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RESUMO

Introducéo: A Sindrome de Pelizacus-Merzbacher (SPM/DPM) € uma leucodistrofia rara de
origem genética, associada ao cromossomo X, causada por mutagdes no gene PLP1, que afetam
a proteina proteolipidica — componente essencial da mielina no sistema nervoso central —,
comprometendo a mielinizagdo e gerando alteragdes estruturais e funcionais com déficits
neuroldgicos desde o periodo neonatal. Objetivo: Investigar a literatura atualizada sobre a
doenca, para compreender como a sindrome afeta a vida de criangas e adolescentes e como o
conhecimento sobre o assunto foi organizado no Brasil. Metodologia: Produziu-se uma revisao
de literatura narrativa, por ser um método que contribui em investigacdes nas quais existem
escassez de recursos. A referida metodologia oferece um escopo mais amplo e menos
delimitado. Nesse tipo de revisdo, a sele¢do dos estudos ocorre de modo mais subjetivo,
permitindo ao autor desenvolver uma reflexdo propria embasada em produgdes cientificas. As
bases de dados utilizadas para realizar as buscas foram o Google Académico, a PubMed e o
Periodico Capes. Resultados: Considerando os critérios de inclusdo os anos de 2020 a 2025,
identificou-se trés estudos de caso, uma revisao narrativa e uma revisao integrativa de literatura,
isto &, cinco artigos. Percebeu-se que os estudos focaram duas metodologias predominantes: o
estudo de caso e a revisdo de literatura. A literatura analisada aponta que a Sindrome de
Pelizaeus-Merzbacher apresenta quadro neuroevolutivo grave e progressivo, com importante
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor desde os primeiros meses. Ainda, observa-se o
impacto funcional e social para paciente e familia, com necessidade de acompanhamento
continuo e integrado por equipe multiprofissional, visando qualidade de vida. Conclusio:
Diante da escassez de evidéncias especificas de reabilitagdo, recomenda-se ampliar estudos
clinicos e translacionais, assim como longitudinais e transversais sobre protocolos de cuidado,
possibilidades terapéuticas (incluindo perspectivas de terapia génica) e comparagdao de
estratégias conforme as diferentes formas da doenca, além de modelos de cuidado

interdisciplinar e domiciliar.

Palavras-chave: Doenca de Pelizacus-Merzbacher, revisao narrativa, intervengao

fisioterapéutico, avaliagdo e tratamento multidisciplinar.



INTRODUCAO

A ciéncia médica enfrenta desafios continuos para compreender e enfrentar diversas
enfermidades, especialmente as de base genética e neurodegenerativa (Koplan et al., 2009;
Silva et al., 2023). Entre elas, destaca-se a Sindrome de Pelizaeus-Merzbacher (SPM, DPM ou
do inglés PMD), uma leucodistrofia rara decorrente de mutagdes no cromossomo X que afetam
o gene responsavel pela proteina proteolipidica (PLP), principal componente estrutural da
mielina no sistema nervoso central. A PMD compromete o processo de mielinizagdo, resultando
em multiplas alteracdes estruturais e funcionais (Garbern; Hobson, 1998).

A Sindrome de Pelizaeus-Merzbacher foi descrita pela primeira vez em 1885 pelo
neurologista alemao Friedrich Pelizaeus, que relatou um disturbio neuroldgico hereditario em
cinco meninos de uma mesma familia, caracterizado por nistagmo, espasticidade dos membros
e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Esse conjunto de manifestacdes clinicas
levantou, a época, a hipdtese de uma condicao genética ainda nao documentada (Borges et al.
2022). Cerca de vinte e cinco anos depois, em 1910, Ludwig Merzbacher aprofundou o estudo
desse quadro ao demonstrar que todos os individuos afetados, também criancas, pertenciam a
mesma linhagem materna, isto €, compartilhavam um ancestral feminino comum. Esse achado
foi essencial para estabelecer o padrao de heranca ligada ao cromossomo X (Inoue, 2019).

Posteriormente, Merzbacher também realizou descri¢cdes detalhadas da neuropatologia
de 14 criangas com DPM, evidenciando alteracdes caracteristicas no sistema nervoso central.
A partir das contribuigdes combinadas de Pelizaeus e Merzbacher, consolidou-se a
compreensao da sindrome como uma condi¢gdo marcada por hipomielinizagdo difusa do sistema
nervoso central (SNC), com déficits neuroldgicos desde o periodo neonatal. Notou-se um
padrdo de heranca recessiva ligada ao cromossomo X, além de diversos tipos de mutagdes no
gene PLP1, responsavel pela codificacdo da proteina proteolipidica 1. Esses elementos hoje
ajudam a caracterizar a Sindrome de Pelizacus-Merzbacher (Borges et al., 2022). Ao perceber
a incidéncia na infancia e seu carater hereditario, ressalta-se a necessidade de compreender o
ciclo de vida infantil e adolescente, pois a referida sindrome impede que o individuo se
desenvolve plenamente até a idade adulta.

A DPM, segundo Osorio e Goldman, (2018), ¢ uma doenca genética rara pertencente ao
grupo das leucodistrofias, condi¢des que afetam a mielina, a camada que reveste e protege os
neurdnios do SNC. De acordo com Borges et al. (2022), Garbern e Hobson (1998), Singh e
Samanta (2024), a incidéncia global da SPM ¢ variavel, com estimativas que vao de 1 para

90.000 a 1 para 750.000 nascidos vivos, enquanto em paises desenvolvidos, como os Estados



Unidos, sdo registrados cerca de 1,9 casos por 100.000 meninos. No Brasil, entretanto, os dados
epidemiologicos permanecem escassos € imprecisos, evidenciando uma lacuna no
conhecimento cientifico nacional.

Por se tratar de uma doenga rara, ela ¢ de dificil investigagdo e exige uma série de
exames especializados para sua identificacdo adequada — procedimentos geralmente
complexos ¢ de alto custo, como exames de imagem, testagem genética € uma anamnese
adequada. Devido ao carater multifacetado da Sindrome de Pelizacus-Merzbacher, o cuidado
aos pacientes requer uma abordagem multiprofissional. A equipe inclui neurologista,
gastroenterologista, pneumologista, geneticista e fisioterapeuta, cada um contribuindo para
manejar os diferentes comprometimentos — neurologicos, respiratorios, alimentares, genéticos
e motores — caracteristicos da PMD (Borges et al., 2022).

A sindrome impoe consideravel impacto sobre as familias e os sistemas de satide, devido
a complexidade e aos custos associados ao cuidado. Compreender sua etiologia, manifestagdes
clinicas e estratégias de manejo ¢ fundamental para aprimorar o diagnostico precoce, orientar o
aconselhamento genético e avangar no desenvolvimento de terapias que contribuam para a
qualidade de vida dos pacientes e de seus familiares. Com isso, o principal objetivo da pesquisa
consiste em investigar a literatura mais atualizada sobre a doenca e como ela afeta o ciclo de
vida durante a infancia e a adolescéncia, para compreender como o conhecimento sobre o
assunto foi sistematizado no Brasil. A metodologia utilizada foi uma revisdo narrativa de
literatura, com a proposta de avaliar como a Sindrome de Pelizacus-Merzbacher foi discutida

nos artigos cientificos.

METODOLOGIA

Ao notar a escassez de estudos acerca da PMD no Brasil devido a raridade da doenca,
decidiu-se desenvolver uma revisdo narrativa de literatura para identificar e organizar o que
sabemos sobre a doenca, levantando um estado da arte com o intuito de propagar o
conhecimento acerca do assunto. A busca pelos artigos e textos académico-cientificos foi
realizada entre 2024 ¢ 2025. Como critérios de inclusdo, buscou-se artigos entre 2020 e 2025,
com o intuito de analisar a atualidade dos estudos sobre a doenca.

Em relagdo ao método de revisao narrativa, Cordeiro et al. (2007) comenta que também
¢ chamada de revisdo tradicional. Apresenta um escopo mais amplo e menos delimitado sobre
determinado assunto. Em geral, ndo parte de uma pergunta especifica e ndo exige a aplicagao

de um protocolo rigido de elaboracdo. A busca por fontes ndo segue critérios pré-definidos,



sendo, muitas vezes, menos abrangente. Além disso, a selecdo dos estudos ocorre de forma mais
subjetiva, possibilitando que o autor desenvolva uma reflexdo de pesquisa por meio de sua
percepc¢do individual autoral. Vale ressaltar que a inferéncia realizada ¢ de base cientifica,
pautada na observagdo e analise de textos cientificos. Seus principais objetivos sdo, portanto,
organizar um certo conhecimento, refletir sobre ele, e difundi-lo no meio cientifico, a fim de
ampliar a percepg¢ao sobre o tema.

Decidiu-se investigar a doenga em criangas e adolescentes, considerando que sua
gravidade impede de se desenvolver plenamente até a fase adulta. A adolescéncia, para Sawyer
et al. (2018), ¢ uma fase de transi¢do entre a infancia e a vida adulta, mas sua definicdo varia
conforme o periodo histdrico, a cultura e o contexto social. Ao longo do tempo, diferentes
instituicdes estabeleceram limites etarios distintos: a Organizagdo Mundial da Satde (OMS)
relacionou a adolescéncia ao periodo entre 10 e 20 anos, enquanto a Organizagdo das Nacgdes
Unidas (ONU) a define atualmente entre 10 e 19 anos. J& o termo juventude costuma abranger
dos 15 aos 24 anos, e conceitos como vida adulta jovem ou adultez emergente compreendem,
geralmente, a faixa dos 18 aos 26 anos.

Sawyer et al. (2018) considerou a adolescéncia o periodo dos 10 aos 24 anos, para
integrar tanto as nog¢des popular, biolodgica e social dessa etapa do desenvolvimento. A infincia,
por sua vez, também faz parte da adolescéncia, sendo um periodo de maior dependéncia,
marcado do nascimento até aproximadamente os 18 anos. Percebe-se que infancia e
adolescéncia sdo etapas cruzadas, em que uma influencia a outra. Assim, ao aplicar a nogao de
infancia e adolescéncia a Doenca de Pelizaeus-Merzbacher, salienta-se o quanto ela pode
impedir o desenvolvimento bioldgico e social dessas duas etapas, sendo necessario investiga-la
nesses periodos evolutivos.

Para realizar a coleta de artigos cientificos, as bases de dados utilizadas para a pesquisa
foram as gratuitas, a saber: PubMed, Google Académico e o Portal de Periddicos Capes. Para
organizar a informacao, foi construida uma tabela ilustrando os autores, os anos, os objetivos,
as metodologias empregadas e os resultados encontrados em cada texto. A palavra-chave
utilizada foi: Sindrome de Pelizaeus-Merzbacher. Notou-se que diferentes areas da saude foram
encontradas, como medicina, genética e fisioterapia. Em seguida, associou-se o termo
“fisioterapia” na pesquisa, para delimitar os achados. Selecionou-se os artigos revisados por
pares, para garantir um maior rigor cientifico. Observou-se uma certa escassez de artigos em
lingua portuguesa, sendo mais comuns os textos em lingua inglesa e em espanhol. Em
resultados, apresentou-se os artigos publicados em periddicos brasileiros, escritos em lingua

portuguesa.



RESULTADOS

Na tabela a seguir, destacou-se os artigos publicados em periodicos brasileiros e de

acesso gratuito.

Tabela 1 — relacio de artigos encontrados

Autor Ano Objetivo Metodologia Resultados Caracteristicas,
tratamento e
implicacdes
Silva et al. 2023 Relatar um caso | Estudo de Atualmente, ndo O menino de trés
clinico de uma caso. existe tratamento anos apresentou
crianca de 3 anos definitivo para a atraso do
com atraso do doenga, sendo desenvolvimento
desenvolvimento necessario realizar | desde os oito
(perceptivel um tratamento meses de idade.
desde os 8 sintomatico Entre as principais
meses), multidisciplinar. manifestacdes
destacando associadas a
evolucgdo e doenga estdo
achados atraso motor,
relevantes do espasticidade,
acompanhamento ataxia, alteragdes
pediatrico. visuais e déficits
cognitivos. Como
ndo existe cura ou
tratamento
definitivo, o
manejo €
sintomatico e
multidisciplinar,
direcionado ao
controle das
manifestacdes
clinicas, a
prevengdo de
complicagdes ¢ a
melhoria da
funcionalidade e
da qualidade de
vida do paciente.
Borges et al. | 2022 Reunir e Revisao As opgoes de A SPM ¢ uma
sintetizar a narrativa de tratamento para a doenca genética
literatura literatura. DPM ainda estdo rara, ligada ao
cientifica sobre a em investigagao. cromossomo X e
DPM. Nao ha uma associada
terapéutica principalmente a
definitiva alteragdes no gene
estabelecida. O PLP]. Inicia-se na
tratamento se infancia e pode
concentra causar
principalmente no comprometimentos
controle dos sinais | motores,
e sintomas neurologicos,
apresentados pelo cognitivos, visuais,




paciente, enquanto
novas abordagens
sdo estudadas e
introduzidas com o
objetivo de
proporcionar
melhor qualidade
de vida.

respiratorios e
alimentares. O
tratamento ¢é
sintomatico e
multiprofissional.
Embora terapias
com células-tronco
e transplante de
sangue do corddo
umbilical
apresentem
resultados
promissores, ainda
ndo ha tratamento

definitivo.
Bragante e 2024 Levantar os Revisao A Sindrome de E uma
Yazbek dados cientificos | integrativa de | Pelizaeus- leucodistrofia que
para promover literatura. Merzbacher tem compromete
uma atualizacdo prevaléncia proteina
acerca da mundial estimada proteolipidica 1,
doenga. entre 1:90.000 e afetando a
1:70.000, sendo substancia branca
muito rara. As do sistema nervoso
manifesta¢des central. O
iniciais sdo diagnostico ¢
predominantemente | realizado por
neurologicas, com | avaliagdo clinica,
inicio geralmente ressonancia
sutil, e o magnética e testes
diagnostico ¢ genéticos. Como
desafiador devido ndo ha cura, o
ao carater variavel | tratamento é
e inespecifico dos sintomatico e
sinais clinicos. A multidisciplinar,
combinagio de voltado a
ressonancia prevencao de
magnética e testes | complicagdes e a
genéticos permite preservagdo da
chegar a um qualidade de vida.
diagnostico A doenga pode
definitivo. Os reduzir
estudos sobre significativamente
reabilitagdo sdo a autonomia e a
escassos e, na participagdo do
pratica, o manejo paciente nas
descrito foca atividades
sobretudo no cotidianas.
controle de
sintomas e em
cuidados paliativos.
Macagnan et | 2023 Apresentar o Estudo de O tratamento da O paciente nasceu
al. caso clinico de caso. DPM ¢ sem

um recém-
nascido.

predominantemente
sintomatico, com
suporte
multidisciplinar
para otimizar a
qualidade de vida.
Apesar de ndo
existir cura, ha

intercorréncias e
com exame fisico
inicial normal. No
entanto, aos seis
meses,
desenvolveu
estrabismo
convergente e, aos




pesquisas em
andamento
(especialmente em
terapia génica e
outras abordagens)
buscando opgdes
de tratamento mais
especificas e
eficazes.

dez meses,
apresentou atraso
do
desenvolvimento
neuropsicomotor.
Aos 14, fez
ressonancia
magnética, o que
trouxe o
diagnostico. Como
ndo existe cura, o
tratamento foi
sintomatico e
multidisciplinar,
voltado ao controle
das manifestagoes
e a prevengao de
agravamentos.

Anciaes et al.

2020

Descrever o caso
de um paciente
do setor
pediétrico, que
recebeu
atendimento em
fisioterapia. O
paciente foi
classificado por
meio do modelo
de Classificagdo
Internacional de
Funcionalidade,
Incapacidade e
Saude (CIF).

Estudo de caso
com
interpretacao
qualitativa dos
prontudrios e
classifica¢do
segundo o
CIF.

A CIF aponta que,
no exame fisico, o
paciente nao
apresentou
habilidades
motoras esperadas
para a idade em
multiplas posigdes
e na marcha. Nas
Estruturas do
Corpo predominam
qualificadores 2 e 3
(deficiéncia
moderada a grave),
nas Fungdes do
Corpo prevalece o
qualificador 3
(deficiéncia grave)
e, em Atividade e
Participacdo, ha
predominancia do

O paciente de
quatro anos
apresentou grave
comprometimento
neuroldgico, motor
e respiratorio. O
tratamento foi
realizado
semanalmente nas
areas de
neuropediatria,
hidroterapia e
pneumologia
ambulatorial.
Apesar do
acompanhamento
multidisciplinar
voltado a
prevencao de
complicagdes ¢ a
melhoria da

qualificador 4, qualidade de vida,
indicando o paciente faleceu
dificuldade em decorréncia de
completa. complicagdes
respiratorias e
parada
cardiorrespiratoria.

Fonte: o autor (2026).

Notou-se, com a coleta, que a Doenca de Pelizaeus-Merzbacher ¢ uma condi¢do genética
rara, com manifestagdes neuroldgicas, variaveis e frequentemente inespecificas, o que dificulta
seu diagnostico. A confirmacdo diagnostica ocorre principalmente pela associacdo entre
ressonancia magnética e testes genéticos. Os relatos clinicos evidenciam comprometimentos
motores importantes, com deficiéncias moderadas a graves nas estruturas e fungdes corporais,

além de limitagdes significativas nas atividades e na participagdo social. At¢ o0 momento, nao



existe cura ou tratamento definitivo, € 0 manejo permanece sintomadtico, multidisciplinar e
direcionado a melhora da qualidade de vida e aos cuidados paliativos. Embora pesquisas
envolvendo terapia génica e outras abordagens estejam em desenvolvimento, ainda sdo escassos
os estudos sobre tratamentos especificos e estratégias de reabilitagdo. Na secdo discussao, 0s
artigos foram discutidos com maior profundidade, comparando-se as metodologias utilizadas e

os resultados encontrados.

DISCUSSAO

Percebeu-se que as principais metodologias encontradas eram estudo de caso e revisao
de literatura. Encontrou-se, em lingua portuguesa, trés estudos de caso, uma revisdao
especificamente narrativa e outra integrativa de literatura. Percebe-se como os estudos em
lingua portuguesa, no contexto brasileiro, ainda sdo muito escassos, principalmente quando
consideramos o periodo entre 2020 e 2025. Ou seja, ha pouca atualizacdo e documentacao
cientifica sobre a sindrome. Em parte, essa escassez pode estar associada a raridade da doenga,
assim como ao baixo investimento em pesquisa no Brasil.

Segundo o relatorio Bori-Elsevier (2024), os anos de 2021 a 2023 foram marcados por
uma queda constante na produgdo de pesquisa. O relatdrio calculou, na area de ciéncias
médicas, 30.136 artigos no ano de 2021, que caiu para 27.812 em 2022 e para 24.977 em 2023.
Essa queda representa um percentual aproximado de menos 10% em produgdo de artigos, ou
seja, menos de aproximadamente 5.000 pesquisas foram publicadas. Segundo o relatdrio, a area
de ciéncias médicas foi uma das mais afetadas, sendo uma das causas citadas a pandemia da
COVID-19 além da tendéncia de queda dos investimentos publicos em Pesquisa e
Desenvolvimento (P&D). A partir desses achados, estimula-se o investimento em pesquisa,
educacao e saude no Brasil, considerando a infra-estrutura tanto educacional como institucional
de saude para que esse dado possa ser melhorado ao longo dos anos.

Ao comparar-se os artigos cientificos que fizeram uma revisao de literatura, Borges et
al. (2022) realizou uma do tipo narrativa, similar a presente pesquisa. Os autores discorreram
sobre a doenga a partir de seu historico, epidemiologia, etiologia/fisiopatologia, quadro
clinico/sinais e achados clinicos, diagnostico e tratamento. Ressaltaram algumas investigagdes,
como as de Gruenenfelder ef al. (2020), Wishnew et al. (2014) e Hobson et al. (2012), em que
pesquisas em animais indicam que células-tronco podem contribuir para restaurar a mielina e
proteger axonios. Ainda, a pesquisa de Wishnew et al. (2014) realizou um acompanhamento de

sete anos em dois irmaos com DPM submetidos a transplante de sangue de corddo umbilical.



O transplante mostrou melhora cognitiva e motora. Apesar disso, as pesquisas entram em
consenso sobre o manejo atual da doenga, que € principalmente sintomatico, com novas terapias
sendo investigadas para melhorar a qualidade de vida.

Bragante e Yazbek (2024), por sua vez, utilizaram palavras-chave em inglés para
realizar a busca e consideraram um periodo de 20 anos de publicacdes cientificas sobre o tema.
Encontraram 1.602 artigos, entretanto, apos filtragem, analisaram 23 artigos. De modo similar
a Borges et al. (2022), apresentaram as caracteristicas da doenga em seus diversos aspectos. O
diferencial da pesquisa ¢ que apresentaram, com mais profundidade, alguns tipos especificos
da sindrome, a saber: a conatal, a classica ¢ a transitoria.

A forma conatal, causada por mutagdo missense, se inicia no periodo neonatal e foi
considerada a mais grave, com grande comprometimento motor e intelectual. Apresenta
sintomas como dificuldades alimentares, hipotonia intensa, problemas respiratorios,
espasticidade progressiva e possiveis convulsdes, além de baixa chance de deambulagdo ou
desenvolvimento da fala e alta mortalidade ainda na infancia/adolescéncia (Bragante; Yazbek,
2024).

A DPM classica, comumente por duplicagdo do PLP1 ou mutacdo missense, aparece
nos primeiros meses de vida com hipotonia, nistagmo e atraso motor. Com o crescimento da
crianga, o comprometimento das vias corticoespinais € o controle inibitdrio tornam-se mais
evidentes. Essas vias funcionam como “estradas” que levam os comandos do cérebro até a
medula espinhal e os musculos. Quando seu funcionamento esta prejudicado, o cérebro perde
parte da capacidade de controlar os reflexos e o tonus muscular. Por isso, os musculos podem
se tornar excessivamente rigidos, causando espasticidade, aumento dos reflexos e dificuldade
para realizar movimentos voluntarios.

Assim, a hipotonia ndo se transforma diretamente em espasticidade. As duas condi¢des
sao manifestacdoes diferentes do comprometimento do sistema nervoso: inicialmente,
predomina a dificuldade de ativar e controlar os musculos; posteriormente, tornam-se mais
evidentes a rigidez muscular e a falta de controle dos reflexos. Com isso, a ataxia também ¢ um
sintoma que aparece. Em alguns casos, observa-se a preservagao da cognicdo e da linguagem,
permitindo que algumas criangas caminhem com assisténcia. Possui uma progressao mais lenta
ao fim da primeira década, com expectativa de vida que varia entre adolescéncia e inicio da
vida adulta (Bragante; Yazbek, 2024).

Ja a DPM transitéria pode decorrer de duplicacdo/triplicagdo, mutagdo missense ou
delecao do PLP1. Ela combina caracteristicas das formas cléssica e conatal e tende a comegar

por volta dos 10 anos, com espasticidade progressiva (sobretudo em membros inferiores),



paraplegia espastica, sinais cerebelares e alteragdes cognitivas, com expectativa de vida
geralmente até a idade adulta (Bragante; Yazbek, 2024).

Bragante e Yazbek (2024) resumiram os tipos de SPM em trés categorias, como a
classificacdo conatal, associada a mutacdo missense. Manifesta-se no periodo neonatal e
apresenta como principais caracteristicas clinicas atraso no desenvolvimento das habilidades
motoras, problemas relacionados a alimentacdo, hipotonia extrema, sibilancia, insuficiéncia
respiratoria, espasticidade progressiva, deformidades articulares, disartria, ataxia, convulsdes e
epilepsia. A expectativa de vida nesses casos geralmente se estende até a infancia ou inicio da
adolescéncia.

A forma cldassica, relacionada a duplicacdo ou mutagao missense, costuma manifestar-
se nos primeiros meses de vida. Entre as caracteristicas clinicas observadas estdo hipotonia,
nistagmo, atraso no desenvolvimento das habilidades motoras, espasticidade, ataxia e espasmos
involuntarios. A expectativa de vida varia da adolescéncia até a idade adulta jovem.

Ja a forma transitoria, associada a duplicagdo ou triplicagdo, mutacdo missense e
delecdo, manifesta-se geralmente na primeira década de vida. Clinicamente, caracteriza-se por
espasticidade progressiva dos membros inferiores, paraplegia espastica e sintomas relacionados
ao cerebelo, além de disfuncdes cognitivas. Nesses casos, a expectativa de vida costuma
alcangar a idade adulta.

Percebe-se a gravidade da doenga, devido ao quao cedo os sintomas se expressam, ao
mesmo tempo que perduram por toda a vida. Ainda, nota-se uma relativa baixa expectativa de
vida entre as pessoas que sdo acometidas, pois ndo foram observados registros, nestas pesquisas,

de idosos com a sindrome.

UMA COMPARACAO ENTRE OS ESTUDOS DE CASO

Os dados dos artigos de revisdo de literatura nos levam a refletir sobre os estudos de
caso. Todos os estudos de caso apresentam uma caracteristica em comum: foram realizados em
criancas que se encontravam no estagio da primeira (0-2 anos) e segunda infancia (2-6 anos).
Os sintomas apareceram desde a primeira infancia e persistiram, o que revela a gravidade da
doenca e como ela pode afetar a vida escolar e geral da crianga e da familia.

Em relacdo as caracteristicas do caso relatado por Silva et al. (2023), a crianga nasceu
com 2.800 gramas, 50 centimetros de altura e 36 centimetros de perimetro cefélico. J& no caso
de Macagnan et al. (2023), 3.100 gramas com 33 centimetros de perimetro cefalico, com

escores de Apgar de 8 e 9 aos 1 e 5 minutos. No caso de Ancides et al. (2020), a crianga nasceu



com 48 centimetros de comprimento, 2.620 gramas e 36 centimetros de perimetro cefalico.
Dados até entdo dentro do esperado. Entretanto, ao longo do desenvolvimento ¢ dos exames
clinicos, os sintomas foram aparecendo.

Silva et al. (2023, p. 21432) comenta que, a partir dos 8 meses de idade, a crianga teve
acompanhamento pediatrico para observar um retardo no desenvolvimento. Notaram que o
cognitivo da crianca estava prejudicado significativamente, com sinais de espasticidade, falta
de controle da cabega e desenvolvimento motor estagnado. Ainda, apresentou “hipotonia,
hiperreflexia, nistagmo vertical e insuficiente ganho de peso e crescimento”. O resultado da
tomografia computadorizada ndo revelou anormalidades, mas a ressonancia magnética mostrou
um atraso na mielinizagdo do sistema nervoso central.

Macagnan et al. (2023) menciona em seu relato que, aos 6 meses, a familia percebeu
estrabismo convergente. No acompanhamento, identificou-se atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor, com baixo controle cervical e hipotonia axial aos 10 meses, além de auséncia
de crescimento do perimetro cefalico. Aos 14 meses, a ressonancia magnética mostrou
mielinizagdo tardia. No mesmo ano, o teste genético detectou mutagdo na regido Xq22 do gene
PLP1, confirmando a forma cldssica da Doen¢a de Pelizacus-Merzbacher.

Ancides et al. (2020) relatam que, até os 6 meses, a crian¢a ndo tinha o controle de
cabeca, embora mantivesse contato visual, reconhecesse vozes, sorrisse, rolasse na cama e
pegasse objetos levando-os a boca. Apds a vacina da gripe, a mae relatou hipotonia e prostracao,
com baixa atividade e alimentacdo por cerca de 30 dias, com melhora lenta. Aos 8 meses,
observou-se auséncia de controle cervical, estagnagdo do crescimento do perimetro cefalico e
indicios de espasticidade. A tomografia computadorizada foi considerada normal. Aos 12
meses, a ressonancia magnética mostrou atraso na mielinizacdo do sistema nervoso central.
Com 13 meses, houve crise convulsiva, e depois a familia notou abalo nistagmiforme do olhar.
No més seguinte (14 meses), possuia perimetro cefalico de 43 cm e bregma fechado, apresentou
desaceleracdo do crescimento craniano, movimentos lentos contra a gravidade, tetraparesia
espastica com hiperextensao de tronco, nistagmo pendular e titubeio intermitente da cabeca,
sem controle cervical, sem preensdo manual, com succ¢do dificultada e baixo ganho pdndero-
estatural. Evoluiu a 6bito em 30/08/2017, com uma média de quatro anos, por complicagdes
respiratorias e parada cardiorrespiratéria. Foi o tinico caso que mencionou a morte da crianga
em idade tdo nova.

Anciaes et al. (2020) ainda trouxe dados do exame fisico, no qual percebeu-se que, com
base no prontuario do paciente, referentes as avaliagdes anuais de 2015, 2016 € 2017, em todos

0s anos constatou-se auséncia de reagoes de equilibrio, retificagdo e extensdo protetora dos



bragos, além da persisténcia dos reflexos de preensdo plantar, Moro e cutaneo plantar. O
desenvolvimento motor foi examinado em varias posi¢des (supino, prono, sentado, ajoelhado,
semi-ajoelhado e em pé), incluindo avaliagdo de espasticidade e encurtamento muscular, com
a evolucao registrada em tabelas especificas. Este caso parece se encaixar no tipo conatal, o
mais grave, devido ao obito e a intensa falta de movimento e desenvolvimento.

Percebe-se, ao correlacionar os casos, como o primeiro ano de vida ¢ importante, com
énfase para os primeiros 6 meses, que ja manifestam sintomas da doenga. Os sintomas foram
similares, no entanto se mostraram mais agressivos no terceiro caso. Para avaliar o nivel de
gravidade da doenca, Ancides et al. (2020) incluiu a Classificacdo Internacional de
Funcionalidade e Incapacidade e Saude (CIF), um sistema de classificacao da OMS, integrado
ao conjunto de classificagdes internacionais. Desenvolvida para uso em diferentes areas e
setores, foi consolidada em 2001 apds versodes e testes, com o objetivo de codificar diversas
informacdes relacionadas a saude (como diagndstico, funcionalidade/incapacidade e motivos
de contato com servigos), usando uma linguagem padronizada que facilita a comunicagao
global. Além disso, a CIF evoluiu de uma classificacdo focada nas consequéncias da doenca
para outra centrada nos componentes da saude, passando a enfatizar o que constitui a satde e
ndo apenas o impacto da doenga.

A avaliagdo pela CIF, segundo Ancides et al. (2020), inclui componentes como fungdes
e estruturas do corpo, deficiéncias, atividade e participacdo, além de limitacdes de atividade,
restricdes de participagdo e fatores ambientais. A CIF-CJ (para Criangas e Jovens) ¢ derivada e
compativel com a CIF (OMS, 2001) e descreve caracteristicas de individuos menores de 18
anos, trazendo maior detalhamento para fungdes/estruturas, atividade, participagdo e ambientes
relevantes a diferentes fases do desenvolvimento. Ancides et al. (2020) ressalta que o uso desse
modelo ajuda o fisioterapeuta a tracar um perfil funcional individual, registrar dados, definir
objetivos de intervencao, documentar desfechos e favorecer a alocacao de recursos de acordo

com as necessidades reais da pessoa.

A GENETICA DA SINDROME DE PELIZAEUS-MERZBACHER

A SPM, como Borges et al. (2022) apontam, ¢ uma leucodistrofia hipomielinizante do
sistema nervoso central, descrita no fim do século XIX a partir da observacao de meninos de
uma mesma familia com nistagmo, paresia espastica, ataxia e atraso no desenvolvimento. Com
o passar dos anos, definiu-se seu padrao de heranga como recessivo ligado ao cromossomo X.

A doenga decorre de diferentes mutagdes no gene PLP1, o que explica a variabilidade de



gravidade dos quadros clinicos, e o conhecimento sobre leucodistrofias ¢ importante para o
diagnostico diferencial.

Com o avango das técnicas de neuroimagem, genética e histopatologia, novas doencas
passaram a ser identificadas e classificadas dentro das leucodistrofias. Apesar disso, como
Borges et al. (2022) ressaltam, ainda ha poucos estudos nessa area, em parte porque esses
disturbios sao raros. Contudo, hé indicios de que sua incidéncia pode ser maior do que se
imaginava, devido a falta de um protocolo de classificagdo mais preciso. Assim, os autores
sugerem que sejam realizados mais estudos sobre a distribuicdo das leucodistrofias para
sustentar o apoio a pesquisa com base em sua relevancia para a saide publica, especialmente
considerando que a adogao clinica da ressondncia magnética acelerou o reconhecimento dessas
condi¢des e que melhorias no diagndstico genético ja permitem identificar a causa especifica
em mais da metade dos casos.

Retomando-se a discussdo genética sobre a SPM, como Silva ef al. (2023) comentam, a
sindrome resulta de mutagdes no gene PLPI, localizado em Xq22 no cromossomo X, que
codifica a principal proteina estrutural da mielina compacta. Esse gene ¢ amplamente expresso
em oligodendroécitos, responsaveis pela produgdo de mielina que envolve os axonios, melhora
a velocidade de transmissdo sinaptica e fortalece conexdes no SNC (Wang et al., 2015). A
forma mais comum da PMD (cerca de 60-70% dos casos) decorre da duplicagdo de um
segmento do cromossomo X que inclui o PLP1; evidéncias em modelos animais indicam que o
aumento da dosagem/expressdo de PLP1 ¢ determinante para a doenga. Como homens possuem
apenas um cromossomo X, uma alteragdo em sua unica copia de PLP1 tende a levar ao
desenvolvimento da condi¢do, com quadro clinico relacionado ao tipo especifico de alteragao
(Osorio; Goldman, 2018).

Segundo Borges et al. (2022), a hipomielinizagdo difusa (HDL) mais comum ¢ a
Sindrome de Pelizaeus-Merzbacher (PMD), cuja incidéncia ¢ estimada em cerca de 1 a 2 casos
por 100.000 homens. Como mencionado anteriormente, por ser uma condigdo recessiva ligada
ao cromossomo X, os homens sao os mais afetados, enquanto as mulheres podem nao apresentar
sintomas. Em geral, portadoras heterozigotas tendem a ser assintomaticas, mas algumas podem
desenvolver manifestacdes neurologicas na vida adulta, especialmente em familias em que os
homens apresentam fenotipos mais leves (como paraplegia espastica tipo 2 — SPG2) ou em
determinados perfis de alteragdo do PLP1, podendo haver maior chance de expressao clinica

quando ocorre inativacdo do X desfavoravel que facilite a manifestacdo da doenga.

AVALIACAO E DIAGNOSTICO



Borges et al. (2022) mencionam a evolucao historica do conhecimento sobre a avaliagao
da SPM: em 1964, foi sugerida a relacdo com uma proteina proteolipidica e, em 1989, mutagdes
no gene PLP1 foram reconhecidas como causa da doenca, reforgando a heterogeneidade das
leucodistrofias e a dificuldade diagnostica. Clinicamente, sinais como nistagmo nos primeiros
dois anos, hipotonia inicial e alteracdes de substancia branca, somados a padrao compativel na
Ressonancia Magnética e historia familiar sugestiva de heranca ligada ao X, devem levantar
suspeita. Os exames de imagem sdo essenciais: a Tomografia Computadorizada (TC) pode
mostrar atrofia progressiva e atenuacao da substincia branca, mas a RM ¢ mais precisa por
evidenciar hipomielinizacdo e auxiliar na diferenciagdo de formas clinicas.

Na DPM, ha falha na matura¢do da mielina, com hiperintensidades em T2, difusas na
forma conatal e mais irregulares em outros fenotipos, afetando regides como capsula interna,
radiagdes Opticas e corona radiata. A confirmagdo genética ocorre pela identificagdo de
variantes patogénicas no PLP1 (hemizigéticas em homens e, em mulheres, geralmente
heterozigdticas com sinais e historia familiar). Borges et al. (2022) ainda citam que a sindrome
pode estar associada a outros genes (como GJA12/GJC2), e reforca que estudos familiares e
analise por exoma sdo importantes para detectar diferentes tipos de mutacdes, apoiar
epidemiologia e patogénese e fechar o diagndstico frente aos diferenciais da sindrome.

Como Bragante e Yazbek (2024) e Borges ef al. (2022) explicam, o diagnostico da
Doenga de Pelizacus-Merzbacher ¢ desafiador porque o quadro clinico é variavel e inespecifico.
Por isso, os padrdes na ressondncia magnética (RM), associados aos testes genéticos, sdao
fundamentais, embora possa nao haver alteracdes no exame de alguns pacientes com suspeita
antes dos dois anos. Em geral, a RM pode mostrar hipomielinizagdo difusa e alteragdes em
estruturas como capsula interna, cerebelo e lemniscos, além de aumento do corpo caloso e
atrofia cerebral. Com o tempo, ocorre reducdo lenta do volume de substancia branca e atrofia
generalizada, especialmente cerebelar. Imagens comparativas também sugerem padrdes de
hipomielinizagdo associados aos tipos clinicos: na forma classica, ha diminui¢ao progressiva
da substancia branca subcortical e da capsula interna. Na forma transitoria, a substancia branca
subcortical € fina e ha alteracdes de sinal no lobo temporal e cédpsula interna. Na forma conatal,
observa-se reducdo da substancia branca subcortical e da capsula interna, altera¢des nos lobos

temporais e dilatacao dos ventriculos laterais.

CARACTERISTICAS DO DESENVOLVIMENTO MOTOR



O desenvolvimento motor na PMD pode ser comprometido de formas variadas
conforme a gravidade, o estagio da sindrome e a idade do individuo. Por afetar diretamente o
SNC, a condi¢do pode levar a problemas no desenvolvimento neurologico, incluindo atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor (ADNPM), com prejuizos na aquisi¢do de marcos como
controle de cabeca, rolar, sentar-se, engatinhar e andar (Silva et al., 2023). Uma das causas do
ADNPM ¢ a hipotonia, que dificulta a manuten¢do da tensdo muscular adequada em repouso e
em movimento, gerando problemas de postura, equilibrio, além de instabilidade articular e
movimentos lentos e imprecisos (Inoue, 2019). Também podem ocorrer hipertonia
elastica/espasticidade, que compromete o controle motor e postural (Garbern; Hobson, 1998),
bem como ataxia, tremores € espasmos musculares associados a desmielinizagao no SNC. Em
conjunto, essas alteracdes resultam em déficits de coordenacdo e prejuizo na transmissao dos
sinais nervosos (Silva et al., 2023).

Na PMD, estruturas cerebrais essenciais ao controle da respiragdo, como o tronco
cerebral, podem ser comprometidas. A desmieliniza¢do progressiva e a degeneragcdo neuronal
podem causar disfuncdo respiratdria central, levando a hipoventilacdo, apneia central e outras
irregularidades que prejudicam significativamente a fun¢do pulmonar (Silva et al., 2023). Além
disso, a progressdo da doenc¢a pode provocar fraqueza dos musculos respiratorios (incluindo o
diafragma) por disfun¢do neuromuscular, aumentando o trabalho respiratério e, em casos
graves, exigindo suporte ventilatorio para manuten¢do da vida. Com isso, a insuficiéncia
respiratoria pode se tornar uma importante causa de mortalidade (Robinson; Harrington, 2021).

Também ¢ frequente a ocorréncia de arritmias cardiacas na PMD, relacionadas tanto a
baixa mielinizagdo e a regulacio inadequada do ritmo cardiaco pelo sistema nervoso autobnomo
como as complicagdes pulmonares cronicas que favorecem hipoxia. A hipdxia prolongada pode
desencadear arritmias como fibrilagao atrial e taquicardia ventricular. Em situa¢des mais raras,
podem surgir alteracdes estruturais do miocardio por estresse fisiologico prolongado e

desregulagdo autondmica, aumentando ainda mais o risco de arritmias (Silva et al., 2023).

IMPLICACOES CLINICAS

A Sindrome de Pelizacus-Merzbacher, como discutido anteriormente, ¢ uma doenga
genética rara que afeta o sistema nervoso central e compromete a formag¢ao da mielina,
prejudicando a transmiss@o dos impulsos nervosos. As principais consequéncias da nao
formacdo da mielina envolvem: o comprometimento neuroldgico progressivo, atraso no

desenvolvimento neuropsicomotor, dificuldades no controle muscular, alteragdes na



coordenagdo motora, hipotonia inicial e espasticidade progressiva, podendo evoluir para
dificuldades de locomog¢ao. Também podem ocorrer alteracdes cognitivas e dificuldades de
comunica¢do. Nas formas mais graves, ha ainda problemas respiratorios e de alimentagao.
Como nao ha cura, o tratamento ¢ baseado no manejo dos sintomas e no acompanhamento
multidisciplinar, com o objetivo de melhorar a qualidade de vida e reduzir complica¢des
associadas a doenga.

Considerando a escassez de evidéncias especificas para reabilitagdo nessa condi¢do, sao
necessarios novos estudos clinicos, translacionais, longitudinais e transversais que investiguem
protocolos, praticas de intervengdo, possibilidades medicamentosas, além de comparacdo de
estratégias considerando as diferentes expressoes da doenca (classica, conatal e transicional).
Considera-se que estudos que avaliam modelos de cuidado interdisciplinar e domiciliar também

sdo essenciais, de modo a fortalecer recomendagdes mais precisas e eficazes para a pratica.

SOBRE O TRATAMENTO

Embora ainda ndo exista uma terapia especifica para a Sindrome de Pelizaeus-
Merzbacher (PMD), pesquisas tém avangado com novas abordagens, especialmente a terapia
génica e a terapia com células-tronco, esta iltima voltada a remielinizag¢do e ao reparo dos danos
da desmielinizagdo, ja que essas células podem se diferenciar em tipos celulares produtores de
mielina e contribuir para restaurar fun¢des nervosas comprometidas (Borges et al., 2022).

Contudo, tais estratégias ainda estdo em fases iniciais e demandam mais estudos pré-
clinicos e clinicos para comprovar seguranga, eficicia e viabilidade. Considerando a
complexidade da PMD, o uso isolado de medicamentos nao ¢ suficiente, sendo essencial uma
abordagem multiprofissional. A fisioterapia se destaca por prevenir deformidades, promover
funcionalidade e participacdo, com avaliacdes detalhadas para intervengdes individualizadas
conforme a heterogeneidade clinica (Bragante; Yazbek, 2024).

A terapia ocupacional auxilia no desenvolvimento de habilidades motoras finas e nas
atividades diarias, com adaptagdes no ambiente e na rotina; em alguns casos, Orteses ou talas
podem ajudar na postura, prevenir contraturas e favorecer uma marcha mais estavel. A
fonoaudiologia ¢ indicada para dificuldades de comunicacdo e disturbios alimentares
associados a degluticdo. Assim, uma rede de apoio composta por profissionais como
fonoaudidlogos, nutricionistas, terapeutas ocupacionais, psicdlogos e médicos especialistas

(ortopedistas, cardiologistas, pneumologistas) ¢ fundamental para a reabilitagdo e inclusao



social de pessoas com PMD, com énfase no papel da fisioterapia nesse processo (Bragante;
Yazbek, 2024).

O tratamento fisioterapéutico na PMD busca melhorar a capacidade funcional de modo
progressivo, elevando a qualidade de vida do paciente e da familia e favorecendo a inclusdo
social. Para isso, inclui estimulos sensoriais, fortalecimento muscular, modulagao do tonus,
ganho/manuten¢ao de amplitude de movimento, preservacao da fungdo motora, otimizagao do
controle motor ¢ do desenvolvimento neuropsicomotor, o que repercute positivamente na

execucao de atividades e na participacao social (Bragante; Yazbek, 2024).

POSSIBILIDADES DE INTERVENCAO

A interven¢do comeg¢a com avaliacdo inicial e anamnese, reunindo histoéria clinica,
queixas do paciente e da familia, condi¢des atuais, antecedentes, cirurgias, medicagdes, habitos
de vida e nivel de atividade fisica, seguida de um exame detalhado das fung¢des, limitagdes e
condi¢des fisicas para orientar um plano terapéutico e exercicios personalizados voltados a
independéncia e funcionalidade. Além disso, a equipe multiprofissional deve orientar atividades
especificas, adaptagdes do ambiente e envolver a familia para potencializar resultados. Apesar
dos desafios, o avango das pesquisas aponta perspectivas promissoras para ampliar opcdes
terapéuticas futuras, com potencial de se tornarem mais eficazes e acessiveis (Bragante;
Yazbek, 2024).

Ancides et al. (2020) mencionam a importancia de alguns tipos de atendimentos, que
devem ser frequentes, isto é, semanais com aproximadamente uma hora, nas areas de
neuropediatria, hidroterapia e pneumologia ambulatorial. Na neuropediatria, pode ser realizada
a cinesioterapia com alongamentos passivos lentos de diversos grupos musculares,
mobilizag¢des articulares, técnicas de tapping para estimulo de controle cervical e de tronco,
exercicios de descarga de peso em membros e estimulos ao desenvolvimento motor por pontos-
chave proximais. Na hidroterapia, pode-se induzir o meio aquatico pelo método Halliwick, com
exercicios passivos de tronco, alongamentos, técnicas de relaxamento (Watsu), estimulos tateis
e mobilizacdes, aproveitando as propriedades da agua aquecida (aproximadamente 35°C). Na
pneumologia, podem ser realizadas manobras de higiene bronquica (vibrocompressao,

percussdo e estimulo para tosse) ajustadas conforme a ausculta pulmonar, visando melhorar a



qualidade de vida diante de pneumonias recorrentes e internagdes frequentes, que impactam

negativamente a satide e podem levar o paciente a obito.

A IMPORTANCIA DA FISIOTERAPIA PARA AVALIACAO E TRATAMENTO DA
SINDROME

A fisioterapia ¢ fundamental no cuidado a Sindrome de Pelizaeus-Merzbacher por atuar
na avaliacdo funcional e no manejo dos sintomas, com foco em maximizar funcionalidade,
atividade e participagdo. Como Ancides et al. (2020) descrevem, por meio de uma avaliacao
sistematizada, o fisioterapeuta caracteriza o perfil funcional, identifica limitagdes no
desenvolvimento neuropsicomotor, no controle postural e nas reacdes de equilibrio, além de
mensurar alteragdes de tonus, amplitude de movimento e riscos musculoesqueléticos.

Como Bragante e Yazbek (2024) comentam, os estudos sobre reabilitagdo ainda sdo
escassos € se concentram no manejo de sintomas e em cuidados paliativos, ja que ndo ha
tratamento curativo. A reabilitacdo deve comecar o mais cedo possivel, especialmente nos dois
primeiros anos de vida, periodo crucial para melhores resultados. A fisioterapia contribui e
direciona intervengdes para melhorar alinhamento e controle motor, manejar
hipotonia/espasticidade, prevenir contraturas, deformidades e dor, orientar posicionamento e
uso de Orteses e tecnologia assistiva, além capacitar cuidadores para a continuidade do cuidado.

Com isso, a fisioterapia busca manter capacidades funcionais e desenvolver novas
habilidades, melhorando qualidade de vida, for¢a muscular, coordenacao e mobilidade. A
reabilita¢do inclui aprimoramento motor e cognitivo, aumento da capacidade funcional, treino
de equilibrio, adequagao do tonus e, quando necessario, fisioterapia respiratoria (por exemplo,
em casos de pneumonia), relevante diante do risco de acimulo de secre¢des e complicacdes
pulmonares, contribuindo para higiene bronquica, expansdao pulmonar e assisténcia a tosse.
Também ¢ destacada a orientag@o aos familiares para garantir cuidados domiciliares adequados,
prevenir complicagdes e otimizar o tratamento. Assim, em uma condi¢do sem terapia curativa,
a fisioterapia se destaca por apoiar a prevencdo de complica¢cdes, com acompanhamento

longitudinal e promocao da qualidade de vida do paciente e de sua familia.

CONCLUSAO

Ao correlacionar os dados levantados com os objetivos propostos, em relagdo aos textos

encontrados, observou-se uma escassez de artigos no contexto brasileiro, relacionado



potencialmente a (1) dificuldade de diagnosticar a doenga e (2) raridade da sindrome. Quanto
ao efeito no ciclo de vida infantil e adolescente, observou-se que a referida sindrome apresenta
danos significativos ao longo da infancia e adolescéncia, impedindo o desenvolvimento na
idade adulta e frequentemente resultando em obito.

Percebeu-se que a Sindrome de Pelizaeus-Merzbacher apresenta um quadro
neuroevolutivo grave, com repercussdes amplas e progressivas sobre o desenvolvimento
neuromotor e sobre a fungdo respiratoria. Desde os primeiros meses de vida, observou-se atraso
significativo do desenvolvimento neuropsicomotor, com auséncia de controle cervical,
hipotonia axial e, posteriormente, sinais de espasticidade, além de alteragdes oculomotoras
(estrabismo/nistagmo) e ocorréncia de crise convulsiva. Os exames de imagem contribuiram
para a caracteriza¢do do comprometimento do sistema nervoso central, evidenciando atraso de
mielinizagdo, e a confirmacao diagnoéstica foi estabelecida por teste genético, com identificagao
de mutacdo no gene PLP1 (Xq22).

Notou-se como o atraso no desenvolvimento impacta diretamente a participagdo social
e a realizacdo de atividades do dia a dia, tanto do paciente como da familia. Como a
mielinizagdo cerebral ndo estd completa no inicio da vida, os sinais podem surgir apenas
semanas ou meses apos o nascimento, fazendo com que muitas criangas parecam normais ao
nascer e passem a apresentar atrasos progressivos no controle ocular, da cabega, das maos e do
tronco. Com isso, destaca-se a importancia do diagndstico precoce, aliado a uma abordagem
multidisciplinar e interveng¢des adequadas. A andlise genética, assim, se apresenta como uma
etapa central para identificar mutag¢des e confirmar o diagndstico. Avangos em terapia génica
sdo necessarios e alimentam a perspectiva de tratamentos mais eficazes no futuro.

Diante disso, as investigagdes analisadas apontam que os pacientes necessitam de
acompanhamento continuo e integrado na darea da saude, com aten¢do multiprofissional
(incluindo fisioterapia e suporte clinico) voltada a maximizagdao da qualidade de vida,
prevencao de complicacdes secunddrias e manejo das limitagcdes funcionais e respiratorias que
tendem a agravar o prognostico. Ressaltou-se, nesta pesquisa, o papel da fisioterapia, que se
mostra essencial para todas as etapas de avaliagdo, tratamento e intervencdo em DPM. Sugere-
se que mais pesquisas, com diferentes metodologias, sejam realizadas no contexto brasileiro,

para ampliar o conhecimento sobre esse tipo de doenca.
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