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RESUMO: A Doenca de Lafora (DL) é uma condigdo autossdmica recessiva rara de Epilepsia
Mioclénica Progressiva (EPM), que se manifesta em criangas ou adolescentes previamente
saudaveis. Caracteriza-se por epilepsia refratiria a medicamentos, mioclonias e deterioragio
psicomotora progressiva, culminando em perda de autonomia e, eventualmente, ébito.
Metodologia: As sessdes incluiram alongamentos passivos de tronco e membros, mudancas de
dectbito programadas, além de exercicios para estimulo e ganho do controle cervical e de
tronco. As técnicas aplicadas buscaram promover a ativagio muscular, prevenir
encurtamentos e melhorar o alinhamento postural da crianca. Materiais e métodos: Este estudo
de caso foi realizado na Clinica de Ensino e Pesquisa em Fisioterapia do Campus I da
Universidade Iguacu, onde a paciente atendida foi uma crianga de 4 anos, diagnosticada com
Epilepsia Miocloénica Progressiva 2A (Lafora), associada a Encefalopatia Epiléptica.
Resultados: Os resultados obtidos do caso clinico revelaram uma evolug¢io modesta, porém
significativa, em alguns aspectos motores e funcionais do paciente, como o aumento das
amplitudes articulares passivas, ganho de for¢a muscular e melhora no trofismo dos membros
superiores. Conclusio: Concluiuse que a avaliagio médica continua, com ajustes regulares do
plano de tratamento, é indispensivel 4 medida que a doenga avanca. A fisioterapia, em
particular, desempenha um papel vital no aprendizado motor e na promog¢io de um

desenvolvimento infantil o mais préximo possivel do padrio tipico.
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ABSTRACT: Lafora Disease (LD) is a rare autosomal recessive condition of Progressive Myoclonic
Epilepsy (PME) that manifests in previously healthy children or adolescents. It is characterized by
drug-refractory epilepsy, myoclonus, and progressive psychomotor deterioration, culminating in loss
of autonomy and, eventually, death. Methodology: The sessions included passive stretching of the
trunk and limbs, programmed position changes, and exercises to stimulate and gain cervical and trunk
control. The techniques applied aimed to promote muscle activation, prevent shortening, and improve
the child's postural alignment. Materials and methods: This case study was conducted at the Physical
Therapy Teaching and Research Clinic on Campus I of Iguagu University, where the patient was a 4-
year-old child diagnosed with Progressive Myoclonic Epilepsy 2A (LAFORA), associated with
Epileptic Encephalopathy. Results: The results obtained from the clinical case revealed modest but
significant improvement in some motor and functional aspects of the patient, such as increased passive
joint range of motion, increased muscle strength, and improved upper limb trophism. The prognosis
remains guarded, but significant clinical gains are recognized given the severity of the neuromotor
condition. Conclusion: It was concluded that continuous medical evaluation, with regular adjustments
to the treatment plan, is essential as the disease progresses. Physical therapy, in particular, plays a vital
role in motor learning and in promoting child development as close as possible to the typical pattern.

Keywords: Lafora disease. Epilepsy. Myoclonus.

INTRODUCAO

A Doenga de Lafora (DL) é uma condigdo autossémica recessiva rara de Epilepsia
Mioclénica Progressiva (EPM), que se manifesta em criangas ou adolescentes previamente
sauddveis. Caracteriza-se por epilepsia refratiria a medicamentos, mioclonias e deterioracio
psicomotora progressiva, culminando em perda de autonomia e, eventualmente, ébito. As
crises epilépticas, por vezes dificeis de diferenciar de epilepsias generalizadas idiopaticas,
intensificam-se com o tempo, acompanhadas por um rdpido declinio da funcdo cognitiva.”

Os pacientes com DL desenvolvem deméncia severa e podem evoluir para um estado
vegetativo com crises convulsivas continuas. O desfecho fatal ocorre invariavelmente entre 5
e 10 anos apds o inicio da doenca, geralmente devido a estado de mal epiléptico ou complicagdes
decorrentes da neurodegeneracdo.*3

Entre as etiologias mais comuns de EPM, destacam-se a doenca de Unverricht-
Lundborg, a doenca de Lafora, as lipofuscinoses ceroides neuronais (LCNs), as
encefalomiopatias mitocondriais e a sialidose.?3

A DL é causada por mutagdes em dois genes principais: EPM2A, que codifica a laforina
(uma fosfatase dupla com dominio de ligacdo a carboidratos), e EPM2B/NHLRC1, que
codifica a malina (uma ligase E3-ubiquitina). Mutag¢des em qualquer um desses genes resultam
em uma apresentacio clinica indistinguivel.+5

A laforina, uma tirosina fosfatase, tem mutacées em seu gene encontradas em mais de

809% dos pacientes com Doenga de Lafora. Essas muta¢des levam ao acimulo anormal de
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glicogénio, formando os corpos de Lafora no cérebro e em outros tecidos. Essas estruturas nio
podem ser degradadas e se acumulam progressivamente, resultando na patologia observada.’

Embora os papéis exatos da laforina e da malina no metabolismo do glicogénio ainda
estejam sob investiga¢io, avancos recentes tém proporcionado uma melhor compreensido dos
mecanismos da doenca, abrindo caminho para a identificagio de novas abordagens terapéuticas
para esta que é considerada uma das mais graves epilepsias.®

Quando a laforina ou a malina apresentam disfun¢io, as moléculas de glicogénio
tornam-se insoltveis e precipitam, formando os corpos de Lafora (agregados de poliglucosano)
que s3o responsiveis pelas dramdticas manifestacdes clinicas da DL."7

Em alguns pacientes com DL, a anélise da sequéncia das regides codificantes de EPM2A
e NHLRC1 n3o revela mutagdes. Nesses casos, a doenca pode ser causada por mutagdes em
regides regulatérias ndo codificantes, como promotores ou introns. Mutagdes em regides nio
codificantes também podem explicar casos em que apenas uma mutagdo heterozigética na
regido codificante foi identificada.b7

Até o momento, mais de 150 variantes genéticas causais diferentes nos genes associados
a DL foram relatadas. A maioria dos pacientes apresenta variantes heterozigéticas compostas,
conforme esperado em doengas recessivas raras quando os pais nio sdo consanguineos."”

O termo epilepsia refere-se a uma desordem neurolégica caracterizada pela
predisposi¢io a gerar crises convulsivas, cuja etiologia pode incluir fatores genéticos,
estruturais, metabdlicos ou causas desconhecidas.”

As crises epilépticas s3o consideradas reativas quando ocorrem em associagio com uma
perturbacdo sistémica transitéria (como doenca intercorrente, privagio de sono ou estresse
emocional), ou reflexas se forem objetiva e consistentemente evocadas por um estimulo
aferente especifico. A causa é inequivoca se um estimulo especifico resultar quase
imediatamente em uma convulsfo. Estimulos e atividades complexas, em combina¢do com
processos cognitivos, podem aumentar a probabilidade de uma crise generalizada.?®

Essas caracteristicas reflexas sio predominantemente observadas em pacientes com
epilepsias genéticas e semiologia convulsiva estereotipada (ou seja, as caracteristicas das
convulsdes) de crises miocldnicas ou de auséncia, apesar de estimulos precipitantes bastante

diversos envolvendo vérios sistemas cognitivos, motores ou sensoriais.”®
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Diversas sindromes epilépticas se desenvolvem na infincia, sendo crucial a
identificacdo precisa do tipo de convulsio. As EPM, embora raras, sdo inquestionavelmente

uma das formas mais graves de epilepsia, representando até 196 de todos os casos.??

MATERIAIS E METODOS
2.1. TTPO DE ESTUDO

Este estudo de caso foi realizado na Clinica de Ensino e Pesquisa em Fisioterapia do
Campus I da Universidade Iguagu, situada no municipio de Nova Iguagu, Rio de Janeiro. A
paciente atendida foi uma crianca de 4 anos, diagnosticada com Epilepsia Miocldnica
Progressiva 2A (Lafora), associada a Encefalopatia Epiléptica.

A avaliagio fisioterapéutica foi conduzida de forma criteriosa, abrangendo os principais
tépicos necessarios para o entendimento do quadro clinico: diagnéstico médico, histéria da
doenga atual, antecedentes patolégicos, aspectos sociais, sinais vitais, exame fisico detalhado,
elaboracio do fisiodiagnéstico, defini¢do do plano de tratamento e progndstico
fisioterapéutico.

Com base nos achados clinicos identificados durante a avalia¢io, foi elaborado um
plano de tratamento com o objetivo de promover melhora funcional e conforto 4 paciente. As
intervengdes propostas incluiram: alongamentos passivos de tronco e membros, mudancas de

dectbito, estimulos para o controle cervical e de tronco, além de estimulos sensoriais téteis.

2.2. CONSIDERACOES ETICAS

Este estudo foi realizado com o consentimento da responsivel da paciente, que assinou
o TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO permitindo a utilizagdo dos

dados para a descri¢do do relato de caso. De acordo com o CEP/CAAE: 51045021.2.0000.8044.

2.3. METODOS

2.3.1. Métodos de Tratamento

A intervengio fisioterapéutica foi conduzida com base nos principios da
neurorreabilitacdo, visando a manutengio das fun¢des motoras e a prevencio de complicacdes
secunddrias a condi¢io neurolégica.

As sessdes incluiram alongamentos passivos de tronco e membros, mudangas de

dectbito programadas, além de exercicios para estimulo e ganho do controle cervical e de
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tronco. As técnicas aplicadas buscaram promover a ativagio muscular, prevenir

encurtamentos e melhorar o alinhamento postural da crianga.

2.4. MATERIAIS

2.4.1. Materiais para avaliacdo [l Estetoscépio;

Esfigmomandmetro;
Termo6metro;

Gonidmetro;

Oximetro de dedo; [l Fita métrica.

2.4.2. Materiais para tratamento [ Rolo;

Brinquedos coloridos e sonoros;
Escovas de cerdas macias;
Cavalinho upa;

Bola suica; [l Cadeira pequena;

Tala extensora (MMII).

APRESENTACAO DO CASO CLINICO
3.1. ANAMNESE

Paciente: H. R. A., sexo feminino, 4 anos.

Diagnéstico Médico: Epilepsia Mioclonia Progressiva 2A (LAFORA) Associada

[-* %

Encefalopatia Epiléptica.
Queixa Principal (QP): “N3o senta, nio engatinha, hipoténica”.

Histdria da gestagdo, parto e nascimento (HGPN): A gestacio foi desejada, fez o
acompanhamento pré-natal tendo feito o total de seis consultas, fez o uso de acido félico e
sulfato ferroso. Nio teve nenhum tipo de infec¢io. NFo realizou o uso de outros
medicamentos. Apresentou o diabetes gestacional no terceiro trimestre, que foi controlada com
dieta parto cesiria, com 38 semanas, sem nenhuma intercorréncia, score de Apgar 9, pesando
3.330 kg e 42 cm, nio havendo necessidade de internacao.

Histéria da Doencga Atual (HDA): Segundo o relato da mie a crianga apresentou uma
crise de auséncia com cianose labial, que deu inicio aos dois meses de nascida durante um
periodo de amamentacdo. Foi levada ao hospital pronil em Nova Iguagu, apresentava mais de
100 crises por dia, apés uma semana teve uma piora no quadro e foi levada ao hospital

novamente onde ficou internada por 10 dias. Apds isso foi encaminhada para o centro
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pediatrico da lagoa, aonde permaneceu internada por quatro meses. Nio precisou de ventilagio
mecanica.

Histéria Patolégica Pregressa (HPP): Nio houve doengas na infincia como: caxumba,
variola, sarampo e outras. Foi realizada a cirurgia de (GTT) com 7 meses de nascida.

Histéria Familiar: Mie relata histérico de cincer da parte dos avés maternos e paternos.

Histérico Social (HS): A casa contém cinco cdmodos, a crianca mora com os pais, a
rua tem presenca de saneamento bésico, luz elétrica e coleta de lixo. H4 presenca de animal de
estimagdo com vacinas em dia. O local onde a crianga dorme é limpo e arejado, dorme com os
pais. Sua rotina é regrada, permanece o tempo todo sob os cuidados da mi7e.

Medicamentos de uso continuo:

o Topiramato 25mg, 3x ao dia; o Keppra 10omg, 4 ml 2x ao dia; o Clobazan 10 mg, meio
comprimido diluido em 4gua 2x ao dia; o Canabidiol 15 gotas, 2x ao dia; o Melatonina para
dormir.

Histérico Alimentar/Nutricional: Mamou até dois meses com aleitamento materno,
parou por motivos de rejei¢cdo por parte da crianga. Apds isso comecou a tomar mamadeira até
os 7 meses. A introdugio alimentar comecou pela GTT e por via oral para comecar a
estimulagdo, deu inicio aos 7 meses logo apds a alta hospitalar.

Histéria do Crescimento e Desenvolvimento: A crianca nio apresentou o
desenvolvimento motor esperado, houve atraso na aquisi¢do da habilidade de rolar, engatinhar,
andar, sustentar a cervical e ndo fica em quatro apoios, ou seja, ndo apresentou as habilidades
motoras de acordo com os Marcos de desenvolvimento motor.

Histéria da Imunizagdo: Falta a vacina: reforgo triplice bacteriana, reforgo poliomielite

e refor¢o da varicela.

3.2. EXAME FISICO
3.2.1. Inspecido

Inspecdo: Paciente normocorada, presenca de gastrostomia.

Palpacdo: Musculatura hipoténica, de quatro membros, cervical e tronco.
3.2.2. Sinais Vitais o Frequéncia Cardiaca (FC) - 82 bpm (Normocérdica); o Frequéncia
Respiratéria (FR) - 20 irpm (Eupneica); o Temperatura - 36,42C (Normotérmica); o Pressdo
Arterial (PA) - 1mmox7o mmHg (Normotensa); o Saturagio de Oxigénio (SpO.) - 94%

(Normosaturando).
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3.2.3. Goniometria / Teste articular:

Quadro 1 - Caracterizagio do teste articular colhido na avaliagdo do dia 19/09/2024, a fim de comparar os lados

direito e esquerdo da paciente.

LADO DIREITO ESQUERDO
Flexdao de ombro 180° 180°
Extensio de ombro 30° 43°
Flexio de cotovelo 145° 140°
Extensio de cotovelo o° o°
Flexdo de punho 80° 71°
Extensdo de punho 70° 70°
Flexdo de quadril 113° 100°
Extensdo de quadril 9° 9°
Flexdo de joelho 140 140°
Extensdo de joelho 5° 10°
Flexdo plantar 75° 75°
Extensdo dorsal 20° 20°

1006

Fonte: Os autores

3.2.4. Avaliagio da forca muscular

Nulo, sem sinal de contragio, tdo pouco o esboco do movimento.

3.2.5. Perimetria

Coxofemoral direito 26 cm e esquerdo 24 cm; panturrilha direita 17,5 cm e esquerda 16

cm; brago direito 13,5 cm e esquerdo 13,8 cm; antebrago direito 13,5 cm e esquerdo 12 cm.

3.2.6. Mensuragdo Real

Membros superiores direito 32 cm e esquerdo 32 cm; membros inferiores direito 45 cm
e esquerdo 44 cm.
3.2.7. Reflexos o Reflexo de placing-reaction presente; o Reflexo de preensio palmar

presente; o Reflexo de preensio plantar presente.

Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias e Educac¢ao. Sao Paulo, v. 11, n. 7, jul. 2025.
ISSN: 2675-3375



Revista Ibero-
Americana de
Humanidades,
Gienciase
Educagio

. Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias ¢ Educacio — REASE

3.3. DIAGNOSTICO CINETICO FUNCIONAL

Hipoténica dos 4 membros, cervical e tronco. Nio realiza troca de postura, sedestacgio
e ortostatismo. Apresenta mioclonia. Nio verbaliza, no interage com o meio, nio segura

objetos, brinquedos, nio realiza pinga fina.

3.4. OBJETIVOS TERAPEUTICOS

Curto Prazo:

Estimular a sustentacio da cervical e tronco;
Reduzir as incapacidades funcionais dentro dos Marcos motores de desenvolvimento;

[0 Alongar todos os grupos musculares

Médio Prazo

Incentivar o equilibrio para quatro apoios e sedestacio;

Instigar a pinga fina;

1007

Promover a capacidade de segurar objetos.

Longo Prazo

Estimular ténus e trofismo;
Encorajar posi¢do de quatro apoios;
Realizar sedestagio;

Estimular o ortostatismo com apoio.

35. PROGNOSTICO
Reservado.
3.6. PLANO TERAPEUTICO

Alongamento muscular passivo de tronco e membros e mobilizagio articular;
Exercicio de mudanca de dectbito: rolar de dectbito ventral para dorsal, posicionando
. ~ . ’
o pescogo para a liberacdo das vias aéreas;
Exercicio para controle de cervical e tronco com conceito bobath no rolo sobre a regido

tordcica movendo-se membro inferior e superior alternados proporcionando o movimento de
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engatinhar, aproveitando estd mesma posi¢do, estimula¢io com toque no queixo para manter
a cervical. Também estimulos verbais e concomitantes utilizando brinquedos coloridos e
sonoros;

Facilitacdo neuromuscular proprioceptiva, paciente sentada no cavalinho e com as maos
sobre a orelha do cavalinho, membros inferiores em 902, utilizando 6rtese AFO rigida;

Treinamento de controle de tronco, cervical e quadril no conceito Bobath com a bola
suica: paciente em sedestagio sobre a bola suica e nos intervalos ocasionando desequilibrio na
bola em ambos os lados provocando desestabilizacdo de tronco e cervical para crianga se

reorganizar posturalmente.

DISCUSSAO

De acordo com Gomes, Oliveira e Santos™, a Sindrome de Lafora é uma manifestagio
clinica especifica dentro do espectro das epilepsias mioclénicas progressivas (EMP),
caracterizando-se por um padrio genético hereditario e exigindo, muitas vezes, um trabalho
multidisciplinar que envolve neurologistas, geneticistas e profissionais da satide para orientar
adequadamente os familiares sobre a natureza da doenca.

Segundo Turnbull et al.”, a Doenca de Lafora (DL) representa uma das formas mais
severas de epilepsia miocldnica progressiva, com apresentacdo clinica marcada por crises
ténico-clénicas de dificil controle, mioclonias intensas, ataxia progressiva, alucinac¢des visuais
e declinio cognitivo significativo, que culmina em deméncia nos est4gios finais da doenga.

Para Silva e Andrade®, o diagnéstico clinico da DL pode ser sugerido a partir do
histérico familiar aliado a anilise do eletroencefalograma (EEG), que geralmente apresenta
lentificacdo difusa das ondas cerebrais, perda do ritmo alfa posterior, além de descargas de
picos e poliespiculas assimétricas, irregulares, predominantes nas regides frontais e
comumente associadas a fotossensibilidade sobre um fundo desacelerado.

Ainda conforme Prado, Lima e Costa®, a ressonincia magnética (RM) pode se
apresentar normal nos estdgios iniciais da DL, mas ao longo da evolu¢do pode evidenciar
atrofia cortical difusa. A tomografia por emissdo de pésitrons com fluorodesoxiglicose (FDG-
PET), por sua vez, é considerada ttil no diagnéstico precoce, especialmente ao evidenciar 4reas
de hipometabolismo nas regides posteriores do cérebro.

De acordo com Lima, Souza e Martins', a confirmacio diagndstica requer investigacio

genética molecular, com foco principal na anélise dos genes EPM2A e EPM2B, além da
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exclusio de outras formas de EMP, como a Doenca de Unverricht-Lundborg, lipofuscinose
ceréide neuronal, sialidose tipo I, epilepsia mioclénica com fibras vermelhas irregulares
(MERRF), entre outras variantes de origem genética rara.

Segundo Ferraro, Golden e Smith®, com o avanco da doenga, os pacientes podem
evoluir para quadros epilépticos mais severos, nos quais se observa aumento da frequéncia e
duracdo das crises, dificultando significativamente o manejo clinico e, em alguns casos,
tornando-o refratidrio. Além disso, hd uma deterioragio acelerada das fungdes neurolégicas,
como atraso cognitivo, ataxia e afasia, o que pode levar ao desenvolvimento de um quadro de
deméncia precoce e, posteriormente, a um estado vegetativo, com incapacidade funcional e
dependéncia total.

De acordo com Oliveira, Pereira e Mendes, quando o tratamento fisioterapéutico é
iniciado precocemente, incluindo técnicas como o treino de mudanca de decubito, os resultados
tendem a ser positivos, auxiliando no desenvolvimento das habilidades motoras da crianca e

na melhora da coordenagio de movimentos, abrangendo desde os mais amplos até os mais

delicados.

Figura 1: Paciente realizando mudanca de dectbito dorsal para lateral, com leve toque nos ombros.

Fonte: Autores.

De acordo com Castro, Moura e Almeida'’, diante da necessidade de abordagens
terapéuticas eficazes na minimiza¢io de complicacGes neuroldgicas, a neurorreabilitagio se

destaca como uma estratégia essencial ao longo do cuidado clinico. Nesse contexto, a aplicagio
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do método Bobath, associada a outras técnicas fisioterapéuticas, pode favorecer a
) )
neuroplasticidade, promovendo ganhos nas fun¢ées motoras, sensoriais e posturais.

Conforme Ribeiro, Costa e Souza'®, o avanco no conhecimento sobre a sindrome de
Lafora, mesmo sem um tratamento curativo definitivo, permite direcionar o manejo clinico

) ) )
para a prevencio da deterioracdo cognitiva. Além disso, possibilita a implementacdo precoce
de terapias mais intensivas no controle das crises epilépticas, o que pode contribuir para uma

)
melhor qualidade de vida.

Segundo Sousa, Ferreira e Oliveira', técnicas de estimulagio sensorial aplicadas com o
paciente na posi¢cdo sentada sio eficazes no aumento do ténus postural, bem como na
organizagio funcional entre misculos agonistas, antagonistas e sinergistas. Tais intervencdes
demonstram ser especialmente benéficas em criancas com hipotonia, favorecendo o

¢ )

desenvolvimento motor global.

Figura 2: Paciente realizando exercicio para controle de cervical e tronco com conceito Bobath no rolo sobre a
regido tordcica movendo-se membro inferior e superior alternados proporcionando o movimento de engatinhar,
aproveitando est4 mesma posigdo, estimulagdo com toque no queixo para manter a cervical. Também estimulos
verbais e concomitantes utilizando brinquedos coloridos e sonoros.

1010

Fonte: Autores.
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Para Guimaries®, no que tange as disfunc¢Ges sensoriais, a melhora foi evidente com a
aplicacdo da metodologia Bobath, especialmente em relagio ao aprimoramento do equilibrio
postural, reforcando a importincia dessa abordagem nos programas de reabilitagio
neurolégica.

J4 para Costa?, embora o método Bobath tenha apresentado alguns beneficios no que
se refere A funcionalidade, ele nio demonstrou superioridade em comparagio com outras
técnicas analisadas na pesquisa, sobretudo nos aspectos relacionados a cognigio,

propriocepgio, equilibrio, integragio sensorial e desempenho funcional global.

Figura 3: Paciente realizando facilitagio neuromuscular proprioceptiva, paciente sentada no cavalinho e com as
mios sobre a orelha do cavalinho, membros inferiores em go graus, utilizando értese AFO rigida.

1011

o -
Fonte: Autores.

Conforme Santos?, uma das abordagens terapéuticas fundamentais na Fisioterapia é o
ensino do posicionamento postural em ortostase, com o objetivo de auxiliar na fungio
respiratdria, reduzir deformidades posturais, promover estabilidade fisiolégica e facilitar
estratégias de autocorrecdo. Essa intervengdo proporciona um alinhamento biomecinico mais

eficiente, favorecendo o desempenho funcional do paciente.
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Figura 4: Paciente realizando treinamento de controle de tronco, cervical e quadril no conceito bobath com a bola
suica: paciente em sedestacdo sobre a bola suica e nos intervalos ocasionando desequilibrio na bola em ambos os
lados provocando desestabilizacdo de tronco e cervical para crianga se reorganizar posturalmente

Fonte: Autores.

RESULTADOS

Na avaliagio inicial, observou-se paciente normocorada com presenca de gastrostomia,
quadro que permaneceu inalterado na reavaliagdo. A palpacio revelou musculatura hipotdnica
nos quatro membros, além de hipotonia cervical e de tronco, sem mudangas no segundo exame. 1012
O quadro clinico geral permanece grave, sem alteracdes visiveis externas, mas com
importantes déficits no ténus muscular.

Durante a avaliagio dos sinais vitais (Quadro 2) apresentaram-se dentro da
normalidade. Na reavaliacdo, houve discreta reducio da pressio arterial e aumento da
frequéncia cardiaca, embora ambos ainda dentro de parimetros fisiolégicos. A saturagido

aumentou sinalizando uma melhora no estado de oxigenacdo, enquanto os demais parimetros

permaneceram estaveis.

Quadro 2 - Reavaliagio dos sinais vitais.

PARAMETROS AVALIACAO REAVALIACAO INTERPRETACAO

Frequéncia Cardiaca 82 bpm 103 bpm Leve  redugdo, ainda
normal

Frequéncia Respiratéria 20 irpm 20 irpm Aumento, dentro do limite

Temperatura 36,4°C 36,5°C Estédvel

Pressdo Arterial 11oxyo mmHg oxyommHg Est4vel

Saturacdo de O2 94% 99% Melhora da oxigenacao

Fonte: Autores.
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Em relagio a goniometria (Quadro 3) e (Quadro 4), observou-se melhora nas
amplitudes articulares passivas em diversas articula¢es. A extensio de ombro do lado direito
e a flexdo de punho em ambos os lados aumentou. A flexdo de quadril evoluiu em ambos os
lados, enquanto a extensio de quadril melhorou. A flexio dorsal de tornozelo também
apresentou ganho bilateralmente. Esses dados indicam uma resposta positiva aos estimulos de

alongamento e mobilizagio, com ganhos notaveis na flexibilidade passiva.

Quadro 3 - Reavaliacdo da goniometria em MMSS

AVALIACAO REAVALIACAO
Movimento Direito Esquerdo Movimento Direito Esquerdo
Flexdo de ombro 180° 180° Flexdo de ombro 180° 180°
Extensdo de ombro 30° 43° Extensdo de ombro 502 43°
Flexdo de cotovelo 145° 140° Flexdo de cotovelo 145° 140°
Extensdo de cotovelo o° o° Extensdo de cotovelo o° o°
Flexdo de punho 80° 71° Flexdo de punho 1002 1002
Extensdo de punho 70° 70° Extensdo de punho 70° 70°
Fonte: Autores.
Quadro 4 - Reavaliacdo da goniometria em MMII
AVALIACAO REAVALIACAO
Movimento Direito Esquerdo Movimento Direito Esquerdo
Flexdo de quadril 113° 100° Flexdo de quadril 1302 1302
Extensdo de quadril 9° 9° Extensdo de quadril 302 252
Flexdo de joelho 140° 140° Flexdo de joelho 140° 140°
Extensdo de joelho 5° 10° Extensdo de joelho 5° 10°
Flexdo plantar 75° 75° Flexdo plantar 602 602
Flexao dorsal 20° 20° Flexdo dorsal 302 30°

Fonte: Autores.

Inicialmente, a for¢ca muscular foi avaliada como grau o (nula), sem qualquer sinal de
contragdo ou movimento. Na reavaliacdo, observou-se progresso, com for¢ca muscular global
classificada como grau 2, indicando a presenga de movimento ativo com a gravidade eliminada.
Esse avanco sugere inicio de ativacdo neuromuscular em resposta ao tratamento

fisioterapéutico.
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Na perimetria (Quadro 5), observou-se leve aumento da circunferéncia coxofemoral
em ambos os lados, e manuten¢io ou estabilizacio de medidas em outras regides, como
panturrilha, braco e antebraco. A mensuragio real (Quadro 6) dos membros superiores
também aumentou, demonstrando melhora no trofismo muscular dos membros superiores. As
medidas dos membros inferiores permaneceram estéveis, sugerindo que os ganhos foram mais

evidentes na por¢io superior do corpo.

Quadro 5 - Reavaliacio da Perimetria

AVALIACAO REAVALIACAO

Movimento Direito Esquerdo Segmento Direito Esquerdo
Coxofemoral 26cm 24cm Coxofemoral 26,5cm 24,5cm
Panturrilha 17,5cm 16cm Panturrilha 16,5cm 16,5cm
Brago 13,5cm 13,8cm Braco 13,5cm 13,5cm
Antebrago 13,5cm 12cm Antebrago 13,5cm 12cm

Fonte: Autores.

Quadro 6 — Reavaliacio da Mensuragio real

AVALIAGAO REAVALIACAO

Movimento Direito Esquerdo Segmento Direito Esquerdo
Membros superiores 32cm 32cm Membros superiores 34cm 35cm
Membros inferiores 45cm 44cm Membros inferiores 45cm 44cm

Fonte: Autores.

Os reflexos primitivos mantiveram-se presentes tanto na avaliacio quanto na
reavaliacdo. Reflexos de placing-reaction, preensdo palmar e plantar foram detectados nos dois
momentos, indicando persisténcia de padrdes reflexos caracteristicos de distarbios do
desenvolvimento neurolégico. Nio houve regressio nesse aspecto, mas também nio se
observou aquisi¢do de reflexos mais maduros.

Na avaliagio inicial, o diagnéstico apontava hipotonia global em todos os segmentos
corporais, auséncia de troca de posturas, sedestacio e ortostatismo, além de mioclonia e
auséncia de interacio com o meio ou realizagio de movimentos finos. Na reavaliag¢do, o
diagnéstico foi reestruturado para descrever uma disfun¢do musculoesquelética crénica com
hipotonia global persistente, sem trocas de dectibito, postura ou aquisi¢io de motricidade fina,

confirmando a gravidade do quadro, embora com discretos avangos musculares.
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Os objetivos terapéuticos foram ajustados de acordo com a evolugio clinica do paciente.
No curto prazo, os objetivos iniciais focavam no estimulo a sustentagio cervical e de tronco,
reducio das incapacidades funcionais e alongamento muscular. Na reavaliagio, os objetivos de
curto prazo passaram a incluir o estimulo 2 cinesia ativa assistida global e & melhora do ténus
e trofismo. Para o médio prazo, foram mantidos os focos na sedestac¢io, equilibrio em quatro
apoios, estimulacdo da pinca fina e controle postural. J4 os objetivos de longo prazo seguiram
semelhantes, com incentivo a sedestacio, ortostatismo com apoio e melhora do tdnus,
refletindo uma manutengio de metas com intensificagio na qualidade dos estimulos.

O plano terapéutico apresentou continuidade de técnicas como mobilizagio
osteoarticular, exercicios de mudanca de decubito, estimulacio com brinquedos, e uso do
conceito Bobath com rolo e bola suiga. Na reavalia¢do, houve aprimoramento com inclusio do
uso do espelho para treinamento postural e maior foco em cinesia ativa assistida e treino global.
A énfase passou a ser ndo apenas na mobilizagio passiva, mas também no desenvolvimento de
estratégias ativas, mesmo que assistidas, com foco no controle de tronco, cervical e quadril.

O prognéstico permaneceu reservado nos dois momentos, indicando que, apesar dos
avancos discretos em forca, amplitude articular e trofismo, o comprometimento neuromotor é
severo e as limitacdes funcionais sdo extensas.

A reavaliacdo do caso clinico demonstra evolugio positiva modesta, especialmente em
amplitude articular, forca muscular e trofismo de membros superiores, ainda que as limitagdes
funcionais globais permanecam severas. O plano terapéutico e os objetivos foram ajustados de
forma coerente ao quadro atual, valorizando ganhos minimos, porém clinicos, e mantendo
uma visio realista quanto ao prognéstico.

Os resultados obtidos do caso clinico revelaram uma evolu¢io modesta, porém
significativa, em alguns aspectos motores e funcionais do paciente, como o aumento das
amplitudes articulares passivas, ganho de forca muscular (grau o para 2) e melhora no trofismo
dos membros superiores. Os sinais vitais mantiveram-se dentro da normalidade, com discreta
melhora na saturagdo de oxigénio. Apesar da persisténcia da hipotonia global, dos reflexos
primitivos e das severas limitacdes funcionais, os avangos observados indicam resposta
positiva ao plano terapéutico, o qual foi ajustado para priorizar estimulos ativos assistidos e
maior controle postural. O progndstico permanece reservado, porém com reconhecimento de

ganhos clinicos relevantes frente a gravidade do quadro neuromotor.

Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias e Educac¢ao. Sao Paulo, v. 11, n. 7, jul. 2025.
ISSN: 2675-3375

1015



Revista Ibero-
Americana de
Humanidades,
Gienciase
Educagio

. Revista Ibero-Americana de Humanidades, Ciéncias ¢ Educacio — REASE

CONCLUSAO

Este estudo enfatizou a relevincia de se reconhecer a doenca de Lafora, uma patologia
rara que impacta significativamente a vida dos pacientes. Destaca-se a necessidade premente
de investigacdes mais aprofundadas sobre esta condi¢do, visando a uma compreensio mais
detalhada de seus mecanismos fisiopatoldgicos. Tal conhecimento é fundamental para o
desenvolvimento de novas abordagens terapéuticas, com o objetivo de controlar a progressido
da doenga ou mitigar seus efeitos na qualidade de vida dos individuos afetados.

Observou-se que, embora o método Bobath possa nio apresentar uma superioridade
significativa em comparacdo com outras abordagens terapéuticas em termos de melhora geral,
no caso especifico analisado, sua aplicacdo, especialmente com o auxilio de uma bola,
demonstrou eficicia. O tratamento para a doenga de Lafora concentra-se primariamente no
suporte e controle das crises, buscando preservar a funcionalidade do paciente e otimizar sua
qualidade de vida, seja por meio de terapias ou da administragio de firmacos antiepilépticos e
antimiocldnicos.

Adicionalmente, concluiu-se que a avaliagdo médica continua, com ajustes regulares do
plano de tratamento, é indispensével 4 medida que a doenca avanca. O acompanhamento
multidisciplinar, envolvendo profissionais de psicologia, fisioterapia e servico social, é crucial
para oferecer o suporte necessario a familia, o que pode levar a resultados mais favoraveis e a
uma melhoria na qualidade de vida do paciente. A fisioterapia, em particular, desempenha um
papel vital no aprendizado motor e na promog¢io de um desenvolvimento infantil o mais
préximo possivel do padrio tipico. Os resultados sio ainda mais expressivos quando a
intervengdo ocorre nos primeiros anos de vida, periodo de alta neuroplasticidade. Esta pesquisa
visa, portanto, sublinhar a importincia da atuacio do fisioterapeuta na estimulagio precoce em

casos de doenca de Lafora.
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