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Objetivos dessa apresentacao:

e Discutir a construcao de linhas de cuidado fisioterapéutico para as

condicoes raras na assisténcia ambulatorial e hospitalar.
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Por que é importante tratarmos da atencao fisioterapéutica
nas doengas raras?
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Introducao

Perfil de adoecimento na infancia e adolescéncia

Proporcao crescente das condicdes cronicas de
saude e, entre elas, inclui-se grande numero de

Doencas condicdes raras.

Infecciosas
Doenca Rara

Incidéncia: até 65 pessoas em cada 100.000
individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada

Doencgas 2.000 individuos (=1:1540).
Cronicas

MS, 2014; Stefani, 2014. portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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Estima-se que:

* existam aproximadamente 8.000 condi¢oes diferentes de doencas raras ja catalogadas
em todo o mundo,

» afetando de 6-8% da populac¢ao geral
* 75% em crian¢as, em especial com idade entre 0-5 anos.

Espectro amplo de complexidade e comprometimento funcional

e Anomalia Congénita — Malformacoes

Doencas Raras de
Origem Genética - Eixos:

e Deficiéncia Intelectual/Cognitiva

J

e Doencas Metabdlicas - Erros Inatos do Metabolismo

J

MS, 2014. portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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Linhas de Cuidado Fisioterapéutico Neuropediatrico:
Hospitalar e Ambulatorial

Com relacao a pratica fisioterapéutica Expertise clinica
voltada para a crianca, o objetivo é Cuidado centrado
Pratica Baseada na familia/crianca
desenvolver as atividades motoras [ESE N (preferéncias e
L ) Cientificas objetivos
funcionais no ambiente em que o terapéuticos)

individuo se encontra.

Crianga /
Adolescente
com Doenca

Rara

Palisano RJ, 2006; S& e Gomes, 2013; Thomazinho, 2019.  portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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Malformagdes; Condigdo de Saide Malformagdes;
Sindromes e Doencas do Doenca Rara Sindromes e Doencas do
Sistema Neuromotor A Sistema Respiratoério
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Fatores Pessoais Fatores Ambientais

Relacao entre os componentes de funcionalidade e fatores contextuais portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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ARTICLE INFO ABSTRACT

Article history: Objective: To verify the prevalence of delay in gross motor development in cystic fibrosis (CF) patients
Received 9 February 2011 Study design: This is a cross-sectional observational study. A total of 15 children with (F were included in the
Received in revised form 30 April 2011 analyses. The selection criteria was age between 6 and 42 months. Data on demographic, anthropometric,
Accepted 28 May 2011 clinical characteristics and severity score (Shwachman) were obtained from patient records. The Bayley
- Scales of Infant and Teddler Development® - 1l Edition (BSITD-II1) was used to assess motor abilities.

mth Results: Motor development delay was observed in 26.7% (n =4) of the children and, in 75% of these, there
Motar skills were statistically significant differences between gross and fine motor scores. Low stature, low weight and
Cystic Abresis periods longer than 60 days at hospital showed statistically significant association with motr delay
Risk factors (p=0.025, 0.032, 0,003, respectively).

Conclusion: The prevalence of motor delay in the studied sample was high, suggesting that biological and
ambient conditions of risk present in CF contribute to early motor deficits. Thus, the observation of the motor
development in these patients is important for planning an adequate intervention.

@ 2011 Elsevier Ireland Ltd. All rights reserved.

Article

Motor repertoire is age-inadequate in infants with cystic
fibrosis

July 2020 - Pediatric Research
DOl 10.1038/s41390-020-1082-4

@ Haluk Tekerlek - @ Akmer Mutlu - €9 Deniz inal-ince - Show all 8 authors - Ugur Ozgelik

General movements (GMs) in infants occur as fidgety movements (FMs) between
postterm @ and 20 weeks. We aimed to evaluate FMs and motor repertoire in infants
with cystic fibrosis (CF) and their relation with clinical findings. Demographic and
clinical characteristics were recorded. FMs and motor repertoire were analyzed from a
5-min video recording of each infant. Videos were rated based on the Prechil General
Movement Assessment and motor optimality score (MOS) was calculated. The
analysis included 18 infants with CF and 20 healthy infants at postterm age of 3-5
months. MOS was significantly lower in the infants with CF compared to controls (p <
0.05). Fifty percent of the infants with CF had abnormal or absent/sporadic FMs. MOS
was negatively associated with hospitalization duration (r = -0.378, p = 0.036); and
positively associated with vitamin A level in CFinfants (r = 0,665, p = 0.028). Infants
with genetically anticipated severe CF phenotype tended to have lower MOS. MOS may
be used in addition to genetic testing to predict disease severity in infants with CF.
Infants with CF, absent/sporadic FMs, and lower MOS could be considered for planning
specific age-adequate early intervention programs. Motor repertoire was age-
inadeguate in infants with cystic fibrosis (CF). 50% of infants with CF had abnormal or
absent/sporadic fidgety movements (FMs). Motor optimality score (MOS) was
positively associated with vitamin A level and negatively correlated with hospitalization
duration in infants with CF. MOS tended to decrease as genetically anticipated disease
severity increased; thus, MOS might enable us to predict disease severity in CF. The
relationship between motor repertoire and phenotype and genotype is unclear and
warrants further study. CF infants with absent/sporadic FMs, and lower MOS could be
considered for planning early intervention.
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Fisioterapia Neuropediatrica e Pratica Clinica nas Condi¢oes Raras

Abordagem funcional — estabelecer objetivos funcionais:
e caracteristica de evolucao da doenca (se progressiva, estavel ou regressiva);
* grau de comprometimento das estruturas e funcoes avaliadas;
» capacidades residuais apresentadas pela crianca;
* faixa etaria; e
* problemas associados - alteracoes sensoriais, deficiéncias visuais, auditivas e

cognitivas.

portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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Linhas de Cuidado Fisioterapéutico Neurofuncional a Crianga Hospitalizada

As criancas gravemente enfermas progridem através de uma série de atividades graduadas
gue sao apropriadas para seu desenvolvimento, individualizadas, com nivel baixo de
demanda para prevenir a atrofia muscular, até que evoluam na transicao do cuidado para

alcancar a funcionalidade (mobilidade e aumento da forca muscular).

2 3

Assisténcia Assisténcia
Moderada Minima

Choong et al. J Pediatr Intensive Care, 2017.

— Importancia da Intervencao Fisioterapéutica Neurofuncional Precoce

portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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Linhas de Cuidado Fisioterapéutico Neurofuncional em Unidade Ambulatorial

e Compreender a relacao entre as deficiéncias, limitacdes de atividade, e restricoes de
participacao que sao relevantes para aquele individuo e seus familiares.

e Avaliar os fatores ambientais e pessoais que possam influenciar a obtencao de resultados.

e Elaborar um plano individualizado de tratamento.

Praticas
Conhecer a Utilizar os baseadas nas Estabelecer
doenca e os principios da melhores metas de

Aferir os
resultados do
plano de
tratamento
realizado

disturbios do aprendizagem evidéncias curto, médio e
movimento motora cientificas longo prazos
disponiveis

portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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Fonte: Faveiro, 2019.

Diferencas no Envolvimento do Sistema Respiratorio

Traquéia e Vias Aéreas Superiores _

. MPS- e , ML: obstrucao e disturbio Parénquima Pulmonar
respiratorio do sono o * MPS e ML: Doenca Pulmonar Intersticial

* Doenca de Fabry: deposito de * Doenga de Fabry: Doenga Pulmonar Intersticial
g|ICO.e5fI[‘1g.O|IpIdIOS levando a disturbio . Doenca de Gaucher: Doenca Pulmonar
respiratério do sono - | Intersticial

Brénquios fonte e segmentares e Doenca de Niemann Pick: Doenca Pulmonar

e« MPS e ML: estreitamento | Intersticial

progressivo da luz e acumulo
de secrecdo espessa

e Doenca de Fabry: obstrucao
irreversivel e vias aéreas

Musculos Intercostais, Diafragma e

Parece Toracica

 Doenca de Gaucher: Restricdo toracica
pela deformidade da coluna

C__ =l _

|
e Doenca de Pompe: Escoliose, disturbio do sono, fraqueza
diafragmatica e abdominal

Vasculatura Pulmonar
* MPS e ML: hipertensao

pulmonar - TS - -
« Doenca de Gaucher: hipertens3o * MPS e MI: Restrigdo toracica, limitagdo da excursao diafragmatica
pulmonar por hepatoesplenomegalia

portaldepboaspraticas.mr.Tiocruz.nr
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Fraqueza Fraqueza Fraqueza
Muscular Muscular Muscular
Inspiratdna Expiratdria Bulbar

Disfuncao l \ l / 1

Respiratoria nas

Doengas de Padrao Disfungdo Disfunco de Di?fung:ﬁn de
Ventilatoria Tosse Vias Aereas
Neuromuscular Superiores
Benditt e Boitano, 2013. l - W 1
- —

Disturbio
Respiratorio
do Sono

Insuf.
Ventilatoria
Diurna

Pneumonia
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~
Abordagem da Desobstrucao
o ] ] o Broncopulmonar
Fisioterapia Respiratoria /\
e ) )
Fortalecimento Mobilidade de
Muscular Caixa Toracica
N / /
e N )
Treinamento Suporte
Aerdbico Ventilatorio
\ )\ J
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Padrao Evolutivo do Comprometimento Respiratorio

. I . o Déficit Insuficiéncia
Hipoventilacao Hipoventilacao e
. Clearance Ventilatoria
Noturna Diurna . .
Mucociliar Cronica

Ortopnéia, Sheonde o Retencio de Necessidade de
suporte

repouso muco won
P ventilatorio

dispnéia de
esforco

Mellies and Lofaso, 2009; Kishinani et al., 2013. portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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FISIOTERAPIA nas Doencas Raras

 Equipe multidisciplinar: fonoaudiologia, terapia
ocupacional, psicologia, psicopedagogia, nutricao,
etc.

* Importancia do diagndstico e tratamento precoce

e Avaliacao inicial = necessidades especificas de
cada individuo

 Objetivos gerais: Incrementar, promover ou
restaurar a funcdo motora e/ou respiratoria

’ﬁc’spraticas.iﬁ.ﬁocruz.br
F .



O cuidado fisioterapéutico as criancas com doencas raras deve
estar inserido dentro de um projeto terapéutico singular, que
considere nao somente a doenca e seu estagio de
desenvolvimento, mas a individualidade de cada criang¢a, de
sua familia e rede de apoio. A atencao fisioterapéutica € uma

importante estacao de cuidados dentro da Rede de Saude.

portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br
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