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Resumo

Portfirias sao transtornos metabdlicos hereditarios, autossomicos dominante ou recessivo, caracterizados
por defeitos enzimaticos na cadeia da sintese das porfirinas e do grupo heme. Porfiria Aguda
Intermitente ¢ caracterizada por um erro inato do metabolismo causado pela deficiéncia parcial de
porfobilinogénio desaminase e seus sintomas sao: vomitos, taquicardia, ansiedade, confusao, neuropatia
periférica motora e sensorial e convulsoes. Alguns pacientes podem sofrer paralisia flacida e em
alguns casos extremos paralisia respiratoria, coma e morte. O objetivo deste trabalho ¢ evidenciar a
atuacdo da fisioterapia em uma paciente de 21 anos com Porfiria Aguda Intermitente que foi admitida
em um hospital escola de Sao José do Rio Preto, apresentando cefaléia, dor abdominal e febre, com
evolugao para tetraplegia no sétimo dia de admissao. Iniciou programa de fisioterapia com estimulagao
neuromuscular proprioceptiva e cinesioterapia passiva global que evoluiu para cinesioterapia ativo-
assistida com ganhos motores progressivos e retorno de sensibilidade e melhora dos aspectos
depressivos. Conclui-se que a fisioterapia teve importante papel quanto a motiva¢ao, melhora da
qualidade de vida da paciente e recuperacao de suas fungdoes.
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Abstract

Porphyrias are hereditary, autossomic upheavals metabolic dominant or recessive, characterized
for enzymatic defects in the chain of the synthesis of the porphyries and the group heme. Acute
Intermittent Porphyria is characterized by an innate error of the metabolism caused for the
partial deficiency of porphobilinogen deaminase and its symptoms are: vomits, tachycardia,
anxiety, confusion, motor and sensorial peripheral neuropathy and convulsions. Some patients
can suffer limp paralysis and in some extreme cases respiratory paralysis, eats and death. The
objective of this work is to evidence the performance of the physiotherapy in a patient of 21
years with Acute Intermittent Porphyria that was admitted in a hospital school of is Sao Jose do
Rio Preto presenting chronic headache, abdominal pain and fever, with evolution for tetraplegy
in the seventh day of admission. It initiated program of physiotherapy with to neuromuscular
proprioceptive stimulation and kinesiotherapy global passive that evolved for kinesiotherapy
asset-attended with gradual motor profits and return of sensitivity and improves of the depressive
aspects. It is concluded that the physiotherapy had important paper how much to the motivation,
improves of the quality of life of the patient and recovery of its functions.

Keywords: Porphyria; Neurologya; Physical therapy.

INTRODUCAO

Porfirias sio transtornos metabolicos hereditarios, autossOmicos dominante ou recessivo,
caracterizados por defeitos enzimaticos na cadeia da sintese das porfirinas e do grupo heme. A heme ¢
sintetizada a nivel hepatico, medula dssea e eritrocitos, sendo necessario para a producao da hemoglobina,
mioglobina, pigmentos respiratorios e diversas enzimas. Sao enfermidades raras, com implicagdes
anestesiologicas e algumas cursam de forma assintomatica de prevaléncia dificil de estimar, dependente
das zonas geograficas (1).

Porfirias agudas sao decorrentes da deficiéncia das enzimas delta-aminolevulinato desidratase
(ALAD), porfobilinogénio desaminase, coproporfirinogénio oxidase ou protoporfirinogénio oxidase,
que provocam, respectivamente, porfiria por deficiéncia da ALAD, porfiria aguda intermitente,
coproporfiria hereditaria e porfiria variegada. Todas sao associadas a ataques caracterizados por
disfung¢des neuroviscerais idénticas e produgao excessiva de precursores porfirinicos com aumento na
concentra¢ao de acido5-aminolevulinico (ALA) e porfobilinogénio (PBG) no plasma e no liquor,
acompanhado de um aumento na excre¢ao urinaria deste composto. Além das alteracdes nos niveis de
compostos intermediarios da sintese do heme, também podem ser observados aumentos na concentragao
plasmatica de triptofano e serotonina e redugao nos niveis plasmaticos de melatonina (2).

Para o diagnéstico definitivo de casos de porfiria por deficiéncia da ALA-D deve ser
observada, além dos sinais clinicos e de aumentos na excre¢dao urinaria de ALA e porfirinas, uma
deficiéncia da enzima ALA-D em eritrocitos que pode variar entre 50 e 98% da atividade enzimatica
normal. A determinacao de ALA na urina ou no sangue dos pacientes ¢ realizada por cromatografia
liquida de alta eficiéncia com detector fluorimétrico ou eletroquimico. O diagnéstico das porfirias
agudas devem ser baseados na observagao de uma atividade do porfobilinogénio-D eritrocitario
geralmente 50% inferior aos valores normais (3).

Acomete todas as ragas e sua prevaléncia na maioria dos pafses da Europa ¢ de 1-2:100.000
habitantes, porém sao raros os casos manifestos. Na Suécia, a prevaléncia varia entre 1:1.000 na regiao
setentrional e 1:100.000 nas demais partes daquele pais. Contudo, observa-se prevaléncia bem maior
na populaciao psiquiatrica, 210 por 100.000 habitantes, nos Estados Unidos, prevaléncia atribuida a
diagnosticos equivocados devido aos sintomas neuropsiquiatricos das porfirias. Nos grandes centros
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médicos universitarios de Nova lorque nao se registra em média mais de um caso novo por ano. De
acordo com estatisticas, 18% dos casos de neuropatia evoluem a 6bito, 25% para a cura completa e os
demais apresentaram seqielas neurologicas (4).

Descrita pela primeira vez por Stokvis em 1889, a porfiria Aguda Intermitente (PAI) é uma
doenga rara, autossomica dominante, devido a deficiéncia da porfobilinogénio deaminase, caracterizando-
se pelo acimulo de ALA e porfobilinogérnio na urina, que pode ser demonstrado pelo teste de Watson-
Schwartzé (3). EE um erro inato do metabolismo causado pela deficiéncia parcial de porfobilinogénio
desaminase (PBGD). A maioria dos portadores ¢é assintomatica e apresenta uma forma latente da
doenga, podendo desenvolver quadro agudo caracterizado por dores abdominais, diarréia ou constipagao
e sintomas neurolégicos, geralmente desencadeados pela exposi¢ao a fatores precipitantes, como alcool,
barbituratos, antibioticos, anticonvulsivantes e variacado hormonal feminina (5).

A dor abdominal é o sintoma inicial em 85% dos pacientes com PAI, sendo o sistema nervoso
autonomo o responsavel pelos espasmos e dilatacio das al¢as intestinais. Outros sintomas sio: nauseas,
vomitos, taquicardia, ansiedade, confusiao, neuropatia periférica motora e sensorial e convulsdes. Alguns
pacientes podem sofrer paralisia flicida e em alguns casos extremos paralisia respiratoria, coma e morte (0).

Na fase aguda, os percussores da porfirina (acido e pofobilinogénio aminulevulinico)
excretados do figado por indug¢io da biosintese da heme sio neurotoxicos e o Sistema Nervoso
Autonomico e Periférico sao vulneraveis a sua agao. A barreira hematoencefalica protege o cérebro dos
agentes toxicos. As porfirinas e seus percussores podem causar ferimento vascular que conduz a
permeabilidade danificada e edema focal reversivel no cérebro. Combinagao de polineuropatia e a
participagdao focal do Sistema Nervoso Central (SNC) é incomum para outras polineuropatias e deve
alertar o médico a procurar por Porfiria (7).

Sintomas neuropaticos podem aparecer isolados ou apods ataque de dores abdominais ou de
sintomas mentais. No inicio, sio comuns as parestesias dos membros. A paresia muscular do tronco e dos
membros pode progredir rapidamente para paralisia completa. A paresia geralmente ¢ maior nas partes
distais dos membros, mas ocasionalmente sio os musculos proximais os mais seriamente acometidos.
Qualquer dos nervos pode ser atingido. Sio comuns a disartria, a disfagia ou a diplegia facial (8).

Na maioria dos casos, os sintomas neuriticos atingem o maximo dentro da primeira semana
do inicio dos sintomas. Nos casos relatados, a taxa de mortalidade variou de 10 a 50 por cento, que ¢
alta quando ha acometimento da musculatura bulbar. Nos casos nao-fatais, via de regra, a recuperagao
¢ completa, embora o periodo de convalescenca possa se estender por mais de varios meses nao ¢ raro
haver recorréncia da neuropatia (7, 8).

Um dos objetivos da fisioterapia na reabilitacao de pacientes portadores de doengas neurolédgicas
cronicas ¢ alcangar maior grau de independéncia. A motivagao do paciente e a aceita¢ao no que diz respeito
as alteragoes no seu estilo de vida sdao fatores relevantes para o sucesso da reabilitagao. O profissional
precisa inicialmente dominar a capacidade de comunicar-se e ganhar a confianca e a cooperag¢ao do
paciente. Recuperar a fun¢do e melhorar a qualidade de vida dos pacientes é importante. Mas, além do
aspecto clinico das sindromes neurolégicas, os profissionais da saude precisam olhar holisticamente o
paciente, para 0s aspectos psicossociais e os processos de ajustamento envolvidos (9).

De acordo com Callegari e Greve (10), uma das técnicas terapcuticas de reabilitacao empregadas
para melhorar as condigdes articulares e musculoesqueléticas ¢ a facilitagio neuromuscular proprioceptiva
(FNP), ainda alvo de muitos estudos, os padroes de FNP estdo baseados na realizagio de movimentos nos
padroes diagonais. Uma das explicacoes é a possivel disposi¢ao muscular em espiral do corpo humano, um
arranjo que pode ser responsivo a estimulos motores diversificados. O movimento realizado nos padroes
diagonais (linha de movimento que cruza o plano sagital do corpo), permite o fenomeno denominado
irradiagao, no qual os musculos mais fracos podem receber potencial da agao dos musculos mais fortes.

Um dos métodos que utiliza a FNP é o método Kabat. Os principais objetivos do método Kabat
(FNP) consistem no aumento da amplitude do movimento articular, melhora da estabilidade articular,
estimulagio de movimentos coordenados com utiliza¢ao de sinergia na atividade muscular e ampliagio da
forca muscular. A utilizacgaio da FNP ja foi descrita em diversos estudos e ainda ¢é alvo de muitos
pesquisadores, pois o assunto ainda nao foi totalmente explorado, sobretudo em aspectos quantitativos (10).
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Neste contexto, buscou-se evidenciar a atuagdo da fisioterapia em uma paciente atendida com
Facilitagdo Neuromuscular Proprioceptiva e fortalecimento muscular portadora de Porfiria Aguda Intermitente.

RELATO DE CASO

Paciente, M.J.A.J., sexo feminino, 21 anos, mulata, deu entrada em servico médico com quadro de
cefaléia, dor abdominal, diarréia e febre. Apos cinco dias, apresentou queixa de parestesia em pés que evoluiu
para dificuldade de deambulacio, permanecendo acamada por oito dias com dificuldade respiratéria, sendo
entdo encaminhada a Unidade de Terapia Intensiva (U.T.I.) do Hospital de Base de Sao José do Rio Preto.

Ao exame fisico, apresentava-se desorientada, hipocorada, pupilas isso-fotoreagentes,
paresia em musculos da mimica facial, paresia em musculo ocular e nistagmo, tetraparesia
desproporcionada com predominio em membros inferiores, arreflexia e reflexo de tosse ausente.

No segundo dia, foi realizada entubagao orotraqueal, acesso venoso central, sendo sedada
com Dormonid® e Fentanil, apresentando periodos de taquicardia e hipertensao. No sétimo dia, a
paciente rebaixou o nivel de consciéncia com nistagmo visual, apresentando movimentos discretos de
membros superiores e plegia de membros inferiores.

Apobs avaliagio da Hematologia no 33° dia de interna¢do na U.T.L., ficou confirmado o
diagnostico de Porfiria pela avaliagio do Porfobilinogénio urinario e Acido Aminolevulinico.

Iniciou programa de fisioterapia com estimula¢io neuromuscular proprioceptiva e
cinesioterapia passiva global, que evoluiu para cinesioterapia ativo-assistida com ganhos motores
progressivos e retorno de sensibilidade e melhora dos aspectos depressivos com atuacao da fisioterapia
no 61° dia, e a avaliacdao realizada com a paciente acordada, orientada, pouco responsiva a comandos
verbais, sob ventilagdo mecanica e traqueostomia. Apresentava-se tetraplégica com movimentos de
flexdo, extensdao e rotagao cervical e sensibilidade preservada apenas em membros inferiores.

O tratamento fisioterapéutico foi realizado diariamente, durante seis meses, com sessdes de
quarenta minutos e consistiram em manipulacao passiva e co-contragao das articulagdes do ombro, cotovelo,
punho, quadril, joelho e tornozelo; alongamento global enfatizando isquiotibiais e gliteo maximo e movimentagao
passiva nos padrdes da facilitagdo neuromuscular proprioceptiva em membros superiores e inferiores.

Ap6s sete dias, a paciente apresentou-se mais responsiva e animada, esbo¢ando movimento
de protragao dos ombros, e no décimo quinto dia iniciou contragao em extensao do halux do pé direito.

No 21° dia, a paciente apresentou extensao e flexdo dos dedos do pé direito e inicio de
movimenta¢ao em extensio do halux do pé esquerdo. No vigésimo sexto dia, ja se observava flexdo e
extensao dos artelhos dos pés direito e esquerdo e no trigésimo dia iniciou trago de contracao em reto
femoral de membro inferior esquerdo, protragao e elevacio dos ombros.

Na quinta semana de tratamento, a paciente iniciou movimento de extensio da coluna e na
sexta semana contracao em quadriceps do membro inferior esquerdo.

Na sétima semana, foram realizadas trés séries de dez repeti¢Oes ativo-assistidas dos
movimentos de elevacao, protra¢ao, abducao e adugao do ombro, extensao e flexao de cotovelo e flexao
de punho contra o colchio, extensao de joelho apertando a mao do fisioterapeuta atras do joelho, adugao
dos membros inferiores apertando um rolo, flexao plantar e dorsiflexao.

Sendo este protocolo seguido até seis meses de evolucao da paciente que apresentou quadro
de elevagdo e protracdo ativa de ombro, flexdo e extensiao ativo-assistida de cotovelo, pronagio e
supinagdo ativa de antebrago, extensao da coluna, grau um de contra¢io em quadriceps femoral e
adutores, flexdo plantar e dorsiflexdao ativa.

DISCUSSAO

De acordo com Pauchner e Emanuelli (2), as porfirias hereditarias sao classificadas como
hepaticas ou eritrocitarias, de acordo com o principal local de expressio da deficiéncia enzimatica.
Porfiria aguda intermitente, coproporfiria hereditaria (CPH), porfiria variegada (PV) e porfiria por
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deficiéncia da 5-aminolevulinato desidratase (PALAD) sio os quatro tipos de porfirias hepaticas
classificadas como porfirias agudas, pois estdo associadas a ataques caracterizados por disfungoes
neuroviscerais idénticas (neuropatia) e produ¢do excessiva dos precursores porfirinicos, acido 5-
aminolevulinico (ALA). As porfirias agudas sao de heranga autossomica dominante, com exce¢ao da
PALAD, que possui heran¢a autossomica recessiva. Possuem expressividade variavel, sendo que os
pacientes podem permanecer assintomaticos durante anos.

A sintomatologia abdominal é a manifestacdo inicial em 85% dos casos, nio apenas no
quadro inaugural, mas nas crises subseqiientes, com dor habitualmente intensa e em cdlica e alteragao
do ritmo intestinal na maioria por obstipagdo, algumas como duragao superior a 15 dias, e mais
raramente por diarréia. Ndusea, acompanhado ou nao de vomitos é outro sintoma frequente (11).

Segundo Ribeiro e Severo (5), as porfirias agudas intermitentes podem desenvolver além do
quadro caracterizado por dores abdominais, diarréia ou constipagao ainda sintomas neurologicos. As PAI
se manifestam como ataques agudos incluindo uma combinacdo de neuropatia autonomica e periférica e
da participagio do CNS acompanhada pela excre¢io aumentada dos precursores do porfirismo (8).

Kuappinen (7) relata que as manifestagdes clinicas da porfiria ocorrem no perfodo pés-puberdade
e sao mais freqiientes em mulheres iniciando-se com quadro de ansiedade, insonia e cefaléia, evoluindo
rapidamente para um quadro de dor abdominal e de neuropatia sensério-motora, o que corrobora com o caso
relatado de uma jovem de 21 anos com queixa inicial de cefaléia, dor abdominal, diarréia e febre que evoluiu
a uma parestesia, com dificuldade de deambulagiao com plegia dos membros inferiores e dificuldade respiratoria.

Neuropatia periférica ou sensoério-motora esta presente em 50% das crises de PAL Na
maioria dos casos, é fundamentalmente motora, com distribui¢ao variavel dos déficits de um paciente
para o outro, podendo comprometer qualquer nervo periférico na forma de mononeurite isolada ou
multipla, assimetricamente ou acometer os quatro membros. O déficit ¢ mais predominante nos
membros superiores e de maior intensidade na musculatura proximal. Ha preferéncia pelos nervos
extensores das mios e pés com relatos isolados de neurite braquial e mononeurite fibrilar apds
compressao pelo ato de cruzar as pernas. O quadro motor pode eventualmente ter progressiao
ascendente, semelhante a Sindrome de Landry-Guilliam-Barré-Strohl (8, 11).

E uma neuropatia aguda, com progressio do quadro deficitario variando de 72 horas até
meses, sendo mais comum o estabelecimento do apice do déficit motor em poucos dias. Dentre os
sintomas neuropaticos mais comuns estao as parestesias dos membros, a disartria, a disfagia ou a
diplegia facial. Os nervos que controlam os musculos podem ser lesados, acarretando fraqueza
muscular, a qual geralmente inicia nos ombros e nos bragos. A fraqueza pode progredir praticamente
para todos os musculos, incluindo os envolvidos na respira¢ao. Podem ocorrer tremores e convulsoes.
A hipertensio arterial pode persistir apds o episddio. A recuperagao pode produzir-se apds alguns dias,
ainda que a recupera¢ao completa da fraqueza muscular grave possa exigir varios meses ou anos (8).

O caso descrito apresentou evolugao similar, evoluindo em tetraparesia desproporcionada
com predominio em membros inferiores e arreflexia sendo diagnosticada no 33° dia. Os procedimentos
fisioterapéuticos que foram iniciados no 61° dia enfatizaram o aumento do tonus, cinesioterapia passiva,
alongamento, facilitacio neuromuscular em membros inferiores e superiores para a manuten¢ao da
amplitude de movimento e ganho de for¢a muscular evoluindo para cinesioterapia ativo-assistida seguindo
as técnicas de facilitacio neuromuscular proprioceptiva (FNP) com o uso do método Kabat (10).

Para Levy e Oliveira (12), a fisioterapia busca manter ou recuperar os graus de incapacidade
de pacientes com doengas neurologicas cronicas, procurando melhora das fungdes motoras, sensitivas
e neuroldgicas, especialmente com relagio aos quadros dolorosos e a parestesia, que causam a
diminui¢do da capacidade e das atividades de vida diaria deste pacientes, o que repercute sobre a sua
estrutura psicolégica e socioeconomica, distanciando-os de sua identidade pessoal e social.

As estatisticas demonstram que mais da metade dos pacientes acometidos pela porfiria
evoluem com quadro de sequelas neurolégicas (4). De acordo com Felicio et al. (9), a fisioterapia
objetiva alcangar o maior grau de independéncia na reabilitacdo de pacientes neurologicos, recuperando
a fungdo e melhorando sua qualidade de vida, o que foi claramente evidenciado com a evolu¢ao motora
e na motivagao do paciente do caso relatado.
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CONSIDERACOES FINAIS

A atuagao da fisioterapia na porfiria aguda intermitente é procedimento terapéutico que

apresenta bons resultados na reabilitacio neurolégica desses pacientes, tendo importante papel na
motivacao, melhora da qualidade de vida e recupera¢io de suas fun¢des.
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