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Resumo

INTRODUGCAO: As miopatias mitocondriais sdo consideradas um grupo de desordens que podem
comprometer uma variedade de 6rgaos e apresentar fenotipos variaveis. Frequentemente afetam o sistema
nervoso central e a musculatura esquelética e cardiaca. OBJETIVO: Investigar os efeitos de um programa
individualizado, baseado nas técnicas de facilitagao neuromuscular proprioceptiva (FNP), no gerenciamento
da fraqueza muscular ¢ habilidades funcionais de um paciente com miopatia mitocondrial de inicio tardio
e distribuicio atipica. MATERIAL E METODOS: O paciente foi submetido a uma avaliacio da forca
muscular e da capacidade funcional antes e apds 12 semanas de tratamento, composto por exercicios de
intensidade leve/moderada, com duragao de 60 minutos/sessio e frequéncia de 2 atendimentos semanais.
RESULTADOS E DISCUSSAO: Ganhos relacionados a forca muscular foram obtidos em
determinados grupamentos musculares. O nivel de independéncia funcional ndo sofreu altera¢des ap6s a
proposta terapeutlca entretanto manteve-se estabilizado. CONCLUSAO: O programa reabilitativo atuou
na minimizagao das complica¢des geradas pela fraqueza muscular e na otimizacio das atividades quotidianas.
A reabilitagdo fisica faz-se necessaria para um melhor gerenciamento da fraqueza muscular e da habilidade
do paciente na execucio de atividades basicas e instrumentais da vida diaria.

Palavras-chave: Miopatia mitocondrial. Reabilitagdo fisica. Independéncia funcional.
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Abstract

INTRODUCTION: The mitochondrial myopathies are considered a group of disorders that can compromise a
range of organs and present variables phenotypes. Frequently they affect the central nervous system and the cardiac
and skeletal muscles. OBJECTIVE: To investigate the effects of an individualized program based in the techniques
of proprioceptive neuromuscular facilitation (PNF), in the management of the muscular weakness and functional
abilities of a patient with mitochondrial myopathy of late onset and atypical distribution. MATERIAL AND
METHODS: The patient was submitted to an evalnation of the muscular strength and functional capacity before
and after 12 weeks of treatment, composed by exercises of mild/ moderate intensity, with duration of 60 minutes/
session twice a week. RESULTS AND DISCUSSION: The increase in muscular force was obtained in determined
muscular groups. The level of functional independence did not suffer alterations after the therapeutic proposal.
CONCLUSION: We believe that the rehabilitative program proposed acted in the minimigation of complications
caused by muscular weakness and in the optimization of the daily activities. The physical rehabilitation becomes
necessary for a better management of the muscular weakness and of the patient’s ability in the execution of instrumental
and basic daily life activities.

Keywords: Mitochondrial myopathy. Physical rehabilitation. Functional Independence.

INTRODUCAO

As miopatias mitocondriais (MM), na maioria dos casos, sdo caracterizadas por deficiéncias
na fosforilagiao oxidativa como resultado da mutagio do DNA mitocondrial (mtDNA). Na medida em
que o mtDNA mutante excede determinado limiar, o metabolismo energético oxidativo torna-se
reduzido e o fenétipo patolégico é expressado (1-4).

O papel do exercicio terapéutico em pacientes com miopatias de causas varias tem recebido
pouco destaque. Os programas propostos por fisioterapeutas parecem, em alguns casos, contribuir para
melhorias relacionadas a forga e resisténcia muscular, além de promoverem bem-estar e favorecerem um
melhor desempenho em tarefas funcionais (5-7). Entretanto, existe um consenso de que atividades
fisicas inapropriadas podem contribuir para um aumento da demanda metabdlica nas unidades motoras
e ocasionar danos por “supertreinamento” (8, 9). Devido a variabilidade do grau de fraqueza muscular,
do nivel de desempenho fisico e da possibilidade de fadiga anormal em pacientes com MM, torna-se
importante que os programas sejam individualizados e monitorados frequentemente.

Relatamos o caso de um paciente que aos 70 anos iniciou quadro marcado por fraqueza
muscular e fadiga anormal, com predominancia no ter¢o distal dos membros inferiores, e, propusemos
com base em estudos anteriores um programa reabilitativo composto por técnicas de facilitacdao
neuromuscular proprioceptiva (FNP) e exercicios hidrocinesioterapéuticos.

RELATO DE CASO

Homem, branco, brasileiro, 72 anos, contador, relata que ha aproximadamente 30 meses
comegou a apresentar um quadro marcado por fraqueza muscular e fadiga anormal com predominio em
terco distal dos membros inferiores. Atividades como subir e descer escadas, caminhar por longas
distancias e ultrapassar obstaculos tornaram-se dificultadas devido a instabilidade postural e ao risco
de quedas. Afirma que mae e tia também apresentavam dificuldades na deambulagao.

Ao exame neurologico foi constatado um quadro de paresia em membros inferiores de
predominio distal. Vale ressaltar que embora nosso paciente nao tenha relatado fraqueza muscular nos
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grupamentos musculares do complexo superior, alguns musculos apresentavam for¢a diminuida. Os
reflexos profundos estavam normais, com exce¢ao do biciptal e aquileu, abolidos. A sensibilidade estava
normal, assim como os outros topicos do exame. A eletroneuromiografia revelou algumas poucas
fibrilagbes em ambos os musculos gastrocnémios. Um recrutamento miopatico foi encontrado nestes,
assim como, nos tibiais anteriores e no biceps femoral direito. O potencial de agao motora apresentava
baixa amplitude e curta dura¢do. A bidpsia revelou alteragdes nas fibras musculares resultantes do
acumulo de mitocondrias aumentadas de tamanho. Ao exame com tricomio de Gomori, as fibras
coraram-se em verde, enquanto as mitocondrias da periferia em vermelho forte, conferindo o aspecto
de fibras “ragged-red” (fibras vermelhas rasgadas), selo de destaque para o diagnostico dessas moléstias.
Atualmente faz uso de ubiquinona (120mg/dia) e realiza reabilitacao fisica para gerenciamento da
fraqueza muscular e melhora da capacidade cardiorrespiratoria.

MATERIAL E METODOS

A avaliacao inicial realizada em abril de 2008 evidenciou um quadro de fraqueza
muscular e dificuldades na deambulagao. Apds aplicagio da Medida de Independéncia Funcional
(MIF) (10) constatou-se que as principais deficiéncias apresentadas por nosso paciente estavam
relacionadas somente aos padroes de marcha (reagdes de equilibrio, reagdes de protecao,
ultrapassagem de obstaculos, velocidade de marcha, destreza na realizagao dos padrdes, presenca
de fadiga anormal apés caminhadas pequenas, subida e descida de escadas). A aplicacao da MIF
serviu para avaliar 18 categorias pontuadas entre 1 e 7 e classifica-las de acordo com o nivel de
independéncia dos individuos. A graduacao minima obtida na escala é de 18 pontos (dependéncia
completa) e 126 pontos (maxima independéncia). Para avaliagdo da for¢a muscular optou-se por
testar 20 musculos e suas respectivas graduacdes segundo a escala estabelecida pelo Medical
Research Council (MRC) (5), sendo eles: deltoide, redondo menor, biceps braquial, extensor radial
do carpo, triceps braquial, coracobraquial, braquiorradial, flexores dos dedos, interésseos dorsais
e palmares, iliopsoas, quadriceps, tibial anterior, extensor longo do halux, fibulares longo e curto,
flexores plantares, isquiostibiais, gliteo maximo, e gliteos médio e minimo, adutores e abdutores
da coxa. O paciente foi reavaliado ap6s 12 semanas de tratamento (ambiente domiciliar e aquatico)
e os resultados comparados.

As diagonais e técnicas especificas de FNP foram selecioanadas ap6s um acurado diagndéstico
cinético-funcional. Thera-Bands® (APTA - Exercise Bands) de resisténcia média (vermelho) e
moderada (verde) foram associados juntamente aos padroes de movimento. O paciente foi acompanhado
por 3 meses e atendido com uma frequéncia de 2 sessoes semanais com duragao aproximada de 60
minutos. Os atendimentos em solo e em ambiente aquatico foram alternados. Nio utilizou-se recursos
eletroterapéuticos. O profissional envolvido na reabilitagio optou pela utilizagio do tratamento
indireto em determinados musculos, com objetivo de irradia¢do da for¢a muscular para grupamentos
incapazes de vencer a for¢a gravitacional. O treinamento de mudancas de decubito, transferéncias e
equilibrio também foi associado ao programa reabilitativo. Habilidades funcionais varias foram
treinadas apds aplicacao do programa de tratamento. O paciente assinou um termo de consentimento
livre e esclarecido.

RESULTADOS

Ap0s a realizagao do programa fisioterapéutico supracitado, constatamos alguns ganhos e
prejuizos relacionados a forga e resisténcia muscular (Tabela 1).
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TABELA 1 - Avaliagdo da For¢a Muscular em determinados grupamentos.

MRC (Medical Research Council)

Musculos

Antes

Apbs

Direito

Esquerdo

Esquerdo

Direito

Biceps Braquial
Extensor radial do carpo
Triceps Braquial
Deltoide
Redondo menor
Coracobraquial
Braquiorradial
Flexores dos dedos
Interdsseos dorsais e palmares
Iliopsoas
Quadticeps Femoral
Tibial Antetior
Extensor Longo do halux
Flexores plantares
Fibulares Longo e Curto

Gluteo Maximo
Gliteo Médio e Minimo

Adutores da coxa

Abdutores da coxa
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Os musculos que apresentaram melhorias foram: redondo menor, triceps braquial,
coracobraquial, flexores dos dedos, interésseos dorsais e palmares, flexores plantares e gluteos médio
e minimo a esquerda. Em contrapartida, grupamentos musculares como o deltoide, tibial anterior a
direita e fibulares longo e curto a direita apresentaram diminuic¢ao da for¢a muscular. O paciente relatou
que determinadas atividades funcionais, antes realizadas com muito esforco e intenso gasto energético,

tornaram-se mais facilitadas apds a proposta de tratamento.

Afirma também que apds permanecer por inumeras horas na posi¢io em pé, realizando
determinadas atividades quotidianas, ndo apresentara mais o quadro de fadiga anormal, antes referido
com frequéncia. Apos aplicagao da MIF, concluimos que o nivel de independéncia funcional permaneceu
estabilizado (123 pontos), fato positivo para um individuo que apresenta doenca de carater progressivo

(Tabela 2).
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TABELA 2 - Medida de Independéncia Funcional (MIF)

MEDIDA DE INDEPENDENCIA FUNCIONAL (FIM)
ANTES DEPOIS

Cuidados Pessoais

A. Alimenta¢io

B. Arrumar-se

C. Banho

D. Vestuatio (tronco/MMSS)

E. Vestuirio (tronco/ MMII)

E Utilizacio do sanitario

HRIEIRIRE]
HEEREE]

Controle de Esfincteres

G. Bexiga
H. Intestino
Transferéncias

1. Leito, cadeira, cadeira de rodas

J. Vaso sanitario

RS
IR

K. Banheira, chuveiro

Locomogio
L. Marcha/Cadeira de Rodas % 1(\:/IR % IgR
M. Escada
Comunicagio

N. Compreensio (audio/visual, ambas)

B
S|

O. Expressio (verbal/ndo verbal, ambas)
Cognigio Social

P. Interacao social

Q. Resolugao de problemas

R. Memoéria

R~
R

ESCORE TOTAL 123 123

Niveis sem 7 — Independéncia completa
assisténcia 6 — Independéncia incompleta

Dependéncia modificada

5 — Supervisiao

4 — Assisténcia minima (individuo = 75%)
Niveis com 3 — Assisténcia moderada (individuo = 50%)
assisténcia

Dependéncia completa

2 — Assisténcia maxima (individuo = 25%)

1 — Assisténcia total (individuo = 0%)

Infelizmente ndo mensuramos o grau de fadiga antes e apds o plano terapéutico, mesmo
porque costuma confundir-se com fraqueza muscular e esta associada a varios mecanismos
fisiopatologicos.
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DISCUSSAO

As miopatias mitocondriais sao geralmente simétricas e acometem a musculatura proximal
dos membros. Foram reconhecidas pela primeira vez por Shy et al. (11), sob a descri¢do de “miopatia
megaconial” e “miopatia pleoconial”. Podem ocorrer em qualquer idade, isoladamente ou em combinagao
com disfun¢do no sistema nervoso central (SNC), por isso mesmo, sio também denominadas
encefalomiopatias mitocondriais (6-8). Outras denominagoes podem ser referidas como citopatia
mitocondrial, encefalopatia mitocondrial, oftalmoplegia plus e doen¢a O6culo-cranio-somatica com
tibras ragged-red. Apresentamos um caso de miopatia mitocondrial pura, de inicio tardio e distribuigdo
atipica, acometendo mais o ter¢o distal dos membros inferiores.

Em estudo realizado por Kiyomoto et al (9) foram relatados 12 casos de miopatia
mitocondrial com estudo histoquimico do musculo esquelético. Nove pacientes eram do sexo masculino.
A idade de inicio dos sintomas variou desde o periodo neonatal até os 35 anos de idade (média aos 14
anos). Foram identificadas como caracteristicas clinicas principais a fraqueza muscular, oftalmoplegia
e ptose palpebral em 10 pacientes. Um paciente apresentou quadro de intolerancia a exercicios e outro,
além da fraqueza muscular, alteragoes comportamentais. Em nosso caso, os primeiros sintomas da
doenca ocorreram no inicio da oitava década de vida e de forma isolada. Nao ocorreram alteracSes em
outros 6rgaos e/ou sistemas. Apds a pratica do programa individualizado de exetcicios, o paciente do
presente estudo nao apresentou intolerancia as atividades preestabelecidas, nem mesmo relatou fadiga
anormal.

A forma mais benigna de miopatia mitocondrial pode causar somente fraqueza muscular leve
de predominio proximal, que tende a ser mais intensa nos membros superiores. Ha intolerancia ao
exercicio em quase metade dos pacientes. A progressao ¢ geralmente lenta e os pacientes podem levar
uma vida praticamente normal (12). Na extremidade grave do espectro estd uma miopatia infantil com
fraqueza e acidose lactica que se torna evidente ja na primeira semana de vida e € fatal antes de 12 meses.
A atividade de citocromo C oxidase é praticamente ausente no tecido muscular. Das mutacdes
associadas a sindrome predominantemente miopatica, a mais comum esta na posi¢ao 3250 do genoma
mitocondrial. O aspecto histolégico comum a maioria das miopatias mitocondriais é a presenca de
ragged-red fibers (13-15). Acreditamos que nosso caso trata-se de uma forma benigna de miopatia
mitocondrial devido ao quadro restrito a musculatura estriada esquelética, evolu¢ao lentamente
progressiva, independéncia funcional do paciente e a presenca de deficiéncias em determinadas
atividades funcionais, como, por exemplo, deambular por longas distancias e subir escadas. Inimeros
estudos envolvendo treinamento aerdbico de intensidade moderada e de curto prazo tém obtido
resultados satisfatorios na melhora da capacidade respiratoria, resisténcia a fadiga e tolerancia na
execuc¢ao de atividades basicas e instrumentais da vida diaria em pacientes com miopatias mitocondriais
(16). Devido aos resultados satisfatérios obtidos no presente estudo, sugerimos a permanéncia do
mesmo em um programa individualizado composto por hidroterapia e técnicas de facilitagio neuromuscular
proprioceptiva para gerenciamento da fraqueza muscular e fadiga.

Em estudo realizado por Taivassalo etal. (17) foi demonstrado que os exercicios concéntricos
de alta resisténcia nos musculos flexores do cotovelo durante 11 dias, resultaram em um aumento de
33% de mtDNA normal, uma diminuigao de 43% na atividade da citocromo C oxidase (COX) em fibras
musculares negativas e um aumento marcante no diametro destas, especialmente nas fibras positivas
COX. O sujeito do estudo era um homem de 59 anos com fraqueza proximal e intolerancia ao exercicio
causado por muta¢do pontual no tRNA. Os pesquisadores sugeriram que tais mudangas foram causadas
pela fusio das células satélites desprovidas de mutagdes no mtDNA em fibras musculares em resposta
ao treinamento resistido. Embora seja um relato de caso, este estudo implicou em novos conceitos no
qual o treinamento que induz a ativagao de células satélites ¢é utilizado para reverter o acumulo do
mtDNA mutante.

Outros autores atentam que programas de treinamento reabilitativo compostos por exercicios
de alta intensidade, apesar de bem tolerados por pacientes com doengas neuromusculares com fraqueza
(média a moderada), podem causar efeitos deletérios na musculatura estriada esquelética. Exercicios de
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alta resisténcia parecem niao oferecer maiores vantagens quando comparados a exercicios leves a
moderadas (18-20). Utilizamos tal consenso para implementacdo de nossas atividades terapcuticas.

Orsini e de Freitas (20) afirmam que protocolos de treinamento a base de exercicios para
pacientes com miopatias de etiologias varias devem mensurar a intensidade, duragio, frequéncia e tipo
de atividades propostas para tais pacientes.

CONCLUSAO

Malgrado a semelhancga dos achados clinicos de nosso paciente aos da literatura, respeitando-
se algumas diferengas metodoldgicas, ressaltamos a importancia da elucida¢ao de alguns dos mecanismos
fisiopatologicos envolvidos e, sugerimos a permanéncia de nosso caso em um programa reabilitativo
composto por exercicios de intensidade leve| moderada, apds uma minuciosa avaliagao por parte do
fisioterapeuta.
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