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RESUMO

A doenca de Charcot-Marie-Tooth (CMT) € uma polineuropatia hereditaria que acomete
fibras sensitivas e motoras e tem uma prevaléncia de 1:2500. As principais manifestagoes
clinicas sdo atrofia e fraqueza muscular associada a reducdo da sensibilidade, perda dos
reflexos tendinosos e comprometimento da propriocepcdo. As duas formas mais frequentes
sdo CMT1, desmielinizante, e CMT2, causada por degeneragédo axonal. Os dados da literatura
indicam que individuos com doenca de CMT apresentam comprometimento da forca, da
amplitude articular, do equilibrio e da funcionalidade. O objetivo deste estudo foi desenvolver
e aplicar um protocolo de tratamento fisioterapéutico especifico para individuos com a doenca
de Charcot-Marie-Tooth tipo 1. Foi realizado um ensaio clinico piloto, aberto, quase-
experimental, por meio da anamnese, avaliacdo cinético-funcional e aplicacdo de um
protocolo experimental de intervencao fisioterapéutica (PECMT) em individuos com a doenca
CMT1 pertencentes a uma mesma familia no municipio de Pedrinhas/Sergipe/Brasil. A
amostra, composta por sete individuos adultos com CMT1, foi submetida a 24 sessdes de
fisioterapia. Apos a aplicacdo do programa PECMT, os pacientes passaram a ser orientados
para a realizacdo de um programa domiciliar de exercicios orientados (PDCMT). Todos 0s
pacientes foram avaliados em um momento inicial (AV1), na 8° semana quando encerrou o
PECMT (AV2) e ap0s seis meses do término do tratamento domiciliar (PDCMT) (AV3).
Nesse estudo foram avaliadas a forca muscular através do dinamdmetro manual, a amplitude
de movimento do tornozelo através do fleximetro e o equilibrio através do estabilébmetro
footwork e da escala de equilibrio de Berg. A avaliacdo funcional foi mensurada pelo teste
Timed Up Go (TUG). Houve diferenca estatisticamente significativa entre a AV1 e AV2 para
forca em todos os musculos do tornozelo (dorsiflexores: p = 0.0004, flexores plantares: p = 0,
0138, inversores: p=0,0070, eversores: p= 0,0048); flexores de joelho (p=0,0062), extensores
(0,0061) e abdutores (p=0,0254) do quadril; para os parametros VCoP (Velocidade do Centro
de Oscilacdo de pressdo) da estabilometria, no sentido antero- posterior para olhos abertos e
fechados respectivamente (p=0,1990; p=0,1990, p=0,045, p=0,374); para o teste de Berg
(p=0,0216) e TUG (p= 0,0090). Em relacdo ao PDCMT, o TUG (p= 0,0140) apresentou um
aumento do tempo de execucdo do teste quando comparado ao PECMT. A escala de

equilibrio de Berg (p= 0,0544) apresentou uma manuten¢do do equilibrio quando comparada



ao PECMT. Os individuos com CMT1, submetidos a um programa especifico de fisioterapia,
demonstraram ganhos significativos da for¢ca muscular, amplitude de movimento da
articulacdo do tornozelo e melhor desempenho nos testes funcionais. Os exercicios
domiciliares orientados ndo apresentam a mesma eficacia que aqueles realizados sob a

supervisdo de profissional.

Descritores: Neuropatia, Doenga de Charcot-Marie-Tooth, Fisioterapia, Reabilitacéo.
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ASTRACT

Charcot-Marie-Tooth disease (CMT) is a hereditary polyneuropathy that affects sensitive and
motor fibers and has a prevalence of 1: 2500. The main clinical manifestations are atrophy
and muscular weakness associated with reduced sensitivity, loss of tendon reflexes and
impairment of proprioception. The two most frequent forms are CMT1, demyelinating and
CMT?2, caused by axonal degeneration. The literature data indicate that individuals with CMT
disease present with impairment of strength, joint amplitude, balance and functionality. The
aim of this study was to develop a protocol for specific physiotherapeutic treatment for
individuals with Charcot-Marie-Tooth disease type 1. Material and Methods: A pilot, open-
label, almost-experimental clinical trial was conducted by anamnesis, kinetic evaluation-
functional and application of an experimental protocol of physiotherapeutic intervention
(PECMT) in individuals with CMT1 disease belonging to the same family in the municipality
of Pedrinhas / Sergipe / Brazil. The sample consisted of seven adult individuals with CMT1
during 24 sessions of physical therapy. After the implementation of the PECMT program, the
patients began to be guided to the realization of a home-oriented exercise program (PDCMT).
All patients were evaluated at an initial time (AV1), at the 8th week when they closed the
PECMT (AV2) and after six months after the end of the home treatment (PDCMT) (AV3).
The muscular strength was evaluated through a manual dynamometer, the ankle range of
motion was measured through the fleximeter, the balance through the footwork stabilometer
and the Berg balance scale. The functional evaluation was measured by the Timed Up Go
(TUG) test. Results: There was a statistically significant difference between AV1 and AV2
for force in all ankle muscles (dorsiflexors: p = 0.0004, plantar flexors: p = 0, 0138, inverters:
p = 0.0070, eversores: p = 0.0048 ); knee flexors (p = 0.0062), extensors (0.0061) and
abductors (p = 0.0254) of the hip; (P =0.1990, p = 0.045, p = 0.374) for the VCoP parameters
(Velocity of the Pressure Oscillation Center) of the stabilometry in the anteroposterior
direction for open and closed eyes respectively (p = 0.1990; for the Berg test (p = 0.0216) and
TUG (p = 0.0090). Regarding PDCMT, the TUG (p = 0.0140) showed an increase in the test
execution time when compared to the PECMT. The Berg balance scale (p = 0.0544)



maintained balance when compared to PECMT. Conclusion: individuals with CMT1 who
underwent a specific physiotherapy program demonstrated significant gains in muscle
strength, range of motion of the ankle joint and improved performance in functional tests.
Guided home-based exercises do not present as satisfactory results as those performed under

professional supervision.

Descritpors: Neuropathy, Charcot-Marie-Tooth Disease, Physiotherapy, Rehabilitation.
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CAPITULO1

INTRODUCAO




1. INTRODUCAO

A doenca de Charcot-Marie-Tooth (CMT) € uma neuropatia periférica hereditaria com
manifestacdes sensitivas e motoras que foi descrita no final do século XI1X pelos neurologistas
franceses Jean-Martin-Charcot e Pierre Marie e, pelo neurologista inglés, Howard Henry
Tooth. A CMT apresenta caracteristicas genéticas heterogéneas porém com manifestacoes
clinicas semelhantes e é caracterizada principalmente por atrofia da musculatura distal (LEI
SHI et al., 2018; SAPORTA & SHY, 2013).

As formas mais comuns da doenca de CMT sdo classificadas como tipo 1 e tipo 2. A
CMT tipo 1 é causada por um defeito na bainha de mielina (forma desmielinizante) apresenta
heranca autossdmica dominante e expressiva reducdo da velocidade de conducdo nervosa (10
a 30m/s). A CMT tipo 2 é causada por um acometimento axonal, podendo ocorrer de forma
autossdbmica dominante ou recessiva, mas a velocidade de conducdo nervosa estd quase
normal ou moderadamente reduzida e ndo ha evidéncia de desmielinizacdo. Dados da
literatura mostram que a CMT tipo 2 corresponde a 10 a 15% dos casos da doenca, enquanto a
CMT tipo 1 corresponde a aproximadamente 70 a 80% dos casos (BOENTERT et al., 2010;
MARANHO; VOLPON, 2009; BARRETO et al., 2016).

O inicio da doenca ocorre geralmente nas duas primeiras décadas de vida e segue uma
evolucdo lenta e progressiva. Um dos sintomas mais incapacitantes consiste na perda de
equilibrio e nos disturbios da marcha. Outros comprometimentos que também ja foram
descritos na doenca sdo alteragfes na substancia branca, atrofia optica, perda auditiva, sinais
piramidais e fraqueza diafragmatica (LENCIONI et al., 2014; IAPADRE et al., 2018).

No municipio de Pedrinhas, localizado no interior do estado de Sergipe, foi
identificada uma familia com quadro clinico de CMT e eletroneuromiografia compativel com
CMT 1. As pesquisas com os individuos de Pedrinhas foram iniciadas em 2015 pelo médico
neurologista Dr. Eduardo Luis de Aquino Neves, que realizou a avaliacdo clinica e
neurofisiologica desta familia. O estudo com a familia de Pedrinhas € uma continuacdo de
estudos que ja vém sendo realizado pelo Grupo de Pesquisa em Charcot-Marie-Tooth da UFS
desde 0 ano de 2004. O primeiro estudo foi publicado em 2011 por NEVES e KOK, que
investigaram uma unica familia, com 66 individuos acometidos pela doenca de CMT tipo 2,
residentes no municipio de Tobias Barreto em Sergipe.

Ap0s toda investigacdo realizada, o médico propds a formacdo de um grupo de

pesquisa multidisciplinar para desenvolver estudos cientificos com essa populagdo quanto aos
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aspectos clinicos, neurofisioldgicos e de reabilitacdo visando reduzir o impacto da doenga
nesta populacdo. A partir de entdo, foram desenvolvidos e publicados os estudos intitulados:
“Oral Health, Temporomandibular Disorder, and Masticatory Performance in Patients with
Charcot-Marie-Tooth Type 2” (The Scientific World Journal, 2013), “Qualidade de vida e
avaliacdo podiatrica de pacientes com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 2 (Dissertagdo
de Mestrado, 2014), “Evaluation of Respiratory Muscle Strength and Pulmonary Function in
Patients with Charcot-Marie-Tooth Disease Type 2 (European Neurology, 2015)”, “Sleep
Pattern in Charcot-Marie-Tooth Disease Type 2: Report of Family Case Series” (Journal of
Clinical Sleep Medicine, 2015), “Epidemiologic Study of Charcot-Marie Tooth Disease: A
Systematic Review ”’(Neuropidemiology, 2016) e “Evaluation of muscle strength, balance and
functionality of individuals with type 2 Charcot-Marie-Tooth Disease” (Gait & Posture,
2018).

Os resultados desses estudos mostraram alteragfes signficativas na amplitude de
movimento e forca muscular de tornozelo, bem como alteracbes na baropodometria e
qualidade de vida desses individuos quando comparados ao grupo controle. Na avaliacdo da
funcdo pulmonar também houve diferencas significativas nos parametros da espirometria e
forca muscular respiratéria quando comparado o grupo CMT ao grupo controle.

Levando-se em conta as alteraces observadas nos estudos supracitados, a experiéncia
direta com os individuos dessa populacgdo, que apresentam idades e formas variadas de perdas
funcionais decorrentes da progressdo da doenca como dificuldade para correr, aumento da
frequéncia de quedas e queixas recorrentes de caimbras, surgiu a necessidade de realizar um
estudo de intervencéo fisioterapéutica direcionada para essa populagéo.

Além disso, ao revisar a literatura pode-se observar que sdo escassos 0s estudos
envolvendo protocolos de tratamento fisioterapéutico direcionados para a doenca de Charcot-
Marie-Tooth. De acordo com revis@es sistematicas para tratamento de individuos com CMT
concluiu-se que ndo existe nenhum protocolo padréo para pacientes com CMT, embora sejam
muitas vezes encaminhados para fisioterapia (SACKLEY et al, 2007; YOUNG et al., 2008).
Pareyson e Marchesi em 2009 relataram a importancia de exercicios de alongamento e
fortalecimento muscular para pessoas com doenca de CMT, porém a modalidade e
intensidade ideal destes exercicios ainda ndo foram amplamente estabelecidas. Portanto,
espera-se que a elaboracdo de um protocolo fisioterapéutico especifico possa auxiliar na
capacidade funcional e no incremento da qualidade de vida resultando em uma melhor

recuperacdo funcional para estes individuos além, da reducdo de custos destes pacientes ao
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sistema de saude. Este estudo visa também contribuir com os avancos cientificos-tecnoldgicos
na area e beneficiar esses individuos melhorando sua qualidade de vida e mantendo suas
habilidades funcionais. Dessa forma, o objetivo do trabalho foi desenvolver um protocolo de
tratamento fisioterapéutico especifico para individuos com a doenca de Charcot-Marie-Tooth
tipo 1, a partir do reconhecimento dos déficits que estes individuos apresentam durante a
progresséo da doenca.
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2. REVISAO DA LITERATURA

2.1 Historico e Classificacdo da doenca

A CMT ¢ a neuropatia geneticamente determinada mais frequente em todo o mundo,
com uma incidéncia estimada de 1 a cada 2500 pessoas e faz parte do grupo das neuropatias
hereditarias de acometimento sensitivo e motor, também chamada de neuropatia sensorial
motora hereditaria (HMSN). A doenga foi descrita pela primeira vez em 1886, pelos médicos
Jean-Martin-Charcot e seu aluno Pierre-Marie, na Franca que descreveram cinco casos de
pacientes com fragueza muscular distal progressiva. No mesmo ano, o neurologista Howard
Henry Tooth em Cambridge, na Inglaterra, descreveu em sua dissertacdo, a mesma doenca
chamando a condigdo de atrofia muscular progressiva peroneal. Henry Tooth foi o primeiro
médico a atribuir corretamente os sintomas do transtorno a uma neuropatia ao invés de uma
mielopatia, como os outros médicos haviam feito antes dele (NEWMAN et al., 2007
VALLAT etal., 2016).

Em 1968, Dyck e Lambert relataram as principais caracteristicas eletrofisioldgicas e
alteracOes vistas nas bidpsias de nervos de seus pacientes, a partir dai, dividiram a doenga em
dois grandes grupos: um que demonstrava reducdo da velocidade de conducéo e processo de
desmielinizacdo no exame histopatoldgico e um segundo grupo que demonstrava velocidade
de conducdo normal ou levemente reduzida e degeneracdo neuronal (NEVES; KOK, 2011).

A doenca de Charcot-Marie-Tooth (CMT) é na verdade um grupo heterogéneo de
disturbios geneticamente distintos com apresentacfes clinicas semelhantes. A classificacdo
atual da doenca se déa atraves do tipo de transmissdo hereditaria, da natureza da lesdo do nervo
periférico, e das alteracbes genético-moleculares e a classificacdo dos subtipos de CMT se da
de acordo com a identificagdo do locis e genes envolvidos (BURAKGAZI & HOKE, 2010).
A maior parte dos tipos da doenca sdo herdados de forma autossdomica dominante, mas
existem também as formas autossdmicas recessivas ou ligadas ao X. A heranca autossémica
recessiva € menos comum e, normalmente, apresenta-se em familias consanguineas com pais
assintomaticos e sdo caracterizadas por apresentarem fendtipo mais grave, com inicio precoce
dos sintomas. A CMT tipo X apresenta fenotipos semelhantes as autossémicas dominantes,
sdo lentamente progressivas, desmielinizantes e caracterizadas por fraqueza muscular distal e
perda sensorial (HOYLE et al., 2015; KNAK et al., 2017).

De acordo com o tipo da lesdo do nervo a classificacdo da doenca utiliza como base as

medidas da velocidade de conducao nervosa motora obtidas através da eletroneuromiografia e
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pode ser dividida em dois grupos principais: tipol (CMT1) e tipo 2 (CMT2). A doenca de
CMT tipo 1 é a expressdo mais comum (mais de 50% dos casos), agrupa as formas
desmielinizantes e a velocidade de conducdo nervosa pode esta entre 10 a 30 m/s. A doenca
de CMT tipo 2 (CMT2) é a segunda forma mais comum e representa 20% dos casos, a
velocidade de conducdo nervosa estd quase normal, pois ndo ha evidéncia de desmielinizagdo
e a amplitude do impulso é diminuida por causa do acometimento axonal. O tipo 2 resulta em
neuropatia periférica por morte axonal direta e exibe muito mais heterogeneidade genética do
que o tipo 1 (FRIDMAN et al., 2015; BARRETO et al., 2016).

Além dos tipos 1 e 2 existem outras formas da doenca como a CMT tipo 3, conhecida
como doenca de Déjéerine-Sottas. Nesse tipo, 0s pacientes apresentam sintomas de maior
gravidade, com desmielinizacdo severa, acometimento da musculatura respiratoria e
habilidades motoras atrasadas. O inicio dos sintomas se da nos dois primeiros anos de vida
com atraso no desenvolvimento motor, hipotonia e velocidade de condugdo nervosa
extremamente lenta. E uma forma muito mais grave que a CMT1 e CMT2 (HOBBELINK et
al., 2018). Qutros tipos de CMT incluem o tipo X que apresentam alteracdes ligadas ao
cromossomo X afetando mais homens que mulheres e o tipo 4 (CMT4), ambas
desmielinizantes. A CMT tipo 4C (CMT4C) parece ser o subtipo de CMT autossdmico
recessivo mais prevalente (18%). As caracteristicas comuns do CMT4C incluem inicio na
infancia, escoliose da coluna torécica e déficits nos nervos cranianos (PAREYSON et al.,
2017; PISICOSQUITO et al., 2016).

A CMT ¢é causada por mutacdes em genes que alteram as proteinas da mielina ou o
axonio do nervo. A depender da mutacdo ocorrida ou do gene envolvido, as alteracGes
poderdo ser em proteinas de fundamental importancia nas células de Schwann que produzem
a mielina, que permite a aceleracdo da propagacdo do impulso nervoso. Mutagdes diferentes
dentro de um mesmo gene podem causar sinais e sintomas de diferentes gravidades ou levar a
diferentes tipos de doenca de Charcot-Marie-Tooth (FLEDRICH et al., 2018).

A maioria das mutagcfes na CMT afetam a bainha de mielina e s&o a causa mais
comum de CMT (70-80% dos casos). E uma mutacio que envolve a duplicacdo de uma
grande regido no braco curto do cromossomo 17, que gera alteracdo na producdo da proteina
22 Peripheral Protein Mielin-PMP22 (Proteina de Mielina Periférica), responsavel pela
formacgdo da bainha de mielina dos nervos periféricos. Essa alteragdo € caracteristica do
subtipo CMT1A (BURNS et al., 2009).

21



A mutacdo no gene que codifica a principal proteina do sistema nervoso periférico, a
proteina mielina zero (MPZ) causa 0 CMT1B e é responsavel por 5% dos pacientes com
CMT. Essa mutacdo resulta em uma mielina instavel que se rompe espontaneamente e resulta
em desmielinizacdo, levando a uma desaceleracdo uniforme da velocidade de conducdo do
nervo. Outras mutagdes como no gene SIMPLE localizado no cromossomo 16p13.3-p12.41
formam a CMT1C que atinge cerca de 0,6% a 1,2% das pessoas com CMT desmielinizantes.
Mutacdes no gene EGR2 localizado no cromossomo 10g21.1-g22.1 formam a CMT1D que
pode ter carater autossomico dominante ou recessivo. As formas CMT-1A e CMT-1B séo as
apresentagdes clinicas classicas e mais comuns da doenca (SHY et al., 2004; HERMANN,
2008; MARANHO; VOLPON, 2009).

Mutac¢6es na mitofusina 2 (MF2N), sdo a causa mais comumente identificada de CMT
tipo 2, encontrada em 19 a 33% desses pacientes. A mutacdo MF2N incapacita a mitocéndria
de circular pelo axénio impedindo que as sinapses funcionem. Outros genes também estdo
associados a doenca de CMT e a frequéncia de mutacBes genéticas pode variar
consideravelmente entre as diferentes populacdes (BALOH et al., 2007; GESS et al., 2013)

As vezes, outros nomes sdo usados para descrever a doenca de Charcot-Marie-Tooth
como por exemplo, a sindrome de Roussy-Levy que tem associacdo com duas mutacdes
genéticas: uma duplicagdo do gene PMP22 e uma mutagdo no gene MPZ. Como as mutagdes
do PMP22 também estdo associadas a doenca de CMT tipo 1A e as mutacdes do MPZ estdo
associadas a CMT tipo 1B, a sindrome de Roussy-Lévy € bastante discutida na literatura se €
uma entidade separada ou um fendtipo especifico da doenca de CMT. A sindrome é definida
pela caracteristica adicional de ataxia sensorial associada a tremores e fraqueza dos musculos
extremidades distais dos membros inferiores (ZUBAIR et al., 2008; GONDIM et al., 2014).

2.2 Prevaléncia e Manifestac6es Clinicas

As neuropatias hereditérias representam 40% de todas as neuropatias diagnosticadas,
sendo a doenca de CMT a mais comum, responsavel por 80 a 90% dos casos do mundo
(LEEUWESTEIN, 2009; LOUWEREN, J.W.K, 2018).

As estimativas de prevaléncia da doenga na literatura variam muito, desde 9,7 casos
por 100.000 habitantes na Sérvia, a 82,3 casos por 100.000 habitantes na Noruega. Barreto et
al. (2016), em uma revisdo sistematica sobre estudos epidemiolégicos em CMT, mostraram

gue a Noruega é o pais com a maior prevaléncia de casos de CMT tipo 2 e que o pais com

22



maior prevaléncia de CMT tipo 1 é a Islandia (TIMMERMAN et al., 2014; BARRETO et al.,
2016).

Ja foram identificados mais de 80 mutacGes genéticas relacionadas a doenca de CMT e
0 grau de severidade das manifestacdes clinicas evolui de forma diferente entre os individuos,
mesmo entre integrantes da mesma familia. A idade média de inicio das manisfestacoes
clinicas é 12 anos mas existem casos com inicio até a sétima década de vida e casos onde a
doenca se manifesta logo na infancia (VINCI et al., 2005; VAETH et al., 2017).

O grau de variabilidade das manifestacdes clinicas também pode evoluir de forma
diferente entre integrantes da mesma familia. Um estudo publicado por Garcia et al. (1995)
mostrou variabilidade clinica encontrada mesmo em gémeos idénticos, onde um individuo foi
mais gravemente afetado que o outro. Assim, podem-se encontrar individuos que possuem a
forma mais grave da doenca ja na infancia e adolescéncia com incapacidade para deambular,
fraqueza dos musculos proximais e distais e distdrbios pulmonares, enquanto outros, de idade
mais avancada, demonstram apenas sinais de acometimento distal em membros inferiores
(VINCI et al., 2003; NEVES; KOK, 2011).

A doenca de CMT produz atrofia muscular distal que leva a deformidades nos pés
bilateralmente, com leve assimetria em relacdo a forca. Essa atrofia muscular produz o
enfraquecimento dos musculos do compartimento lateral e anterior dos membros inferiores
acometendo, preferencialmente, os musculos fibular curto, tibial anterior e extensores longo e
curto dos dedos em virtude da desnervacéo seletiva que neles ocorre. N&o € a fraqueza de um
unico masculo que produz as alteracdes, mas o desequilibrio entre esses grupos musculares.
Com a progressdo, a doenca afeta também os compartimentos posteriores, causando hipotrofia
de toda a musculatura da perna e pés caracterizando a “perna de cegonha” (RAMDHARRY et
al., 2009; NEVES; KOK, 2011).

A musculatura intrinseca do pé também é afetada e a retracdo fibrética leva a
acentuacdo do arco longitudinal dando origem ao pé cavo e, consequentemente, a presenca
dos dedos em garra. A presenca do pé cavo € o principal sinal clinico para a doenga e ndo
existe um padréo de alteragdes em todos os casos de pé cavo. O cavo pode situar-se no antepe,
no retropé ou em ambas as regides. Assim, o0s individuos com CMT desenvolvem
compensacOes em detrimento da hipotrofia muscular e da perda de equilibrio causada pelas
deformidades no pé e passam a apresentar alteragdes tais como: marcha sobre as pontas dos
pés, aumento do risco de quedas e diminuicdo da velocidade de execucdo dos atos motores
(BEALS et al., 2008; JOHNSON et al., 2014).
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O padrdo de marcha é caracterizado por queda do pé, isto é, uma diminuicdo da
capacidade de levantar o pé durante a fase de balango com compensacdes da flexdo do quadril
e joelho que leva a um alto custo de energia e esforco mecanico enquanto caminham
(MENOTTI et al., 2011). Além disso, alguns pacientes parecem possuir também déficits de
flexdo plantar, o que pode influenciar no comprimento e na largura dos passos, aumentando a
base de sustentacdo e caracterizando uma marcha escarvante (FERRARIN et al., 2012).

O acometimento das extremidades superiores surge, na maioria dos casos, tardiamente
e é caracterizado por atrofia dos masculos interdsseos das maos e das regides tenar e hipo-
tenar, dificultando atividades que exijam motricidade fina. Deformidades da coluna vertebral
também podem ser vistas nesses individuos e a maioria dessas deformidades incluem a
escoliose e cifoescoliose (ABOUSSOUAN et al., 2007). A depender da gravidade do quadro,
verifica-se que 0s pacientes apresentam normalmente reducdo da sensibilidade ao toque, ao
calor e ao frio tanto nos pés quanto na parte inferior das pernas e, ocasionalmente, sentem dor
ou queimacdo. Em alguns casos, os individuos afetados apresentam perda auditiva gradual e
perda de visdo (BOENTERT et al., 2010; PAREYSON et al., 2017).

Alguns individuos apresentam paresia em muasculos das maos e em segmentos
proximais dos membros superiores podendo até atingir nervos mais proximais a exemplo do
nervo frénico, resultando em dificuldade na respiragcdo. Assim como o nervo frénico, o nervo
laringeo também pode ser acometido na CMT, aumentando o risco de apnéia do sono. Outras
alteracdes como sindrome das pernas inquietas e disfuncdo das cordas vocais, também ja
foram relatadas em alguns individuos com a doenca (ABOUSSOUAN, 2007; BOENTERT et
al., 2010; ODENA et al., 2009; NEVES; KOK, 2011).

As doencas neuromusculares tém como indicadores clinicos a presenca de contraturas,
a reducdo de movimentos antigravitacionais e da forca muscular periférica. Além disso, pode
ocorrer o comprometimento dos grupos musculares respiratérios e o grau de disfuncéo
muscular respiratoria varia entre as diversas doencas neuromusculares que podem causar
sintomas que vdo desde a dispneia aos esforcos até o desconforto respiratorio grave
(PASCHOAL et al., 2007).

A progressdo das complicagdes respiratorias para insuficiéncia respiratoria cronica nas
doencgas neuromusculares surge em geral como consequéncia direta de dois principais fatores:
fraqueza e fadiga dos musculos respiratorios (inspiratorios e expiratorios). Na CMT o

comprometimento respiratério quando presente € um evento que se correlaciona com maior

24



gravidade da doenca e, em alguns casos, com a reducdo da expectativa de vida (SEVILLA et
al., 2008; PASCHOAL et al., 2007).

Considerando que a doenca de CMT gera primariamente déficits motores que podem
incapacitar o individuo e que a perda da capacidade funcional compromete ndo s6 a funcéo
fisica, mas também o estado emocional ja que o individuo torna-se dependente de familiares
ou de cuidadores para suas atividades de vida diéria, 0 objetivo maior de um programa de
fisioterapia esta na manutencdo da funcionalidade, necessaria para a maior independéncia do
individuo (BRATTI; WALTRICK, 2009).

N&o existe medicamento ou terapia genética disponivel para curar a doenca de CMT.
O Unico tratamento para melhorar as habilidades funcionais dos pacientes e a qualidade de
vida é a reabilitacdo, que consiste em intervencbes terapéuticas, visando reduzir a
incapacidade decorrente da CMT. Os objetivos do programa de reabilitacdo incluem melhora
da forca muscular, prevencdo de deformidades articulares, promocdo da mobilidade e
prevencéo de quedas (LEITE, 2010).

2.3 Avaliacao Funcional dos Pacientes com Charcot-Marie-Tooth

Os programas de fisioterapia utilizam o movimento como forma de terapia com o
objetivo de manter, corrigir ou recuperar uma determinada fun¢do com base na restauragéo ou
manutencdo da forca muscular, resisténcia a fadiga, preparo cardiovascular, coordenacao,
equilibrio e habilidades funcionais (KISNER; COLBY, 1998). Devido as inumeras
possibilidades de técnicas e de manuseios, os fisioterapeutas e demais profissionais da satde
utilizam instrumentos de avaliacdo que sdo utilizados como ferramentas confiaveis para
selecdo de pacientes e monitorizacdo da conduta terapéutica a fim de estabelecer um
prognostico de recuperacdo e, até mesmo um critério de alta para esses individuos (BERARD
et al., 2005).

2.3.1 Avaliacdo da forga muscular (dinamometria)

A dinamometria € um procedimento que permite medir e quantificar a forga de grupos
musculares especificos durante um movimento. O teste de for¢ca muscular serve para avaliar a
forca isométrica (estatica) do individuo. Os dinamdmetros sdo divididos em: isométricos e

isocinéticos. O dinambémetro manual (isométrico) mede a forca muscular maxima isométrica,
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enquanto o isocinético permite que a musculatura produza forga muscular maxima em todos
0s pontos da amplitude de movimento tanto em contragfes concéntricas quanto excéntricas
(D’ALESSANDRO et al., 2005, MALFATTI et al., 2006).

Os isocinéticos sdo utilizados para avaliacdo, reabilitacdo e treinamento muscular,
mediante 0 monitoramento continuo do esforgo realizado pelo paciente para varios tipos de
contragcbes musculares e por isso apresenta vantagens em relacdo ao isométrico, porém é
pouco utilizado no Brasil, devido ao seu elevado custo (POLETTO et al., 2008, LUSTOSA et
al., 2010).

2.3.2 Avaliacao da amplitude de movimento

A amplitude de movimento (ADM) é definida como o deslocamento angular de uma
articulacdo além de servir como base para a avaliagdo da eficacia de intervencbes
terapéuticas, utilizacdo de métodos de avaliagdo para definicdo de valores de normalidade e
para fins diagndsticos, tanto na pratica clinica quanto na pesquisa. A avaliacdo da ADM
depende da verificacdo dos niveis de confiabilidade intra e interexaminadores bem como da
verificacdo dos niveis de validade, sensibilidade e especificidade de suas medidas. (ENOKA,
2000). Alguns estudos tém demonstrado niveis de confiabilidade intra-examinador aceitaveis
para as medidas de ADM cervical obtidas por goniometria e, para a fleximetria, niveis de
confiabilidade excelentes tanto para as mensuracBes intra quanto interexaminadores em
populacdes de adultos (LIMA, et al., 2004).

2.3.3 Avaliacao do equilibrio de Berg

A escala de Equilibrio de Berg é um instrumento de avaliacdo do equilibrio funcional
ou controle postural simulando as atividades de vida diaria. Avalia o desempenho do
equilibrio funcional baseado em 14 itens comuns para vida diaria. O escore maximo que pode
ser alcancado é 56 pontos e cada item apresenta uma escala ordinal de cinco alternativas
variando de zero a quatro pontos (ANEXO A).

De todos os testes funcionais para idosos, a escala de Berg foi considerada como uma
das melhores escalas para prever o risco de quedas em idosos. Utiliza-se o escore 46 como
nota de corte para classificar o risco de queda (LAJOIE; GALLAGHER, 2004).
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2.3.4 Teste de Timed up and go (TUG)

O Timed Up and Go Test é uma versao modificada do Get-up and go test
desenvolvido por Mathias, Nayak e Isaacs em 1986. O TUG, proposto por Podsiadlo e
Richardson (1991), avalia a mobilidade e o equilibrio do paciente sentado, as transferéncias
dessa posi¢do para posicao em pé, a estabilidade na deambulacéo e as mudancgas do curso da
marcha (GUERRA, 2007).

O teste quantifica em segundos a mobilidade funcional através do tempo que o
individuo realiza a tarefa, ou seja, em quanto tempo ele levanta de uma cadeira padronizada
com apoio e bragos de aproximadamente 46 cm de altura, caminha 3 metros a frente vira,
volta em direcdo a cadeira e senta novamente. O desempenho é analisado por meio de

contagem do tempo gasto para a realizacdo do teste (GUERRA, 2007).

2.3.5 Avaliacao do equilibrio e marcha (Teste de Tinetti)

Segundo Tinetti (1986), a mobilidade é a habilidade de se locomover em um ambiente.
E uma funcio complexa e composta de multiplas manobras que dependem da integracdo de
caracteristicas fisicas, cognitivas e psicoldgicas.

O Teste de Tinetti (Anexo B) pode ser utilizado clinicamente para identificar: 0s
componentes da mobilidade que estdo afetando as atividades de vida diaria, possiveis
justificativas para dificuldades em manobras particulares, intervencbes que auxiliam na
reabilitacédo e na prevencéo e que possam melhorar a mobilidade.

O teste consiste de 16 itens (9 itens sdo para o equilibrio e 7 itens para a marcha) e
classifica os aspectos da marcha como velocidade, distancia do passo, simetria, equilibrio em
pé, ao girar e as mudancas com olhos fechados. A contagem para cada exercicio variade 0 a 1
ou de 0 a 2. A pontuacdo total é 28 pontos que é a soma da pontuacdo do equilibrio do corpo e
da marcha.

Conforme o estudo de Figueiredo et al., (2007) a combinag&o dos itens do equilibrio
com os itens relacionados a marcha sdo considerados bons preditores para a ocorréncia de

quedas. A pontuacdo menor que 19 indica risco cinco vezes maior de quedas em idosos.
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2.3.6 Estabilometria

Para avaliar o equilibrio corporal estatico deve-se analisar a area de deslocamento da
elipse do centro de oscilacdo de pressdo (DCoP) e a velocidade média do centro de oscilagédo
pressdo (VCoP) do corpo nas dire¢Oes antero-posterior (AP) e latero-lateral (LL). Devem ser
realizados trés registros com os olhos abertos e outros trés com os olhos fechados. Durante a
realizacdo do teste, 0 sujeito posiciona-se na posicao ortostatica sobre a plataforma de
estabilometria, sendo orientado a colocar os pes paralelos e o olhar adiante, em um ponto
fixado na parede.

Essa distribuicdo do peso sera registrada atraveés de um estabildmetro da marca
Arquipélago® (Footwork, Brasil) que consiste em um sistema de plataforma interligada a um
computador para mensurar as pressdes exercidas pelos pés através do sistema de aquisicao
computadorizada das pressdes (ACP) e de um estabildmetro, o qual objetiva visualizar o
centro de oscilagdo de pressdao dos membros inferiores (COP). A plataforma utilizada possui
dimens@es 700 X 600 mm, com uma superficie ativa de 475 X 430 mm, com 2544 sensores.
Esta sera conectada a um computador, com processador 6.2G HV, 4 GB de memdria RAM,
disco rigido 500 GB e software footwork, o qual analisard os dados captados. Para esses
registros ortostaticos, sera utilizada a frequéncia de aquisicdo dos dados de 5 Hz, coletando,
com isso, 100 leituras em cada avaliacdo. O tempo de registro serd de quinze segundos, com

um intervalo de 30 segundos entre as avaliagdes.

2.3.7 Escala neuropética para Charcot-Marie-Tooth

A Escala neuropatica de Charcot-Marie-Tooth (Charcot-Marie-Tooth Neuropathy
Score - CMTNS) (ANEXO C) avalia o grau de severidade da doenca através de dados obtidos
da avaliacdo clinica e dados da eletrofisiologia. A pontuacdo maxima é de 36 pontos e sdo
considerados "leves" os individuos com pontuacéo abaixo de 10, "moderados" de 10 a 20, e
aqueles com pontuagéo acima de 20 sdo considerados "graves". Quanto maior a pontuagao na
CMTNS maior o dano axonal, que se traduz em déficit funcional e maior comprometimento
de segmentos proximais (SHY et al., 2005; NEVES; KOK, 2011).
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3. OBJETIVOS

3.1 Objetivo Geral

Desenvolver e avaliar a eficAcia de um protocolo de tratamento fisioterapéutico

especifico para individuos com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

3.2 Objetivos especificos

- Avaliar as variaveis funcionais (amplitude de movimento articular, forca muscular,
equilibrio estatico e dindmico e testes funcionais) de individuos com a doenca de Charcot-
Marie-Tooth antes e ap6s a intervencdo de um protocolo especifico e domiciliar de tratamento
fisioterapéutico;

- Analisar o impacto do protocolo de intervencdo especifico e domiciliar de fisioterapia na

independéncia funcional dos individuos com CMT.
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CAPITULO III

CASUISTICA E METODOS
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4. METODOS

4.1 Delineamento

Trata-se de um ensaio clinico piloto, aberto, do tipo quase-experimental de
abordagem quantitativa. A amostra foi ndo probabilistica ou por conveniéncia, de individuos
pertencentes a uma mesma familia com a diagndstico confirmado da doenca de Charcot-
Marie-Tooth tipo 1. Os critérios de inclusdo foram: diagnostico confirmado da doenca CMT
tipo 1 através avaliacdo clinica realizada por Neurologista especializado em doengas
neuromusculares e estudo eletrofisiolégico com eletroneuromiografia em individuos
pertencentes a mesma familia. Eram critérios de exclusdo: individuos que apresentassem
doenca pulmonar aguda ou crdnica, alteraces cognitivas ou psiquiatricas associadas,
hipertensdo arterial grave ou mal controlada, insuficiéncia cardiaca, doenca renal cronica,
doenca sistémica grave, diabetes mellitus, gestantes, fumantes ativos e etilistas, ou em uso de

drogas que pudessem causar neuropatias periféricas.

4.2 Local

O estudo foi realizado na Secretaria Municipal de Satude do municipio de Pedrinhas-
SE, localizado no endereco: Avenida Jacira, s/n - Centro, Pedrinhas - SE, 49350-000.

4.3 Aspectos Eticos

Todos os participantes foram informados sobre a pesquisa e assinaram um termo de
consentimento livre e esclarecido (Anexo D) conforme resolu¢do 466/2012 do Conselho
Nacional de Satde. O projeto de pesquisa foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
com Seres Humanos da Universidade Federal de Sergipe (Anexo E) (nimero do parecer:
2.321.225). O deslocamento dos responsaveis pela pesquisa foram custeados pelos proprios
pesquisadores que foram de transporte proprio do municipio de Aracaju-SE para 0 municipio
de Pedrinhas-SE.
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4.4 Casuistica

Foram selecionados para o estudo de intervencdo fisioterapéutica sete individuos com
a doenca CMT1 pertencentes a uma mesma familia multigeracional, no municipio de
Pedrinhas/Sergipe/Brasil. Inicialmente, foi realizada a avaliacdo cinético-funcional de 11
individuos, distribuidos entre os géneros masculino e feminino, e faixa etaria entre 16 a 65
anos, porém somente 7 individuos tiveram interesse em participar do estudo. Essa familia
reside no municipio de Pedrinhas-SE (situado a 91 km de Aracaju, Sergipe, que tem

populagéo estimada em 57 mil habitantes).
4.5 Instrumentos de Avaliacdo e Coletas de Dados

Avaliacio cinesioldgica-funcional foi registrada em ficha especifica (APENDICE A) e
continha dados referentes a anamnese, exame fisico e testes funcionais. Em trés momentos
(AV1, AV2 e AV3) foram avaliados os seguintes parametros: peso, altura, medidas de
amplitude de movimento articular, medida de forca muscular, escala de equilibrio e marcha de
Tinetti, escala de equilibrio de Berg, escala de Funcionalidade Time up and go (TUG) e o
exame de Estabilometria. A frequéncia cardiaca (FC) e a pressdo arterial (PA) foram
monitoradas em todas as sessdes de exercicio.

A ficha cinesioldgica-funcional continha dados pessoais como: nome, género, data de
nascimento, idade, endereco, investigacdo a respeito de cirurgias ortopédicas prévias, uso de
medicamentos, presenca de doencas associadas, tais como hipertensdo e diabetes. Foi
registrado o uso de Orteses e préteses, e o0 escore direcionado para CMT (que avalia
severidade da doenca). Neves, em 2011, classificou pacientes com CMT2, de acordo com a
Charcot-Marie-Tooth Neurophathy Scale (CMTNS) descrito por Shy et al, (2005). Os dados
antropométricos foram coletados com a verificacdo do peso e altura.

As amplitudes de movimentos passivo e ativo foram avaliadas em graus, utilizando-se
o fleximetro da marca Sanny e as articulacfes avaliadas foram: quadril e tornozelo. Para o
quadril, os movimentos foram de flex&o, extensdo, aducdo e abdugdo. Na articulacdo do
tornozelo foram a dorsiflexéo, flexdo plantar, inversao e everséo.

A forca muscular foi mensurada através do dinamémetro manual digital (modelo
micro FET 2™ Hoggan, USA) com forca isométrica calculada em quilograma-forca (Kgf).

Em todos os testes foram realizadas quatro repeti¢es, sendo que o primeiro registro tinha
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como objetivo apenas familiarizar o sujeito a0 movimento, nas trés medidas seguintes foram
registradas as forgas e, posteriormente, calculou-se a media aritmética dentre os trés valores
obtidos. Durante a execucdo do teste foi utilizado o comando verbal para que o paciente
contraisse 0 musculo durante o teste e relaxasse ao final do teste. Houve um intervalo de 60
segundos entre cada repeticdo. Todos os testes foram realizados do lado direito (LD) e lado
esquerdo (LE) em todos os momentos. Os musculos avaliados foram: extensores, flexores,
adutores e abdutores do quadril, flexores e extensores do joelho, flexores dorsais e plantares,
eversores e inversores do tornozelo.

Para examinar o equilibrio corporal estético, a area da elipse de deslocamento do
centro de pressdo (DCoP) e a velocidade média do centro de pressdo (VCoP) do corpo nas
direcdes antero-posterior (AP) e lateral-lateral (LL) foram analisadas. Trés medidas foram
registradas com os olhos abertos e outras trés tentativas foram registradas com os olhos
fechados. Em seguida, foi realizada a média aritmética dos trés registros. Durante o teste, 0s
individuos eram posicionados de forma ereta na plataforma de estabilometria e eram
instruidos a manter sua posicdo em pé, com os pés paralelos e olhar para frente a uma
distancia de 1,5 metros, em um ponto fixo na parede.

Os pontos de pressdo foram registrados utilizando um estabilébmetro Arquipélago®
(Footwork, Brasil) que consiste em um sistema de plataforma conectado a um computador
para medir as diferentes pressdes exercidas pelos pés através de um sistema computadorizado
de aquisicdo de pressdo (ACP). As oscilacdes no centro de pressdo (COP) dos membros
inferiores foram registradas. As dimensdes da plataforma do estabilébmetro utilizadas foram
700 x 600 mm, com uma superficie ativa de 475 x 430 mm com 2544 sensores. Isso foi
conectado a um computador com um processador de 6,2 G HV, 4 GB de memdéria RAM, um
disco rigido de 500 GB e software footwork, que analisou os dados capturados. Uma
frequéncia de aquisicdo de dados de 5Hz foi usada para essas medidas ortostaticas e 100
leituras foram coletadas para cada avaliacdo. O tempo de gravacdo foi de quinze segundos,
com uma pausa de 30 segundos entre as avaliacfes. Este protocolo de avaliacdo € 0 mesmo
que jé foi utilizado por De Franca Costa et al. (2018).

Para avaliar o desempenho de equilibrio funcional foi aplicada a escala de equilibrio
de Berg, que utiliza quatorze itens relacionados as atividades da vida diéria, classificados de 0
a 4, com 0 indicando que o individuo é incapaz de realizar a tarefa e 4, indicando que o sujeito
atende de forma plena o critério mais dificil para realizar a tarefa. O melhor escore possivel é
56 pontos (BERG et al., 1992).
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A outra escala de equilibrio aplicada foi o Teste de Tinetti (Anexo B) que consiste de
16 itens (9 itens sdo para o equilibrio e 7 itens para a marcha) e classifica os aspectos da
marcha como velocidade, distancia do passo, simetria, equilibrio em pé, ao girar e as
mudancas com olhos fechados. A contagem para cada exercicio variadeOaloude0Oa2. A
pontuacdo maxima é 28 pontos que é a soma da pontuacdo do equilibrio do corpo e da
marcha.

Em seguida, para testar o desempenho funcional, foi realizado o teste Timed Up & Go
(TUG), no qual, os individuos levantaram a partir da posi¢édo sentada, caminharam 3 metros a
frente, retornaram a cadeira e sentaram novamente. A cadeira tinha encosto para as costas,
com altura ajustavel entre 43 a 46 cm do chdo, de modo que os joelhos estavam em uma
angulacdo de 90 graus e os pés apoiados no chdo. Os individuos caminharam na velocidade
mais rapida e segura para eles e o tempo foi cronometrado em segundos e utilizado como
marcador da avaliagdo. Quanto maior o tempo, menor é o desempenho funcional
(PODSIADLO; RICHARDSON, 1991).

4.6 Programa de Reabilitacao

Inicialmente, os individuos que atenderam aos critérios de inclusdo do estudo
receberam informacBes sobre a pesquisa e aqueles que tiveram interesse em participar,
assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE).

Os individuos participaram de um programa especifico de fisioterapia direcionado
para CMT (PECMT). O programa de exercicios esta detalhado no Apéndice A e foi dividido
em duas fases. O programa consistiu em exercicios direcionados aos quatro dominios: A)
ganho da amplitude de movimento articular, B) fortalecimento muscular em seguimentos
proximais e médios dos membros inferiores, C) coordenacdo, equilibrio estatico e dinamico e
D) independéncia funcional. Imediamente apds o periodo do programa de exercicios
especificos (PECMT) que contou com 24 sessBes de fisioterapia, 0s pacientes passaram a ser
orientados para a realizacdo de um programa domiciliar de exercicios (PDCMT) (Apéndice
B). No programa domiciliar, que teve duracdo de seis meses, sem a supervisdo do
profissional, os individuos eram orientados a realizar os exercicios trés vezes por semana. Os
exercicios do PDCMT apresentavam os mesmos objetivos do PECMT.

Todos os pacientes foram avaliados em um momento inicial (AV1), antes da

realizacdo dos programas, na 8° semana quando encerrou 0 PECMT (AV2) e apds seis meses
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do término do tratamento domiciliar (PDCMT) (AV3). Durante o PECMT foram realizadas 3
sessOes de fisioterapia por semana em um periodo de 8 semanas, com cerca de 60 minutos de
duracdo cada sessdo, totalizando 24 sessdes. A determinacdo do nimero de sessdes, periodo e
tempo foi baseada nos trabalhos publicados por MAGGI et al., (2011), MHANDI et al.,
(2008) e KNAK et al., (2017) que tambem foram estudos piloto com protocolos de exercicios
para individuos com CMT.

Apbs a aplicacdo do protocolo proposto (PECMT) foi realizada a comparagéo entre a
AV1 e AV2. Em seguida, os pacientes realizaram o PDCMT e apds esse momento,
comparou-se a AV2 e AV3. Além disso, foi realizada a comparacéo da AV1e AV3.

E importante ressaltar que o programa de tratamento respeitou sempre a tolerancia e as
necessidades de cada paciente de forma individualizada mantendo sempre que possivel a

méaxima independéncia funcional de cada individuo (HALLUM, 2004).

4.6.1 Fase 1 da intervencéo fisioterapéutica

Antes de iniciar as séries de alongamento, fortalecimento e propriocepgdo propostos,
os individuos realizavam exercicios para 0 agquecimento da musculatura que compreendia
subir e descer escada e rampa (cinco vezes) e pedalar em bicicleta ergométrica (durante cinco
minutos). Em seguida, com os individuos em sedestacdo, eram realizados exercicios ativos
para liberacdo de fascia plantar com bola cravo (6 cm de diametro) (Figura 1A). O protocolo
de intervencao fisioterapéutica foi dividido em duas fases: a primeira fase foi durante as 10
primeiras sessdes e a segunda fase foi durante as 14 sessoes finais.

O protocolo da primeira fase iniciou com exercicios de alongamentos passivos dos
membros inferiores. Os alongamentos foram realizados em 3 séries, com duracdo de 15
segundos para cada grupo muscular (KISNER & COLBY, 1998).

A) Alongamento de isquiostibiais: O primeiro grupo muscular alongado foram os
isquiostibiais. O alongamento foi realizado com os pacientes em dectbito dorsal, com uma
faixa de alongamento apoiada no médio pé realizando flexdo do quadril com extensdo de
joelho do lado que estava sendo alongado. O membro contralateral se manteve apoiado em
flexdo na maca.

- Alongamento de eversores, inversores, flexores plantares e dorsoflexores: Em
seguida, os pacientes sentavam em cadeira e realizavam o auto-alongamento de eversores,

inversores, flexores plantares e dorsiflexores com a faixa.
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- Alongamento de triceps sural: para este alongamento o paciente era posicionado em
pé, com o quadril e joelho em extensdo e o pé apoiado sob o chdo, o lado oposto com flex&o
de joelho e as maos apoiadas sob a parede (Figura 1B).

- Alongamento de iliopsoas: a ultima série de alongamento realizada foi a de
quadriceps e iliopsoas em pé, com flexdo de joelho, contracdo de gliteo e apoio para a
execucao.

B) Fortalecimento muscular: Apos as séries de alongamentos, os pacientes realizavam
o fortalecimento muscular, todos os exercicios de fortalecimento foram realizados em trés
séries de 10 repeticOes.

- Fortalecimento de gluteos: Com o paciente em decubito dorsal, realizando elevacao
do quadril com joelhos flexionados e pés apoiados em superficie estavel (ponte) (Figura 1C)

-Fortalecimento de dorsiflexores e eversores: Em seguida, foi realizado o
fortalecimento de dorsiflexores e eversores em sedestacdo a partir do movimento contra a
resisténcia de faixa elastica.

- Fortalecimento de quadriceps: Os pacientes eram colocados em sedestacdo sob a
maca, realizando extensdo de joelho, com caneleira.

- Fortalecimento de isquiostibiais: O ultimo exercicio de fortalecimento foi para os
isquiostibiais com o paciente em pé, realizando flexdo de joelho, com caneleira.

C) Coordenacdo, equilibrio estatico e dindmico: A ultima etapa do protocolo da fase 1
consistiu em exercicios de propriocepcdo em em tabua proprioceptiva, em pé, realizando
flexdo plantar e dorsiflexdo durante dois minutos. Em seguida, foi realizado o apoio unipodal
em superficie estavel com e sem feedback visual e, por Gltimo o exercicio de sentar e levantar

sobre bola Suissa ou cadeira, com ou sem apoio (Figura 1D).

4.6.2 Fase 2 da intervencao fisioterapéutica

A fase 2 da intervencao fisioterapéutica teve inicio na décima primeira sessdo e durou
até a vigésima quarta sessao, quando os pacientes finalizaram o tratamento.

- Alongamento dos musculos Triceps sural e Isquiostibiais: para este alongamento o
paciente era posicionado em pé, sobre uma inclinagdo (quinze segundos apenas em pé

acrescidos de quinze segundos com flexao de tronco).
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- Alongamento de quadriceps e iliopsoas para estes alongamentos, o paciente ficava
em pé com um dos membros inferiores sobre a maca, com o joelho flexionado e 0 membro
contralateral com o pé no chdo e o joelho flexionado.

Na fase 2, ap0s os dois exercicios de alongamento 0s pacientes passavam para 0
fortalecimento muscular de quadriceps, gliteos e posteriores de coxa.

- Fortalecimento de quadriceps, glateos e posteriores de coxa: com o individuo deitado
em decubito dorsal com joelhos flexionados e apoio da parte plantar dos pés na maca
elevando os glateos da maca

Para finalizar, os pacientes realizavam exercicios de propriocepcao. O primeiro foi em
tabua proprioceptiva em pé, executando flexao plantar e dorsiflexdo durante dois minutos, o
segundo exercicio proprioceptivo foi o agachamento com apoio de apenas um membro
superior (se conseguisse realizava sem apoio) sobre espuma com densidade de 60 cm o
terceiro foi realizar avanco sobre disco proprioceptivo em degrau.

O programa esta detalhado através de figuras com legendas, em todas as fases, nos
Apéndices A e B.

Figura 1. Pacientes Realizando Fisioterapia: Exercicios de liberacdo da fascia plantar com
bola cravo (A); Alongamento de Panturrilha (B); Exercicio de Ponte (C); (D)Treino de Sentar
e levantar (D).

Fonte: Acervo do autor, 2018
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4.7 Andlise Estatistica

A analise estatistica foi realizada de forma descritiva e analitica. Inicialmente os dados
foram tabulados e determinadas as médias, desvios-padrdo e percentuais. As analises
comparativas entre as trés avaliacbes foram realizadas ap6s o teste de normalidade de
Shapiro- Wilk para classificacdo dos dados como paramétricos e ndo-paramétricos. Em
sequida, foram utilizados teste pareados de Student ou Wilcoxon. Para tal foi utilizado o
Programa Bioestat versdo 5.3 estabelecendo o intervalo de confianga de 95% (p<0,05).

Varidveis continuas foram expressas pela média e desvio-padréo.
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CAPITULO IV

RESULTADOS




5. RESULTADOS

A pesquisa foi iniciada com onze individuos (n=11), porém um deles interrompeu o
tratamento durante a décima quinta sessdo (15%esséo) para realizacdo de cirurgia de urgéncia,
ndo relacionada a doenga de CMT. Trés deles desistiram do tratamento por relatarem
problemas familiares e impossibilidade de comparecer as sessdes e reavaliagdes. A amostra
final foi composta por sete individuos adultos com a doenca de CMT1 (GCMTL1), sendo seis
individuos do sexo feminino e um individuo do sexo masculino, pertencentes a mesma
familia. Os pacientes apresentaram média de idade de 40,4+12,3 anos, altura de 1,60£0,5 m,
peso de 69,3+11,5 Kg e IMC de 26,85+4,31.

Todos os individuos que participaram da pesquisa possuiam classificacdo na CMTNS.
A média do escore foi de 13,00+3,00, sendo que 28% dos individuos tinham escore leve, 72%
escore moderado e nenhum individuo apresentou escore grave no estudo. A média do score
dos pacientes classificados como "leve" foi 9,0 + 1,41, dos "moderados” 14,6 + 1,34,

Os resultados da forca muscular, do equilibrio e da funcionalidade serdo expressos
através das médias, desvios padrdo e os valores de p (diferencas estatisticas). Para uma
melhor quantificacdo dos resultados esses valores também serdo apresentados em percentuais.

A Tabela 1 mostra a comparacdo das médias de forca dos musculos que fazem a
movimentacdo do quadril entre os protocolos PECMT e PDCMT. Ap6s a intervencdo do
PECMT, foi observado aumento significativo da forca de musculos extensores e abdutores de
quadril. Para os musculos extensores de quadril esse aumento foi de 61,67% do lado direito
(LD) e 40,04% do lado esquerdo (LE). Para os musculos abdutores, o aumento foi de 26,35%
(LD) e de 43,80% (LE). J4 ap6s o PDCMT, foi observada uma reducéo significativa da forca
nos musculos flexores (LD) e extensores (LE) de quadril. A maior parte dos valores de forca
muscular permaneceram maiores na AV3 quando comparados a AV1 porém, esse aumento

ndo foi significativo, exceto para os musculos extensores do quadril (LE).
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Tabela 1. Efeito dos programas de fisioterapia especifico (PECMT) e domiciliar (PDCMT)

sobre a forca (Kgf) dos muisculos que fazem a movimentacdo do quadril através da

dinamometria em pacientes com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

Grupos Avaliagdes Valor de p
Musculares

QUADRIL AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 X AV1 X
(Kgf) AV2 AV3 AV3
Extensores (LD) 106,4+33,0 162,4+451 140,8+68,5 0,0054* 0,0955 0,0563
Extensores (LE) 114,5+44,3 156,4+59,7 141,1+524  0,0061* 0,0441* 0,0039*
Flexores (LD) 157,0+50,7 184,2+22,4 141,1+52,4 0,0561 0,0123* 0,0939
Flexores (LE) 159,04¢53,3 170,6+27,9 160,0+28,1 0,2092 0,0550 0,4669
Abdutores (LD) 100,5+31,6 128,8439,2 123.5+31.3 0,0254* 0,3280 0,0671
Abdutores (LE)  99,2+48,1  128,8+39,2 128.7+31.1 0,0180* 0,4992 0,0501
Adutores (LD)  87,56+22,2  89,7+27,5  97.2+25.1 0,3676 0,2042 0,2028
Adutores (LE) 82,0£26,3  83,9+185  93,2+20,6 0,4048 0,1016 0,1889

*Diferenca estatisticamente significante entre as avaliacdes, p<0,05; * Teste de Wilcoxon. LD:

lado direito; LE: lado esquerdo.

Na Tabela 2 pode ser observado os valores médios da forca dos extensores e flexores

de joelho. Ap6s o PECMT foi obtida melhora significativa somente dos flexores do joelho

(LD). Contudo, o LE teve aumento de 63,64% e os extensores tiveram aumento de 16,73%
(LD) e 7,43% (LE). Em relacdo ao PDCMT, os extensores (LD e LE) tiveram perda

significativa da forca, sendo ela progressiva até a AV3.
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Tabela 2: Efeito dos programas de fisioterapia especifico (PECMT) e domiciliar (PDCMT)
sobre a forca (Kgf) dos musculos que fazem a movimentagdo do joelho através da

dinamometria em pacientes com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

Grupos Avaliacgdes Valor de p
Musculares

JOELHO AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 X AV1 X
(Kgf) AV2 AV3 AV3

Extensores (LD) 190,5+98,5  196,5+55,7 154,4+47,7  0,4181 0,0012* 0,1517
Extensores (LE) 195,5+90,4  189,9+49,5 155,9+30,7 0,4099 0,0076* 0,1134
Flexores (LD) 91,4+47,6 125,5+33,3 125,4+35,1 0,0062*  0,4949 0,0338*
Flexores (LE) 105,3+60,7  135,0+31,7 130,1£31,3  0,0657 0,1057 0,0937

*Diferenca estatisticamente significante entre as avaliagdes. p<0,05; * Teste de Wilcoxon. LD:
lado direito; LE: lado esquerdo.

Os dados da forca dos musculos que fazem a movimentacdo do tornozelo sdo
mostrados na Tabela 3. Observa-se que apdés o PECMT todos os grupos musculares
apresentaram um aumento significativo da forca. Apdés a PDCMT, esses musculos
mantiveram o ganho adquirido na PECMT e quando comparado a AV1 X AV3 eles ainda

apresentaram forca significativamente maior.

Tabela 3: Efeito dos programas de fisioterapia especifico (PECMT) e domiciliar (PDCMT)
sobre a forca (Kgf) dos musculos que fazem a movimentacdo do tornozelo através da

dinamometria em pacientes com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

Grupos Avaliag0es Valor de p
Musculares

Tornozelo AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 X AV1 X
(Kgf) AV2 AV3 AV3
Flexores 79,5432,8  115,1+245 106,6+29,7 0,0004* 0,2203 0,0254*
dorsais (LD)

Flexores 84,4+39,5  117,3+34,8 110,1+18,4 0,0441* 0,2775 0,0399*
dorsais (LE)

Flexores 123,9+39,2 202,6%57,1 196,3+46,5 0,0138* 0,4080 0,0077*
plantares (LD)

Flexores 116,2+41,4 184,3+53,9 190,7+40,8 0,0146* 0,3956 0,0072*
plantares (LE)

Inversores 64,6+16,2  109,0+24,8 102,1+15,9 0,0070* 0,2110 0,0022*
(LD)
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Inversores
(LE)
Eversores
(LD)
Eversores
(LE)

67,2+13,7

51,5+34,9

58,6+20,1

101,7+21,2

100,1+6,3

108,6+15,0

98,7+19,1

95,4+14,8

94,2+17,3

0,0051*

0,0048*

0,0090%*

0,3082

0,2134

#  0,0929

0,0022*

0,0021*

0.0140*#

*Diferenca estatisticamente significante entre as avaliacdes. p<0,05; * Teste de Wilcoxon. LD:
lado direito; LE: lado esquerdo.

Na Tabela 4, pode ser observado que apdés o PECMT todos os grupos musculares

apresentaram um aumento significativo da ADM passiva e ativa do quadril, com excec¢édo da

flexdo passiva de quadril (LD). Ap6s o PDCMT, foi observada uma reducéo significativa da

ADM de todos os grupos musculares, exceto dos flexores de quadril (LD). Todos 0s grupos

musculares continuaram com maior média de ADM ativa até a AV3 quando comparada com a

AV1, exceto os extensores do quadril (LE).

Tabela 4: Efeito dos programas de fisioterapia especifico (PECMT) e domiciliar (PDCMT)

sobre a amplitude de movimento de quadril através da fleximetria em pacientes com a doenca
de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

FLEXIMETRIA ATIVA

QUADRIL Avaliagdes Valor de p

AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 X AV1 X

AV2 AV3 AV3
Extensores  16,2+8,5 25,0+10,0 18,8+10,2 0,0210* 0,0602* 0,2133
(LD)
Extensores  26,6+15,2 33,0£13,7 25,6£15,9 0,0090* 0,0213* 0,3946
(LE)
Flexores 56,7+17,3 69,1+15,9 59,8+16,3 0,0275* 0,0021* 0,3271
(LD)
Flexores 54,2+20,8 69,1+19,4 59,7+13,0 0,0081* 0,0195* 0,1988
(LE)
FLEXIMETRIA PASSIVA

QUADRIL Avaliagdes Valor de p

AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 X AV1 X

AV2 AV3 AV3

Extensores  22,3+9,6 26,8114 22,619,6 0,0344* 0,0213* 0,4654
(LD)
Extensores  43,8+21,8 50,0+20,8 40,2+21,5 0,0070* 0,0444* 0,2692
(LE)
Flexores 69,8+14,5 75,6+12,4 72,1+11,6 0,0773 0,0826 0,3003
(LD)
Flexores 66,3+£20,3 76,0+£18,3 68,6+10,1 0,0383* 0,0378* 0,3520
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(LE)

*Diferenca estatisticamente significante entre as avaliacdes. p<0,05; * Teste de Wilcoxon. LD:
lado direito; LE: lado esquerdo.

Na Tabela 5 pode ser observado que ap6s o PECMT todos os grupos musculares
apresentaram um aumento significativo da ADM ativa e passiva do tornozelo, exceto da
flexdo plantar (LE), que teve um aumento ativo da ADM de 20,57%, enquanto que o flexor
plantar (LD) de 48,68%. Apds o0 PDCMT, foi observada uma reducdo da ADM ativa de todos
0S grupos musculares, exceto dos eversores. Todos 0s grupos musculares continuaram com
maior média de ADM até a AV3, porém somente 0s inversores e eversores mantiveram ganho
significativo (AV1X AV3).

Tabela 5: Efeito dos programas de fisioterapia especifico (PECMT) e domiciliar
(PDCMT) sobre a amplitude de movimento de tornozelo através da fleximetria em pacientes
com a doenga de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

FLEXIMETRIA ATIVA

TORNOZELO Avaliacoes Valor de p
AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 AV2 X AV3 AV1 X AV3

Flexores dorsais  135%6,1  21,7+71  17.3+36 0,0070* 0,1635# 0,0917

(LD)

Flexores dorsais 12,8484  305+10,6 18,1+3,0 0,0009* 0,0140%#  0,1170#

(LE)

Flexores 3224129 425+125 3504109  0,0344%# 0,1635# 0,2937

plantares

(LD)

Flexores 352497 395+75 31,063 0,1960 0,0199* 0,0980

plantares

(LE)

Inversor 80+26 27659  203+72 0,0005* 0,1753 0,0011*

(LD)

Inversor 87+37 166+68  140+53 0,0065*# 0,24194 0,0443*

(LE)

Eversores 48+28 102+85  82+34 0,0542*# 0,3766 0,0226*#

(LD)

Eversores 48+18 103+58  10,3%4,7 0,0072* 0,5000 0,0115*

(LE)

FLEXIMETRIA PASSIVA
TORNOZELO Avaliac0es Valor de p
AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 AV2 X AV3 AV1 X AV3

(Fll%‘)ores dorsais 199,68 270461  187+17  051* 0,0104*# 043204
(FieE);oreS dorsais 165196  356+113 20026  O11* 0,0086*# 0,2004*#
(Fll%‘)ores plantares 57 51148 4724125 382493 652 0,0899 0,4499
F(:fé;’res Plantares 41 7406 445274 331260 823 0,0044* 0,0240*
Inversor 113+63 216463  235+105  036* 0,3089 0,0052*
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(LD)

zrll\llze)rsor 11,3+46 230:60  172#51  0001*  0,0431* 0,0331*
(Eli’g)sores 73+27 13388  100#31  250%# 0,1468# 0,0515
(ELVE;SOfeS 76+1,9 14,6466 130459  068* 0,3209 0,0333*

*Diferenca estatisticamente significante entre as avaliagdes. p<0,05; * Teste de Wilcoxon. LD: lado
direito; LE: lado esquerdo.

Na Tabela 6 pode ser observado que, ap6s a aplicacdo do PECMT, os individuos
apresentaram reducdo significativa do VCoP e DCoP no sentido latero-lateral, tanto de olhos
abertos quanto de olhos fechados. No sentido antero-posterior, houve reducao significativa
apenas da VCoP e durante os olhos fechados (VCOPap.or). Apés 0 PDCMT, apenas o DCOP
no sentido antero-posterior e de olhos abertos (DCOPap.0a)-Apresentou aumento significativo.
Na AV3 os dados de VCoP e DCoP ndo apresentaram diferenca significativa quando
comparados a AV1 (Tabela 6).

Tabela 6: Efeito dos programas de fisioterapia especifico (PECMT) e domiciliar (PDCMT) sobre

0s parametros da Estabilometria em pacientes com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

Estabilometria (mm/s) Velocidade do Centro de Oscilagdo de Pressao

Avaliag0es Valor de p
AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 X AV1 X AV3
AV2 AV3
VCOPp.0a 1,2+0,5 1,0+0,2 1,1+0,2 0,1990#  0,1130 0,500#
VCOP p.oF 2,4+3,2 1,5+0,4 1,4+0,6 0,045%#  0,3934 0,05#
VCOP | oa 0,840,1 0,6+0,1 0,740,1 0,0011*  0,0830 0,1952
VCOP, | oF 2,2+3,4 0,6+0,1 0,8+0,2 0,0180*# 0,1242 0,1528
Estabilometria (mm) Deslocamento do Centro de Oscilac¢do de Pressédo
Avaliag0es Valor de p
AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 X AV1 X AV3
AV2 AV3
DCOPap.0a 19,5£7,6 16,1+4 4 19,0+3,4 0,1990#  0,0337*  0,4329#
DCOPap.oF 21,474 22,6165 22,2+ 9,3 0,3740 0,4080 0,4420
DCOP, | oa 12,7424 9,325 11,7422 0,0038*  0,0840 0,2193
DCOP, | oF 13,8+2,7 10,2+2,4 12,2+ 3,3 0,0027*#  0,1257 0,1587

*Diferenca estatisticamente significante entre as avaliacdes. p<0,05; * Teste de Wilcoxon. LD:

lado direito; LE: lado esquerdo. VCoP: Velocidade do Centro de oscilagdo de Pressédo; DCoP:
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Deslocamento do Centro de Pressdo; AP: antero-posterior; LL: latero-lateral; OA: olhos abertos;
OF: olhos fechados.

Na tabela 7 € possivel observar que a escala de Equilibrio de Berg ap6s o PECMT,
apresentou um aumento significativo da sua pontuagdo. Em relagdo ao TUG, houve uma
reducdo significativamente estatistica no tempo de execucao do teste apds 0 PECMT. Apos o
PDCMT, a pontuacdo na escala da Escala de Equilibrio de Berg permaneceu inalterada e foi
observada um aumento significativo no tempo de execucdo do TUG. Ao comparar a AV1
com a AV3, o Berg ndo apresentou diferenca significativa e em relacdo ao TUG observa-se
uma diferenca significativa do tempo de execugdo do teste entre a primeira e a terceira
avaliacdo. Ja na escala de equilibrio de Tinetti foi observada diferenca significativa apenas

apos a aplicacdo do PDCMT.

Tabela 7: Efeito dos programas de fisioterapia especifico (PECMT) e domiciliar (PDCMT)
sobre as escalas de equilibrio de Berg e Tinetti e sobre a capacidade funcional através do teste

Timed up and go (TUG) em pacientes com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

Escalas de Avaliacdes Valor de p
equilibrio AV1 AV2 AV3 AV1 X AV2 X AV1 X
dindmico e AV2 AV3 AV3
capacidade (PECMT) (PDCMT)

funcional

TINETTI 24,415 24,8+1,6 23,719 0,0899# 0,0339*#  0,1140
BERG 52,8+3,6 54,7429 54,0+3,6 0,0216*#  0,0544# 0,142#
TUG (s) 8,0+0,8 6,1+1,0 7,5+0,9 0,0090*#  0,0140*#  0,0253*

*Diferenca estatisticamente significante entre as avaliacdes. p<0,05; * Teste de Wilcoxon. LD:
lado direito; LE: lado esquerdo.
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6. DISCUSSAO

A doenca de CMT causa perda de forca e déficit de sensibilidade principalmente em
segmentos distais dos membros inferiores. Estas alteracGes sdo responsaveis pelo quadro
clinico dos pacientes, que incluem modifica¢cbes do equilibrio e marcha, e comprometem a
funcionalidade. No momento, ndo existe na literatura um programa de reabilitag&o,
amplamente aceito, direcionado para pacientes com CMT. Visando obter melhores resutados
na reabilitacdo destes individuos, foi criado um programa que gerasse aumento da forca
muscular, da amplitude articular e ganho na propriocepgao.

Os dados apresentados revelam que o estudo piloto mostrou um ganho na amplitude
de movimento, aumento da for¢a muscular e melhora do equilibrio, com consequente melhora
no desempenho nos testes funcionais, em individuos de uma familia multigeracional com a
doengca de CMT1, submetidos a um novo protocolo de fisioterapia. Tais efeitos foram
comprovados atraves de testes e escalas validadas que sdo sensiveis para detectar estas
mudancas. De Franca Costa et al. (2018), em um estudo transversal, também utilizou a
maioria destas escalas de avaliacdo comparando individuos com CMT tipo 2 e grupo controle.

Durante avaliacdo da forca muscular, ap6s a PECMT, destaca-se o ganho significativo
nos musculos extensores e abdutores do quadril e dos musculos que movimentam o tornozelo.
Ainda pode-se evidenciar que apds o protocolo domiciliar, os musculos abdutores do quadril e
todos os grupos musculares envolvidos na movimentacdo do tornozelo mantiveram a forca
adquirida.

O protocolo foi eficaz no ganho de forca dos musculos do tornozelo, mesmo sendo
estes 0s primeiros e principais musculos acometidos na doenca. Bratti e Waltrick (2009)
relatam que os musculos fibular longo e curto sdo os principais musculos que fazem a eversao
do pé e um dos primeiros a sofrerem atrofia e fragueza muscular na doenca de CMT. Alguns
trabalhos relacionados & protocolos de reabilitagdo, como os de Chetlin et al. (2004),
Lindeman et al. (1999), Ramdharry et al. (2014) e EI Mhandi et al. (2011), também
apresentaram aumento da forca muscular do tornozelo, porém ndo testaram a forca dos
musculos eversores e inversores. Vale destacar que, este é o primeiro estudo realacionado a
protocolos de reabilitacdo na doenca de CMT que avaliou e exercitou a forca dos musculos
inversores e eversores do tornozelo.

Nem todos o0s grupos musculares proximais trabalhados no PECMT obtiveram

melhora. Possivelmente, os flexores e adutores de quadril e os extensores de joelho
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necessitem de um maior enfoque e maior tempo de tratamento para obter ganhos
significativos e isso pode ser confirmado de acordo com o estudo de Ramdharry et al., 2014
que obtiveram um aumento significativo da forca dos flexores de quadril com um protocolo
de tratamento de 4 sessdes por semana, durante 16 semanas de tratamento.

Em relagdo a resposta da forga aos exercicios domiciliares, pode-se perceber que 0s
masculos que ganharam forca na PECMT, como os abdutores do quadril e os masculos que
fazem a movimentacdo do tornozelo, ndo tiveram perda de forca na PDCMT. Isto pode ter
ocorrido porgue, apesar de exercicios para fortalecimento de masculos proximais tenham sido
contemplados no PDCMT, os pacientes podem ter enfatizado e intensificado os exercicios na
musculatura do tornozelo. Além disso, durante todo o protocolo os pacientes realizaram
atividades que trabalhavam de forma indireta a forca dos musculos, como por exemplo os
exercicios de propriocepcdo e atividades de desempenho funcional.

As atividades agregadas (propriocepcao e atividades de desempenho funcional) a forca
muscular, podem potencializar a melhora dessa variavel, assim como a realizagdo de
atividades especificas e bem orientadas podem otimizar a resposta terapéutica. Sendo assim,
sugere-se que o PECMT englobe as atividades voltadas para o ganho de forca da musculatura
do quadril, uma vez que esta musculatura é muito importante para marcha em pacientes com
CMT, os quais compensam a fraqueza distal gerando um aumento no esforco dos masculos
flexores do quadril, levando-os, muitas vezes, a fadiga e a limitacdo da amplitude de
movimento (ADM) (RAMDHARRY et al., 2014).

Em relacdo a amplitude de movimento articular do tornozelo (ADM) foi verificada
uma melhora significativa ap6s o PECMT, contudo, somente 0os musculos eversores e
inversores do tornozelo mantiveram a melhora do ganho ap6s os exercicios domiciliares. A
melhora da ADM ¢é um resultado claramente positivo, visto que os individuos tratados
apresentavam postura compensatoria, que pela reducdo ou perda da dorsiflexdo, se
posicionavam em anteversdao pélvica e hiperextensdo da coluna lombar gerando um
encurtamento severo do musculo ileopsoas (POLACHIN et al., 2015). A melhora da
flexibilidade do tornozelo e quadril apds PECMT certamente ira influenciar na melhora da
marcha, da forca muscular, do equilibrio e no desempenho funcional. Maggi et al. (2011)
utilizaram um programa de exercicios que incluiram exercicios de alongamento e
propriocepcao e relataram em seu estudo que o aumento da flexibilidade tem relacdo direta
com o equilibrio pois, durante a marcha, o aumento da flexibilidade do tornozelo gera uma

diminuicdo da flutuacdo da flexdo dorsal do pé na fase de contato inicial que,
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consequentemente, reduz a necessidade do aumento da flexdo de quadril e joelho fazendo
com que a contragdo muscular aconteca de uma forma mais favoravel. Eles também relataram
que essas melhorias funcionais sao energicamente favoraveis para a marcha e o equilibrio.

A perda da flexibilidade apo0s exercicios domiciliares mostra que essa variavel
necessita do acompanhamento constante de um profissional e que possivelmente, quando
realizada em domicilio, os pacientes ndo executem o alongamento de forma eficaz.
Ramdharry et al. (2014) e Chetlin et al. (2004) também utilizaram protocolos domiciliares em
seus estudos, porém nao avaliaram a flexibilidade.

Apbés o PECMT, os resultados do equilibrio estatico mostraram uma reducédo
significativa, no sentido latero-lateral, do DCoP e VCoP, tanto com olhos abertos como
fechados, o que significa uma reducdo da oscilacdo e melhora do equilibrio. Ja no sentido
antero-posterior, foi observada reducdo significativa somente na VCoP de olhos fechados.
Embora o protocolo aplicado tenha contemplado todos os masculos que movimentam o
tornozelo, possivelmente, a existéncia prévia de maior desequilibrio no sentido antero-
posterior, quando comparado ao sentido latero-lateral, tenha dificultado o ganho do equilibrio
estatico nessa direcdo. Essa hipotese pode ser ancorada pelo estudo de Franga Costa et al.
(2018) que compararam o equilibrio de individuos com CMT2 e grupo controle e verificaram
diferenga significativa no DCoP e VCoP somente no sentido antero-posterior. Portanto, a
melhora do equilibrio no sentido antero-posterior torna-se mais dificil de ser adquirida que no
sentido latero-lateral. As melhorias obtidas do equilibrio postural obtidas durante 0 PECMT
foram mantidas ap6s o PDCMT, possivelmente, pela manutencdo dos exercicios de
fortalecimento muscular e exercicios para ganho de propriocepgao.

Os resultados obtidos em relacdo ao equilibrio, ap6s 0 PECMT podem ser explicados
pelo ganho de forca muscular e flexibilidade adquiridos em varios grupos musculares. Melzer
et al (2005) relatam que programas de treinamento isolado de equilibrio sdo mais efetivos na
melhora dessa variavel que aqueles que contemplam exclusivamente exercicios indiretos para
o equilibrio, tais como: exercicios aerébios, de flexibilidade ou forca muscular, Eles afirmam
gue o treino isolado do equilibrio, assim como foi realizado nos PECMT e PDCMT deste
estudo, estimula os sistemas visual, vestibular, somatosensorial e muscular que estdo
envolvidos no controle postural. Ja Karikanta et al. (2007) encontraram em seu estudo sobre
equilibrio, melhores resultados em individuos que realizaram treino de equilibrio junto com a
forca, sugerindo que a combinagdo das modalidades dos exercicios pode contribuir para uma

maior eficacia no ganho de equilibrio. Durante este estudo, o treino de variaveis que
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indiretamente melhoram o equilibrio (exercicios aerébicos, de forca e de flexibilidade) foram
executadas adicionalmente ao treino direto do equilibrio em todas as fases do tratamento,
apresentando avancos no grau de dificuldade de execugdo em cada fase do tratamento.

O aumento significativo da pontuacdo da escala de Berg (EEB), ap6s o PECMT,
evidencia uma melhora no equilibrio. A manutencéo dessa resposta apdés o PDCMT pode ser
explicada pelos estudos de Linford et al. (2006), Osborne et al. (2001) e Akhbari et al. (2007).
Eles descreveram que durante o treino de equilibrio o tempo de reacdo muscular do fibular
longo e tibial anterior € modificado, pois hd uma resposta mais rapida desses musculos do
tornozelo em relagdo aos demais. Ainda ressaltam que, especialmente o musculo tibial
anterior sustenta de maneira mais prolongada essa rea¢do, mesmo ap0s 0 periodo de
destreinamento.

E importante ressaltar que a Escala de equilibrio de Berg é uma escala que avalia
atividades estaticas e dinamicas, enquanto que o TUG contempla quase que exclusivamente
atividades dinamicas. Os ganhos de forca e flexibilidade obtidos nesse estudo foram mais
evidenciados na musculatura que movimenta o tornozelo e isso, possivelmente, gerou
respostas eficazes nas atividades estaticas, uma vez que estas recrutam essa musculatura para
realizacdo de tal atividade. J& a musculatura que faz a movimentagdo de articulagcbes mais
proximais dos membros inferiores (joelho e quadril), possivelmente, estd mais envolvida com
atividades dindmicas, como sentar, levantar e deambular, atividades estas requeridas no TUG.
A reducdo do tempo na execu¢do do TUG, ap6s o PECMT, ndo se manteve com a execugado
do PDCMT. Este fato pode ser explicado pela auséncia de exercicios que envolvessem a
deambulacéo e a velocidade da marcha no PDCMT, atividades que sdo requeridas durante o
TUG.

Este ndo é o primeiro estudo que utiliza protocolos de intervencao fisioterapéutica para
pacientes com CMT. Em uma revisdo sistematica com metanalise publicada por Conrado et
al. (2016) foram incluidos somente cinco estudos sobre tratamento fisioterapéutico em CMT.
Os resultados dessa revisdo mostraram que os individuos estudados realizaram apenas um ou
dois tipos de exercicios nos seus protocolos. Desses estudos, dois utilizaram apenas exercicios
domiciliares (Chetlin et al., 2004 e Ramdharry et al., 2014) e os demais (Lindeman et al.
1995, Lindeman et al. 1999 e ElI Mhandi et al., 2011) utilizaram exercicios convencionais sem
a prescricdo de exercicios domiciliares.

Neste estudo foram realizados os dois tipos de intervengdo fisioterapéutica:

acompanhada pelo fisioterapeuta presencialmente e exercicios orientados domiciliares, e
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foram analisadas quais as variaveis apresentaram respostas mais significativas em relacdo a
estes dois tipos de intervengdo. Desta forma, percebeu-se quais foram os ganhos que se
mantiveram ap0s a intervencdo presencial e quais 0s que regrediram ap0s intervencao
domiciliar. Além disso, apesar do estudo ter incluido apenas individuos com a doenca de
CMT tipo 1, provavelmente, ele pode ser aplicado a todas os tipos de CMT, tendo em visa
que este protocolo foi idealizado a partir de déficits sensitivos e motores habitualmente

observados em todas as formas de doenca de CMT.
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7. CONCLUSAO

Pelo presente estudo, pode-se observar que individuos com CMT1, submetidos a um
programa especifico de fisioterapia, que tenha como objetivos o ganho de for¢ca muscular,
aumento de amplitude de movimento e a melhora da propriocepcdo, apresentam uma melhora
significativo sobre o equilibrio, forca, flexibilidade e desempenho funcional. E, apesar do
protocolo domiciliar ndo ter apresentado resultados tdo satisfatorios como o especifico, muitas
varidveis adquiridas como protocolo especifico ndo foram perdidas ap6s o protocolo
domiciliar. Com isso, observa-se a importancia da continuidade da fisioterapia para pacientes

com CMT, mesmo com as caracteristicas degenarativas da doenga.
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8 LIMITACOES E PERSPECTIVAS DO ESTUDO

Este estudo foi realizado no municipio de Pedrinhas-Se e uma série de fatores limitou
0 tamanho da amostra como por exemplo: a indisponibilidade de alguns individuos da familia
em participar de todas as etapas da pesquisa, relatando problemas familiares ou
impossibilidade de deslocamento para o referido local da pesquisa.

Apesar das dificuldades, reconhecemos o potencial cientifico deste estudo, que se
mostrou inovador e eficaz na melhora das respostas funcionais para os pacientes submetidos
aos protocolos propostos. A partir das varidveis estudadas neste estudo, acreditamos que
estamos contribuindo para a melhor compreensdo do tratamento de pacientes com CMT e
apesar do protocolo ter sido testado em individuos com CMT tipo 1, percebe-se que ele
também podera ser utilizado em pacientes com o tipo 2, tendo em vista que os déficts
funcionais decorrem da lesdo axonal que ambas as formas acabam por determinar.
Destacamos a importancia de novos estudos voltados para a aplicacdo e avaliacdo do efeito da
fisioterapia em um numero maior de pacientes com CMT e a realizacdo de um estudo de

coorte com esses individuos ja estudados.
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ANEXOS




ANEXO A

1.SENTADO PARA EM PE INSTRUCOES: Por favor, fique de pé. Tente ndo usar suas maos
como suporte.

() 4 capaz de permanecer em pé sem o auxilio das maos e estabilizar de maneira
independente

() 3 capaz de permanecer em pé independentemente usando as maos

() 2 capaz de permanecer em pé usando as mao apés varias tentativas

() 1 necessidade de ajuda minima para ficar em pé ou estabilizar

() 0 necessidade de moderada ou maxima assisténcia para permanecer em pe.

2. EM PE SEM APOIO INSTRUCOES: Por favor, fique de pé por dois minutos sem se
segurar em nada.

() 4 capaz de permanecer em pé com seguranga por 2 minutos

() 3 capaz de permanecer em pé durante 2 minutos com supervisao

() 2 capaz de permanecer em pe durante 30 segundos sem suporte

() 1 necessidade de vérias tentativas para permanecer 30 segundos sem suporte

() 0 incapaz de permanecer em pé por 30 segundos sem assisténcia .

Se 0 sujeito é capaz de permanecer em pé por 2 minutos sem apoio, marque pontuagao
maxima na situacdo sentado sem suporte. Siga diretamente para o item #4.

3. SENTADO SEM SUPORTE PARA AS COSTAS MAS COM OS PES APOIADOS
SOBRE O CHAO OU SOBRE UM BANCO INSTRUCOES: Por favor, sente-se com 0s bracos
cruzados durante 2 minutos.

) 4 capaz de sentar com seguranga por 2 minutos

) 3 capaz de sentar com por 2 minutos sob superviséo
) 2 capaz de sentar durante 30 segundos

) 1 capaz de sentar durante 10 segundos

) 0 incapaz de sentar sem suporte durante 10 segundos

AN AN AN S

. EM PE PARA SENTADO INSTRU(;OES: Por favor, sente-se.
) 4 senta com seguranga com 0 minimo uso das mao
) 3 controla descida utilizando as méaos
) 2 apdia a parte posterior das pernas na cadeira para controlar a descida
) 1 senta independentemente mas apresenta descida descontrolada
) 0 necessita de ajuda para sentar

e R N W W YN o

5. TRANSFERENCIAS INSTRUCOES: Pedir ao sujeito para passar de uma cadeira com
descanso de bragos para outra sem descanso de bra¢os (ou uma cama)

( ) 4 capaz de passar com seguranga com 0 minimo uso das maos

() 3 capaz de passar com seguranga com uso das méaos evidente

() 2 capaz de passar com pistas verbais e/ou supervisdo

() 1 necessidade de assisténcia de uma pessoa

(' ) 0 necessidade de assisténcia de duas pessoas ou supervisao para segurancga

6. EM PE SEM SUPORTE COM OLHOS FECHADOS INSTRUGOES: Por favor, feche os
olhos e permaneca parado por 10 segundos

() 4 capaz de permanecer em pé com seguranga por 10 segundos

() 3 capaz de permanecer em pé com seguranga por 10 segundos com supervisao
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() 2 capaz de permanecer em pé durante 3 segundos
() 1incapaz de manter os olhos fechados por 3 segundos mas permanecer em pé
(' ) 0 necessidade de ajuda para evitar queda

7. EM PE SEM SUPORTE COM OS PES JUNTOS INSTRUCOES: Por favor, mantenha os
pés juntos e permanega em pé sem se segurar

() 4 capaz de permanecer em pé com 0s pés juntos independentemente com seguranca por 1
minuto

() 3 capaz de permanecer em pé com 0s pés juntos independentemente com seguranga por 1
minuto, com supervisdo

() 2 capaz de permanecer em pé com 0s pes juntos independentemente e se manter por 30
segundos

() 1 necessidade de ajuda para manter a posi¢do mas capaz de ficar em pé por 15 segundos
com 0s pés juntos

() 0 necessidade de ajuda para manter a posicdo mas incapaz de se manter por 15 segundos

8. ALCANCE A FRENTE COM 0S BRACOS EXTENDIDOS PERMANECENDO EM PE
INSTRUCOES: Mantenha os bracos estendidos a 90 graus. Estenda os dedos e tente alcancar a maior
distancia possivel. (o examinador coloca uma régua no final dos dedos quando os bracos estdo a 90
graus. Os dedos ndo devem tocar a régua enquanto executam a tarefa. A medida registrada € a
distancia que os dedos conseguem alcancar enquanto o sujeito estd na maxima inclinacdo para frente
possivel. Se possivel, pedir ao sujeito que execute a tarefa com os dois bracos para evitar rotacdo do
tronco.

() 4 capaz de alcancar com confiabilidade acima de 25cm (10 polegadas)
() 3 capaz de alcancar acima de 12,5cm (5 polegadas)

() 2 capaz de alcancar acima de 5¢cm (2 polegadas)

() 1 capaz de alcangar mas com necessidade de supervisao

() 0 perda de equilibrio durante as tentativas / necessidade de suporte externo

9. APANHAR UM OBJETO DO CHAO A PARTIR DA POSICAO EM PE INSTRUCOES:
Pegar um sapato/chinelo localizado a frente de seus pés

() 4 capaz de apanhar o chinelo facilmente e com seguranca

() 3 capaz de apanhar o chinelo mas necessita supervisao

() 2 incapaz de apanhar o chinelo mas alcan¢a 2-5cm (1-2 polegadas) do chinelo e manter o
equilibrio de maneira independente

() 1incapaz de apanhar e necessita supervisdo enguanto tenta

( ) Oincapaz de tentar / necessita assisténcia para evitar perda de equilibrio ou queda

10. EM PE, VIRAR E OLHAR PARA TRAS SOBRE OS OMBROS DIREITO E
ESQUERDO INSTRUCOES: Virar e olhar para tras sobre o ombro esquerdo. Repetir para o direito. O
examinador pode pegar um objeto para olhar e colocé-lo atras do sujeito para encoraja-lo a realizar o
giro.

() 4 olha para tras por ambos os lados com mudanga de peso adequada

() 3 olha para tras por ambos por apenas um dos lados, o outro lado mostra menor mudanca
de peso

() 2 apenas vira para os dois lados mas mantém o equilibrio

(' ) 1 necessita de supervisdo ao virar

() 0 necessita assisténcia para evitar perda de equilibrio ou queda.

11. VIRAR EM 360 GRAUS INSTRUCOES: Virar completamente fazendo um circulo
completo. Pausa. Fazer o mesmo na outra diregdo
() 4 capaz de virar 360 graus com seguranca em 4 segundos ou menos
() 3 capaz de virar 360 graus com seguranca para apenas um lado em 4 segundos ou menos
() 2 capaz de virar 360 graus com seguranga mas lentamente
() 1 necessita de supervisdo ou orientagdo verbal
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(' ) O necessita de assisténcia enquanto vira.

12. COLOCAR PES ALTERNADOS SOBRE DEDGRAU OU BANCO PERMANECENDO
EM PE E SEM APOIO INSTRUCOES: Colocar cada pé alternadamente sobre o degrau/banco.
Continuar até cada pé ter tocado o degrau/banco quatro vezes.

() 4 capaz de ficar em pé independentemente e com seguranca e completar 8 passos em 20
segundos

() 3 capaz de ficar em pé independentemente e completar 8 passos em mais de 20 segundos (
) 2 capaz de completar 4 passos sem ajuda mas com supervisdo

() 1 capaz de completar mais de 2 passos necessitando de minima assisténcia

(' ) O necessita de assisténcia para prevenir queda / incapaz de tentar

13. PERMANECER EM PE SEM APOIO COM OUTRO PE A FRENTE INSTRUCOES:
(DEMOSTRAR PARA O SUJEITO) Colocar um pé diretamente em frente do outro. Se vocé perceber
gue ndo pode colocar 0 pé diretamente na frente, tente dar um passo largo o suficiente para que o
calcanhar de seu pé permaneca a frente do dedo de seu outro pé. (Para obter 3 pontos, 0 comprimento
do passo podera exceder o comprimento do outro pé e a largura da base de apoio pode se aproximar da
posicao normal de passo do sujeito).

() 4 capaz de posicionar o pé independentemente e manter por 30 segundos

() 3 capaz de posicionar o pé para frente do outro independentemente e manter por 30
segundos

() 2 capaz de dar um pequeno passo independentemente e manter por 30 segundos

() 1 necessidade de ajuda para dar o passo mas pode manter por 15 segundos

() 0 perda de equilibrio enquanto da o passo ou enquanto fica de pé

14. PERMANECER EM PE APOIADO EM UMA PERNA INSTRUCOES: Permaneca
apoiado em uma perna o quanto vocé puder sem se apoiar

() 4 capaz de levantar a perna independentemente e manter por mais de 10 segundos

() 3 capaz de levantar a perna independentemente e manter entre 5 e 10 segundos

() 2 capaz de levantar a perna independentemente e manter por 3 segundos ou mais

() 1 tenta levantar a perna e é incapaz de manter 3 segundos, mas permanece em pé
independentemente

() 0 incapaz de tentar ou precisa de assisténcia para evitar queda

() PONTUACAO TOTAL (méaximo = 56)
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ANEXO B

Quadro 2. Escala de Mobilidade e Equilibrio de Tinetti (1996)

- L. Teste do Equilibrio

InstrucBes iniciais: o individuo fica sentado em uma cadeira rigida e sem bragos. As seguintes manobras sao
testadas: 3

1. Equilibrio sentado
Inclina-se ou desliza na cadeira = 0
Estavel, seguro = 1
2. Erguer o corpo
Incapaz sem ajuda =0
Capaz, usa os bragos para ajudar = 1
Capaz sem usar os bragos = 2

. Tentativas de erguer-se
Incapaz sem ajuda =0
Capaz, precisa de mais de uma tentativa = 1
Capaz de se erguer na primeira tentativa = 2

4. Equilibric imediato na postura vertical (primeiros 5 segundos)
Instivel {cambaleia, move os pés, inclina o tronco) = 0
Estdvel, mas usa o andador ou outro tipo de apoio = 1
Estavel sem usar e andador ou outro tipo de apoio = 2

5. Equilibrio na postura vertical
Instdvel = G

Estavel, mas a postura é larga {calcanhares mediais sepazados em mais de 10 cm) e usa uma bengala ou outro
tipo de apolo =1
Postura estreita ¢ estdvel sem apoio = 2

w

6. Empurrar (individuo em posigio méxima com os Pés o mais junto possivel; o examinador empurra
ligeiramente o esterno do individue, com a palma da mdo, 3 vezes)

Comega a cair =0
Cambalela, segura-se, consegue manter o equilibrio = 1
Estdvel = 2

7. Othos fechados (na posigio méxima n® 6)
Instavel = 0
Estavel = 1

8. Giro em 360°
Passos continuos = 0
Passos interrompidos = 1
Passos instavels (segura-se, cambatela) = 2

9. Sentado .
Inseguro {julga incorretamente a distancia, cai na cadeira) = 0
Usa os bragos ou nio, em um movimento suave = 1
Seguro, movimento suave = 2
Pontuagdo do equilibrio: 16~

11 Testes do Andar g
Instrugdes iniciais: o individuo fica em pé junto com o examinador, anda por um corredor ou atravessa a sala,
primeiro em ritmo usual, depols volta em um ritmo rapido, mas seguro {acessérios usuais para o andar)
10. Inicio do andar (imediatamentte apés o sinal para comegar)

Hesltacdo ou tentativas maltiplas de comegar = 0
Auséncia de hesitagio = 1
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11. Altura e comprimento do passa
A. Balango do pé direito
Nio ultrapassa o pé esquerdo com um passo =
Ultrapassa o pé esquerdo =1
O pé direito n#o sai completamente da chdoe durante o passo =0
O pé direito sai completaraente do chio = 1
B. Balango do pé esquerdo
Nao ultrapassa o pé direito com um passo = 0
Ultrapassa o pé direito=1
O pé esquerdo nio sai completamente do ¢hio durante o passo = Q
O pé esquerdo sai completamente do chio=1
12. Simetria do passo
: O comprimento dos passos direito € esquerdo ndo € igual (estimativa) = 0
O comprimento dos passos direito e esquerdo parece igual = 1
13. Continuidade do passo
Paradas ou interrupcdes entre os passos = 0
Os passos parecem continmos = 1

TrajetGria {estimada em relacfo as lajotas do chao, com 30 cm de didmetro; observar a excursfo de 30 cm em
cerca de 3 m do percurso) :

Desvio acentuado = 0
Desvio brando/moderado ou uso de acessério para o andar = 1
Linha reta, sem acessorio para o andar = 2
15. Tronco
Inclinagao acentuada ou uso de acessorio para o andar = 0
Sem inclinagdo, mas flexiona os joelhos, tem dor nas costas ou abre os bragos enquanto anda = 1
Sem indlinacdo, sem flexdo dos joelhos, sem uso dos bragos, sem acessério = 2
16. Largura do passo
Calcanhares separados = 0

14

3

Os calcanhares gquase se tocam durante a marcha = 1

Pontuacgio no andax: 12
Pontaac¢fo no equilibrio e no andar: 128




ANEXO C

TABELA DO ESCORE CMTNS QUE AVALIA O GRAU DE SEVERIDADE DA
PROGRESSAO DA DOENCA

PACIENTE ID IDADE ESCORE TEMPO DE INICIO CMT
o- 14 75 18 35 anos
Oo1-10 48 26 36 anos
O1r-14 36 22 22 anos
01 -25 47 16 17 anos
O1-35 41 12 11 anos
0T -41 45 21 37 anos
0T — 49 43 6 6 anos
IV-5 18 13 5 anos
V-8 28 16 19 anos
IV—-13 13 25 8 anos
V-14 12 23 5 anos
IV-18 19 11 Nega sintomas
V-2 13 12 5 anos
Iv-32 16 9 6 anos
IV -39 7 6 1l ano
IV—44 11 17 5 anos
IV -50 13 11 7 anos
IV-52 11 14 3 anos
IV-54 20 10 13 anos
IV -57 14 14 2 anos
IV —-59 10 9 5 anos

Fonte: NEVES (2011)



ANEXO D

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Eu, , abaixo-assinado, autorizo o prof. Dr.

Adriano Antunes de Souza Araujo, e sua orientanda Catarina Andrade Garcez Cajueiro a
desenvolver a pesquisa abaixo descrita: 1-Titulo: Proposta de tratamento fisioterapéutico para
individuos com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1: Elaboracdo e aplicagdo de um
protocolo 2-Objetivo: Desenvolver um protocolo de tratamento fisioterapéutico especifico
para individuos com a doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 2 e avaliar seus efeitos. 3-
Descricdo dos procedimentos: Os individuos serdo avaliados num momento inicial e em
seguida passardo por um programa de tratamento fisioterapéutico durante 8 semanas e em
seguida serdo reavaliados. 4-Desconfortos e riscos esperados: ndo adaptacdo do paciente ao
tratamento, aumento do trabalho respiratorio, pode ocorrer cansaco. Fui devidamente
informado dos riscos acima descritos e de qualquer risco ndo descrito, ndo previsivel, porém
que possa ocorrer em virtude da pesquisa, sendo de inteira responsabilidade dos
pesquisadores. 5-Beneficios esperados: que 0s pacientes possam minimizar as sequelas
decorrentes da progressao da doenca, promovendo uma melhor qualidade de vida. 6-
Informacdes: os participantes tém a garantia de que receberdo respostas a qualquer pergunta e
esclarecimento de qualquer duvida quanto aos assuntos relacionados a pesquisa. Também o
pesquisador supracitado assume o compromisso de fornecer informagdes atualizadas obtidas
durante a realizacdo do estudo. 7-Retirada do consentimento: o voluntario tem a liberdade de
retirar seu consentimento a qualquer momento e deixar de participar do estudo, nao
acarretando nenhum dano ao voluntario. 8-Aspecto Legal: elaborado de acordo com as
diretrizes e normas regulamentadas de pesquisa envolvendo seres humanos, atendendo a
Resolugdo n° 196, de 10 de outubro de 1996, do Conselho Nacional de Saude do Ministério
de Salude - Brasilia — DF. 9-Confiabilidade: os voluntarios terdo direito a privacidade. A

identidade do participante ndo sera divulgada. Porém, os voluntarios assinardo o termo de
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consentimento para que os resultados obtidos possam ser apresentados em congressos e
publicacdes. 10-Quanto a indenizacdo: ndo ha danos previsiveis decorrentes da pesquisa,
mesmo assim fica prevista indenizacdo, caso se faca necessaria. ATENCAO: a participacio
em qualquer tipo de pesquisa € voluntaria. Em caso de duvidas quanto aos seus direitos, ndo
hesite em solicitar esclarecimentos a cobrar através do telefone do pesquisador(079) 9979-48-
87, a qualquer momento.

Aracaju, de de 20

ASSINATURA DO VOLUNTARIO

ASSINATURA DO PESQUISADOR

Pesquisadores:
Prof. Dr. Adriano Antunes de Souza Araujo
Contat0:9192-4545 / adrianoasa7 @hotmail.com

Dr. Eduardo Luis de Aquino Neves

Contato: 9982-1466 / eduardoaquinoneves@hotmail.com

Catarina Andrade Garcez Cajueiro
Contato: (79) 9979-48-87 / andradecata@hotmail.com
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ANEXO F
Protocolo Especifico de Fisioterapia para CMT (PECMT)

Antes de iniciar as séries de alongamento, fortalecimento e propriocepgdo propostos,
os individuos deverao realizar um aquecimento no qual compreende: subida e descida
de escada e rampa (cinco vezes) e pedalar em bicicleta ergométrica (durante cinco
minutos). Em seguida, com o individuo em sedestacéo, com os pés sobre bola cravo (6
cm de diametro) iniciar uma pressao para liberacdo de fascia plantar.

FASE 1

A

Alongamento de isquiostibiais em decubito dorsal com faixa, realizando flexdo de

quadril com extenséo de joelho.

B- Alongamento de eversores, inversores, flexores plantares e dorsiflexores com faixa em
sedestacéo.

C- Alongamento de triceps sural, em pé com joelho em extensdo e em seguida,
semiflexao.

D- Alongamento de quadriceps e iliopsoas em pé, com flexdo de joelho, contracdo de
gluteo e apoio para a execucao.

E- Fortalecimento de gluteo em decUbito dorsal, realizando elevacdo do quadril com
joelhos flexionados e pé apoiados em superficie estavel (ponte).

F- Fortalecimento de dorsiflexores e eversores em sedestacdo realizando o movimento
contra a resisténcia de faixa elastica.

G- Fortalecimento de quadriceps em sedestacdo, realizando extensdo de joelho, com carga.

H- Fortalecimento de isquiotibiais em pé, realizando flexdo de joelho, com carga.

I- Propriocepcdo em tabua proprioceptiva, em pé, realizando flexdo plantar e dorsiflexdo
durante dois minutos.

J- Apoio unipodal em superficie estavel com e sem feedback visual.

K- Sentar e levantar sobre bola ou cadeira, com e sem apoio.

FASE 2

A-Liberacdo de fascia plantar com bola cravo (1min30s).

B-Alongamento de triceps sural e isquiostibiais em pé sobre uma rampa (1min30s).

C- Alongamento de quadriceps e iliopsoas em pé, com flexdo de joelho, contracdo de gluteo e
apoio para a execucgdo (na parede) (1min30s).

D-Alongamento de isquiotibias em decubito dorsal com faixa, realizando flexdo de quadril
com extenséo de joelho (1min30s).

E-Fortalecimento de quadriceps, gliteo e posteriores em decubito dorsal, realizar ponte
sensibilizada com apoio bipodal na parede ou ponte simples com isometria ou ponte simples
com apoio unipodal e extensdo de perna contralateral (3x10).

F-Fortalecimento de quadriceps em sedestacdo, realizando extensdo de joelho, com carga
(3x15).
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G-Fortalecimento de isquiotibiais em pé, realizando flexao de joelho, com carga (3x15).
H-Fortalecimento de abdominal em decubito dorsal com flexdo de membros inferiores sobre
bola (3x10).
I-Agachamento com apoio de um membro superior (se conseguir, realiza sem apoio) sobre
espuma (3x10).
J-Sentar e levantar sobre cadeira, com apoio (3x10).
K-Realizar avanco sobre disco proprioceptivo (bolha) em degrau (3x10 cada membro).
L-Apoio unipodal em superficie estavel com e sem feedback visual (1min30s).
M-Propriocep¢do em tébua proprioceptiva, em pé (alternar posicionamento) (3
minutos).
N- Em pé sobre disco proprioceptivo (bolha) durante dois minutos.

Fase 1 (ilustracdes)

Liberacdo de fascia plantar
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FASE 2
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ANEXO G

Protocolo Domiciliar de Fisioterapia para CMT (PDCMT)

Antes de iniciar as séries de alongamento, fortalecimento e propriocep¢do propostos, 0s
individuos deverdo, em sedestacdo, com 0s pés sobre bola cravo (6 cm de didmetro) iniciar
uma pressao para liberacao de fascia plantar.

A- Alongamento de isquiotibias em decubito dorsal com faixa, realizando flexdo de
quadril com extensdo de joelho.

Alongamento de eversores, inversores, flexores plantares e dorsiflexores com faixa em
sedestacdo.

Alongamento de triceps sural, em pé com joelho em extensdo e em seguida,
semiflexao.

Fortalecimento de gluteo em decubito dorsal, realizando elevacdo do quadril com
joelhos flexionados e pé apoiados em superficie estavel (ponte).

E- Sentar e levantar de uma cadeira, com e sem apoio.

F- Apoio unipodal em superficie estavel com e sem feedback visual (1min30s).

©

C

D

Liberacdo de fascia plantar
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CAPITULO VIII

ARTIGO: Physiotherapy in individuals with Charcot-Marie-

Tooth type 1 disease: protocol elaboration and application.
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Physiotherapy in individuals with Charcot-Marie-Tooth type 1 disease:

protocol elaboration and application.

Abstract

Purposer. Charcot-Marie-Tooth disease is a hereditary polyneuropathy that affects sensitive
and motor fibers, having a prevalence of 1:2,500. Its main clinical manifestations are atrophy
and muscle weakness, associated to sensibility decrease, loss of tendon reflexes and
proprioception impairment. The two most frequent types are CMT1, demyelinating, and
CMT2, caused by axonal degeneration. Literature data show that individuals with CMT
disease present impairment of strength, joint amplitude, balance and functionality. The
objective of this study was to develop a protocol of physiotherapy treatment specific for
individuals with Charcot-Marie-Tooth type 1 disease.

Materials and Methods: Was performed a pilot clinical trial, open, with random distribution
by anamnesis, kinect-functional evaluation and application of a specific protocol for
physiotherapeutic intervention (CMTSP) in individuals with CMT1 disease of the same
family from Pedrinhas/Sergipe/Brazil. The sample was made of 7 adult individuals with
CMT1, during 24 physiotherapy sessions. After the application of CMTSP program, patients
started being oriented to perform an oriented home-based exercise program (CMTHP). Every
patient was evaluated in an initial moment (EV1), in 8" week, when CMTSP finished (EV2)
and after six months of finishing home-based treatment (CMTHP) (EV3). Muscle strength
was assessed through a manual dynamometer, ankle range of motion was measured through a
flexometer and balance, through a Footwork stabilometer and a Berg balance scale.
Functional assessment was measured by the Timed up and go test (TUG).

Results: There was statistically significant difference between EV1 and EV2 for strength in
every assessed muscle (dorsiflexors: p = 0.00004, plantar flexors: p = 0.0138, inversors: p =
0.007 and investing muscles: p = 0.0048); for the VCoP (Velocity of Center of Pressure) of
stabilometry, in the anteroposterior direction for closed and open eyes, respectively
(p=0,1990; p=0,1990, p=0,045, p=0,374); for Berg balance test (p=0.0216) and TUG
(p=0.0090). Regarding CMTHP, TUG (p=0.0140) presented an increase in test duration when
compared to CMTSP. Berg balance scale (p=0.0544) showed a conservation of balance when
compared to CMTSP.
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Conclusion: individuals with CMT1 subjected to a specific physiotherapy program presented
significant gains in muscle strength, flexibility in ankle motion and better performance in
functional tests. Oriented home-based exercises did not present satisfactory results such as

those performed under professional supervision.

Keywords: Neuropathy. Charcot-Marie-Tooth Disease. Physiotherapy. Rehabilitation

*Corresponding author. Msc. Catarina Andrade Garcez Cajueiro. Health Sciences Post-
Graduate Program,  Aracaju, SE, Brazil. Tel.: +55 (79) 3194-6622. E-mail:

andradecata@hotmail.com.

88



1 Introduction

Charcot-Marie-Tooth disease (CMT) is a sensitive and motor hereditary
polyneuropathy that causes weakness and muscle atrophy in extremities, followed by feet and
hands deformities, loss of tendon reflexes and proprioception impairment (LOUWEREN J.
2018; LEI SHI et al., 2018).

CMT disease can be classified into three large categories: type 1 (CMT1), type 2
(CMT?2) intermediate CMT. CMT type 1 disease is the most common, answering for 50% of
cases and groups the demyelinating forms, autosomal dominant with important decrease of
nervous conduction velocity. CMT type 2 disease (CMT?2) is the second most common type,
representing 20% of the cases, with nervous conduction velocity close to normality and
primary impairment in axon. The intermediate type disease presents a motor nerve conduction
velocity between 25-46 m/s (BEALS et al. 2008; BARRETO et al., 2016).

Although genetically heterogeneous, CMT disease manifests phenotypically in a
similar way, but with distinct progress even among individuals from the same family. With a
variable starting age, but usually between the first and second decade of life, CMT disease
manifests initially with a distal muscular atrophy condition that leads to feet weakness and
deformities, symmetrically. Muscles of the anterolateral compartment of the leg are preferably
affected, but, with the disease evolution, the posterior compartment also presents hypotrophy.
Thus, individuals with CMT develop limitations and compensations that can be seen during
gait, such as: decrease of motor acts execution velocity, postural instability and increase in
risk of falls (JOHNSON et al., 2014).

Pareyson and Marchesi, in 2009, reported the importance of exercises of stretching
and muscle strengthening for people with CMT disease, albeit ideal modality and intensity of
these exercises have not been widely stablished yet. Until now, there are no guidelines on the
physiotherapeutic treatment for people with CMT (CUP et al., 2007). The objective of this
study was to develop a physiotherapeutic treatment protocol specific for individuals with
Charcot-Marie-Tooth type 1 disease, from the acknowledge of the deficit these individuals

present during disease progression.
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2. Methods
2.1. Sample and Ethical Consideration

A pilot clinical trial was performed, by anamnesis, kinect-functional evaluation and
application of a physiotherapeutic care protocol of individuals with clinical condition and
electrophysiological study compatible with CMT1 disease, from the same multigenerational
family, in the city of Pedrinhas/Sergipe/Brazil. Every individual partaking the research had a
neuropathy score (CMTNS). Were excluded individuals presenting acute or chronic
pulmonary disease, cognitive or psychiatric changes associated, severe or poorly controlled
arterial hypertension, cardiac insufficiency, chronic kidney disease, severe systemic disease,
diabetes mellitus, pregnant women, active smokers and alcoholics, or in use of drugs that
might cause peripheral neuropathies. The research project was approved by the Human
Beings Research Ethics Committee of Universidade Federal of Sergipe (CAAE protocol
number: 71978017.8.0000.5546).

Sample was made of a group of 7 adult individuals with CMTL1, of both genders, aged
between 16 and 65 years, which took part in a specific physiotherapy program directed to
CMT (CMTSP). Immediately after the period of specific exercises program (CMTSP), made
of 24 physiotherapy sessions, patients started being oriented to perform a home-based
exercise program (CMTHP) (Attachment G). This program also presented exercises with the
same goals of the specific program.

Every patient was evaluated, before starting the program, in an initial moment (EV1),
in the 8" week, when CMTSP finished (EV2), and six months after the end of home-based
treatment (CMTHP) (EV3). During CMTSP, were performed 3 physiotherapy sessions per
week, in a period of 8 weeks, each session with a duration of about 60 minutes, adding up to
24 sessions. Determining the amount of sessions, duration and time based of papers published
by MAGGI et al., 2011, MHANDI et al., 2008 and KNAK et al., 2017, that also were pilot
studies with exercises protocols for individuals with CMT. After applying the proposed
protocol (CMTSP), was performed a comparison between EV1 and EV2. Then, patients
performed the CMTHP and, after that, we compared EV2 and EV3. In addition, was made a
comparison between EV1 and EV3.
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2.2 Physiotherapy protocol

Before proposed stretching, strengthening and proprioception series, the individuals
performed warming-up exercises, comprehending of running up and down stairs and ramp
(five times) and pedaling a stationary bicycle (for five minutes). Shortly after, with the
individuals in sedestation, were performed active exercises to release the plantar fascia with
spikey ball (6 cm diameter). The physiotherapeutic intervention protocol was split into two
phases: the first one was during the 10 first sessions; and the other one was during the last 14
sessions.

First phase protocol began with lower limbs passive stretching exercises. The main
muscle groups stretched were hamstrings, eversors, inversors, plantar flexors, dorsiflexors,
sural triceps and iliopsoas. After stretching series, patients performed muscle strengthening.
Every strengthening were performed in three series of 10 repetitions and the main groups that
worked out were glutes, dorsiflexors, eversors, quadriceps and hamstrings. At the end of this
stage were performed proprioception exercises in a proprioceptive balance board.

Phase 2 physiotherapeutic intervention began in the 11™ session and lasted until 24",
when patients completed treatment. Second phase protocol started with sural triceps,
hamstrings, quadriceps and iliopsoas passive stretching exercises and glutes, quadriceps and
posterior thigh strengthening. In phase 2, every exercise was executed with the same amount

of series and repetitions of first stage.
2.3 Muscle strength evaluation

Evaluation of muscle strength was performed in dorsiflexor plantar flexor, inversors
and eversors feet muscles, through a digital manual dynamometer (micro FET 2TM, Hoggan,
USA) and isometric strength calculated in kilogram force (Kgf). Three measures were taken
and the arithmetic mean calculated between the three numbers obtained (Van der Ploeg &
Oosterheris, 2001).

2.4 Balance evaluation

To assess static body balance, were analyzed area of ellipse displacement of center of

pressure (DCoP) and the mean velocity of body’s center of pressure (VCoP), in both groups,
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for antero-posterior (AP) and latero-lateral (LL) direction. Three attempts were made with
open eyes and other three with eyes closed. Then, was calculated the arithmetic mean of these
three records. During this test realization, the subject was positioned in orthostatic position on
the stabilometry board, being oriented to set their feet parallel and look ahead, to a fixed point
in the wall.

This conscious weight distribution was recorded by an Arquipélago® brand
stabilometry (Footwork, Brazil), consisting a board connected to a computer to measure
pressure exerted by feet through a computerized pressure acquisition (CPA) system, that aims
to visualize oscillations in the center of pressure (COP) of lower limbs. The stabilometry
board used has dimensions of 700 X 600 mm, with an active surface of 475 X 430 mm and
2,544 sensors. It was connected to a computer with a 6.2G HV processor, 4 GB RAM
memory, 500 GB hard drive and Footwork software, that analyzed the data obtained. To these
orthostatic recordings, was used a 5 Hz data acquisition frequency, collecting, thereby, 100
readings in each evaluation. Recording time was of 15 seconds, with an interval of 30 seconds

between evaluations.

2.5 Range of motion evaluation

Passive and active range of motion were evaluated using a flexometer from Sanny
brand and the joint evaluated was ankle. In ankle joint, the movements evaluated were

dorsiflexion, plantar flexion, inversion and eversion.

2.6 Functional tests

To assess functional performance, was performed Timed Up & GO (TUG), in which,
individual stood up from seated position, walked 3 minutes forward, returned to the chair and
sat down again, the chair had backrest, with adjustable height between 43 to 46 cm from floor,
do that knees were in a 90 angle and feet standing on the ground. Individuals walked in the
fastest and safer speed for them and time recorded in seconds (PODSIADLO &
RICHARDSON, 1991).
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2.7 Dynamic Balance

To assess dynamic balance performance, was applied Berg balance scale, using 14
items related to daily life activities, classified from 0 to 4, with O pointing out that the
individual is unable to perform the task and 4, that the subject meets fully the most difficult
criteria to perform the task. The best score possible is 56 points (BERG et al, 1992).

2.8 Statistical Analysis

Statistical analysis was performed in a descriptive and analytical manner. Initially,
data was tabled and means and percentages were determined. Comparative analysis between
the three evaluations was performed after Shapiro-Wilk test for normality to classify data as
parametric and non-parametric. Following, were used Student or Wilcoxon paired tests, for
which was used the Bioestat version 5.3 software, stablishing a confidence interval of 95%

(p<0.05). Continuous variables were expressed by mean and standard deviation.

3. Results

Final sample was made of 7 adult individuals with CMT1 disease (GCMT1), being 6
female individuals and 1 male, from the same family (age: 40.42+12.31 years, height:
1.60£0.5 m, weight: 69.30+11.53, BMI: 26.85+4.31) (Table 1). The neuropathy score
(CMTNS) mean was of 13.00£3.00, being that 28% of the individuals had light score, 72%,

moderate score, and none presented severe score in the study (Table 1).
INSERT TABLE 1
Regarding muscle strength, there was statistically significant difference to
dorsiflexors, plantar flexors, inversors and eversors muscles after CMTSP. After CMTHP,

these muscles kept a strength gain in relation to what they had before applying the protocol, as
observed when comparing EV1 X EV3 (Table 2).
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INSERT TABLE 2

After application of CMTSP, individuals showed significant decrease of VCoP and
DCoP in the latero-lateral direction, both when with eyes open and closed. In the antero-
posterior direction, there was significant decrease only to VCoP and during closed eyes. After
CMTHP, just DCoP, in the antero-posterior direction and with eyes open, presented

significant difference when compared to EV1 (Table 3).

INSERT TABLE 3

In Berg balance scale is possible to observe that, after CMTSP, there was a significant
increase in the score. Regarding TUG, there was statistically significant decrease in test
duration after CMTSP. After CMTHP, Berg remained unchanged and was observed
significant increase in TUG test duration. When comparing EV1 to EV3, Berg did not present
significant difference and a significant difference in TUG duration was observed, between
first and third evaluation (Table 4).

INSERT TABLE 4

4 Discussion

CMT disease causes strength loss and sensitivity deficit mainly in distal segments of
lower limbs. These amendments are responsible for the patient’s clinical condition, that
include changes of balance, gait and, consequently, functionality. At this time, there is not, in
the literature, a rehabilitation program widely accepted and direct to CMT patients. Aiming to
obtain better results in the rehabilitation of these individuals, was created a program with the
objectives of increasing muscle strength, joint range and train proprioception.

The presented data reveal an increase of muscle strength, gain in joint range of motion
and balance improvement, with consequent improvement of performance in functional tests,
in individuals of a multigenerational family with CMT1 disease, subject to a new
physiotherapy protocol. Such effects were proved by tests and validated scores sensible to
detect these changes. De Franca Costa et al. (2018), in a cross-sectional study, also used most

of these evaluation scores comparing CMT type 2 individuals and control group.
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During muscle strength evaluation, after CMTSP, stands out the significant gain in
muscles that move ankle. Moreover, we can highlight that after home-based protocol, the
muscles that move ankle maintained the acquired strength.

The protocol was successful in strength gain of ankle muscles, even though these are
the muscles affected earlier in CMT disease. Bratti and Waltrick (2009) report that short and
long fibular muscles are the main muscles that do foot eversion and one of the first to suffer
atrophy and muscle weakness in CMT disease. Some works related to rehabilitation protocols,
like the ones from Chetlin et al. (2004), Lindeman et al. (1999), Ramdharry et al. (2014) and
El Mhandi et al. (2011), also showed an increase in ankle’s muscle strength, but did not test
strength of eversors and inversors muscles. Worth pointing out that this is the first study
related to rehabilitation protocols of CMT disease that evaluated and exercised inversor and
eversor muscles.

About strength performance after home-based exercises, notes that the muscles that
gained strength in CMTSP, like the ones that move the ankle, did not have any loss in
CMTHP. This may have occurred because, although exercises for proximal muscles
strengthening were included in CMTHP, patients might have emphasized and intensified
exercises in ankle muscles. Besides that, during the protocol, patients performed activities that
indirectly worked on muscle strength, such as proprioception exercises and functional
performance activities.

On joint range of motion (ROM), was verified significant improvement after CMTSP,
however, only ankle eversors and inversors muscle maintained gain improvement after home-
based exercises. ROM improvement is clearly a positive result, since treated individuals
presented a compensatory posture, which due to decrease or loss of dorsiflexion, positioned
themselves in pelvic anteversion and lumbar spine hyperextension leading to a severe
shortening of iliopsoas (POLACHIN et al., 2015). Improvement in ankle flexibility after
CMTSP certainly influences in improvement of gait, muscle strength, balance and functional
performance. Maggi et al. (2011) used an exercise program that included stretching and
proprioception exercises and reported, in their study, that flexibility increase has direct
relation to balance, because, during gait, a flexibility increase of ankle generates a decrease of
foot’s dorsal flexion flotation in the initial contact stage which, consequently, lowers the need
of increasing hip and knee flexion, so that muscle contraction occurs in a more favorable way.
They also reported that functional improvements are energically favorable for gait and

balance.
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Loss of flexibility after home-based exercises show that this variable requires constant
monitoring of a professional and that, possibly, when performed at home, patients do not
perform stretching effectively. Ramdharry et al. (2014) and Chetlin et al. (2004) also used
home-based protocols in their studies, but did not assess flexibility.

After CMTSP, static balance results showed a significant decrease, in latero-lateral
direction, DCoP and VCoP, with eyes open or closed, meaning a decrease of oscillation and
balance improvement. Yet, in antero-posterior direction was observed a significant decrease
only in VCoP of eyes closed. Although the applied protocol included every muscle that move
the ankle, possibly, the previous existence of higher unbalance in antero-posterior direction,
when compared to latero-lateral direction, have hampered the gain of static balance in this
direction. Such hypothesis is founded by study of Franca Costa et al. (2018) which compared
balance of infividuals with CMT2 and control group, and noticed significant difference in
DCoP and VCoP only in antero-posterior direction. Therefore, balance improvement in
antero-posterior direction becomes harder to be acquired than in latero-lateral direction.
Improvements of postural balance obtained during CMTSP were sustained after CMTHP,
possibly due to conservation of muscle strengthening and proprioception gain exercises.

The results obtained in relation to balance, after CMTSP, can be explained by the
muscle strength and flexibility gain, acquired in several muscle groups. Melzer et al. (2005)
states that isolated balance-training programs are more effective to improve such variable than
those that exclusively comprehend indirect exercises for balance, such as aerobic, flexibility
and muscle strengthening exercises. They assure isolated balance training, as was performed
in CMTSP and CMTHP during this study, stimulates the visual, vestibular, somatosensory
and muscular systems involved in postural control. Furthermore, Karikanta et al. (2007)
found, in their study on balance, better results in individuals that performed a training
combining balance and strength, suggesting that this combination of exercises modalities can
contribute to a better efficacy in balance gain. During this study, training variables that
indirectly improve balance (aerobic, strength and flexibility exercises) were executed
additionally to direct balance training in stage of treatment, presenting advances in difficult
degree of execution in each treatment stage.

Significant improve of Berg balance scale (BBS), after CMTSP, highlights an
improvement of static and dynamic balance. Maintaining this gain after CMTHP can be
explained by the studies of Linford et al. (2006), Osborne et al. (2000) and Akhbari et al.

(2007). They described that, during balance training, time of muscle reaction of long fibular

96



and anterior tibial is modified, because there is a faster response of these ankle muscles in
relation to the others. In addition, reinforce that, especially the anterior tibial muscle, sustain
this reaction longer, even after detraining period.

It is important noting that BBS is a score that assess static and dynamic activities,
meanwhile TUG encompass almost exclusively dynamic activities. Strength and flexibility
gains obtained in this study were more evidenced in ankle muscles, which, possibly,
generated efficient responses in static activities, since they recruit this musculature to perform
such activity. Whereas the musculature that moves joints more proximal to lower limbs
(knees and hips), possibly is more involved in dynamic activities, such as seating, standing up
and wandering, activities required in TUG. The decrease in time in TUG execution, after
CMTSP did not maintain with the execution of CMTHP. This fact can be explained due to the
absence of exercises that involved wandering and gait speed in CMTHP, activities required
during TUG.

This is not the first study that uses physiotherapeutical intervention protocols for CMT
patients. In a systematic review with meta-analysis published by Conrado et al. (2016) were
included only five studies on physiotherapeutic treatment in CMT. Results of this review
showed that the studied individuals performed just one or two types of exercise in their
protocols. From these studies, two used only home-based exercises (Chetlin et al., 2004 e
Ramdharry et al., 2014) and the others (Lindeman et al. 1995, Lindeman et al. 1999 e El
Mhandi et al.,, 2011) used conventional exercises without prescription of home-based
exercises.

In this study, two types of physiotherapeutic interventions were performed: followed
by a physiotherapist, in person, and home-based oriented exercises, and were analyzed which
variables presented more significant answers in relation to these two types of intervention.
This way, it was noticed which were the gains that remained after personal intervention and
which receded after home-based intervention. In addition, although the study only included
individuals with CMT type 1, probably it can be applied to every type of CMT, given that this
protocol was designed from sensitive and motor deficits usually observed in every type of
CMT.
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5 Conclusion

By the present study, can be observed that individuals with CMTL1 subjected to a
specific physiotherapy program, which has as objectives muscle strength gain, range of
motion increase and proprioception improvement, presented a significant improvement in
functional performance. Despite the protocol have been tested in individuals with CMTL, it is
noted that it can also be used in type 2 patients, given that functional deficits derive from the
axonal lesion that both types end up determining. Future adjustments should be made in the
proposed program aiming to improve even more the obtained gains, because oriented home-
based exercises did not present results as satisfying as those performed under professional

supervision.
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Table 1. Age, anthropometry values and CMTNS data; Mean + Standard deviation (SD).

Group CMT1

N 7

Age (years) 40.42 +12.31
CMTNS

Light 9.0+141
Moderate 14.6x1.34
Severe 0
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Table 2: Effects of specific physiotherapy program (CMTSP) and home-based (CMTHP) on
strength of muscles that move the ankle by dynamometry in patients with Charcot-Marie-
Tooth type 1 disease.

Muscle groups Evaluations P value
ANKLE EV1 EV2 EV3 EV1 X EV2 X EV1 X
(Kgf) EV2 EV3 EV3
Dorsal flexors 79.5+32.8 115.1+24.5 106.6+29.7 0.0004* 0.2203 0.0254*
(RS)

Dorsal flexors 84.4+39.5 117.3+34.8 110.1+18.2 0.0441* 0.2775 0.0399*
(LS)

Plantar flexors 123.9+£39.2 202.6+57.1 196.3+46.5 0.0138* 0.4080 0.0077*
(RS)

Plantar flexors 116.2+41.4 184.3+£53.9 190.9+40.8 0.0146* 0.3956 0.0072*
(LS)

Inversors 64.6+16.2 109.0+24.8 102.1+15.9 0.0070* 0.2110 0.0022*
(RS)

Inversors 67.2+13.7 101.7421.2 98.7+19.1 0.0051* 0.3082 0.0022*
(LS)

Eversors 51.5+34.9 100.1+6.3 95.4+14.8 0.0048* 0.2134 0.0021*
(RS)

Eversors 58.6+20.1 108.6+15.0 94.2+17.3 0.0090*# 0.0929 0.0140*#
(LD)

*Statistically significant difference between evaluations. p<0.05; * Wilcoxon test. RS: right
side; LS: left side.
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Table 3: Effects of specific physiotherapy program (CMTSP) and home-based (CMTHP) on
Stabilometric parameters in patients with Charcot-Marie-Tooth type 1 disease.

Stabilometry

Velocity of Center of Pressure

(mm/s) Evaluations P value
EV1 EV2 EV3 EV1X EV2 X EV1X
EV2 EV3 EV3
VCOP ap-oE 1.2+0.5 1.0£0.2 1.1+0.2 0.1990# 0.1130 0.500#
VCOPap-ce 2.4+3.2 1.5+0.4 1.4+0.6 0.045*#  0.3934 0.05#
VCOP, o 0.840.1 0.610.1 0.740.1 0.0011*  0.0830 0.1952
VCOP | oF 2.2+3.4 0.67+0.1 0.8+0.2 0.0180*# 0.1242 0.1528
Stabilometry Displacement of Center of Pressure
(mm) Evaluations P value
EV1 EV2 EV3 EV1 X EV2 X EV1 X
EV2 EV3 EV3
DCOPap-oe 19.5+7.6  16.1+4.4 19.0+3.4 0.1990# 0.0337* 0.4329%#
DCOPap-ce 214474  2266.5 22.249.3 0.374 0.408 0.442
DCOP | oe 12.7+2.4  9.3+25 11.7+2.2 0.0038*  0.0840 0.2193
DCOP, | ce 13.8+£2.7 10.2+24 12.2 +3.3 0.0027*# 0.1257 0.1587

*Statistically significant difference between evaluations. p<0.05; * Wilcoxon test. RS: right
side; LS: left side. VCoP: Velocity of Center of Pressure; DCoP: Displacement of Center of

Pressure; AP: antero-posterior; LL: latero-lateral; OE: open eyes; CE: closed eyes.
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Table 4: Effects of specific physiotherapy program (CMTSP) and home-based (CMTHP) on Berg
balance scale and Tinetti balance test and on functional capacity through Timed up and go (TUG)
test in patients with Charcot-Marie-Tooth type 1 disease.

Dynamic Evaluations P value

balance and EV1 EV2 EV3 EV1x EV2 EV2 XEV3 EV1XEV3
functional (CMTSP) (CMTHP)

capacity

scores

BERG 52.8+3.6 54.7429 54.0+3.6  0.0216*# 0.0544# 0.142#
TUG (s) 8.0+£0.8 6.1+1.0 7.5%0.9 0.0090*# 0.0140*# 0.0253*

*Statistically significant difference between evaluations. p<0.05; * Wilcoxon test. RS: right
side; LS: left side.
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