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Resumo

O objetivo do estudo foi levantar aspectos clinicos e fisiopatologicos sobre a Doenca de José Machado,
apresentando dois casos clinicos e a proposta em Fisioterapia no que se refere aos estabelecimentos dos
critérios avaliativos neuroldgicos, respiratérios e o programa de oito meses de tratamento. Estes casos se
referem a ataxia espino-cerebelar tipo 111 — Doenca de José Machado, os quais sao irmaos de ambos 0s sexos.
Esta patologia tem uma menor freqiiéncia em ambulatorios de Fisioterapia, quando comparados com doencgas
vasculares cerebrais, ou lesdes neuroldgicas de origem traumatica. Ha uma escassez de relatos de casos da
ataxia de José Machado e a Fisioterapia, evidenciados nos instrumentos de busca de revisdo bibliogréfica,
assim se justifica a necessidade deste trabalho. A realiza¢do da Fisioterapia favoreceu a marcha, diminuigcdo
de desconfortos em regido do pescoco, ombros e membros superiores e até a melhora do sono para o caso
I, sem alteragdes pneumofuncionais; ja o outro caso apresentou diminuicao de forca de membro inferior
esquerdo na abducdo e aducdo de quadril, mas mantendo ainda a marcha independente e também
desequilibrio em capacidade motora fundamental de sentado para em pé; quanto aos parametros
respiratorios, houve umadiminuigdo do volume corrente médio executado, e discretos decréscimos de alguns
outros parametros; para ambos 0s casos, 0 acompanhamento fisioterapico é extremamente importante para
prolongar a independéncia funcional.
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Abstract

Abstract: The aim of this study is to report the cases of Machado-Joseph Disease describing clinical,
physiopathological aspects and physical therapy program established with neurological, respiratory
assessments criteria and the program of eight months of treatment. These two cases from the same family
(brother and sister) refers to Spinocerebellar type Il ataxia - Machado-Joseph Disease (SCA3). In
Physiotherapy clinics, this disease has lower frequency than Encephalic Vascular conditions and neurological
lesion caused by trauma. Considering the lack of SCA3 case reports in Physical Therapy literature, the
appropriate follow up in physical therapy for these cases need to be reported. Physical Therapy has brought
improvements in gait, less disconfort on neck, shoulders, and upper extremities, and even better sleep for
case |, without respiratory differences from the beginning of the program; whereas the other case the force
of lower extremities diminished in abduction and adduction of hips, but keeping independent gait, and less
balance for basic posture such as switching from sitting to stand; for the respiratory parameters there was
a decrease on the average executed current volume, and discrete decreases of others parameters; for both

cases Physical Therapy is extremely important to prolong the functional independence.
Keywords: Ataxia; Machado-Joseph Disease; Physical Therapy.

Introducgéo

A Doenca de José-Machado (MJD) é uma
heredodegeneracéo espinocerebelar autossémica,
caracteriza-se por uma ataxia cerebelar associada,
em graus varidveis, a sindrome piramidal,
extrapiramidal rigido-distdnica e neuropatia peri-
férica. Deve-se a presenca de mutacdo genética
constituida de repeti¢Bes trinucleotidicas instaveis
(CAG) no locus 14q 24.-g32 (1).

A ataxia cerebelar autossémica dominan-
te € subdividida de acordo com as caracteristicas
clinicas. O tipo Il € determinado quando os sinais
tém inicio a partir da quarta década de vida, com
progressdo mais lenta da ataxia, e sinais periféri-
cos proeminentes com presenca de atrofia muscu-
lar simétrica de localizagdo distal (2, 3).

A prevaléncia das ataxias hereditarias nos
Estados Unidos e Europa € de cerca de 2:100.000,
com uma freqiiéncia de portador de 1:120. A fre-
quéncia de mutacdo MJD/SCA3 em 328 pacientes
brasileiros com ataxia espino cerebelar (SCA) foi
de 30%, sendo a mais comum em casos de heran-
ca dominante SCA no Brasil (4, 5).

A fisioterapia tem como principal propo-
sito a promocéo da saude e da func¢do, por meio
da aplicacdo de principios cientificos para evitar,
identificar, avaliar, corrigir ou verificar a disfuncéo
aguda ou prolongada dos movimentos (6).

Considerando a relevancia da Fisiotera-
pia para portadores da MJD e a escassez de relatos
cientificos sobre os efeitos do atendimento fisiote-
rapico ambulatorial para tais pacientes, o objetivo
deste estudo foi apresentar dois casos de pacien-

tes com primeiro grau de parentesco, de descen-
déncia japonesa, com diagnostico de MID (SCA3)
e 0 programa de Fisioterapia para estes casos.

Método

Para este estudo de caso, tivemos a parti-
cipacéo de dois individuos de ambos 0s sexos com
diagndstico clinico de MJD.

Foram realizadas duas avaliagbes (M,):
respiratéria e neuroldgica. Para a avaliacdo
pneumofuncional, os pardmetros determinados
foram a funcdo ventilatéria pulmonar, a atividade
motora diafragmatica e a musculatura respiratéria
acessoria, utilizando-se o exame espiromeétrico,
como também as mensura¢gdes de pressdes
inspiratorias e expiratorias maximas (Pi__ e Pe,,_ ).

Na avaliagdo neuroldgica foram determi-
nados o0s seguintes parametros: anamnese, distdr-
bios neurovegetativos, alteracbes tréficas, habili-
dade funcional, distirbios associados, inspecao,
palpacéo, sensibilidade superficial e profunda, re-
flexos superficiais e profundos, coordenagdo, mo-
bilidade articular, integridade dos nervos cranianos,
mudancas de decubitos, capacidades motoras fun-
damentais, equilibrio estatico e deambulacéo (7,
8, 9).

Todo o acompanhamento foi realizado na
Clinica de Fisioterapia da Universidade do Sagra-
do Coragdo. Para a coleta de dados e tratamento,
foram utilizados os seguintes instrumentos:
goniémetro, examinador de reflexos, monofi-
lamentos, algoddo, gelo, pneumomacdgrafo

70 Fisioterapia em Movimento, Curitiba, v.18, n.4, p. 69-75, out./dez., 2005



Doenca de José-Machado e Fisioterapia: estudo de caso

Multipiro-SX®, manovacudmetro Ge-ar®, rampa-
escada, colchonetes, bastdes, faixas de alongamen-
to, alteres de 0,5 a 2 kg, Bolas de Bobath, pran-
chas proprioceptivas, cama eléstica, argolas, bolas
convencionais, bicicleta ergométrica. As sessdes
foram realizadas trés vezes por semana, com dura-
¢cdo média de sessenta minutos, durante oito me-
ses. Apds este periodo, os pacientes foram
reavaliados (M,).

Para Kisner e Colby (10), o tratamento
consta de auto-alongamentos dos tecidos
conectivos de membros superiores (MsSs), cervical
e membros inferiores (Msls) seguidos de exercici-
0s terapéuticos ativos e resistidos de grupos mus-
culares de ombro, cotovelo, quadriceps,
isquiotibiais, iliopsoas, gastrocnémio e séleo - 75%
da forca muscular méxima, que ficou estabelecido
1 e 2 kg para o sexo feminino e masculino, res-
pectivamente, para exercicios de Msls e 1 kg para
ambos em MsSs. Estas resisténcias foram associa-
das com a técnica de facilitagdo neuromuscular
proprioceptiva ativa, empregando-se padroes bi-
lateral simétrico e unilateral de flexdo e extensao
para MsSs, e somente padrdo unilateral de flexdo
e extensdo em Msls nas duas diagonais, com trés
séries de doze repeti¢bes e intervalo de 1 minuto
entre cada série (11). Concomitante aos exercici-
0s, associamos padrdes respiratorios de inspira-
cdo para abducgédo e extensdo, e expiragdo para
aducdo e flexdo de MsSs e Msls. Os exercicios
proprioceptivos e de equilibrio foram realizados
nas pranchas de equilibrio, cama eléstica, bolas de
Bobath e terrenos de diferentes superficies. Para a
analise dos dados, utilizamos andlise descritiva.

A seguir serdo relatados os dois casos de
SCA3 com seus respectivos quadros e manifesta-
cOes.

CASO I: TMH, sexo feminino, amarela,
56 anos, peso 60,6 kg, hipertensa assistida, prati-
cante de exercicio fisico regular, segundo infor-
macao fornecida por ela, aposentada, natural do
estado de Séo Paulo, residente em Bauru. Faz uso
de medicacdo: Losartam 25mg (1/dia). Paciente
calma, orientada quanto a pessoa, espaco e tem-
po. Sem histdria social de tabagismo e alcoolismo.
Em 1998 iniciaram as manifestacbes com altera-
¢Oes na deambulacdo — marcha atéxica, dificulda-
de na escrita, dismetria, disdiadococinesia, falta de
concentracdo para leitura — dismetria ocular,
disartria e sono agitado. Em relatério médico (12)
consta em heredrograma que nao ha evidéncias

de consangiinidade na familia. No exame
molecular foi encontrado um alelo de tamanho
normal e um alelo de tamanho expandido para o
tripleto (CAG)n, presente no gene MID1. A proba-
bilidade de que a doenga neurodegenerativa seja
causada pela mutacdo encontrada € de 99%. Ao
exame clinico fisioterapico, foi constatada
dissinergia com desequilibrio nas posi¢des funcio-
nais de semi-ajoelhado para em pé; marcha ataxica-
espéstica de base alargada, sinal de Romberg posi-
tivo, Manobra de Holmes (Rebote) negativa,
disdiadococinesia e decomposi¢cdo do movimen-
to. Apresenta integridade 6steo-muscular com nor-
malidade de amplitude de movimento, trofismo,
tébnus, reflexos e de forca (grau V) para todos 0s
grupos musculares testados. Sensibilidades tatil,
térmica e dolorosa preservadas. Paciente relata
independéncias em habilidades funcionais, porém
refere quedas em ambientes desconhecidos e irre-
gulares. As atividades fisioterapicas sao realizadas
com éxito, no entanto, apresenta dificuldade em
tarefas que requerem movimentacao fina de mem-
bros superiores, e durante o treino de equilibrio
das cinturas. Por estratégia de controle motor, exi-
be aumento do ténus de ombros e membro supe-
rior esquerdo, durante as atividades que exigem
concentracdo e equilibrio, realizando uma fixacéo
da postura, dificultando movimentos funcionais.
Apos a reavaliagdo TMH, ressaltou que ocorreu
melhora na marcha, no sono, o qual ficou mais
tranquilo e diminuicdo dos desconfortos em re-
gido pescoc¢o, ombros e MsSs. Foi notada diminui-
¢cdo no grau de forca muscular da musculatura
flexora dos MsSs e Msls para grau 1V. Na postura
estatico-dindmica apresentou assimetria ipsilateral
e desequilibrio na posi¢do de semi-ajoelhado-pé.
Nas avaliagGes respiratorias (M, e M,) a Ventilagéo
Voluntaria Maxima (VVM) assemelham-se na am-
plitude e ritmicidade, em ambos 0s momentos, 0
valor percentual encontra-se na normalidade (M,
81,4%’ M, 81,8%). Houve um aumento da frequén-
cia respiratoria total (M, 71,74% M, 80,68%) com
um Volume Corrente médio (VC ,.)em M, 71,76
L/ ..M, 71,42 L/ .. Observando o Pico Expiratdrio
Forcado (PEF), o valor absoluto em M, 6,10 L/ e
M, 7,31 L/ caracteriza um aumento percentual
de 26,39%. Em relagdo a Capacidade Vital Lenta
(CVL), demonstra amplitude e ritmicidade gréafica
semelhantes, com um decréscimo absoluto de 1.1%
de M, (107,7%) para M, (108,8%) Na prova de Ca-
pacidade Vital Forcada (CVF), paciente ndo apre-
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senta parametros que indicam disturbio M, (VEF./
CVF,,' 87,53%; VEF, 118,66%_ _)e M, (VEF /CVFreal
83, 02% VEF, 112, 35% o) OF)servamos na avalia-
¢édo da forca muscular que ndo houve alteracéo de
forca, Pressdo inspiratoria maxima (Pi ) M, , -24
cm/H,O e Pressdo expiratéria maxima (Pe, . ): +60
cm/H,0. A evolugdo clinica neuromuscular e
biomecénica respiratéria permaneceram
inalteradas.

CASO II: N.M., sexo masculino, branco,
51 anos, peso 67,4 kg, praticante de exercicio fisi-
co regular, funcionério publico, natural do estado
de Sdo Paulo, residente em Bauru. Faz uso de
medicamento tais como: Vitamina C 100mg, D2
200mg, Ul Zinco 15mg Ca* de ostra 500mg,
Magnésio quelado 150mg (1/dia); Fluconazol
150mg; Vitamina B1 5mg, B2 2mg, B5 3mg, B6
2mg, Nicotinamida 20mg (2/dia); Ginkobiloba ex-
trato 24% 40mg (1/dia) e Sinvastatina 20mg. Paci-
ente calmo e orientado quanto a pessoa e lugar;
entretanto, tem desorientacdo quanto a descri¢ao
do tempo. Contém historia social de tabagismo com
carga tabagica de 42 mago/ano, mas nao fuma héa
quatro anos com dispnéia aos grandes esforgos.
Apresenta diagndstico médico semelhante ao da
irmd. No ano de 1997, os sintomas iniciaram com
alteracdes da marcha com quedas frequentes,
disbasia, dificuldade na escrita, dismetria,
disdiadococinesia, falta de concentragdo para lei-
tura, disartria e dispnéia. Atualmente apresenta
relativa independéncia em habilidades funcionais,
necessitando do auxilio de bengala para marcha
em locais desconhecidos, na clinica ndo faz uso.
Ao exame clinico fisioterapico, foi constatada
assinergia com desequilibrio nas posi¢des funcio-
nais ajoelhado, semi-ajoelhado para em pé,
assimetria de tronco e membros inferiores com
rotacdo externa de quadril, postura estatica com
anteropulséo da pelve, Sinal de Romberg positivo,
Manobra de Holmes negativo, disdiadococinesia e
decomposi¢do dos movimentos. A marcha é
espastico-atadxica com apoio unilateral direito; du-
rante as fases do ciclo da marcha sem auxilio, o
paciente ndo realiza a fase de contato com o cal-
canhar (periodo de 0 a 15 %) e inicia o ciclo de 15
a 30% no ponto medio de apoio (13). Apresenta
integridade Gsteo-muscular com normalidade de
amplitude de movimento, trofismo, tonus e refle-

xos; for¢ca muscular (grau V) - somente para
guadriceps de ambos os membros inferiores foi
avaliado grau IV. Ndo consegue permanecer com
os membros inferiores unidos na posicdo em pé,;
apresenta menor habilidade nas pranchas de equi-
librio de Frenkell e que nestas atividades néo rea-
liza reacdo de endireitamento com suporte pélvico.
Relata quedas freqUentes quando realiza funcdes
ndo habituais. Durante alongamento de quadriceps
de membro inferior direito, paciente apresentou
decréscimo da for¢a muscular, ocorrendo um epi-
sédio de falseio do joelho esquerdo em extensao.
Apos tratamento, NM percebeu o avan¢o da doen-
ca em suas AVDs, ha lentiddo em todas as ativida-
des, vale ressaltar que para o mecanismo de diri-
gir o automovel este permanece sem alteracdes.
Na reavaliagdo fisioterapéutica, NM apresentou
diminuicdo da forga muscular de membro inferior
esquerdo com grau IV de abducédo e aducdo de
guadril. J& em membro superior esquerdo, a ex-
tensdo de cotovelo apresentou grau IV. Nas capa-
cidades motoras fundamentais apresentou
desequilibrio antero-posterior ao estimulo externo
e da posicdo sentado-pé. Dismetria na posi¢cdo
estatico-dinamica. Hiper-reflexia braquioradial es-
guerda. Foi observada acentuada disartria.

Na espirometria, a VVM apresenta ampli-
tude e ritmicidade semelhantes com parametros
de normalidade, porém houve decréscimo abso-
luto de -12% e percentual de -9,84%. Este dado
parece estar relacionado com a diminui¢do do VC
nedio EX€CUtado (M, 3,42 M, 3,17) para uma manu-
tencdo da frequenma resplratorla (M, 82, 07 M2
82,22 ). Essa variacdao de volume conjugada a
manutengao da frequéncia respiratéria determlnou
em M, a VVM de 150,54 L/min e 134,86 L/

M,. No PEF o valor absoluto é de 10,73 L/, (M ) e
9, 72 L/, (M) com um decréscimo percentual de
9,41%. A CVL apresenta amplitude e ritmicidade
gréfica semelhantes, houve um decréscimo abso-
luto de 4.8% e percentual de —4,5%, M, (111,10%)
para M, (106,30%) Na CVF apresenta disturbio
obstrutlvo de carater leve M, (VEF,/CVF _, 78,11%;
VEF, 119,28%, ) € M, (VEF /CVFrea 78, 18/0 VEF,
119,68%prev). A CVF em litros foi de 4,99 (121,11%)
e 4,97 (121,26%) em M, e M, respectivamente. Ava-
liando a forga muscular, percebemos diminuicéo
da Pi_, de -104 para -196 cm/HZO, com manu-

max

VEF /CVF,_: Volume Expiratério Forcado em 1 seg./Capacidade Vital Forgada real (indice de Tiffeneau).
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tencdo da Pemax +120 cm/H,O; a variagdo da
reducdo da Pi__ foi de -7,69% A evolugdo parece
estar revelando uma disfuncéo ventilatéria que se
evidencia sobre a resisténcia muscular (VVM) e
sobre a forca de contragdo lenta (CVL- Pi__). O
quadro obstrutivo leve é uma situacdo compativel
com a histdria tabagica do paciente. Apresentou
disfuncdo agravante do ponto de vista
neuromuscular locomotor axial e respiratério.

Discussao

Na ataxia, 0s pacientes podem apresen-
tar movimentos espasmaosdicos irregulares, baixo
tbnus muscular e isso pode ser mascarado pelo
aumento do ténus em certos grupos de musculos
se 0 paciente utilizar sinergia espastica para ga-
nhar certa estabilidade (14). A estabilidade com
sinergia espastica foi presenciada em NM durante
deambulacdo, fato este que se agrava cada dia,
concomitantemente, sua irmé apresenta em mem-
bro superior esquerdo durante atividades de MsSs.

Costa et al. (15) realizaram estudo com
12 pacientes de 7 a 55 anos, com miopatias here-
ditarias, que indicou que a maioria deles apresen-
tou valores abaixo do previsto no teste
espirométrico, sem intervencéo fisioterapica. Des-
tes, 4 (33%) apresentaram uma VVM menor que
50%, 3 (25%), CVF e VEF, inferior a 50%; 2 (17%),
CV menor que 50% do previsto. Com relagcdo a
Poix € Pange CONStatou-se que 8 pacientes (67%)
apresentaram valores menores que 50% do previs-
to. O indice de Tiffeneau apresentou valores nor-
mais em todos. Os resultados sugerem uma ten-
déncia de piora no desempenho respiratorio em
pacientes com idade igual ou maior a 34 anos,
indicando que com a idade, a medida que aumen-
ta o grau de comprometimento musculoesquelético
geral, aumenta o comprometimento musculo-res-
piratorio.

Em busca de relagbes entre a MID e as
avaliacOes fisioterapicas, constatou-se uma escas-
sez de estudos, portanto, estabelecemos um parale-
lo com um trabalho com parkinsonianos e sua ava-
liacdo respiratdria, pois estes teriam em comum aos
portadores de MJD a incoordenagdo da mecanica
respiratoria e até mesmo alteracdes da forca mus-
cular respiratéria. Quarenta parkinsonianos entre 50
e 80 anos foram avaliados segundo funcéo respira-
toria. Os percentuais das CV e CVF foram de 66,8+

20,3% e 69,6+22,2% ,a P, e P . de 335+12,7
cmH,0 e 36,3+17,8 cmH,O, respectivamente. O
volume do 1° seg da curva expiratoria forcada de
71,3+25,6% e a CVF .. de 104,5+19,9%. Os
parkinsonianos evidenciaram restricdo respiratoria
sem altera¢cOes da forca muscular respiratoria (16).

A hipotonia inspiratéria de TMH seria
justificada levando-se em consideracao que leses
no cerebelo ndo produzem paralisia muscular nem
desordens de percepgédo; no entanto, produzem
disfungdes pertinentes ao quadro de ataxia no tron-
co e membros, com disturbio de postura, marcha
e na dindmica respiratéria (17, 18). TMH teve evo-
lucdo clinica com poucas alteragbes e com melho-
ra no controle motor, que favoreceu a concepgéo
e execucdo da prova espirométrica (M,), logo, o
tratamento fisioterapéutico neuroldgico parece es-
tar favorecendo a funcéo do sistema respiratério.
Desta forma, fica evidenciada, por meio das avali-
acles, a correlacdo existente entre a Fisioterapia
neuroldgica e respiratoria.

As metas da Fisioterapia podem ser
estabelecidas em curto, médio e longo prazo. Nes-
tes casos, foram respectivamente: o resta-
belecimento da marcha funcional, conscientizagdo
e facilitacdo dos movimentos e estabilizacdo das
capacidades motoras fundamentais e respiratorias.

Um programa de tratamento fisiote-
rapéutico pode ser util para ajudar a manter a fun-
cdo do portador de doenga cerebelar degenerativa
com intuito de alcancar grau de independéncia,
cujo nivel reside nos diferentes fatores demonstra-
dos nos casos em que hd uma determinacao pro-
gressiva (7, 19).

Shumway-Cook (20) descreve o movi-
mento voluntario como uma funcdo dependente
de vérios fatores, entre eles, da forca muscular, da
ativacdo muscular e da execucdo de uma seqiién-
cia ao longo do tempo. A FNP utilizada, nos casos
relatados, contribui para o controle motor, pois
promove alongamento e for¢ca muscular, como tam-
bém facilita o desenvolvimento de padrdes de
movimentos eficientes e coordenados, melhoran-
do o desempenho muscular para os padrées nor-
mais de movimento (21).

Em estudo com individuos normais, 0s
exercicios resistidos para membros superiores com
padrdes em diagonais proporcionaram aumento
na perimetria do membro superior esquerdo e o
grupo que associou a estimulacéo elétrica obteve
aumento da velocidade de realizacdo do movimen-
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to (22). Com nossos voluntérios, a forca muscular
reduziu um ponto para alguns grupos musculares.
Essa perda na forgca muscular pode ser decorrente
do comprometimento degenerativo espinocerebelar
da MJD. A informacao de saida, que o cerebelo
envia aos diversos nucleos motores, emerge de
axoénios de nucleos profundos do cerebelo, os quais
recebem influxos de entrada por meio de vias
espinocerebelares (23). Deve-se considerar que
pacientes com esta patologia possuem a intensi-
dade da forca muscular, além de diminuida, ten-
dendo a fadiga, pela dificuldade da manutencéo
da forca; consequientemente, cuida-se para que a
dosagem seja suficiente. A série de repeticBes e a
carga nunca devem exceder um limite submaximo
para portadores dessa doenga, e o fisioterapeuta
deve atentar-se para a resposta do paciente, dada
a alteracdo do controle da forca e também da co-
ordenacéo.

A MID pode causar déficits funcionais
motor e pneumo-funcional. A Fisioterapia ndo im-
pede esta evolucdo, mas busca alternativas para
amenizar esta situacédo, haja vista que TMH apre-
sentou poucas altera¢des na reavaliagdo e melho-
ra no controle motor, o que torna fundamental o
tratamento. O tratamento deve concentrar-se na
criacdo de estabilidade em torno das articulacdes
proximais no tronco e em proporcionar ao paci-
ente uma base de sustentagdo, concretizada pelo
uso de posturas antigravitarias para a estimulagéo
da retencdo ténica. As reacbes posturais podem
ser intensificadas pelo uso de atividades de mobi-
lidade controlada e progressivamente adicionar
movimentos da extremidade distal, superpostos a
estabilidade proximal (14, 24). Em um estado avan-
¢cado da doenca, as bengalas e os andadores aju-
dam a evitar a queda, e a modificacdo do mobilia-
rio com dispositivos pode ser necessaria (25).

Consideracdes finais

A MJD traz um impacto ao paciente por-
tador da doenca e seus familiares pelo grau de
comprometimento musculoesquelético, como con-
sequéncia da disfungdo cerebelar, e é necessario
um cuidado especial tanto pela sociedade quanto
pela equipe de saude. Neste prisma, a Fisioterapia
ajuda a superar este impacto na prevencao de de-
formidades, manutencdo do quadro: potencializa
o controle motor e favorece um condicionamento

cardiorrespiratério. Portanto, o tratamento
fisioterapéutico promove ganhos porque evita da-
nos, minimiza as perdas e prolonga ao maximo a
independéncia funcional.
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