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Resumo: A mucopolissacaridose (MPS) é uma doenga multissistémica decorrente da incapacidade do organismo
em realizar um processo metabolico especifico da degradagio lisossomica dos glicosaminoglicanos (GAGs).
O acumulo progressivo de GAG em varios 6rgdos e tecidos resulta em desordens funcional e estrutural no
individuo acometido pelas MPS. A MPS do tipo II trata-se de uma doenga metabolica hereditaria, ligada ao
cromossomo X, cujo principal comprometimento ¢ o atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. O objetivo do
estudo foi avaliar o desenvolvimento motor de criangas com MPS II. Foi realizado um estudo de caso com duas
criangas, atendidas na APAE de Maceid (AL). Para a coleta de dados utilizou-se a Escala de Desenvolvimento
Motor, e a analise de dados foi realizada por meio da comparagdo entre a idade cronologica de cada crianga. Os
resultados apontaram que as criangas apresentam perfil motor classificado em “Muito Inferior”, corroborando
com os achados na literatura e destacando a necessidade de intervengao precoce através da reducao de danos e
manutengao das habilidades remanescentes. O presente estudo também observou a caracteristica progressiva dessa
doenca genética ainda pouco estudada. Dessa forma, destaca-se a importancia de estudos sobre o desempenho
motor, visando conhecer ao desenvolvimento de criangas com MPS II em diferentes etapas evolutivas, para
fundamentar a pratica clinica auxiliando na redu¢do dos déficits funcionais, contribuindo, consequentemente,

no desenvolvimento cognitivo, afetivo e social.
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Motor development evaluation in children with mucopolysacharidosis 11

Abstract: Mucopolysaccharidosis (MPS) is a multisystem disease caused by the body’s inability to perform a
metabolic process specific to lysosomal degradation of glycosaminoglycans (GAGs). The progressive accumulation
of GAG in various organs and tissues results in functional and structural disorders in individuals affected by
MPS. MPS type I is an inherited metabolic disease, linked to the X chromosome, whose main impairment is
the delay in neuropsychomotor development. The purpose of this study was to evaluate the motor development
of children affected by MPS II. A case study was carried out with two children, attending the “APAE Maceio”
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institution. The Scale of Motor Development was used for data collection and data analysis was performed by

comparing the chronological age of each child. Results showed that the children present motor profile classified

as “Very Low”, confirming the findings in the literature, highlighting the need for early intervention through harm

reduction and maintenance of the remaining skills. This study also observed that the progressive characteristic

of this genetic disease is still poorly studied. Therefore, the importance of studies on motor performance should

be highlighted in order to determine the development of children affected by MPS II at different evolutionary

stages to support the clinical practice in helping to reduce functional deficits, thus contributing to the cognitive,

affective and social developments.

Keywords: Mucopolysacharidosis 11, Child Development, Motor Activity.

1 Introdugao

Segundo dados da Organiza¢io Mundial da Satde
(OMS), 7,6 milhées de criancas nascem a cada ano
com um defeito ou desordem genética grave, sendo
95% delas nos paises em desenvolvimento (MEIRA;
ACOSTA, 2009). As mucopolissacaridoses (MPS)
sao doengas raras isoladamente, mas em conjunto
tém incidéncia estimada de 1:10000 a 1:25000
(PINTO, 2005).

As MPS sio um grupo de doencas genéticas
hereditdrias causadas pela deficiéncia de uma das
enzimas lisossdmicas responsdveis por uma etapa
especifica na degradacio dos glicosaminoglicanos
(GAGs), acarretando o acimulo progressivo nos
tecidos e representam cerca de 32% de erros
metabdlicos, causando dez sindromes principaise
vérios subtipos. Os GAGs sdo carboidratos de cadeia
longa, que se ligam a uma proteina central do tecido
conjuntivo e absorvem grande quantidade de dgua,
adquirindo consisténcia mucoide, viscosa, o que
garante a essa estrutura uma fungio lubrificante e
de unido entre os tecidos. Assim, quando a atividade
das enzimas estio diminuidas ou ausentes, os GAGs
se acumulam nos tecidos e o seu excesso ¢ eliminado
pela urina. O acimulo progressivo nos tecidos
(6sseos, cardiacos e nervosos) causa suas desordens
funcional e estrutural ANDERSON; SHAPIRA,
2000; GRABOWSKI, 2002; MARTINS, 2002).

Apesar das MPS apresentarem, em comum,
caracteristicas cronicas e progressivas, as
manifestacoes clinicas variam de acordo com a
enzima que estd em falta no portador da doenga, o
que ird distinguir, consequentemente, o tipo de MPS.

No caso da MPS do tipo II, as manifestagoes
principais encontradas sio: face grosseira, alteragoes
esqueléticas, baixa estatura, contratura articular,
retardo mental, infec¢oes recorrentes, surdez e
cardiopatia. Podem-se distinguir duas variantes
de acordo com a clinica: a) forma grave — MPS I
A — com inicio ao redor de dois anos caracterizada

por face grosseira, baixa estatura, disostose multipla,
surdez, hepatoesplenomegalia, deterioragao mental
progressiva e morte ao redor da segunda década de
vida e b) forma atenuada — MPS II B — caracterizada
por iniciar mais tardiamente, com leve ou nenhum
retardo mental e com alguns pacientes sobrevivendo
até a quinta ou sexta década. Algumas criancas
podem ter dismorfias adicionais, crises convulsivas,
e cada drgo e sistema afetado poderd apresentar
manifestagdes decorrentes do acimulo de GAGs
de diferentes maneiras (PINTO, 2005). Lesoes
papulares no dorso, bracos e nddegas também sio
tipicas da MPS I, ocorrendo muito raramente em
outras MPS (KNOELL; TUNNESSEN JUNIOR,
2000; PINTO etal., 2006; SANJURJO-CRESPO,
2007).

A forma cldssica da MPS II se inicia
fenotipicamente a partir do primeiro ano de vida,
mas algumas formas se expressam na época adulta

(SANJURJO-CRESPO, 2007; TURTELLI, 2002).

Todas as sindromes sio do tipo autossémico
recessivo, com excecao da MPS II, também chamada
de sindrome de Hunter, que é ligada ao cromossomo
X (DIAMENT; CYPEL, 1996; LEISTNER;
GIUGLIANTI, 1998; LYNN et al., 2000; MARTINS,
2002; PINTO et al., 2006; SANJURJO-CRESPO,
2007; TURTELLI, 2002). Dessa forma, o gene
com defeito ¢ carregado em um dos cromossomos
X da mie, que como tem dois cromossomos X, o
com defeito é anulado pelo outro normal. A mae
portadora do gene da doenga tem uma chance de
50% de ter um filho com a doenca e 50% de ter
uma filha que também pode passar o gene aos seus

filhos e filhas (MARTINS, 2002).

No que se refere ao diagnéstico, na MPS ¢
caracterizado através da avaliacio clinica, baseada
na investigacdo de possiveis comprometimentos
organicos e da avaliagdo laboratorial (VIANA etal,,
2010). Diante de uma suspeita de MPS podem-se
realizar primariamente exames na urina, que servem
para o direcionamento da investigagdo da doenca
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(SCHWARTZ etal., 2001). Os exames iniciais que
sdo realizados na urina podem ser classificados em
quantitativo e qualitativo (PINTO, 2005). Os testes
quantitativos servem para medir a quantidade de
GAGs excretados e os testes qualitativos (como a
cromatografia e a eletroforese) para identificar quais
0s GAGs aumentados (PINTO, 2005). No caso da
MPSII, encontramos dermatan sulfato e heparan
sulfato em excesso. O diagnéstico definitivo, no
entanto, ¢ realizado através da dosagem da atividade
enzimdtica da IDS (iduronato-2-sulfatase) em plasma,
leucécitos ou fibroblastos (PINTO, 2005).

Também ¢ possivel realizar diagndstico pré-natal
da deficiéncia de IDS através da medida da atividade
enzimdtica em células cultivadas do liquido amniético
e nas vilosidades coridnicas. Como a atividade da
IDS nas mulheres portadoras é usualmente normal
(NEUFELD; MUENZER, 2001; MORINI, 2007;
PINTO, 2005), sua identifica¢do se baseia na pesquisa
da mutagao previamente identificada no caso indice

dessa familia (RARTHMANN et al., 1996).

O diagnéstico diferencial deve ser feito com as
demais mucopolissacaridose e com algumas das
outras doengas lisossdmicas, o que clinicamente nem
sempre ¢ possivel, exigindo exames complementares

e dosagens enzimdticas especificas (PINTO, 2005).

O diagndstico definitivo é confirmado pela anilise
de enzimas lisossomais no sangue, em leucdcitos
ou fibroblastos da pele. No momento em que ¢é
feito o diagndstico de uma crianga com MPS, ¢
recomendado realizar o aconselhamento genético
com a finalidade de informar a familia sobre os
riscos de recorréncia, o progndstico e a gravidade
da doenga (CAMELIER, 2011).

Diante de tais reflexdes, torna-se relevante destacar
o cardter genético e progressivo da MPS II, em
que existe um grande risco de recorréncia numa
mesma familia, inclusive na mesma prole. Devido
a esse fator, sao imprescindiveis a orientagdo e o
acompanhamento genético em familias que j4 tém
um membro diagnosticado. O diagndstico precoce
e a terapéutica correta sdo indispensdveis para uma
melhor qualidade de vida desses pacientes. Além
disso, torna-se importante também o incentivo
através de programas de prevencio quanto a esta
patologia, numa tentativa de minimizar sua incidéncia
através da orientagao a populacio. Nesse contexto,
destaca-se a escassez de trabalhos que apresentem
tais propostas.

Os tratamentos correntes para a MPS II sdo
sintomadticos e de suporte. A principio, acreditava-se
que esse disttrbio deveria ser tratado com enzimas
exdgenas, desse modo foram testados tratamentos

com transplantes de medula dssea e transplante
de Amnio, mas nio foram alcancados resultados
satisfatdrios e esses tipos de tratamento nao puderam
alterar o curso clinico da doenca (NEUFELD;
MUENZER, 2001). Atualmente existe tratamento
para correcdo do metabolismo para algumas doencas
lisossdmicas como a MPS I, a doenca de Gaucher e
a doenca de Fabry, utilizando a terapia por reposigao
enzimdtica (TRE), que envolve a infusao de pacientes
com enzima sintética. Brevemente tal tratamento
também estard disponivel para a MPS II no Brasil

(MORINI, 2007).

Dentre as caracteristicas clinicas descritas
na literatura a respeito das MPS 1I, o atraso no
desenvolvimento motor serd o mais abordado
neste trabalho, devido ao impacto que provoca na
independéncia e na qualidade de vida da crianga.

O desenvolvimento infantil abrange modificacdes
no plano motor, intelectual, emocional e social, sendo
o desenvolvimento motor uma continua altera¢io
no comportamento ao longo da vida que acontece
por meio das necessidades de tarefa, da biologia
do individuo e o ambiente em que vive, sendo
viabilizado tanto pelo processo evolutivo biolégico
quanto pelo social. A sequéncia de desenvolvimento
motor é a mesma para todas as criangas e apenas a
velocidade varia, havendo uma interdependéncia entre
as mudangas. Esse desenvolvimento caracteriza-se
pela aquisi¢do de um amplo espectro de habilidades
motoras, que possibilita & crianga um amplo dominio
do seu corpo em diferentes posturas (estdticas e
dinimicas), locomover-se pelo meio ambiente de
variadas formas e manipular objetos e instrumentos
diversos. Essas habilidades bdsicas sao requeridas
para a condugio de rotinas didrias em casa e na
escola, como também servem a propésitos ludicos,
tdo caracteristicos na infancia (ANDRADE; LUFT;
ROLIM, 2004; SANTOS; DANTAS; OLIVEIRA,
2004; TORRALVA et al., 1999).

Para Santos, Dantas e Oliveira (2004, p. 33):

A relagao de interdependéncia entre as fases
de habilidades bdsicas e de habilidades
especializadas denota a importincia das
aquisicoes motoras iniciais da crianga, que
atende nio s6 as necessidades imediatas na 12
e 22 infAncia, como traz profundas implicagoes
para o sucesso com que habilidades especificas
sdo adquiridas posteriormente.

Brown e Gordon (1987 apud GUERZONI et al.,
2008, p. 18) observaram que criancas com disfungées
neuromotoras apresentam menos variedade e tempo
dedicado as atividades cotidianas, menor participagio
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social nas tarefas de casa e em atividades recreativas,
comparadas com criancas tipicas.

Em criancas com MPS II o desempenho das
atividades de vida didria (AVDs) é, muitas vezes,
a queixa principal de pais e familiares, e/ou da
prépria crianga, visto que o envolvimento do sistema
musculo-esquelético e do sistema nervoso central
compromete grandemente o desempenho funcional
dos individuos (MORINI, 2007). As principais
causas para o comprometimento funcional nas
AVDs sio: comprometimento do tecido conjuntivo
levando & perda da mobilidade articular, defasagem
nas amplitudes de movimentos de vdrias articulagoes
(especialmente em ombros e cotovelos), perda de
for¢a muscular em diversos grupos musculares
(principalmente flexores e extensores dos dedos das
maos e pronadores e supinadores do antebrago),
alteracoes posturais caracteristicas e disostose
multipla, alteragdes nos nervos periféricos e no
tunel do carpo levando a perda funcional do polegar
e deficiéncia significativa em combinagio com
a displasia dssea, mao em garra. Tais alteracoes
contribuiram para os déficits encontrados nas
atividades de vida didria, principalmente pentear os
cabelos, vestir uma camiseta e amarrar os sapatos
(MORINTI, 2007). Contudo, o desempenho de
tais atividades é importante para que a crianga
seja capaz de satisfazer suas necessidades bésicas,
garantindo-lhe maior independéncia e participagao
em seu ambiente domiciliar.

Para Santos, Dantas e Oliveira (2004, p. 34):

Dentre as razoes que tém levado ao interesse
crescente pelos conhecimentos acerca
do desenvolvimento motor, destacam-se
o papel dos padroes motores no curso de
desenvolvimento humano, com implica¢oes
para a educacio da crianga, bem como para
reabilitacdo de individuos com atrasos ou
desvios de desenvolvimento, e a adequagio e
estruturacio de ambientes e tarefas motoras
aos estdgios de desenvolvimento, de forma a
facilitar e estimular esse processo.

Tendo em vista os comprometimentos decorrentes
da MPS torna-se relevante avaliar o desempenho
motor de criangas acometidas por essa patologia,
tragando seus perfis para identificar seus déficits,
numa tentativa de prevenir e/ou minimizar o atraso
neuropsicomotor por meio de um programa de
intervengio especifico, proporcionando melhor
qualidade de vida a essa populagao.

Nesse sentido, destacamos a escala de
desenvolvimento motor proposta por Rosa Neto
(2002), que compreende um conjunto de provas

diversificadas e de dificuldade graduada, levando
a uma exploragio minuciosa de diferentes setores
do desenvolvimento, permitindo avaliar o nivel de
desenvolvimento motor da crianga de acordo com a
idade cronolégica, considerando éxitos e fracassos. Os
resultados de uma prova motora permitem determinar
0 avango ou atraso motor de uma crianga naquele
aspecto avaliado. Essa escala compreende testes
motores nos seguintes componentes: motricidade fina,
motricidade global, equilibrio, esquema corporal,
organizagio espacial e temporal.

O objetivo deste estudo foi avaliar o
desenvolvimento motor de duas criangas com
mucopolissacaridose do tipo I, tracando um perfil
a fim de identificar os déficits especificos nessa drea
para orientar a pratica clinica em terapia ocupacional.

2 Procedimentos metodolégicos

Trata-se de um estudo descritivo, de abordagem
qualitativa, do tipo relato de caso, onde a amostra
foi composta por duas criangas com diagnéstico
fechado de mucopolissacaridose do tipo II por um
geneticista e comprovado em prontudrio, na idade
cronoldgica de 9 e 11 anos, do género masculino. O
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE)
foi assinado pela mae e s6 entéo teve inicio a etapa
de coleta de dados. As avaliagoes foram realizadas na
sala de Terapia Ocupacional da Associagio dos Pais e
Amigos dos Excepcionais (APAE) em Maceié (AL),
onde as duas criangas recebem acompanhamento.
A pesquisa foi desenvolvida apds aprovacio do
Comité de Etica em Pesquisa da instituigio onde
foi realizado o estudo, conforme a Resolucao n°
196/96 do Conselho Nacional de Satde, referente
A pesquisa com seres humanos.

O instrumento utilizado foi a escala de
desenvolvimento motor (EDM), desenvolvida e
validada por Rosa Neto (2002). A referida escala
¢ de administracao individual, em ambiente
tranquilo, com dura¢io entre 30 e 45 minutos,
sendo indicada para criancas com dificuldades na
aprendizagem escolar, atrasos no desenvolvimento
neuropsicomotor, problemas na fala, clculo e escrita,
problemas de conduta, alteragoes neurolégicas,
sensoriais etc. Envolve um conjunto de provas
diversificadas e especificas para cada faixa etdria
(2 a 11 anos) em cada elemento da motricidade
(motricidade fina, motricidade global, equilibrio,
esquema corporal, organizacio espacial, organizagio
temporal e lateralidade). A complexidade da prova
a ser realizada aumenta de acordo com a idade e
s6 termina quando a crianga nio consegue bom
desempenho, identificando assim sua idade motora
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(IM) naquele componente, que serd positiva se
for superior 4 idade cronolégica e negativa se for
inferior. A pontuagio da escala oferece uma idade
motora geral (IMG), obtida através da soma dos
resultados positivos obtidos nas provas motoras

IM1+IM2[...]+IM6
6

os valores €Xpressos em meses. Para classiﬁcar o

, dividida por seis sendo

desenvolvimento motor, calcula-se o quociente motor

geral (QMG) por meio da divisio entre a IMG e a
idade cronolégica (IC) [%]
ic

multiplicada por

5

100. O valor obtido neste cdlculo deve ser comparado
aos nimeros tabelados da escala, que classificard a
crianga nos niveis: muito inferior (69 pontos ou
menos), inferior (70-79), normal baixo (80-89),
normal médio (90-109), normal alto (110-119),
superior (120-129) e muito superior (130 ou mais).
Os resultados podem ser inseridos em uma base
de dados da prépria escala (adquirida junto com
o material e o manual), onde os cdlculos citados
sdo realizados automaticamente, gerando gréficos
e tabelas individuais que podem ser armazenados.

Tendo em vista os comprometimentos dos
participantes, as avaliagdes iniciaram de acordo
com a sequéncia do Manual de Avaliagaio Motora
e ndo segundo as idades cronolégicas.

Ap6s observagio minuciosa em cada prova, os
resultados foram analisados conforme todos os pontos
validos por prova motora, conforme os procedimentos
da EDM e os dados foram armazenados na base de

dados da EDM.

3 Resultados e discussao

3.1 Descricao dos casos

A populacio estudada constituiu-se de duas
criangas com diagnéstico de mucopolissacaridose
do tipo 11, ambas do género masculino, com idade
de 9 e 11 anos, identificadas respectivamente como
M1 e M2. Os dados sobre as caracteristicas gerais
das criancas estdo apresentados na Tabela 1.

3.1.1 Caso1

M1, 9 anos, sexo masculino, negro, matriculado
no 4° ano do ensino fundamental, natural de
Teotonio Vilela (AL) e o 5° filho de uma prole de 6,
onde 3 sdo do género feminino e 3 do género
masculino, os quais sdo acometidos pela patologia.
Segundo informagées fornecidas pela genitora, a
crianga nascera de parto normal, aos 9 meses, com
peso adequado para a idade gestacional. Teve seu
desenvolvimento neuropsicomotor normal até 2 anos,
sentando com 6 meses, andando com 10 e falando
com aproximadamente 1 ano; quando desacelerou
o crescimento e comecou a ter dificuldade em fazer
movimentos de flexdo dos dedos das maos associada
ao déficit na coordenagio motora, mas nio procurou
auxilio médico por supor que a crianga era ani e por
ter caracteristicas semelhantes aos irmaos portadores
da patologia. Teve o diagndstico genético da
patologia com 4 anos de idade, onde continua sendo
acompanhado pelo médico geneticista. Atualmente
recebe acompanhamento da assisténcia social,
fisioterapia motora e respiratdria, fonoaudiologia,
psicologia, terapia ocupacional e especialidades
médicas (cardiologia, endocrinologia, genética etc.).

Possui face grosseira, baixa estatura (1,24 m),
obstrugio nasal, hepatomegalia, cardiopatia, hérnia
umbilical, rigidez articular, leve dificuldade de
aprendizado, dificuldade na compreensio de
comandos simples e meméria, dificuldade na audigio,
porém na interagio com as pessoas e o ambiente a
crianga nio apresenta dificuldades.

Em relagio as atividades de vida didria (AVDs),
a crianca se alimenta sozinha fazendo uso de garfo
e faca, ndo realiza higiene oral, nio toma banho
sozinha, penteia parcialmente os cabelos, veste-se
e despe-se sozinha manuseando velcro e botio
pequeno e grande, mas nio escolhe as pegas, calca
sapato com velcro e nio manuseia cadarco. Esses
resultados serdo discutidos mais adiante. Realiza
atividades de escrita, e ndo possui nenhum tipo de
tecnologia assistiva para as AVDs.

Nos aspectos relativos as atividades instrumentais
de vida didria (AIVDs), M1 nio utiliza medicamento
sozinho, nio prepara a comida, mas vai a escola

Tabela 1. Caracteristicas gerais da populagao estudada. Maceié (AL), 2009.

Caracteristicas gerais M2
Idade 09 anos 11 anos
Sexo M
Raca Negra Negra
Escolaridade Analfabeto 4° ano do ens. fundamental
Naturalidade Teotdnio Vilela - AL Teotonio Vilela - AL
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sozinho, onde cursa o 4° ano do ensino fundamental,
e como lazer gosta de assistir televisio.

3.1.2 Caso 2

M2, 11 anos, sexo masculino, negro, analfabeto,
natural de Teotdnio Vilela (AL) e o 4° filho de
uma prole de 6, onde 3 sio do sexo feminino e
3 do sexo masculino acometidos pela patologia.
Segundo relatos da genitora, a crianga nasceu aos
9 meses de parto normal, com peso adequado para
a idade gestacional, sentou aos 6 meses, andou com
10 e falou com aproximadamente 1 ano. Aos 2 anos
de idade comegou a apresentar rigidez articular nas
interfalangeanas distais, cansaco e barriga distendida.
Foi encaminhado ao geneticista aos 7 anos de idade,
devido 4 semelhanca da sintomatologia dos irmaos.
Recebe acompanhamento da assisténcia social,
fisioterapia motora e respiratéria, fonoaudiologia,
psicologia, terapia ocupacional e especialidades
médicas (cardiologia, endocrinologia, genética etc.).

Apresenta alteragoes na face (grosseira), baixa
estatura (1,14 m), obstrugio nasal, hepatomegalia,
cardiopatia, hérnias umbilicais, rigidez articular,
dificuldade de aprendizado, dificuldade na
compreensio de comandos simples e memoria,
dificuldade na audicdo, agressividade e dificuldade
na interagio com as pessoas e 0 ambiente.

Nas AVDs, a crianga se alimenta independente
fazendo uso de garfo e faca, é dependente total nas
atividades de autocuidado (higiene oral, intima,
banho e pentear-se), mas apresenta controle de
esfincteres. E dependente total no vestudrio, nio
manuseia ziper, botdo e cadarco, também nao
escolhe as pecas. Nao escreve com ldpis ou caneta,
e ndo possui nenhum tipo de tecnologia assistiva

para as AVDs.

Com relagiao as AIVDs, a crianca nio utiliza
medicamentos sozinha, nio prepara a comida, nio

estuda e como lazer gosta de brincar com galinhas e
patos, construir gaiolas e cativeiros para esses animais.

3.2 Analise dos resultados

Os resultados foram analisados por meio da idade
motora obtida em cada elemento da motricidade
avaliados individualmente. Esses dados siao
apresentados na Tabela 2.

Desenvolvimento motor: De acordo com os
resultados da Tabela 2, verificou-se discrepancia de
53 meses em M1 e de 91 meses em M2 entre a média
de idade cronolégica e a média de idade motora
geral. O quociente motor geral obtido classificou
a amostra em nivel “Inferior” e “Muito Inferior”,
respectivamente. M2 manteve o padrio motor
classificado em “Muito Inferior” em todas as varidveis
avaliadas. J& M1 classificou-se num perfil “Inferior”
nos componentes de equilibrio, esquema corporal,
organizagio espacial e organizagao temporal.

Este estudo corrobora com a literatura, uma vez
que os dados encontrados comprovam o atraso no
desenvolvimento motor nas criangas avaliadas. Além
disso, contribui com a identificagdo e descri¢io dos
principais déficits encontrados nos dois casos. Na
literatura pesquisada, no foram encontrados estudos
relativos 4 avaliagio motora de pacientes com MPS 11,
a maioria deles enfoca outros aspectos relacionados
a0 desenvolvimento da patologia e geralmente citam

outras MPS.

De acordo com Pinto et al. (2006), existem
vdrias manifestacoes clinicas encontradas nesta
patologia, dentre elas contraturas articulares e atraso
do desenvolvimento neuropsicomotor.

As manifestagbes osteoarticulares sdo progressivas
e limitam os movimentos. As alteracoes dsseas
se caracterizam por dificuldade na mobilidade
articular, mio em garra e disostose maltipla (PINTO,
2005). Os pacientes com mucopolissacaridose tipo

Tabela 2. Resultados obtidos na Escala Motora — em meses. Maceié (AL), 2009.

Variaveis M1 M2
Idade cronoldgica 117 131
Idade motora geral 64 40
Quociente motor geral 54,7 30,5
Motricidade fina 96 60
Motricidade global 84 48
Equilibrio 72 48
Esquema corporal 72 48
Organizagdo espacial 72 36
Organizagio temporal 72 36
Lateralidade Destro completo Cruzada
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II também podem apresentar lesées papulares e
nodulares que se distribuem simetricamente nas
escdpulas, linhas axilares posteriores, no térax,
pescoco e nos membros superiores (PINTO, 2005).
Tais afirmativas contribuem para uma reflexio
acerca dos achados encontrados nesta pesquisa,
especialmente no caso 1, podendo indicar a presenga
de déficit no desenvolvimento da coordenagio fina
e destreza manual nessa crianga.

A coordenacio motora fina é a fungio motora
necessdria para a realizagio de atividades que exijam
destreza (OKUDA, 2011). Motricidade fina é uma
atividade de movimento espacialmente pequena, que
requer um emprego de for¢a minima, mas grande
precisdo ou velocidade ou ambos, sendo executada
principalmente pelas mios e dedos (MEINEL,
1984, p. 154). Habilidades motoras finas requerem
a capacidade de controlar os muisculos pequenos do
corpo, a fim de atingir a execugio bem-sucedida da

habilidade (MAGILL, 1984).

Em conjunto, essas alteragbes constituem
um grande empecilho nas tarefas cotidianas do
paciente com MPS tipo I, e 0 acompanhamento
com terapeuta ocupacional pode trazer beneficios a
partir de uma avaliagdao mais especifica e minuciosa
a fim de identificar detalhadamente as principais
dificuldades a serem trabalhadas e elaborar estratégias
para tragar um plano de tratamento voltado as
necessidades de cada paciente.

Tendo em vista que a terapia ocupacional ¢é
uma profissio da satide que auxilia o individuo a
recuperar, desenvolver e construir habilidades que sao
importantes para sua independéncia funcional, satde,
seguranca e integragdo social NOORDHOEK;
LOSCHIAVO, 2005), em pacientes com MPS tipo 11,
a intervencio terapéutica pode abordar as atividades
de vida didria (AVD) que fazem parte do cotidiano
e incluem tarefas de automanuteng¢ao como banho,
vestudrio, alimentacio, uso do banheiro, higiene
oral e comunica¢io; atividades instrumentais de
vida didria (AIVDs) que estdo relacionadas com
atividades de cuidado com a casa, administracio do
ambiente (limpar a casa, cuidar da roupa, da comida,
usar equipamentos domésticos, fazer compras, usar
transporte publico, controlar a propria medica¢io
etc.); pode auxiliar ensinando estratégias para
compensar seus problemas motores, adaptagio de
materiais, avaliacio do ambiente e indicacio de
modificagdes de acordo com suas necessidades,
assim como oferecer oportunidades adequadas
para praticar e aprender habilidades motoras, e
se conscientizar tanto de seus pontos fortes como
de suas limitacoes, para que possa lidar com suas

dificuldades (MAZER; BARBA, 2010).

Sendo assim, os objetivos do tratamento envolvem:
promover a manutengao ou aumento da capacidade
funcional; realizar um programa de exercicios
regulares para manutengio da forca muscular e
amplitude de movimento, evitando-se assim a rigidez
articular; trabalhar coordenacio motora; orientar o
paciente quanto a técnicas de protecio articular e
conservagio de energia; favorecer sua inser¢o social
e monitorar a adesio do paciente ao tratamento,
oferecendo-lhe suporte emocional e os esclarecimentos
que ele necessitar, visando proporcionar maior
grau de autonomia e independéncia, visto que
trata-se de uma patologia progressiva e que acomete
diversas 4reas de desempenho (SPENCER, 2002;
BUCKNER, 2004).

O cardter progressivo da MPS 1II ¢ confirmado
também neste estudo, tendo em vista que a idade
motora da crianga com maior idade foi menor em
relacdo a crianca mais nova. Isso deve ser considerado
na avaliagdo da eficdcia de protocolos de tratamento
para essa condicio.

Em estudo realizado por Sanjurjo-Crespo (2007),
93% dos portadores de mucopolissacaridose 11
apresentam maio em garra ¢ 95% possuem rigidez
articular. A partir desse dado, e entendendo a
motricidade fina como atividade manual com
emprego de for¢a minima, a fim de atingir uma
resposta precisa a tarefa (ROSA NETO, 2002), o
presente estudo observou que tais caracteristicas
estavam presentes nos participantes da pesquisa e,
portanto, apresentaram dificuldade em desempenhar
as tarefas com eficdcia. Entretanto, M1 obteve um
bom desempenho dentro de suas limitagoes, ao
contrério de M2, que obteve resultados insatisfatérios
por apresentar sintomatologia mais acentuada.

A motricidade global refere-se aos movimentos
dinAmicos corporais, envolvendo um conjunto
de movimentos coordenados de grandes grupos
musculares (ROSA NETO, 2002). Nesse aspecto
também houve dificuldade devido a presenca de
displasia pélvica e deformidades nas vértebras
presentes nas criangas e mais uma vez M1 apresentou
melhor desempenho em relagao a M2.

Equilibrio ¢ a capacidade do organismo de
manter posturas, posigoes e atitudes, compensando
e anulando todas as for¢as que agem sobre o corpo
(ROSA NETO, 2002); dessa forma, é necessario
que as estruturas esqueléticas e articulares estejam
preservadas. Diante do exposto foi observado grande
dificuldade em ambas as criancas, nao havendo
discrepAncias nesse componente.

Esquema corporal refere-se a capacidade de
discriminar com exatiddo as partes corporais e
a habilidade de organizar as partes do corpo na
execucio de uma tarefa (ROSA NETO, 2002).
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E possivel notar que as duas criangas apresentaram
perfil “Muito Inferior”, entretanto, M2 obteve
resultado muito mais baixo (idade motora de 4 anos),
evidenciando a grande disparidade entre as duas
criangas e comprovando o cardter progressivo da

MPS II.

Organizag¢io espacial envolve tanto a no¢io
do espago do corpo como o espago que o
rodeia, referindo-se a habilidade de avaliar com
precisio a relagao entre o individuo e o ambiente
(ROSA NETO, 2002). Nesse aspecto M1 alcancou
idade motora duas vezes maior que M2, confirmando
mais uma vez a progressividade dessa doenga.

Organizagio temporal refere-se & percep¢io do
tempo envolvendo o conhecimento da ordem e
duracio dos acontecimentos (ROSA NETO, 2002).
Dentro dessa perspectiva e analisando os dados,
houve baixo desempenho em ambas as criangas.
Isso se deve, provavelmente, & pouca experiéncia
vivenciada nessa drea pelas mesmas.

Conhecemos a lateralidade como a capacidade
de controlar os dois lados do corpo juntos ou
separadamente (ROSA NETO, 2002). Diante dos
resultados, M1 tem a lateralidade definida como
destro completo e M2 como cruzada.

A lateralidade nao definida pode resultar em
problemas de aprendizagem (FONSECA, 1995).
As nogoes de corpo, espago e tempo tém que estar
intimamente ligadas para que possamos entender
o movimento. O corpo se coordena e movimenta
dentro de um espaco determinado, em fungio do
tempo, e em relagio a um sistema de referéncias

(MANSUR et al., 20006).

Sabe-se que a motricidade global exige a interacio
entre tonus ¢ o equilibrio, além da coordenagio da
lateralidade, da nogdo do corpo e da estruturagio
espago-temporal, harmonizando assim o espaco
intracorporal com o extracorporal (FONSECA,
1995). Podemos entender, portanto, que a crianga
que apresenta um atraso nesse componente pode
ter comprometimento no desempenho de algumas
AVD, como banhar-se ou vestir-se, por exemplo,
uma vez que sdo atividades que exigem trabalho
intensivo e em conjunto de todos esses elementos
que compoem a motricidade global.

A orientagio espacial ¢ a capacidade que tem o
individuo de situar-se e orientar-se, localizar outra
pessoa ou objeto dentro de um determinado espago.
Quando a crianga aprende nogodes de situacio,
tamanho, movimentos, formas, volume etc., ela
atingird a etapa de orientagio espacial, ou seja, ela
passa a ter acesso a um espago orientado a partir de
seu proprio corpo, multiplicando suas possibilidades

de acoes eficazes (MANSUR, et al., 20006). E a
estruturagio temporal proporciona a crianga a
consciéncia do desenvolvimento das agées no tempo. A
estruturagio espago-temporal é um dado importante
para uma adaptacio favordvel do individuo, pois ela
permitird nao s6 movimentar-se e reconhecer-se no
espago, mas também concatenar e dar sequéncias aos
seus gestos, localizar as partes do seu corpo e situd-las
no espago, associar sua atividade e organizar sua vida

cotidiana (MANSUR, et al., 2006).

Em razao das manifestagoes clinicas da MPS I1
e os resultados obtidos neste trabalho é importante
destacar a relevincia do acompanhamento
multidisciplinar para prevenir e diagnosticar
precocemente os agravos, que podem ser tratados,
melhorando a qualidade de vida do portador de
mucopolissacaridose, oferecendo apoio ¢ orientagio
3 familia. Uma vez que nio existe um tratamento
curativo para as MPS, o aconselhamento genético
familiar é de suma importincia dentro desse
processo com a finalidade de informar a familia
sobre os riscos de recorréncia, o progndstico e a
gravidade da doenca (CAMELIER, 2011), além
do diagnédstico pré-natal. O aconselhamento
genético oferece uma oportunidade dnica para o
planejamento familiar dessas familias em que jd
hé casos de MPS. Os servicos de aconselhamento
genético devem também orientar os pais quanto as
caracteristicas do desenvolvimento do filho e quais os
atendimentos/tratamentos que se fazem necessdrios
para o melhor desenvolvimento da crianga. Através
do aconselhamento genético deve-se alcangar o
diagndstico acurado, a identificacio de individuos
em risco clinico e reprodutivo; deve-se assegurar
que paciente e familia entendam como a heranca
contribui para a doenga e para os riscos de recorréncia.
E preciso alcangar também a linha de acdo que
atenda as necessidades e o ajustamento psicoldgico
e social dos pacientes e familias. Além de tudo isso,
em muitas situagdes, o paciente e a familia devem
entender que o diagndstico de uma condicio genética
implica riscos, beneficios, limitagoes e consequéncias
psicoldgicas e econdmicas (PERGAMENT, 1997).
Neste caso, especificamente, cabe ressaltar que as
criancas recebem acompanhamento genético na
mesma institui¢io em que elas sdo atendidas pela
equipe multiprofissional. Entretanto, a mie s
procurou ajuda apds o nascimento do sexto filho,
quando entao recebeu orientacées quantos a etiologia
da doenca e riscos de recorréncia.

Dentro da equipe multiprofissional a presenca
do terapeuta ocupacional é fundamental, onde,
dentre os objetivos de atuagio, podemos destacar:
manter mobilidade articular acometida, favorecer
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o desenvolvimento neuropsicomotor, promover
adaptacoes dos utensilios das atividades de vida didria
(AVDs), mobilidrios e ambiente domiciliar, visando
otimizar a funcionalidade, a autonomia e a qualidade
de vida das criangas portadoras da doenca, e evitar
a progressio de algumas complicagoes da patologia.

4 Conclusao

A mucopolissacaridose II ¢ uma doenga
progressiva que causa deteriora¢io multissistémica
e atraso importante no desenvolvimento motor. Os
resultados desse estudo indicam que as criancas
avaliadas apresentaram grandes déficits motores,
classificando-se em niveis “Inferior” e “Muito
Inferior”, de acordo com a Escala de Desenvolvimento
Motor, confirmando os achados na literatura que
referem atraso no desenvolvimento psicomotor
em portadores de mucopolissacaridose do tipo II
e evidenciando a caracteristica progressiva dessa
doenca genética ainda pouco estudada.

Contudo, observa-se que a importincia do
tratamento terapéutico ocupacional junto a pacientes
com MPS tipo II ainda é escassa em pesquisas
cientificas, fato comprovado pelo levantamento
bibliogréfico realizado nas bases de dados: Scielo,
BVS, periédicos da Capes e Google Académico,
onde foram pesquisadas publicagdes dos tltimos
dez anos até o momento, e no foram encontrados
muitos trabalhos que referencie a mucopolissacaridose
tipo II relacionando a atuagio do terapeuta
ocupacional junto a essa clientela. Assim, essa ¢ a
primeira contribuicio deste trabalho, que destaca
a importancia de mais pesquisas que incluam a
abordagem desse profissional, visando auxiliar os
profissionais da drea a identificar limitacées nos
aspectos funcionais e melhor direcionamento no
servico prestado, além de divulgar a atuacio e prética
do terapeuta ocupacional. Nota-se também que o
presente estudo contribui para uma reflexdo sobre
os déficits na coordenagao motora fina, refletindo
no comprometimento do desempenho nas AVD e
AIVD, ampliando os conhecimentos jd existentes
acerca dessa patologia . Dessa forma, destaca-se a
importincia de estudos sobre o desempenho motor,
que abordem mais especificamente a coordenacio
motora fina, visando conhecer o desenvolvimento de
criangas com MPS II em diferentes etapas evolutivas,
bem como sobre as intervencées do terapeuta
ocupacional junto a esses pacientes, para fundamentar
a prética clinica auxiliando na reducio dos déficits
funcionais, contribuindo, consequentemente, no
desenvolvimento cognitivo, afetivo e social.

Faz-se ainda importante trabalhos informativos
visando prevenir a recorréncia de casos, principalmente
na MPS 11, que tem heranga ligada ao cromossomo X.
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