético para a familia é sempre indicado (BODAMER,
2022).

Mais recentemente alternativas de medica¢bes modificadoras da
doenga como o nusinersen (uso intratecal) tem sido utilizadas em casos
indicados (CHIRIGOBA et al, 2016; FINKEL et al, 2016), bem como risdiplam
(BARANELLO et al, 2021) e Onasemnogene abeparvovec (KIRSCHNER et al,
2020) para casos especificos.

Sindrome de Guillain-Barré

A apresentagdo mais comum da sindrome de Guillain-Barré é
como uma fraqueza muscular progressiva, simétrica, com diminui¢do ou
auséncia de reflexos tendinosos profundos (ROPPER, 1992). A fraqueza
pode variar de leve a grave, e acometer além da musculatura apendicular,
também musculatura facial, bulbar e respiratéria (FOKKE et al, 2014;
CHANDRASHEKHAR; DIMACHKIE, 2021). Algumas vezes se consegue
identificar na histdria do paciente um quadro infeccioso prévio responsavel
por desencadear a resposta autoimune (quadro gripal, diarréico, etc), mas
nem sempre isso € possivel. Em decorréncia da relagdo com disfuncdo
imunolégica como reagdo a um quadro infeccioso prévio, mais comumente
viral, e do surgimento e epidemias virais importantes nos ultimos anos no
Brasil, que depois de tornam endémicas, e mais recentemente de pandemia
viral com contexto mundial, a sindrome de Guillain-Barré sempre merece
atengdo, tanto por quem trabalha nos servicos de urgéncia como nos
servicos de reabilitacao.

Polineuropatia desmielinizante inflamatdria aguda é a variante
mais comum, mas também pode se apresentar como sindrome de Miller
Fisher caracterizada por achados associados de oftalmoparesia e ataxia;
além de formas axonais (MACKHAN, 1993), em geral de pior progndstico.
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O diagnéstico é realizado principalmente pela apresentacao clinica
tipica. O estudo do liquor mostra na maior parte dos casos dissociacdo
proteico-citoldgica e o estudo eletrodiagnéstico confirma as alteracGes e
diferencia as variantes (GORDON; WILBOURN, 2001).

Na fase aguda, o tratamento com imunoglobulina humana
endovenosa ou plasmaférese reduz de 40 a 50% o periodo de recuperacado
(RAPHAEL et al, 2012; HUGHES et al, 2014; MULEY, 2021). Durante o
periodo de reabilitagdo tem destaque o trabalho da fisioterapia motora,
respiratéria e aquatica, terapia ocupacional e psicologia. Muitos pacientes
tem boa recuperag¢do, mas alguns ficam com sequelas que afetam a marcha
e/ou funcdo apendicular.

Neuropatias periféricas

As neuropatias periféricas constituem um grupo muito amplo de
patologias de causas heterogéneas. Dentro deste grupo destacam-se as
polineuropatias, relacionadas ao comprometimento do sistema nervoso
periférico de forma simétrica com déficit(s) sensitivo e/ou motor e/
ou auton6mico (RUTKOVE, 2020). Este comprometimento anterégrado
iniciando distal nos segmentos apendiculares manifesta-se com queixas em
padrdo cldssico de botas e luvas.

As polineuropatias podem ter etiologias tanto hereditarias como
adquiridas. Diabetes mellitus é causa mais comum de polineuropatia
adquirida, mas muitas outras etiologias também devem ser consideradas
nesta situagcdo como etilismo crbnico, hanseniase, doencgas tireoidianas,
disfuncdo renal e hepatica, infec¢bes, intoxicacdes, causas autoimunes e
outras (RUTKOVE, 2020). Entre as causas hereditarias destaca-se a doenga
de Charcot-Marie-Tooth e seus varios subtipos, que em geral cursam com
uma fraqueza muscular distal lentamente progressiva (HUGHES, 2010).

O tratamento esta associado a identificacdo de uma doenca de
base que justifique o comprometimento periférico, mas nem sempre isso
é possivel. Além da etiologia, o progndstico estd associado com o padrdo
de comprometimento do nervo periférico, se axonal, desmielinizante ou
misto.

Nos casos de queixa sensitiva com dor neuropatica, a abordagem
farmacoldgica direcionada deve ser considerada. O progndstico depende
muito da causa e da presenca de comprometimento axonal.
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Consideragoes finais

As doencas neuromusculares sdo raras quando consideradas
de forma isolada, mas o grupo de doengas neuromusculares quando
considerado em conjunto tem prevaléncia relevante.

As doengas neuromusculares em sua maioria sdo crbnicas e
progressivas (de modo lento), dessa forma estes pacientes precisam do
acompanhamento de um servigo de reabilitacdo durante um grande periodo
de suas vidas. No servico de reabilitacdo estes pacientes necessitam do
acompanhamento de varios setores diferentes, mas embora sejam doencas
cronicas, destacam-se o acompanhamento com fisioterapia respiratéria,
fonoaudiologia e cardiologia, para tentar controlar situagcdes que ameacem
a vida do paciente de forma mais aguda.

Tendo em vista a longa evolucdo da maior parte das doengas e o
grau de dependéncia que em geral elas causam ao paciente, muita atencao
deve ser dispensada também as familias, ndo s6 com o aconselhamento
genético quando for o caso, mas também proporcionando o alivio do
desgaste emocional a que elas sdo submetidas diariamente, na medida do
possivel.
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