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RESUMO
A sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma desordem complexa, multissistémica, de origem
genética no cromossomo 15, caracterizada por hipotonia muscular, obesidade, atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, hipogenitalismo, hipogonadismo e baixa estatura. Este
artigo relata os efeitos de um programa de duracdo de oito meses de fisioterapia aquatica e
cinesioterapia no ganho de desenvolvimento neuropsicomotor em uma paciente com SPW de
1 ano e 4 meses. A crianga foi avaliada no inicio e ao final do periodo de intervencao pela
Escala de Atividades Funcionais de Durigon et al. (1996). Ao final da intervencao a paciente
passou a realizar posturas estiticas que nao adotava antes, como sentada e em pé; das
atividades dinamicas, passou a realizar o rolar, arrastar e o pivotear com maior variabilidade
motora e a engatinhar e andar de forma funcional. A crianga tornou-se mais independente
também nas atividades da vida didria, mostrando que a intervengcdo de cinesioterapia e
fisioterapia aqudtica foi eficiente, ajudando-a em seu desenvolvimento neuropsicomotor.
Descritores: Cinesioterapia; Desenvolvimento neuropsicomotor; Fisioterapia aquatica;

Sindrome de Prader-Willi

ABSTRACT
The Prader-Willi syndrome (PWS) is a complex, multisystem genetic disorder in chromosome
15, characterized mostly by muscular hypotonia, obesity, neuropsychomotor development
delay, hypogenitalism, hypogonadism, and short stature. This article reports on the effects of
an eight-month physical therapy program (on soil and in water) onto the neuropsychomotor
development of a PWS patient aged 1 year and 4 months at program onset. The child was
evaluated before and at the end of the program by the Functional Activities Scale of Durigon
et al. (1996). At the end of eight months, the child was able to adopt postures (such as sitting
and standing) which she couldn't before, and to perform dynamic activities such as rolling
and turning round with greater motor variability, as well as functionally crawling and walking.
The child became more independent in daily life activities, showing that the kinesio and
aquatic physical therapy program proposed was effective in promoting her neuropsychomotor
development.

Key words: Aquatic physiotherapy; Kinesiotherapy; Neuropsychomotor development;
Prader-Willi syndrome
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INTRODUCAO

A sindrome de Prader-Willi é uma desordem complexa, multissistémica,
caracterizada por um conjunto de sinais e sintomas de origem genética no
cromossomo 15, que ocorre no momento da concepgao. Afeta meninos e meninas em
um amplo quadro de deficiéncias, durante toda sua vidal-3. Foi descrita pela primeira
vez em 1956 por Prader, Labhart e Willi. A incidéncia da sindrome é estimada em
1/3.000 a 1/5.000 nascidos vivos e é responsavel por 1% dos casos de retardo
mental 4.

Nos cromossomos dos pais dessas criangas ndo foi encontrada qualquer
anormalidade. Isso significa que o defeito (diferenga estrutural) aparece de repente na
crianga com SPW, no cromossomo 15 herdado do pai5. Essa alteragao estrutural pode
ser de trés tipos: 1) delecao do cromossomo 15 paterno, responsavel por 70 a 75%
dos casos conhecidos de SPW; consiste na perda de um fragmento (15q11-q13) do
cromossomo 15 paterno; 2) dissomia uniparental materna, responsavel por 20 a 25%
dos casos conhecidos de SPW — esse nome é dado quando os dois cromossomos 15
sao herdados da mae devido a uma ma reparticio dos cromossomos e nao ha cépia
do cromossomo 15 paterno; e 3) alteracao de imprinting: responsavel por 3 a 5% dos
casos conhecidos de SPW, que consiste em um erro onde o cromossomo 15 herdado
do pai contenha uma marca materna6-10.

O quadro clinico da SPW apresenta hipotonia muscular, hipogenitalismo e
hipogonadismo, obesidade, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, baixa
estatura, maos e pés pequenos, pele hipopigmentada, diminuicdo da sensibilidade a
dor, além de caracteristicas faciais como fronte estreita, estrabismo e olhos
amendoados4,11-13.

A hipotonia muscular ndo é progressiva e comega a melhorar, em média, entre 8
e 11 meses. Como conseqiiéncia a esse baixo tonus muscular, as criangas tém
dificuldades para se movimentar2,4,9,11,12,14,15,

Criptorquidismo, micropénis e hipoplasia escrotal sao observados no periodo
neonatal em 80-100% dos meninos, enquanto hipoplasia e ma formacao dos pequenos
labios e clitoris é verificada na maioria das meninas. A maioria dos estudos sobre
hipogonadismo na SPW conclui que ha um comprometimento hipotaldmico,
resultante da alteracdo cromossdmica da sindrome, pois os pacientes geralmente
mostram niveis basais de hormoénios como o LH (horménio luteinizante) e FSH
(hormonio foliculo estimulante) diminuidos; o hipotdlamo defeituoso resulta nos
sintomas da sindromel1,16.

Entre os 2 e 6 anos de idade as criangas com SPW tornam-se obesas devido a
hiperfagia, diminuicdao da percepcao de saciedade e um incontrolavel apetite com
diminuicdo da capacidade de vomitar, de carater progressivo. O padrao de
distribuicao de gordura é caracteristico nesses individuos, concentrando-se
principalmente no térax, abdémen e regidao proximal dos membros5,7,10,12,15-17 O
excesso de apetite, nas pessoas com SPW, deve-se muito possivelmente a alteragao
dos fatores que regulam a sensacao de fome e saciedade. Conclui-se que a destruicao
ou mau funcionamento do centro da saciedade resultaria em desinibicao do centro da
fome e, portanto, em superalimentacdo compulsival8. Pode-se assim entender o que
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ocorre com os individuos portadores da sindrome de Prader-Willi: um excessivo
apetite pode ser explicado por uma desordem do hipotdlamo; durante uma refeicao, a
"mensagem" de saciedade ndo chega e, se ndo controlado o acesso a quantidade e/ou
composicao do alimento, o ganho de peso é rapido7,11,12.

Essa desordem muitas vezes limita a movimentagdo da crianca portadora de
SPW, gerando atraso do desenvolvimento8. Criancas com menos de 6 anos
apresentam atraso do desenvolvimento motor, cognitivo e de linguagem12. Ainda
pequena, apresenta atraso para sentar e andar: em média, a crianga com SPW comeca

a sentar-se sem apoio aos 13 meses, engatinhar aos 18 meses, e andar aos 24 a 28
meses’,12,15,16,

O diagnéstico é estabelecido pelo exame clinico, verificando-se a presencga das
alteragoes fenotipicas da sindrome. Pode ser realizado o teste genético para verificar
se ha alteracdo no cromossomo 15 herdado do pai. Devido as implicacdes em longo
prazo da sindrome, o diagndstico precoce é importante para oferecer orientagdes aos
pais, de modo a que administrem dieta apropriada e desde cedo estimulem habitos de
alimentagdo e de atividade fisica adequadal.6,15. Estabelecido o diagnéstico, é
preciso iniciar acompanhamento por uma equipe multidisciplinar composta por
médico, fonoaudiélogo, nutricionista, psic6logo ou psiquiatra, terapeuta ocupacional
e fisioterapeutad,12,19,

No tratamento clinico podem ser administrados hormdnios como estrégenos,
testosteronas e hormonio de crescimento (GH), este tanto para melhora em relacao a
baixa estatura quanto para a melhora da obesidade>,7,11,20.

Os principais objetivos da fisioterapia nesse caso sdo favorecer um bom
posicionamento para evitar posturas inadequadas no futuro e estimular as aquisi¢oes
das etapas do desenvolvimento motor, induzindo a crianga a adquirir a independéncia
funcional19. Além disso, a fisioterapia pode auxiliar no gasto energético pela
realizacdo de atividades fisicas?1, evitando a obesidade ou fazendo com que se
instale mais tardiamente. A intervencao fisioterapéutica pode consistir em cinesioterapia
e/ou fisioterapia aquatica.

O objetivo deste trabalho € relatar os efeitos de um programa de fisioterapia
aqudtica e cinesioterapia no desenvolvimento neuropsicomotor de uma paciente com
sindrome de Prader-Willi.

METODOLOGIA

Este é o estudo de um caso de crianga com diagnéstico clinico de sindrome de
Prader-Willi, presenca de atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, encaminhamento
médico para tratamento fisioterapéutico (na dgua e no solo) e assinatura do termo de
consentimento livre e esclarecido pelo responsavel pela crianga. O estudo foi
aprovado pelo comité de ética da Universidade Metodista de Sao Paulo.

O caso: paciente MGC, sexo feminino, parto normal na 332 semana de gestagao
por descolamento de placenta. Nasceu com 1840 g, 43,5 cm e APGAR de 5,7,8.
Apresentou ao nascimento andxia neonatal e sinais de desconforto respiratério,
hipotonia neonatal global e falta de suc¢do. Permaneceu internada por 70 dias. Apds
esse periodo a mae comecou a notar atraso do desenvolvimento neuropsicomotor,
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iniciando investigacdo da causa. Foram investigados erros do metabolismo, doencas
na tire6ide, neuromusculares, do sistema nervoso central e periférico, entre outras.
Aos 6 meses de idade, foi realizado um estudo molecular genético com FISH
especifico 15q para Prader-Willi/Angelman, onde foi encontrada uma alteracdo no
cromossomo 15, a dissomia uniparental materna; junto com exames clinicos, foi
diagnosticado que a crianga era portadora da sindrome de Prader-Willi. Apds o
diagnéstico estabelecido, a paciente iniciou tratamento com fonoaudiéloga, nutricionista,
terapeuta ocupacional e fisioterapeuta, todos encaminhados pelo médico.

No inicio das intervengdes deste estudo a paciente tinha 1 ano e 4 meses,
pesava 8.900g e tinha 74 cm de estatura.

As intervencoes foram realizadas nos setores de Hidroterapia e de Pediatria da
Clinica-Escola de Fisioterapia da Universidade Metodista de Sdo Paulo. Os materiais
utilizados foram: ficha de avaliagdao, camera digital Canon (PowerShot SD300), bolas
de diferentes diametros (45, 55 e 65 cm), feijao, brinquedos, mesinhas de diferentes
alturas para apoio de membros superiores, banquinho e tablado. Na hidroterapia
foram utilizados flutuadores de diferentes formas e tamanhos, além de degrau (step).

O programa consistiu de trés sessdes semanais, sendo uma na Hidroterapia e
duas na Pediatria. Cada sessdo teve duragdo aproximada de uma hora. As sessdes
foram conduzidas sempre pela mesma fisioterapeuta, por um periodo de oito meses.

Os exercicios realizados ndo foram baseados em uma técnica especifica, mas
elaborados com base nos sinais e sintomas que a patologia apresenta, ajudando a paciente
a adquirir todas as etapas do desenvolvimento neuropsicomotor, de acordo com seu
estagio de maturagdo neuromotora e sua resposta em cada exercicio. Visou-se sempre
ajustar o tratamento as dificuldades que a crianga apresentava durante as sessoes.

Um exemplo de exercicio realizado tinha como objetivo a aquisi¢cdo da postura
"ajoelhada sem apoio". A paciente realizava a transferéncia de sentada para o gato e,
a partir deste, com apoio no quadril dado pela fisioterapeuta, para ajoelhada. A
fisioterapeuta oferecia um brinquedo para a paciente para que esta tentasse alcanca-
lo, permanecendo ajoelhada com apoio préprio de uma mao, sem mais apoio da
fisioterapeuta, até que o brinquedo fosse alcangado. De acordo com a resposta da
paciente durante o exercicio era diminuido o apoio oferecido. Exercicio similar era
realizado na agua sobre uma bola terapéutica, com apoio da terapeuta em seus
membros inferiores.

A repeticdo de exercicios tinha por objetivo sua aprendizagem e execugao com
maior facilidade, permitindo assim maior independéncia. Quando observado que o
objetivo dos exercicios que estavam sendo realizados era alcangado, outros
exercicios eram formulados, visando novos objetivos.

O método de avaliagdo aqui utilizado consistiu em avaliagdo fisiopedidtrica
feita antes do inicio das sessdes e ao final dos oito meses do programa. A avaliacao
fisiopediatrica compos-se de: anamnese, sensibilidades (tatil, proprioceptiva, visual e
auditiva), exame fisico (presenca de deformidades, padrao respiratério, alteragdes de
pele e do tdnus muscular), presenca de reflexos (reflexo tonico cervical assimétrico e
simétrico, reflexo tonico labirintico, reflexo de marcha, Babinsk, Galant e Landau) e
de reacgodes (equilibrio, endireitamento e protegdo), descricao dos padroes motores em
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supino, prono, sentado, gato, ajoelhado, semi-ajoelhado e em pé, ocorréncia e
descricao das aquisicdes motoras (rolar, arrastar, pivotear, engatinhar e marcha) e
atividades de vida didria (alimentacdo, higiene, vestudrio). Para a descricdo dos
padroes e aquisicdes motoras foi aplicada a Escala de Atividades Funcionais estaticas
e dindmicas proposta por Durigon et al. em 199622. Para as posturas estdticas
(sentado, gato, ajoelhado, semiajoelhado e em pé), a pontuagdo varia de 0 a 9
segundo a crianga a adote com ou sem auxilio, com ou sem apoio, sem ou com
alinhamento corpdéreo. Quanto as atividades dinamicas (rolar, arrastar, pivotear,
engatinhar e andar), para cada item se atribuem pontos de zero (ndo a realiza) a dois,
quando a crianga a realiza em padrao normal. A comparagao das avaliagoes inicial e
final gerou os resultados apresentados a seguir.

RESULTADOS

Na avaliacdo inicial a paciente pesava 8.900g e tinha 74 cm de estatura. Na
avaliacao final, apresentava 78 cm de estatura e pesava 10.425g. Nao foram notadas
alteracdes de sensibilidade, no exame fisico e os reflexos mantiveram-se integrados e
suas reagdes presentes e completas.

Os resultados obtidos em relagao aos padrées motores sao resumidos no Grafico 1.
Quanto as posturas supino e prono, desde a avaliagdo inicial a paciente a adotava
sem auxilio, mantinha sem apoio e realizava atividades na postura mantendo o
alinhamento corpéreo, apresentando grau 9. Na postura sentada, pode-se observar
evolucao de grau 2 para 9, pois ao final a paciente passou a executar sem auxilio,
manter sem apoio e realizar atividades na postura mantendo o alinhamento corpéreo.
A postura semiajoelhada ndo era realizada na avaliacdo inicial; na avaliagao final, a
paciente obteve grau 2, pois a adotava com auxilio, sustentando-a apenas com apoio
e mantendo o alinhamento corpéreo. As demais posturas avaliadas — gato, ajoelhada
e em pé — ndo eram realizadas pela paciente na avaliacdo inicial (grau zero). E, ao
final do programa, ja as adotava sem auxilio, mantinha sem apoio e realizava
atividades na postura mantendo o alinhamento corpéreo, evoluindo para o grau 9.

Inserir Gréfico 1
Grafico 1 Atividades estaticas (posturas): graus obtidos pela paciente nas avaliagdes inicial e final

O Gréfico 2 resume a evolugdo das aquisicdes motoras (atividades dinamicas),
comparando-se os resultados da avaliagdo inicial com a final. As atividades que a
crianca ndo realizava estdo representadas como pontuagdo O e as que realizava, com
1 ponto. A paciente ndo conseguia realizar o "arrastar-se" na avaliacdo inicial, apenas
tentava o movimento; no final, realizava-o em padrao adequado. Tampouco
engatinhava, passando a realizd-lo no final, de forma correta e funcional, com
dissociagdo de cinturas, alternando os membros superiores e inferiores, com base de
sustentacdo normal e com boa velocidade. Quanto a marcha, também ndo a
realizava, ja que ndo permanecia em ortostatismo na avaliagdo inicial, passando a
fazé-lo no final do programa.

Inserir Gréfico 2
Grafico 2 Atividades dindmicas: pontuagdo obtida pela paciente nas avalia¢des inicial e final

71



Em relagdo as atividades de vida diaria (AVDs), na avaliagao inicial a paciente
ndo realizava alimentagdo, higiene e vestuario nem com ajuda. J4 na final tinha
passado a se alimentar com uso de uma colher quando o alimento estava a sua
disposicdo. A crianca comegou a ajudar na higiene pessoal e na vestimenta,
tornando-se mais independente em suas AVDs.

DISCUSSAO

O atraso no desenvolvimento neuropsicomotor dos portadores da sindrome de
Prader-Willi ocorre principalmente por trés fatores: a obesidade, que dificulta a
crianga a explorar seu meio ambiente; a deficiéncia cognitiva, que ocorre pela falta
de motivagao que algumas criangas podem apresentar (apatia) ou por dificuldade do
planejamento motor para realizar as atividades; e a hipotonia, que gera uma

instabilidade articular que, por sua vez, também vai dificultar seu desenvolvimento
mot0r4/5,7,8,11/12,14,15,19.

Esse atraso reflete-se com freqiiéncia na baixa estatura’. No caso aqui analisado,
a estatura da paciente, que no inicio do tratamento era de 74 cm, ja estava abaixo da
média, que é de 77 cm para a idade de 1 ano e 4 meses (segundo o Grafico de
Desenvolvimento Pondero-Estatural para meninas23). Ao final do programa, a paciente
apresentava 78 cm, mantendo-se abaixo da média para 2 anos de idade, que é de 87
cm. A evolugcao pdndero-estatural da paciente corrobora os relatos da literatura que
descrevem estatura abaixo da média nas criangas portadoras da sindrome7,11,23,24,

Quanto ao peso, a paciente apresentava no inicio da intervencao fisioterapéutica
8.900 g e, ao final, apds oito meses de tratamento, estava com 10.425 g — valor que
se encontra dentro dos padrdes normais de peso para sua idade e sexo. Tendo em
vista a ja aludida tendéncia a obesidade nessa sindrome, este é um bom resultado. As
atividades fisicas auxiliam no gasto energético e, portanto, propiciam a perda e/ou a
manutengdo do peso ideal 21. A fisioterapia, tanto em solo como em agua, por meio
dos exercicios, fez com que a paciente tivesse maior gasto energético, contribuindo
assim para reduzir o risco de se tornar obesa, estimulando e promovendo seu
desenvolvimento. As partes submersas do corpo em dgua encontram resisténcia em
todas as direcbes do movimento, o que requer uma quantidade maior de gasto
energético24. Um recente trabalho25 mostrou os beneficios propiciados pelo exercicio na
agua — comportamentais, metabdlicos (reducao do peso) e em nivel de tonus muscular —,
corroborando os resultados aqui obtidos, em que a paciente manteve seu peso dentro
da média para sua idade e sexo.

Em relacdo aos padrdes motores, os maiores ganhos que a crianga obteve foi nas
posturas do gato, ajoelhada e em pé, que evoluiram de zero para o grau 9, ou seja,
para grau maximo. Houve ganhos também nas posturas de prono e sentado, ja que a
paciente passou de grau 2 para 9.

Em relagdo as aquisicdes motoras do rolar e pivotear, mostrou-se uma maior
variabilidade motora, onde a paciente passou a realizar essas atividades de diferentes
formas. A paciente ndo conseguia se arrastar, engatinhar ou andar na avaliagao inicial
e apresentou essas aquisicoes ao final, mostrando que o programa fisioterapéutico
ajudou-a em seu desenvolvimento motor. A idade para criangas portadoras da SPW
iniciarem a marcha é de 24 a 28 meses11,12,15,16. Neste caso, a paciente iniciou essa
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aquisicdo com 1 ano e 10 meses (ou 22 meses). O tratamento fisioterapéutico aquatico
pode ter beneficiado muito essa aquisicdo da marcha, ja que na dgua a atuacdo da
forca gravitacional é reduzida, facilitando o inicio do treino para a marcha26.

O trabalho em 4gua aquecida promove a diminuigao do ténus muscular. Apesar
disso, a crianga pode obter aumento do ténus muscular devido as condutas
fisioterapéuticas, que envolvem exercicios ativos e de resisténcia, além da prépria
instabilidade da dgua. As descargas de peso geradas em seus membros e a agao da
pressao hidrostatica da d4gua promovem uma maior estabilidade articular24,26.

Com a intervengdo fisioterapéutica a crianga é mais estimulada; os exercicios
facilitam o aprendizado de como deve realizar os movimentos. Pode-se entao dizer
que a fisioterapia possibilitou maior independéncia da crianga. A repeticio dos
movimentos dos exercicios em casa propicia retengao do ganho funcional obtido em
terapia. Ainda, é propiciado o planejamento motor, dando maior oportunidade de a
crianca explorar seu meio ambiente.

Um estudo recente25 mostrou que hd uma melhora das atividades de vida diaria
dos portadores da sindrome de Prader-Willi apés um tratamento fisioterapéutico
focalizado no equilibrio estatico e dinamico. No presente estudo, onde também foram
realizados exercicios visando o equilibrio estatico e dinamico, tanto em solo como na
agua (ja que esta oferece muita instabilidade), também se obteve melhora nas AVDs
da paciente.

Em relacdo as condutas, freqliéncia e intensidade do tratamento fisioterapéutico, a
possibilidade de confirmacao dos resultados obtidos é restrita, devido a caréncia de
publicacdes na area fisioterapéutica. A importante melhora funcional da crianga
evidencia a importancia do tratamento fisioterapéutico para criangas portadoras da
sindrome de Prader-Willi. Relatos de outros casos poderdo permitir a discussdao a fim
de encontrar um melhor delineamento da intervencao fisioterapéutica.

CONCLUSAO

Na sindrome de Prader-Willi, o atraso no desenvolvimento neuropsicomotor torna
de fundamental importancia a intervencao fisioterapéutica, visando estimular ao
maximo o potencial motor.

No presente estudo, optou-se pela cinesioterapia em solo associada a fisioterapia
aquatica como recursos para estimular o desenvolvimento motor de uma crianca de 1
ano e 4 meses portadora da sindrome. Apds oito meses de intervengdo, observaram-se
importantes ganhos nas aquisicdes motoras, que se refletiram em maior
independéncia da crianca na exploracao do ambiente e na realizagdo das AVDs.

Considerando-se ainda que o desenvolvimento infantil ocorre de forma global e
simultanea, pode-se inferir que o ganho motor se reflete em ganhos também em
outras areas, como por exemplo na esfera cognitiva. Na sindrome, o retardo na
interagdo com o meio deve-se as dificuldades da crianga em explorar seu ambiente,
objetos, brinquedos etc., o que gera atraso nas aquisi¢cbes cognitivas. Com a
intervencdo fisioterapéutica, a crianca tem melhor interagdo com o meio ambiente,
melhorando assim o componente cognitiva e comportamental19.
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A escassez de publicagdes sobre o tratamento fisioterapéutico nessa patologia
requer mais trabalhos para permitir comparar diferentes possibilidades de conduta,
evidenciando os beneficios do tratamento dessa sindrome. Sugere-se a realizagao de
novos trabalhos na area fisioterapéutica, inclusive comparando os dois recursos aqui
utilizados.

Os resultados obtidos permitem afirmar que o tratamento fisioterapéutico
realizado com cinesioterapia e fisioterapia aqudtica foi efetivo para melhoria do
desenvolvimento neuropsicomotor dessa crianga, que se tornou mais independente
inclusive nas suas AVDs. Estima-se que, se houvesse um tempo maior para a intervencao
fisioterapéutica, a paciente teria ainda maiores aquisi¢cdes motoras, inclusive a corrida
e subir e descer escadas, tornando-se ainda mais independente.
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