Fisioterapia respiratoria na sindrome da maquiagem de Kabuki:
relato de caso

Respiratory physiotherapy in the Kabuki make-up syndrome: case report
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Resumo

Introduc¢ao: A Sindrome de Kabuki (SK) é uma desordem genética muito rara e foi descrita, pela primeira
vez, no Japao, em 1981. O prognostico e a sobrevida dos portadores de SK tém se mostrado favoraveis, apesar
das complicagdes, que acometem os portadores desta patologia, incluindo altera¢des posturais de membros e
caixa tordcica, favorecendo a hipoventilagio e pré-dispondo o acumulo de secre¢ido e infec¢des respiratorias.
Ainda, ndo foi relatada, a atuagao da fisioterapia nessa enfermidade. Objetivo: Relatar o método avaliativo
e de tratamento fisioterdpico respiratdrio, em ambito hospitalar, na Sindrome de Kabuki, para um paciente
de 11 anos do género masculino. Método: Relato de caso, descrevendo a avaliagao fisioterapéutica (inspegao
dinamica do padrao respiratorio, expansibilidade, frémito toracovocal e ausculta pulmonar; manovacuometria,
avaliagdo postural e cirtometria toracica), analise dos exames de imagem e o tratamento fisioterapéutico
(exercicios de expansao pulmonar e higiene bronquica, cicloergdmetro e cinesioterapia) realizados, durante
os sete dias de internamento hospitalar do paciente. Resultados: Ao final da interven¢ido, observou-se que
a fisioterapia respiratéria na SK proporcionou melhora do padrdo respiratdrio, da expansibilidade, com
aumento de 2cm, em cada ponto mensurado na cirtometria, ventilagio pulmonar adequada e melhora do
sincronismo e biomecénica toracoabdominal, bem como o clearence pulmonar evidenciado pela auséncia de
ruidos adventicios, além do aumento das pressdes respiratorias maximas de PIméx -70cm/H,O para -78cm/
H,0 e PEméx 90cm/H,O para 95cm/H, 0. Conclusdo: A fisioterapia respiratoria mostrou-se efetiva, como
terapia de escolha, para as alteracdes respiratorias presentes na SK.
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Abstract

Introduction: The Kabuki Syndrome (KS) is a very rare genetic disorder and was first described in Japan in 1981.
The prognosis and survival of KS patients has been favorable despite the complications that afflict patients with
this pathology, including postural changes of limbs and rib cage, favoring hypoventilation and pre-arranging the
accumulation of secretion and respiratory infections. The role of physiotherapy in this disease has not yet been
reported. Objective: to report the evaluation and respiratory physiotherapy treatment method in a hospital setting
in Kabuki Syndrome for an eleven years old male patient. Method: A case report describing the physiotherapy
evaluation (dynamic inspection of the respiratory pattern, thoracic expansion, fremitus and chest auscultation,
manovacuometry, postural evaluation and thoracic cirtometry), analysis of imaging tests, and physiotherapeutic
treatment (pulmonary expansion exercises and bronchial hygiene, cycle ergometer and kinesiotherapy) performed
during seven days of hospitalization of the patient. Results: At the end of the intervention, it was observed that
respiratory physiotherapy in the KS provided an improvement in the respiratory pattern, an increase of 2 cm
in each point measured in the cirtometry, adequate pulmonary ventilation and improved thoraco-abdominal
synchronization and biomechanics, as well as evidenced pulmonary clearance by the absence of abnormal
breath sounds, in addition to the increase of the maximum inspiratory and expiratory pressures (MIP and MEP,
respectively) of: MIP: -70cm/H,O to -78cm/H,0 and MEP: 90cm/H,0 to 95cm/H,O. Conclusion: Respiratory
physiotherapy was effective as a therapy of choice for the respiratory changes present in KS.
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Introducao

A Sindrome de Kabuki (SK) é uma desordem genética muito rara e foi descrita, pela primeira vez, no Japao,
em 1981. Esta denominagao foi escolhida, devido a face dos portadores desta sindrome assemelhar-se 8 maquiagem
tradicional usada no teatro japonés'.

Atualmente, acredita-se que esta patologia esteja relacionada a uma mutagdo autossdmica dominantel. De
acordo com Ferreira et al.?, existem menos de 400 casos de SK descritos, na literatura, desde sua descoberta, nao
tendo sido encontrada, nestes casos, predilecio por género masculino ou feminino’, etnia ou idade’.

Nos portadores da Sindrome de Kabuki, encontram-se algumas caracteristicas fenotipicas fundamentais, tais
como face dismorfica, alteragdes dermatoglificas, retardo mental leve a moderado, atraso do crescimento po6s-natal,
alteragdes ortopédicas como a escoliose, malformagao da coluna vertebral e costelas, maturagdo dssea atrasada,
luxagdo congeénita do quadril e luxagdo patelar'’. Quarenta e dois por cento das criangas diagnosticadas com SK
tém defeitos cardiovasculares, estes incluem defeitos do septo ventricular e atrial, estreitamento de aorta e arritmias,
além de problemas renais e infecgdes frequentes do trato urinario e respiratorias (28%).*

Esses pacientes poderiam se beneficiar do tratamento fisioterapéutico, através do acompanhamento
do desenvolvimento motor, prevengao e acompanhamento das alteragdes posturais e musculoesqueléticas e de
prevencao e tratamento das infecgOes respiratorias.

O diagnéstico clinico baseia-se nos achados fenotipicos, principalmente pelas anomalias craniofaciais,
visto que, ainda, ndo existe um exame genético que identifique e comprove a doenga. O prognostico e a sobrevida
dos portadores de SK tém se mostrado favoraveis, apesar das complica¢des que acometem os portadores desta
patologia’.

Nio ha evidéncias, na literatura, da atuagdo da fisioterapia na SK e este estudo é pioneiro em tal objetivo.
Desta forma, este relato de caso buscou descrever o método avaliativo e o tratamento da fisioterapia respiratdria
na Sindrome de Kabuki, em um paciente de 11 anos do género masculino, durante internagao hospitalar em
enfermaria.
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Método

Relato de caso de uma crianga de 11 anos, sexo masculino, com diagnoéstico de SK, a qual foi internada no
Hospital de Ensino Sao Lucas (HSL) — Cascavel - PR, devido a um quadro clinico de pneumonia, sendo de rotina,
o acompanhamento pelo servico de fisioterapia, permanecendo internada por sete dias. O trabalho foi aprovado
pelo Comité de Etica e Pesquisa sob ntimero de registro CAAE: 65045217.8.0000.5219. Ap6s consentimento do
responsavel legal pelo paciente e assinatura do Termo de Consentimento Livre Esclarecido, foram realizados a
anamnese, avaliac;éo e tratamento.

A avaliagdo cinesiofuncional e a reavaliagido foram compostas de exame fisico com mensuragdo de sinais
vitais, peso e altura; inspegéo clinica dinamica e estatica, através da analise da forma do tdrax e suas anormalidades;
movimentos respiratdrios, caracteristicas e alteracdes; ausculta pulmonar, percussio e realizagio do frémito
toracovocal; avaliacdo das pressdes respiratorias maximas com uso do Manuvacuoémetro (Globalmed®); da
cirtometria com trés mensuragdes: axilar, linha média e apéndice xifoide; andlise dos exames de imagem e
laboratoriais disponiveis e, por fim, avaliacdo postural estatica nas vistas anterior, lateral e posterior.

O tratamento fisioterapico, realizado uma vez ao dia, com dura¢io aproximada de 50min, foi prescrito
com base no diagnostico cinesiofuncional e contemplado por técnicas e recursos de higiene bronquica (vibragao,
oscilagao oral de alta frequéncia, técnicas de aumento do fluxo expiratorio e estimulo a tosse); técnicas e recursos para
expansao pulmonar: padroes ventilatorios (solugos inspiratdrios, freno labial, expiragao abreviada), incentivadores
respiratorios, técnicas de pressao negativa; ambas as terapias associadas ao posicionamento no leito, totalizando sete
atendimentos.

Para o treinamento da musculatura respiratoria, foi utilizado o aparelho pressorico Threshold IMT®, a 40%
da PImax, em séries intervaladas, com duragdo de 15 minutos. Ainda, foi empregado, o método de reequilibrio
toracoabdominal (RTA) (alongamento dos musculos inspiratdrios, transferéncia ventilatoria e ginga lateral);
cinesioterapia (liberacdo dos musculos esternocleidomastdideo, escalenos e elevadores da escapula, alongamento
da musculatura lateral de tronco do lado concavo), cicloergdbmetro (20 minutos, diariamente), marcha no corredor
e orientagdes (exercicios respiratorios com selo d'agua, tosse, encher baldo e orientagdes posturais).

Resultados

Durante a anamnese, foram relatados, histdrico de asma, cardiopatia, otite recorrente e cirurgia para corregao
de comunicagio interatrial. Na inspecao, observou-se 0 paciente em ar ambiente, corado, eupneico, ativo e reativo.
Quanto aos sinais vitais, apresentava frequéncia cardiaca de 84bpm, frequéncia respiratoria de 19rpm e saturagio
periférica de oxigénio de 98%. No exame fisico, os dados de altura e peso foram verificados, sendo 1,22m e 24kg,
respectivamente, resultando em indice de massa corporal (IMC) dentro dos valores de normalidade.

Na avaliagdo postural, foram verificadas protrusdo e inclinagio lateral de cabeca a esquerda, elevagio da
cintura escapular, protragdo de ombros, inclinagdo anterior e a esquerda de tronco, escoliose tordcica a esquerda,
maior descarga de peso em membro inferior direito, triangulo de Talles aumentado a direita, tornozelos em everséo,
cotovelo esquerdo em discreta flexdo e discreto desvio ulnar em punho esquerdo, além da presenca de torax do tipo
inspiratorio.

Na avaliagdo respiratdria, pode-se notar a presenca de respiragdo diafragmatica, sem a utilizagdo da
musculatura acessoria. A expansibilidade e a mobilidade toracica estavam diminuidas. Na ausculta pulmonar, o
murmurio vesicular apresentava-se diminuido em bases, discreta crepitagdo a direita; na percussao, identificou-
se som macico em base direita e frémito toracovocal normal. Na avaliacdo das pressoes respiratdrias maximas,
através da manovacuometria, o paciente apresentou pressao inspiratoria maxima (PImax) de -90 cmH, O e pressdo
expiratoria maxima (PEméx) de +70 cmH,O.

Nos exames de imagem analisados, observou-se, na incidéncia anteroposterior da radiografia de térax, uma
escoliose sinistra convexa com angulo de Cobb de 20° e verticalizagao das costelas flutuantes; incidéncia dorsopalmar
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normal; na radiografia de coluna cervical, a incidéncia em perfil mostrou retificagio cervical; na incidéncia em perfil
de térax, observou-se uma leve retificagdo toracica; na incidéncia em perfil de regido lombar, foram encontrados,
sinais sugestivos de retificagdo lombar, sem alteragdes dsseas importantes, e incidéncia panoramica de quadril
normal. Na radiografia pulmonar posteroanterior, havia sinais de cardiomegalia, sinais sugestivos de condensacéo,
em base pulmonar direita, e presenga de artefatos metalicos no esterno, resultado da cirurgia prévia de comunicagao
interatrial.

No momento da admissdo hospitalar, o paciente apresentava, como diagnostico cinesiofuncional, alteragdes
do padrio respiratdrio, da ausculta e percussdo pulmonar, diminui¢io da expansibilidade e mobilidade torécica,
fraqueza da musculatura respiratdria, componente obstrutivo, encurtamento da musculatura acessoria e alteragoes
posturais.

Com base neste diagnostico, o paciente foi submetido ao tratamento fisioterapico, seguido de orientagoes
domiciliares (sendo repassadas ao responsavel legal, para o periodo pos-alta, incluindo os mesmos exercicios
ensinados durante a internagdo hospitalar) e de continuidade de acompanhamento em centro de reabilitacio.

Depois de confirmada a alta e realizada a reavaliagdo cinesiofuncional do individuo, contatou-se que o
mesmo apresentava melhora do padréo respiratorio, com maior amplitude de incursao e melhora do sincronismo
e biomecanica toracoabdominal; aumento da expansibilidade toracica (2 cm em cada ponto de mensuragio da
cirtometria) e mobilidade toracica; auséncia de ruidos adventicios da ausculta pulmonar; percussio atimpanica
e ventilagdo pulmonar adequada com murmurio vesicular audivel em todos quadrantes. Em relagdo as pressoes
respiratorias maximas, houve aumento de -8cm na PImax e 5cm na PEmax.

Discussao

Os pacientes portadores da SK estdo predispostos a infec¢des recorrentes como, por exemplo, otites,
pneumonias e infecgdes das vias aéreas superiores. Provavelmente, exista uma relagio entre as anomalias estruturais
nos 6rgaos, as disfungdes neuromusculares e imunes com as infec¢oes de repeticao, mas o mecanismo dessa relagio,
ainda, ndo é completamente conhecido'’. O paciente aqui apresentado encontrava-se hospitalizado, devido a um
quadro de pneumonia, e, em sua anamnese pregressa, foram relatados, episodios de otite recorrentes, estando de
acordo com os relatos prévios da literatura, em relagio a predisposi¢do a infec¢des nos pacientes com SK .

Em um estudo realizado, entre os anos de 1988 a 2007, que avaliou 16 pacientes com SK, observou-se que
56% dos pacientes, também, apresentavam infecgdes recorrentes, 36% dos casos de obesidade, 66% dos pacientes
apresentavam escoliose, 33% alteragdes vertebrais e, em 37% dos casos, havia anomalias cardiacas®. Corroborando
com os dados da literatura, o paciente relatado neste estudo apresentou escoliose e alteragdo na curvatura de coluna
vertebral, o IMC encontrava-se dentro dos padrdes de normalidade, e, em relagao as anomalias cardiacas, o mesmo
foi diagnosticado com comunicagio interatrial, alteracdo para a qual, foi realizada a corregao cirtrgica.

As luxagoes articulares como a luxagao congénita do quadril, escoliose, malformagado da coluna vertebral
e costelas, braquidactilia, clinodactilia, hiperflacidez musculo ligamentar sao algumas das alteragdes no sistema
musculoesquelético, que estes pacientes podem apresentar’’. Um estudo mostrou a ocorréncia de luxagdo congénita
de quadril, em 33% dos portadores de SK'. Apesar do paciente aqui relatado nio ter luxa¢do articular de quadril,
outras alteracdes posturais foram encontradas.

Como o paciente encontra-se internado, devido a uma pneumonia, apresentando alteragdes respiratorias
importantes, como alteragdes no processo de depuracio das vias aéreas, foram utilizadas técnicas e recursos em
fisioterapia respiratoria, para remogao de secre¢ao pulmonar e traqueobrénquica®. Através das técnicas de higiene
bronquica, torna-se possivel, descolar e/ou remover secregdes dessas vias e, assim, evitar, prevenir e/ou tratar
obstru¢des aéreas causadas pela retengao de secregdes. Apos a realizagdo destas, as técnicas e recursos para expansao
pulmonar sao importantes na restauragao do processo de ventilagao, em areas anteriormente obstruidas pelo muco
e na prevencao e reversao de atelectasias’. Estas técnicas contribuiram para que, no 7° atendimento fisioterapéutico,
o paciente ja apresentasse resolu¢ao dos achados respiratérios diagnosticados na internagao.
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Notou-se, também, durante a avaliacdo inicial, que o paciente estava com fraqueza da musculatura
respiratoria, necessitando, portanto, de fortalecimento de tal musculatura. Nao ha relato, na literatura, acerca do
uso do treino muscular com Threshold na SK; porém, em outras sindromes genéticas, tem se mostrado eficaz no
incremento de forca e resisténcia muscular, melhorando a capacidade dos pacientes, na realiza¢io de suas atividades
de vida diérias (AVD%)8.

O método RTA, utilizado neste estudo, é empregado no tratamento de alteracdes respiratorias’, estando
indicado no tratamento do paciente aqui relatado, o qual apresentava alteracido do padréo respiratorio e sincronismo
toracico. Dentre os beneficios deste método, podem-se destacar, a recuperagdo do sinergismo entre o térax e o
abdome, a melhora do desempenho do musculo diafragma e demais musculos respiratdrios, o aumento do volume
de ar corrente, a melhora da complacéncia pulmonar e a diminuigao da resisténcia das vias aéreas’.

O tratamento fisioterapéutico, neste estudo, utilizou, também, o cicloergometro e a cinesioterapia. Estudos
realizados em unidades de terapia intensiva demonstraram que o uso destas terapias, de forma associada, auxilia na
melhora do desempenho funcional na populagio estudada ™.

Novos trabalhos devem enfatizar avaliagdes cinesiofuncionais com mensuracoes de outros desfechos,
como, por exemplo, o pico de fluxo expiratério, espirometria, ventilometria, além da mensuracdo da forca
muscular periférica, andlise dos gases sanguineos, para melhor entendimento da patologia, e nortear a assisténcia
fisioterapéutica. Estudos experimentais, com populagdes maiores, também, devem ser desenvolvidos, com
modalidades e protocolos intervencionais distintos e padronizados.

Conclusao

O tratamento respiratorio na SK permitiu, ao longo do periodo de internagao, melhora do padrao respiratdrio;
da expansibilidade e mobilidade toracica; auséncia de ruidos adventicios; uma ventilagio pulmonar adequada e
melhora do sincronismo e biomecinica toracoabdominal. Ao final dos atendimentos, a fisioterapia respiratdria
mostrou-se efetiva, como terapia de escolha, para o tratamento das alteragdes respiratdrias presentes na SK.
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