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RESUMO

OBJETIVO: Apresentar um estudo de caso sobre Fibrodisplasia Ossificante Progressiva,
enfocando em condigdes cinético funcionais, assim como sintomas depressivos, de
ansiedade, autoestima e apoio social em uma paciente com o quadro citado. METODOS:
Trata-se de um estudo de caso que avaliou uma mulher de 29 anos, com confirmagéo
diagnostica de FOP desde os quatro anos de idade quando os primeiros sintomas
surgiram. Foram utilizados instrumentos para a avaliagdo de condigdes cinético-
funcionais e psicologicas. RESULTADOS: Apresenta halux congénito bilateral com
monofalange, coluna cervical, ombros e quadril sem mobilidade, atrofia muscular global,
rigidez do maxilar que impossibilita a mastigacdo. Além disso, apresenta sintomas de

ansiedade severa e depressdo leve. CONCLUSAO: Os resultados apontaram para



limitacdes funcionais de modo global de acordo com a literatura e sintomas de ansiedade

e depresséo relacionadas a impacto negativo sobre a qualidade de vida.

Palavras-chave: Fibrodisplasia ossificante progressiva; Qualidade de vida; Salde
Mental; Fisioterapia.

ABSTRACT

Progressive Ossificans Fibrodysplasia (FOP) is a severely disabling hereditary disorder
of the connective tissue characterized by congenital malformations of the large toes and
progressive heterotopic ossification that forms a qualitatively normal bone at extra-
skeletal sites. OBJECTIVE: This study aims to present a case report on Progressive
Ossificans Fibrodysplasia, focusing on Kinetic-functional conditions, depressive
symptoms, anxiety, self-esteem and social support in a diagnosed patient.
METHODOLOGY: The participant is a 29-year-old woman with a diagnostic
confirmation of FOP since she was four. Instruments were selected to evaluate kinetic-
functional and psychological conditions. RESULTS: The person in study presents
bilateral congenital hallux with monofalange, cervical spine, shoulders and hip without
mobility, global muscle atrophy, maxillary stiffness that makes impossible to chew. She
also has symptoms of severe anxiety and mild depression. CONCLUSION: The data
shows functional limitations in a global way according to the literature and symptoms of

anxiety and depression related to negative impact on quality of life

Key-words: Myositis Ossificans; Quality of Life; Mental Health; Physical Therapy
Specialty;



INTRODUCAO

Fibrodisplasia Ossificante Progressiva (FOP) é caracterizada por um distdrbio
hereditario severamente incapacitante do tecido conjuntivo. O esqueleto da crianga é
aparentemente normal, no entanto, ja € dado inicio aos primeiros sinais compreendidos
pelas malformacdes esqueléticas, com destaque para a do halux. Esse é um dos achados
mais importante no periodo neonatal para seu diagnéstico precoce (KITOH ET AL;
2013).

A prevaléncia mundial dessa doenca e de aproximadamente 1/2,000,000 de
pessoas (GARCIA-PINZAS, 2013; KITOH ET AL; 2013), sendo a vida média de um
portador de FOP de aproximadamente 40 anos de idade (BAUJAT et al 2017). A causa
da doenca é relacionada a presenca de um gene denominado Activin A Receptor Type 1
(ACVR1) que atua durante o desenvolvimento embrionario, codificando uma proteina
morfolégica dssea (BMPs), onde o receptor mutante provoca uma regulacdo ascendente
de um fator transcricional. (GARCIA-PINZAS, 2013). Grande parte dos casos surge
como resultado de uma nova mutacao espontanea, a transmissdo genética é autossémica
dominante e pode ser herdada de qualquer um dos pais, com chance de 50% (BAUJAT
et al 2017).

Os sintomas da FOP se caracterizam por inchaco avermelhado que desaparece
com o tempo, com a formacao de um 0sso no local da inflamacgédo. Os 0ssos formados sdo
resultados da transformacéo progressiva dos tecidos moles e da cartilagem, sendo um
processo idéntico ao de pos-fratura de regeneracao 6ssea (BAUJAT et al 2017). Com o
decorrer do tempo, acontece a paralisacdo dos movimentos do corpo do paciente. Além
da imobilidade progressiva, ha outras complicacGes como perda de peso apds anquilose
(rigidez) do maxilar, pneumonia e insuficiéncia cardiaca direita resultante da sindrome
da insuficiéncia toracica (KAPLAN; 2008). Até o presente momento, ndo ha tratamento
efetivo para impedir a progressio da doenca (ARAUJO, 2005).

Sabe-se que diagnostico prévio da FOP é necessario, para prevenir procedimentos
desnecessarios e lesivos que possam comprometer a qualidade de vida desses pacientes.
A fisioterapia tem importante papel em individuos com FOP por possibilitar a prevencéo
e tratamento de distdrbios cinéticos funcionais no sistema do corpo humano. O trabalho

em equipe multiprofissional é de extrema importancia nas intervencdes técnicas, pelo fato



da comunicacéo e interacao entre os profissionais poder gerar maior apropriacéo sobre o
paciente para a melhor continuidade do seu tratamento (ROCCO, 2017).

Diante do exposto, o objetivo deste trabalho é apresentar um estudo de caso sobre
Fibrodisplasia Ossificante Progressiva, enfocando em condic¢des cinético-funcionais,
assim como sintomas depressivos, de ansiedade, autoestima, apoio social e qualidade de

vida em uma paciente com o quadro citado.

MATERIAL E METODOS:

Trata-se de um Estudo de Caso de uma paciente com diagndstico de FOP. A coleta
de dados foi realizada em marco de 2018, em uma cidade do sul de Santa Catarina, ap6s
aprovacéo do Comité de Etica em Pesquisa.

Os instrumentos utilizados para avaliacdo cinético-funcional foram o goniémetro
e dinambémetro manual e para avaliacdo de aspectos psicoldgicos, foram utilizadas
Escalas Beck de Depresséo e de Ansiedade, Escala de Rosemberg para Auto-Estima, o
questionario SF-36 para avaliacdo da qualidade de vida e Mapa dos Cinco Campos para
Apoio Social (CUNHA, 2011; HUTZ; ZANON, 2011; CICONELLI, 1997;
SIQUEIRA; DELL'AGLIO, 2009)

RELATO DE CASO:

Paciente do sexo feminino com 29 anos, solteira e com ensino fundamento
incompleto. Afirma ter nascido de parto normal, em gestacdo de risco habitual, nega
antecedentes familiares relevantes. Cuidada pela mae até os 17 anos, quando essa faleceu.
A partir do ano de 2012, passou a morar em asilos, residindo no atual desde 2013.

A primeira manifestacdo da doenca foi aos 4 anos de idade, quando teve uma
queda. Através dos responsaveis, buscou ajuda médica para compreensdo do caso. Na
época, foi realizada uma bidpsia, que resultou em uma das primeiras calcificaces. Nesse
momento, foi dado o primeiro diagnostico de FOP. Afirma ter surtos que se apresentam
de forma mais branda e outros que trazem perdas significativas em sua vida (Figura 1).
Refere duas calcificagbes muito importantes: uma em 2003, que a impossibilitou de ficar
sobre os dois pés e por vir acompanhada de privacdo do crescimento (Figura 2), na fase
da puberdade; e outra em 2006, com o deslocamento do maxilar, que trouxe dificuldades
na alimentacdo, ambos com grande dificuldade de adaptacao.



Figura 1 — CalcificacBes da m&o, com deformidades articulares.

Figura 2 — Malformagdo do halux, com os pés em plantiflexéo.



Figura 3 — Imagem do dorso em decubito lateral que revela pontos de abaulamento

resultantes da ossificacdo heterotrofica.

RESULTADOS:

Os resultados da avaliagdo indicam que a paciente apresenta halux congénito
bilateral com monofalange, assim como coluna cervical (Figura 3), ombros e quadril sem
mobilidade. A preensdo palmar pode ser avaliada somente na méo direita que permanece
sob tensdo constante por curto intervalo de tempo (Tabela 1). Também possui atrofia
muscular global, rigidez do maxilar que impossibilita a mastigacdo, ingerindo sé

alimentos liquidos e pastosos e ndo possibilitando que deambule.

Tabela 1 — Resultados da Dinamometria.

Membro Avaliado Idade Forca Resultado

Méo Direita 25-29 21.77 -44.00 Kg 40

Fonte: Autores

Nas avaliacdes especificas realizadas com a paciente, destacou-se a medida da
amplitude articular (ADM) sendo uma importante parte na avaliagdo fisica, pois pode

apontar limitacGes articulares. O instrumento utilizado foi o goniémetro universal,



considerando que essas definicbes de medida podem ser influenciadas por diversas

patologias assim como pela posicdo em que o avaliado se encontra (Tabela 2).

Tabela 2. Resultados da Goniometria

Movimento MS Direito MS Esquerdo Valores de
Referéncia
Cotovelo
Flexédo 25° 40° 0° - 145°
Extensao 19° 30° 145° - 0°
Punho
Supinacao 0° 0° 0°-90°
Pronagéo 0° 0° 0°-90°
Flexdo de Punho 5° 40° 0°-90°
Extensdo de Punho 20° 0° 0°-70°
Desvio Radial 0° 0° 0°-20°
Desvio Ulnar 0° 0° 0°- 45°
Tornozelo
Dorsiflexéo 0° 0° 0°-90°
Plantiflexao 50° 20° 0°- 90°
Inversao 0° 0° 0°-90°
Everséo 0° 0° 0°- 70°
Joelho
Flex&o 61° 0° 0° - 140°
Extensdo 0° 20° 140° - 0°

Fonte: Autores. 0°- Paciente ndo realiza movimentos.

A avaliagdo também indicou que a paciente apresenta sintomas de ansiedade
severos, porém com sintomas leves de depressdo. Evidenciou-se que a mesma mantém
percepgao positiva sobre si mesma, atraves da autoestima (Tabela 3). O instrumento que
diz respeito ao apoio social indicou que a paciente o percebe de forma positiva e
satisfatoria. Quanto a familia, evidencia-se que a maior vinculagdo se dava com sua mée,

que faleceu em 2005, seguida da quebra de vinculos com os irmaos. No entanto, a mesma



indica uma série de relacGes de amizade e de trabalho que atuam de forma representativa

na sua vida.

Tabela 3. Resultados da Avaliacao Psicoldgica

Instrumento Resultado Interpretacéo
Escala Beck de Depressao 17 Depressao Leve
Escala Beck de Ansiedade 49 Ansiedade Severa
Escala de Rosemberg — 27 Avaliacéo Positiva Sobre Si
Autoestima Mesma

Fonte: Autores
No que diz respeito a qualidade de vida, observa-se que apresentou escores
medianos a baixos. Por vezes, zerando a pontuagdo e indicando prejuizos mais

significativos na area demonstrada.

Tabela 4. Resultado SF-36 — Qualidade de Vida

Dimensao Resultado Parametro

Capacidade Funcional 5 0-100
Limitacdo por Aspecto Fisico 0 — Invalido 0-100
Dor 50 0-100
Estado Geral de Saude 60 0-100
Vitalidade 50 0-100
Aspectos Sociais 55 0-100
Limitacdo por Aspectos Emocionais 0 — Invalido 0-100
Saude Mental 60 0-100

Fonte: Autores

DISCUSSAO:

O diagnéstico precoce da FOP é necessario para prevenir procedimentos
desnecessarios e lesivos que possam interferir na qualidade de vida e no progndstico do
paciente. Através da historia da doenga, de exames fisicos e radiologias, é possivel
alcanca-lo (DELAI, 2004), como no caso paciente descrita, aos quatro anos de idade. A

mesma néo apresenta antecedentes familiares que possam dar respaldo para a causa da



doenca (SHORE, 2012), da mesma forma que néo existe predisposicéo étnica, racial, de
género ou geografica para o desenvolvimento de FOP (BAUJAT et al 2017).

Por ser uma doenca rara, pouco se sabe sobre os sintomas e achados da FOP,
levando ao paciente a varios procedimentos invasivos e desnecessarios, Como no caso em
questdo. Ainda ndo se tem a possibilidade de cura, somente tratamentos para sintomas. A
expectativa de vida aos 40 anos por complicacGes respiratdrias, pela formacdo de 0sso
que acabam imobilizando o térax do portador, ou desnutricdo severa que sdo causadas
pela dificuldade em se alimentar, por ndo haver mais a possibilidade de mastigacdo dos
alimentos ao serem ingeridos, podendo limitar assim a vida do portador da FOP. Dessa
forma, grande parte dos pacientes necessitam da cadeira de rodas devido a grandes surtos
ao longo da vida, como mostra a paciente em estudo.

Na avaliacdo feita com o goniémetro, identificou-se as disfuncdes articulares,
integridade e flexibilidade dos tecidos em movimento (BRAZ; GOES; CARVALHO,
2008). Néo foi encontrada padronizacdo de medidas articulares, pelo fato da posicéo de
teste, do procedimento de medida e dos pontos de referéncia anatdmicos variarem a cada
movimento para uma mesma articulagdo (BROSSEAU, 2001).

Os resultados indicaram a diminuicdo da amplitude de movimento em alguns
segmentos, bem como a acinesia. A fisioterapia motora com suas técnicas convencionais
tem como objetivo nesse caso manter a mobilidade dessas articulacfes. Salter (1989)
analisou em clinica e experimentalmente, a movimentacdo precoce articular, onde
passaria a ser mais eficiente e, por ser passiva, ndo fadigaria o sistema musculo
esquelético, a fim de prevenir procedimentos lesivos. Atividade como alongamento
também seriam uma 6tima possiblidade de tratamento fisioterapéutico pois o objetivo é
proporcionar flexibilidade assim aumentado 0 seu comprimento até um ponto toleravel.

O principal objetivo do tratamento da paciente consiste na fisioterapia respiratoria.
O torax é formado pelo esterno, as costelas, as cartilagens costais e as vertebras toracicas,
onde é limitado anteriormente, pelo esterno e membros superiores no caso da mesma,
posteriormente pelo corpo das doze vertebras toracicas, superiormente pela clavicula e
inferiormente pelo diafragma. A expansibilidade torécica é definida como o movimento
visto no torax no decorrer de uma incursdo inspiratéria e expiratoria. A fisioterapia
respiratoria poderad proporcionar a melhora da expansibilidade toracica nos didametros
antero-posterior e latero-lateral.



Assim, € possivel perceber que a paciente apresenta grandes limitacoes fisicas,
com influéncia sobre sua salde mental. Os sintomas de depressdo e ansiedade se
apresentam de forma importante e vdo ao encontro dos dados sobre qualidade de vida.
Destacam-se os resultados sobre o estado geral de satde assim como de percepc¢édo sobre
vitalidade, indicando avaliacdo positiva na forma como se sente e como percebe sua atual
situacdo. Esse dado pode estar relacionado a autoestima, no qual evidenciou-se que
mantém percepcao positiva sobre si mesma e sobre sua capacidade de desempenhar
papéis Uteis na vida, apesar das limitacdes que a FOP impde. Apresenta discursos nos
quais reafirma a positividade, muitas vezes ndo abordando questbes de limitagédo e
dependéncia.

O maior impacto percebido diz respeito a capacidade funcional assim como as
limitacGes relacionadas aos aspectos fisicos, com escore proximo e igual a zero, indicando
significativo impacto de forma negativa sobre a qualidade de vida da paciente.
Principalmente, no que diz respeito a autonomia para gerir as atividades diarias e de
autocuidado, os quais acabam por ser realizados por cuidadores.

Como afirmam Resende e Gouveia (2011), a rede de apoio social intercala papéis
de importéncia para os individuos, de modo gue se relaciona a manutencdo do bem-estar,
da satde e ajuda no senso de pertencimento. Na mesma ldgica, apresentou resultado
semelhante no que diz respeito aos aspectos sociais, estando essa informacdo em
consonancia com o encontrado na avaliacdo de apoio social. Dessa forma, o trabalho de
profissionais da Psicologia poderia estar relacionado ao estreitamento de vinculos assim
como adaptacdo as constantes mudancgas e a atuacdo sobre quadros de depressdo e
ansiedade, como citados nesse caso.

CONCLUSAO

Destacaram-se sintomas severos de ansiedade e sintomas leves de depresséo e ha
indicios de avaliagéo positiva sobre si mesma e rede de apoio atuante. Evidencia-se que
0 quadro € bastante incapacitante, com impacto sobre aspectos psicologicos e, em
especial, na qualidade de vida do paciente. A raridade da doenca, nos traz a FOP com
uma doenca desafiadora para os profissionais da satide ou com quem se deparam, pela
falta de estudos cientificos a qual nos deixam duvidas as medidas terapéuticas a ser
tomadas, que possibilitariam beneficios ao invés de danos adicionais. E necessario um
olhar multidisciplinar sobre os individuos. A Fisioterapia tem papel importante em

individuos com FOP, pois pode prevenir e tratar distdrbios cinéticos funcionais



decorrentes da condicdo, assim como é de extrema importancia um olhar sobre os

aspectos psicoldgicos e para qualidade de vida do paciente.
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