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RESUMO

A Doenga Machado Joseph do tipo I, ¢ uma doenga autossémica dominante de caratér degenerativo, que acomete o
cerebelo de forma lenta e progressiva. O estudo é um relato de experiéncia envolvendo duas pacientes irmés, do sexo
feminino, de 55 e 64 anos de idade, sendo que a ima de 55 anos apresenta os sintomas da doenga ha 10 anos,
enquanto a de 64 anos apresenta ha 21 anos. As pacientes sdo de um municipio do entorno de Brasilia e foram
acompanhadas em domicilio e submetidas a um procolo fisioterapéutico. Na avaliagéo cinético funcional inicial foi
constatado prejuizo do equilibrio (sendo relatado quedas ao levantar da cama e caminhar), marcha do tipo ebriosa
(com auxilio da muleta e bengala). Objetivando avaliar a evolugdo da marcha e do equilibrio ap6s a intervengao
fisioterapéutica. Em 6 meses de tratamento fisioterapéutico observou-se uma discreta melhora do padrdo da marcha e
do equilibrio com redug&o do nimero de quedas.

Descritores: Fisioterapia; Marcha; Doenga Machado Joseph.

ABSTRACT

Machado-Joseph disease type Il is a degenerative autosomal dominant disease that attacks the cerebellum slowly
and progressively. The study developed is a case report involving two female sisters patients, 55 and 66 years old,
whichhave disease symptoms a 10 years and 21 years, respectively.The patients were from a city near Brasilia and
were followed at home and submitted to a physiotherapeutic procolo. In the initial functional kinetic evaluation balance
loss was observed (falls being reported when getting out of bed and walking), gait of the ebrious type (with the aid of
the crutch and cane). Aiming to evaluate gait evolution and balance after physiotherapeutic intervention.

In 6 months of physiotherapeutic treatment, a slight improvement in gait and balance pattern was observed, with a
reduction in the number of falls.

Descriptors: Physiotherapy; March; Disease Machado Joseph.

Como citar: Souza FJ, Alvim HGO, Marreiro JS, Miguel MMMC. A abordagem fisioterapéutica na marcha da
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INTRODUGAO

A Doenga de Machado Joseph (DMJ) é hereditaria, progressiva e caracterizada como ataxia
cerebelar autossémica dominante do tipo II(SCA3), relacionadas ao déficit na marcha e nos movimentos
dos membros." A DMJ foi relatada inicialmente na década de 70, acometendo diferentes familias nos
Estados Unidos. Sendo disseminada ao mundo a partir de emigragdes agorianas.! No entanto, a primeira
descri¢ao oficial foi em uma familia Luso-americana, em 1972.

A doenga nao leva 0 nome dos pesquisadores que a descreveram, como o habitual. Seu nome
deriva do nome dos patriarcas da familia, cuja patologia fora investigada e descrita.!

A primeira descricéo foi realizada nos descendentes de Guilherme Machado que nasceu em S&o
Miguel e emigrou, posteriormente, com os filhos para a Massachusetts. Em 1976, na Califérnia, foi
descrita outra familia agoriana (descendente da familia Joseph), com outra doenga neurolégica, a familia
de Antonio Jacinto Bastiana, nascido na llha das Flores em 1815 e que emigrou em 1845 para Séo
Francisco. Atualmente, tem-se mais 600 descendentes na Califérnia, os quais muitos séo afetados pela
doenga. Além disso, muitas outras familias agorianas afetadas emigraram para os EUA e foram
encontradas as primeiras 15 familias que partilhavam muitas das caracteristicas das doengas descritas
anteriormente.2 Foram descritos outros 12 casos na familia Joseph, também de origem agoriana, radicada
nos Estados Unidos. A partir de entéo, surgiu a designagdo Machado Joseph, conhecido como doenga
José-Machado.3

A doenga Machado Joseph é uma doenga hereditéria, e de transmisséo autossémica dominante.
Onde a probabilidade de um filho ou irm&o de um portador carregar essa doenca é de 50%.2

Em 1994, foi descoberto 0 gene mutante responsavel pela doenca localizado no cromossoma 14
do cariétipo humano. Havendo uma sequéncia repetitiva de um trinucleético CAG, sendo variavel o
nimero de vezes que este se repete. As repeticdes inferiores a 40 repeticbes sdo para sujeitos nao
afetados e acima de 60 sdo para sujeitos afetados. Sabe-se ainda que, quanto maior for a expansao do
trioleto CAG menor é a idade de inicio da doenga.?

Ataxia Espinocerebelar (SSA, do inglés Spinocerebellar ataxia), também conhecida como Atrofia
ou Degeneragdo Espinocerebelar correspondem a um grupo de doengas genéticas caracterizadas por
sinais e sintomas referentes ao cerebelo.* As ataxias cerebelares hereditarias séo disturbios
progressivos, com inicio na infancia ou na vida adulta, que ocorrem devido a degeneragéo dos feixes
espinocerebelares, dos feixes piramidais e dos feixes da coluna posterior.4

As principais fungdes do cerebelo envolvem coordenagéo da atividade motora, equilibrio e tonus
muscular, por isso doencgas e disturbios cerebelares produzem deficiéncias na velocidade, amplitude e
forca do movimento.* Os achados cerebelares abrangem ataxia da marcha, disartria, incoordenagéo
apendicular e sinais extrapiramidais como bradicinesia e rigidez. S&o encontrados também: hiperreflexia,
retragao palpebral e oftalmoplegia.®

A Doenca Machado Joseph afeta a funcionalidade, provocando diminui¢éo da qualidade de vida
e depressdo dos pacientes com essa doenga.! A idade média do inicio clinico da doenga ¢ na faixa de 38
a 40 anos e a duragdo média da doenca é de 17 anos entre os brasileiros.?

A doenga Machado Joseph tem uma ampla variagdo fenotipica e cinco subtipos clinicos: no tipo
1 0s pacientes mostram sinais piramidais pronunciados além de sinais extrapiramidais como a distonia e
inicio precoce dos sintomas; no tipo 2 os pacientes tém sintomas cerebelares e piramidais; no Tipo 3 os
pacientes apresentam sinais cerebelares e neuropatias periféricas, de manifestacdo mais tardia; no Tipo
4 os pacientes desenvolvem predominantemente Parkinsonismo e amiotrofia distal e no Tipo 5 os
pacientes apresentam paraparesia espastica.®

A DMJ é uma doenca que, como outras doengas neurodegenerativas, ndo ha cura. No entanto,
tanto o tratamento fisioterapéutico quanto o farmacologico, sdo aplicados nesses pacientes com intuito de
melhorar a marcha e a qualidade de vida, minimizando os efeitos sintomatolégicos.

Varios estudos tém demonstrado que pacientes com lesdes cerebelares podem apresentar
deficiéncias no aprendizado de tarefas motoras. Por essa razdo, alguns autores questionam se a
reabilitagdo dos portadores de SCA poderia surtir algum efeito positivo sobre esse quadro motor.3

Disturbios no cerebelo costumam ocasionar déficits na velocidade, amplitude de for¢a dos
movimentos, levando a quadro de diminuig&o da coordenacdo motora, presenca de dismetria, tremor por
agdo nistagmo, oftalmoplegia, alteragdo no tonus muscular, que pode apresentar hipotdnico ou
hiperténico, com flutuacdes de hiperreflexia ou arreflexia, desequilibrio, ou dificuldade de manter o
equilibrio nas posigdes sentadas e de pé, marcha ebriosa. 13

Além disso, pode haver agravamento da ataxia para os 6rgaos da fala, dificultando a voz e a
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degluti¢éo, fato ja esperado na DMJ.%!

A marcha apresentada por estes pacientes é do tipo Ebriosa, onde o paciente ndo realiza a fase
de contato como calcanhar (periodo entre 0 a 15%) e inicia o ciclo de 15 a 30% no ponto médio de
apoio." Ataxia reflete uma condi¢do de falta de coordenagdo dos movimentos podendo afetar a forga
muscular e o equilibrio. E normalmente associada a uma degeneragao ou blogueio de 4reas especificas
do cérebro e cerebelo. Tem como principais consequéncias a disartria, dismetria e a tdo caracteristica
marcha ebriosa ou ataxica.

Esta marcha é proveniente de um disturbio que afeta o controle postural e a coordenagéo dos
movimentos das multiplas articulagdes. A falta de equilibrio se manifesta principalmente na posigéo
bipede ou durante a marcha, melhorando na posi¢éo sentada ou deitada, isso resulta da disfun¢do em
um ou mais locais do complicado sistema responsavel pelo equilibrio e deambulagdo. O paciente esta a
par do distirbio de movimento e adota estratégia compensatérias para realizar as fungdes. Possui trés
tipos principais de ataxia: sensorial, labirintica (vestibular) e cerebelar, algumas doengas como a
esclerose multipla e a ataxia de Friedreich demonstram ataxias mistas, enquanto os sintomas podem ser
o resultado de dois ou mais dos grupos acima. "

A melhora do movimento coordenado pode ser obtida pela repeticdo e pela pratica de
movimentos funcionais especificos as atividades do paciente. Uma vez que a exigéncia da acuidade cria
demandas crescentes para a coordenagdo, o terapeuta pode selecionar tarefas funcionais com
demandas crescentes de acuidade, durante o treinamento do paciente.! O fisioterapeuta pode orientar
tarefas funcionais e exercicios de aumento de forga muscular, exercicios proprioceptivos para membros
superiores e inferiores visando uma maior estabilidade distal e proximal, treino das reagdes de
endireitamento em superficies instaveis; treino de marcha com pisos irregulares e obstaculos. Mantendo
e melhorando a capacidade de realizar as AVD’s, marcha e manutengdo do equilibrio e aumento de forga
muscular, com sensivel melhora na vida do paciente e evolugéo da doenga.!

O tratamento fisioterapéutico tem o propésito de manter a funcionalidade do sujeito e gerar maior
grau de independéncia. Ganha estabilidade e controle postural, ganha capacidade de equilibrio e marcha
com passar do tempo.'® E tem melhor adequacéo postural e treinamento de habilidades funcional, com
ganho e manutengdo de for¢a, amplitude de movimento, modulagdo de ténus, habilidades manuais,
promogao de controle e velocidade dos movimentos. '

As SCAs autossdmicas dominantes mostram variagdes clinicas consideravel, mesmo em uma
determinada familia.8 Trata-se de uma pesquisa na Marcha com delineamento do tipo relato de
experiéncia, objetivando avaliar a evolugdo da marcha e do equilibrio apés a intervencéo fisioterapéutica,
onde a populagao que compde este estudo é portadora da Doenga de Machado-Joseph.?

METODO

Trata-se de uma pesquisa na Marcha com delineamento do tipo relato de experiéncia,
objetivando avaliar a evolugdo da marcha e do equilibrio ap6s a intervencao fisioterapéutica e se ha
variagéo consideravel na manifestagéo clinica entre os casos.?

Onde a populacdo que compde este estudo é portadora da Doenga de Machado-Joseph natural
do municipio de Luziania, Goias. O grupo do estudo foi composto por duas mulheres portadoras da DMJ
com idade de 55 e 64 anos, respectivamente. Este estudo teve a aprovagdo do Comité de Etica em
Pesquisa- CEP da Faculdade Sena Aires — FACESA no municipio de Valparaiso de Goias e as
participantes foram informadas e concordaram com Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE).

As pacientes foram avaliadas e acompanhadas em domicilio por duas estagiarias sob a
supervisdo sob orientacdo e supervisdo da Professora Especialista Maezia Maria Medeiros Costa Miguel,
com atendimentos de 3 (trés) vezes semanais com duragdo de uma hora por um periodo de seis meses.

Foram utilizados os seguintes parametros para a coleta de dados: questionério, entrevista semi
estruturada e avaliagdo cinético funcional com énfase na marcha. Com objetivo de verificar se ha
variagdo clinica consideravel entre as irmas; revisar e aplicar as abordagens atuais da fisioterapia no
tratamento da marcha na SCA; avaliar a evolugdo da marcha e do equilibrio apds a intervengao
fisioterapéutica.’

Na avaliagdo cinético-funcional foram utilizados os seguintes instrumentos: gonidmetro, fita
métrica, martelo de reflexo, rampa, balancim, escadas, bola terapéutica, bastdo, colchonete, cama
elastica, cones para circuitos.”
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APRESENTAGAO DOS CASOS

Caso clinico 1

AR, sexo feminino, branca, 55 anos, diagnéstico de DJM ha 10 anos, peso 31, 800 Kg, ex-
cabeleireira, natural e residente em Luziania-GO. Os sintomas iniciaram com alteragbes na
marcha, quedas frequentes, dificuldade na escrita e falta de concentragdo na leitura. Relata
historico de familiares acometidos pela doenga (irmdos e mae ja falecidos) e dificuldade na
realizacdo das AVD's - Atividades de Vida Diaria (toma banho sentada) e na marcha
(desequilibrio e queda). Atualmente, apresenta necessidade do auxilio de bengala para marcha.
Queixa-se de “agonia” e dores em MMSS E MMII (ao realizar esforgo), queimagdo no corpo,
muito calor, tontura e secura na boca. Paciente nervosa e orientada quanto a pessoa e lugar,
porém apresenta desorientagdo quanto & descricdo do tempo. Dorme somente com
administracdo dos medicamentos. Faz uso da seguinte medicacdo: Gabapentina 300mg,
Cloridrato de Amitriptilina 25mg, Clonazepam 2mg, Sertralina 50mg. Diagnéstico da doenga: foi
feito um exame de sangue, que mostra uma expansdo anormal do nucleotideo e também foi
feito uma ressonancia para mostrar uma atrofia cerebral, que o resultado foi atrofia cerebelar
difusa moderada e pontinha discreta, doenga ataxia cerebelar do tipo 3 (Machado Joseph 3).
N&o relata Doengas pregressas, fumante (com historia de tabagismo com 10 cigarros por dia),
fuma ha 30 anos, nao tém diabetes e nem hipertensao.

Caso clinico 2

VRCH, sexo feminino, branca, 64 anos, diagndstico de DJM ha 20 anos (1998), peso 53 kg, do
lar, natural de Luziania-GO e residente em Brasilia-DF. Deambula com auxilio da bengala em
sua residéncia e na rua apenas com acompanhante. Relata quedas e desequilibrio, dificuldade
em atividades de vida diaria e na marcha e ao tomar banho sentada, refere dores em MMSS e
MMII ao realizar esforgo. Hipertensa, tabagista (10 a 15 cigarros por dia), nega diabetes. Os
sintomas iniciaram da mesma forma da irma citada no caso clinico 1: com alteragbes na marcha,
quedas, dificuldade na fala e falta de concentragéo na leitura. Também relata 0 mesmo histérico
da irma quanto aos familiares acometidos pela doenca (irméos e méae ja falecidos). Apresenta
dificuldade na realizagdo das AVD'’s, como arrumar a casa, varrer, lavar. Medicacdo em uso:
Fluoxetina 20mg, Anlodipino 5mg. Paciente orientada quanto a pessoa e lugar, mas com
desorientacdo quanto ao tempo. Apresenta diagnéstico médico semelhante a irma. Mas com
algumas diferengas nas queixas: dorme bem (sem auxilio do medicamento), relata sensagao de
peso nos MMII, faz uso de bengala, mas consegue subir e descer escada.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Na avaliagao fisica das irmas, observamos as seguintes alteracdes em ambas as irmas: ataxia
relacionadas a marcha do tipo “ebriosa”, com alargamento da base e instabilidade, principalmente nas
mudancas de direcdo e problemas de tensdo nos membros superiores. Apresentando diminuigao de forca
muscular em membros superiores e inferiores. Arreflexia profunda generalizada; esboco de Babinski
bilateral; dismetria (nas duas pacientes), decomposi¢éo de movimento e tremor na manobra de equilibrio.
Presenca de alteragdes visuais: nistagmo nas miradas laterais.

O caso 1 apresentou mais diminuicdo de forca, mas do que a outra, tontura, quedas e tremor o
tempo todo, e a depressdo que faz ela chorar o tempo todo. Ao andar treme muito, quando esta sem a
bengala.

O tratamento fisioterapéutico foi realizado nas casas das pacientes por um periodo de 6 meses,
com sessOes de uma hora, trés vezes na semana.' O Protocolo de reabilitagdo utilizado foi com base em
varios protocolos encontrados na literatura, dentre eles o proposto por Oliveira ET AL (2012), que faz uso
de duas pistas proprioceptivas com diferentes tipos de obstaculos, propiciando diversos movimentos da
marcha.Utilizamos os seguintes materiais: bolas suicas, theraband, bastao, caneleiras de 1 e 2 kg, cones,
cama elastica, rampa e escada."

Stoykov ET AL (2005), sugerem que programa de reabilitagdo na adequagdo postural e
habilidade funcional de MMSS e MMII facilita a preensé@o e promove um controle na velocidade dos
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movimentos.2

As metas de fisioterapia podem ser estabelecidas em curto, médio e longo prazo. Nestes casos,
foram respectivamente: o restabelecimento da marcha funcional, conscientizagdo e facilitagdo dos
movimentos e estabilizagdo das capacidades motoras fundamentais e respiratérias.? A maioria dos
estudos encontrados empregou exercicios de equilibrio, marcha, fortalecimento muscular, alongamentos
e coordenagdo. Adicionalmente, evidenciaram independentemente do tipo de exercicio empregado, uso
de caneleiras nos membros inferiores durante sua pratica parece desenvolver o efeito benéfico.3!

A proposta de tratamento enfatizou exercicios de alongamento, fortalecimento, propriocepcao,
treino de equilibrio, marcha e atividades funcional. J& que tais exercicios preparam os musculos para
aumento de amplitude articular, previne contraturas e deformidades e podem aumentar o nimero de
sarcomeros. E que o alongamento muscular pode potencializar o trabalho muscular e prevenir danos
futuros aos portadores da DMJ.2 O método Bobath facilita o treino das reagdes de protegao,
endireitamento e equilibrio postural. O tratamento consiste em deslocar o paciente em diferentes
superficies, a recuperagao do equilibrio procede a marcha efetiva. %23

A medida que as pacientes foram ganhando forga, a carga foi sendo incrementada. Pois a
melhora da forga muscular, reflete na melhoria da marcha, equilibrio, coordenacao e maior habilidade nas
AVD’s.% De acordo com a evolugéo, o treino pode ser melhorado utilizando-se resisténcia, obstaculos,
rampas, degraus, mudancas de dire¢éo e circuitos, proporcionando maior seguranga ao paciente quando
deambular em locais publicos.?® O exercicio deve apresentar frequéncia, intensidade e duracédo
suficientes para desafiar os componentes fisiolégicos do musculo.? O tratamento deve concentrar-se na
criagdo da estabilidade em torno das articulagdes proximais no tronco e proporcionar ao paciente uma
base de sustentagao.*

As reacdes posturais podem ser intensificadas pelo uso de atividades de mobilidade controlada
e progressiva e adicionar movimentos de extremidade distal, superpostos a estabilidade proximal. Em um
estado avancado da doenga, as bengalas e os andadores ajuda evitar a queda, a modificagdo do
mobiliario dos dispositivos a serem necessaria.®

Ap6s o periodo de 6 meses de intervengdo fisioterapéutica foram observados ganhos
significativos no equilibrio e na marcha. Também foram observados ganhos na independéncia durante a
realizacdo das marchas e AVD’s. Ao término do tratamento, as pacientes obtiveram melhora do equilibrio,
da desenvoltura da marcha e nas AVD'’s, embora ainda fazendo uso de 6rtese. 8

CONCLUSAO

Ressalta-se que o tratamento fisioterapéutico aplicado promoveu ganhos as pacientes por evitar
mais danos e minimizar perdas, além de melhorar a independéncia funcional. Por isso, destaca-se a
importancia da fisioterapia no tratamento dos portadores da DMJ, em fungao dos beneficios promovidos,
na marcha e no equilibrio, reduzindo a freqiiéncia das quedas e melhorando a qualidade de vida dos
portadores da doenga, além de retardar os danos por ela provocados.

Em uma doenca que, assim como outras doengas neurodegenerativas, ainda nao ha cura, o
tratamento fisioterapéutico deve ser utilizado com finalidade de melhorar a qualidade de vida dos
pacientes, minimizando os efeitos sintomaticos. O presente estudo permitiu avaliar a evolugao da marcha
em duas pacientes com DMJ submetidas a um protocolo fisioterapéutico.

Apbs em 6 meses de tratamento, as pacientes relataram que a fisioterapia melhorou o equilibrio
e forca muscular. O relato foi comprovado por meio da realizagdo de uma avaliagao cinético-funcional em
diferentes ambientes: em pisos regulares e irregulares, rampas, subir e descer escadas, obstaculos, zig-
zag e circuitos e comparada com a avaliagdo inicial. Obtendo resultados positivos, tais como: moderada
melhora na marcha, no equilibrio (redugdo das quedas), maior independéncia nas AVD’s e discreto retar
danos por ela provocados.
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