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RESUMO | OBJETIVO: Analisar o comportamento motor de
uma crianca com Sindrome de RubinsteinTaybi sob estimu-
lagdo fisioterapéutica. METODO: Trata-se de um estudo de
caso realizado com uma crianga diagnosticada com SRT ava-
liada antes, durante e apés sessdes de fisioterapia através da
Alberta Infant Motor Scale. O tratamento foi realizado no Centro
de Integracao Raio de Sol, em Aracaju/SE, onde as condutas
foram aplicadas trés vezes na semana, com dura¢do de 50 mi-
nutos, e consistiram no treino das posturas neuroevolutivas.
RESULTADOS: Verificou-se aumento nos escores de todas as
posturas a partir da segunda avalia¢ao, o que demonstra me-
Ihora no desenvolvimento motor. CONCLUSAO: A intervencio
fisioterapéutica pode trazer beneficios no tratamento do atra-
so caracteristico da SRT, ratificando a importancia de novos
estudos que investiguem o desempenho motor e o efeito da
estimulagdo precoce em criangas com essa sindrome.

PALAVRAS-CHAVE: Deficiéncias do  desenvolvimento.
Fisioterapia. Sindrome de Rubinstein-Taybi. Satde da crianga.
Anormalidades multiplas.
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ABSTRACT | OBJECTIVE: Analyze the motor behavior of a
child with Rubinstein-Taybi Syndrome under physical therapy
stimulation. METHOD: This is a case study realized with a
child diagnosed with SRT, evaluated before, during, and after
physiotherapy sessions, through the Alberta Infant Motor
Scale. The treatment was fulfilled at the Sun Ray Integration
Center located in the Santa Maria neighborhood, in Aracaju
/ SE in which the ducts were applied three times a week for
50 minutes and consisted in the training of neuroevolutionary
postures. RESULTS: It was verified an increase in all postures
scores in the second and third evaluations, which shows an
improvement in motor development. CONCLUSION: The
Physiotherapeutic intervention can bring benefits to treat
the characteristic delay of SRT, confirming the importance
of further studies investigating motor performance and the
effect of early stimulation in children with this syndrome.

DESCRIPTORS: Developmental Disabilities. Physical
Therapy. Rubinstein-Taybi Syndrome. Child Health. Multiple
Abnormalities.
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Introducao

A Sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) é uma condi-
¢do genética que pode ser causada por eliminagdo
ou muta¢do do gene CREBBP, localizado na regido
cromossoémica 16p13.3, em que ha codificacdo da
proteina de ligacdo CREB, ou pela mutacdo no gene
EP300 em 2213, que codifica a proteina p300. Ha
poucos relatos atribuidos ao gene EP300 equivalente
a uma porcentagem de 8% a 10% dos casos, ja nas
mutac¢Bes no gene CREBBP ocorre comumente em
cerca de 60%".

O gene CREBBP possui func¢do de instruir a produg¢do
da proteina CREB, importante na regulacao do cresci-
mento e divisdo celular, assim, quando uma cépia do
gene CREBBP é eliminada ou sofre mutacao, as célu-
las produzem metade do normal, limitando a funcdo
exercida por ela e interrompendo o desenvolvimento
normal. O ocorrido é semelhante ao que acontece ao
gene EP300, que instrui a produg¢do da proteina espe-
cifica que ajuda a controlar a atividade de outros ge-
nes. Ambos sdo importantes para o desenvolvimento
antes e apds o0 nascimento?.

Apesar de ser uma sindrome rara, afetando 1 a cada
125.000 individuos, possui grande variabilidade clini-
ca, dificultando o estabelecimento de rela¢des entre
gendtipo e fendtipo®. As alteracBes genéticas confe-
rem ao paciente caracteristicas clinicas préprias como
microcefalia, ponte nasal alta, excesso de pelos e cabe-
lo, polegares largos, duplicidade de falanges distais, hi-
potonia e frouxiddo ligamentar, retardo de crescimen-
to e da linguagem, deficiéncia intelectual e problemas
comportamentais*t, além de frequente presenca de
tumores malignos e benignos com prevaléncia signifi-
cativa de meningiomas e pilomatricomas”.

Diversas sindromes possuem o retardo do desenvol-
vimento neuropsicomotor associado a elas, porém
cada uma apresenta caracteristicas e graus de com-
prometimento proéprios, devendo-se levar em consi-
deracgao o tipo de sindrome, fatores externos, como
ambiente familiar e social, e fatores internos, como
tipo de tonus e acuidade visual, levando a fisiotera-
pia a determinar um prognoéstico de acordo com um
conjunto de fatores influentes e ndo somente com a
causa da deficiéncia®.

Estudos salientam que atrasos motores diagnosti-
cados precocemente tendem a resultar num bom
prognostico, destacando a atuacdo da fisioterapia
neuropediatrica que tem a finalidade de estimular
0 aprendizado motor induzindo o sistema nervoso
a modificagbes praticas e dinamicas, conduzindo a
crianga a independéncia funcional®®. Ndo foram en-
contrados na literatura achados sobre a intervencao
fisioterapéutica na respectiva sindrome, mesmo sa-
bendo sua importancia na corre¢do dos atrasos mo-
tores. Sendo assim, esse estudo objetivou analisar o
comportamento motor de uma crianga com SRT sob
intervencao fisioterapéutica.

Metodologia

Trata-se de um estudo de caso aprovado pelo Comité
de Etica e Pesquisa do Centro Universitario Estécio de
Sergipe sob CAAE n° 98140718.6.0000.8079 e parecer
n°® 2.956.639, realizado com uma crianga diagnostica-
da com SRT, que iniciou a pesquisa com idade cor-
rigida de 7 meses e foi acompanhada desde sua in-
sercao no servico de Fisioterapia Pediatrica do Centro
de Integracdo Raio de Sol, localizado no bairro Santa
Maria, em Aracaju/SE.

Como instrumento de acompanhamento motor, uti-
lizou-se a Alberta Infant Motor Scale (AIMS), onde a
crianca foi avaliada antes, durante e apds sessdes de
fisioterapia pelo mesmo avaliador, obedecendo um
intervalo de trés meses entre as avalia¢des, totalizan-
do um periodo de nove meses de acompanhamento.
Os testes foram realizados através da observacdo li-
vre da movimentacdo espontanea da crianca, tendo
como tempo médio de coleta 02 horas.

O tratamento consistiu em sess@es de fisioterapia
motora realizadas semanalmente trés vezes, duran-
te nove meses, com duracdo diaria de 50 minutos, e
consistiram no treino das posturas neuroevolutivas
e estimulagdo das reacBes de equilibrio e protecao,
sendo utilizados recursos como rolos e bolas tera-
péuticas, skate e prancha de equilibrio.
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Resultados

Constatou-se aumento nos escores das subescalas de todas as posturas neuroevolutivas na segunda avaliacdo, o
que demonstra que apods trés meses de tratamento houve melhora no desenvolvimento motor e evoluindo com
pontuag¢des maiores nas terceira e quarta avaliacbes, conforme mostra o Grafico 1. Percebeu-se, entdo, ganho
importante nas aquisi¢des de rolar, posturas extensoras em decubito ventral, controle de tronco em sedestacdo
e sustenta¢do de peso em ortostase.

Gréfico 1. Representacdo grafica dos escores das subescalas da AIMS
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A Tabela 1 apresenta os valores dos escores brutos das quatro avalia¢bes realizadas, onde os comportamentos
motores demonstraram que mesmo com evoluc¢des nos valores das subescalas gerando aumento consequente
dos escores totais, a crianca ainda apresenta atraso motor quando levada em consideracdo sua idade corrigida.

Tabela 1. Representagdo dos escores totais da AIMS

IDADE CORRIGIDA ESCORE BRUTO CLASSIFICACAO

12 AVALIAGAO 7 MESES 12 <5%
22 AVALIACAO 10 MESES 22 <5%
32 AVALIACAO 12 MESES 35 <5%
42 AVALIACAO 16 MESES 39 <5%

AIMS: Alberta Infant Motor Scale

Discussao

Foi possivel perceber a importancia da intervencdo fisioterapéutica na minimiza¢do dos atrasos motores decor-
rentes da SRT, constatando melhora e ganhos em todas as posturas neuroevolutivas.

No que concerne as posturas supinadas e pronadas, o estudo de Rodrigues et al. assemelha-se aos achados deste
relato, ao verificarem melhora do desempenho motor em uma crianca prematura apds intervencao fisiotera-
péutica que consistia em estimulos psicomotores, técnicas de facilitacdo das habilidades motoras e estimulo das
habilidades sensdrio-motoras e do tdnus postural. Igualmente, avaliada através da AIMS, observaram-se ganhos
na postura prono evidenciados pelo controle da cervical, apoio nos antebragos e maos na tentativa de explorar
0 espaco que a rodeava, bem como o aprimoramento na posi¢cdo supina em que a crianca vivencia a rotacao da
cabecga em direcdo a algum estimulo e, assim, ativa sua percepcdo e lateralidade™. Outros estudos'#!3 reforcam
que a medida que a posi¢ao prono € aprimorada, a crianca desenvolve habilidades em suporte de peso contra
gravidade, favorecendo aprendizagem nas posturas em supino e sentado.
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Esse estudo demonstra ainda que a medida que
a paciente aumentou o escore na postura prono,
aumentou também o escore da postura sentada,
passando a adquirir dez posturas na ultima aplica-
¢do. Pin et al. afirmam que a posicdo sentada esta
relacionada a outras aquisi¢des motoras, principal-
mente a postura prono, devido ao recrutamento dos
musculos da cabeca e do tronco superior, a fim de
realizar extensdo, facilitando assim a aquisi¢cdo do
controle de tronco em sedesta¢do’. Vala menciona
ainda que a média de idade do individuo com SRT
aprender a sentar esta entre 1 e 2 anos, 0 que ocor-
reu com a crianga deste estudo. Ao final do trata-
mento com idade corrigida de 12 meses, mantinha a
posicao de sedestacao sem apoio e realizava mani-
pulacdo de objetos nessa postura’™.

Os estimulos voltados a manipulagdo de objetos ati-
vam musculaturas trabalhando articulagdes como
ombro, cotovelo e punho, intervindo na mudanca
cinematica da mao, induzindo a crian¢a a realizar
alcance, linha média e dissociacdo dessas articula-
¢des'®Y, além disso, o controle de tronco em sedes-
tacdo gera estabilidade axial que fisiologicamente
facilita as atividades apendiculares como as func¢des
dos membros superiores na explorac¢ao, coordena-
¢do olho-mao e manipulacdo de objetos'®9. Esses
resultados coincidem aos achados nesse estudo,
pois a referida crianga adquiriu a habilidade em ma-
nipular objetos e trazer a linha média, além de ter
adquirido controle postural nas posi¢es sentada e
em pé com apoio.

Na postura em pé, a crianga mostrou evolug¢do reali-
zando descarga de peso e mantendo-se em ortostase
com apoio, no entanto, nao houve aquisicdo da mar-
cha. Sabe-se que a marcha é uma habilidade mais
tardia e, de acordo com a AIMS, desenvolve-se entre
10 a 15 meses. Assim, ao final da intervencdo a crian-
¢ca em estudo possuia 12 meses de idade corrigida,
estando, portanto, no periodo fisiolégico de desen-
volvimento da marcha. No entanto, é imprescindivel
destacar que a influéncia da condicdo genética frente
aos atrasos em etapas neuroevolutivas importantes,
como sentar e engatinhar, contribui para o atraso no
processo deambulatério, e, em individuos com SRT,
esta aquisicdo ocorre por volta dos 4 anos de idade®.

De acordo com a Associagdo da Sindrome de
Rubinstein-Taybi (ARTS), individuos com SRT pos-
suem como caracteristicas a adaptacdo a horarios e
tarefas rotineiras, sendo esse aspecto facilitador para
0 amadurecimento de suas atividades. Assim, levan-
do-se em consideracao que 0 processo interventivo
na aquisicdo da aprendizagem motora requer repe-
ticdo, torna-se importante a insercao dos treinos na
rotina dessa crianca até a criagdo de engrama, de-
senvolvimento das habilidades funcionais e aprimo-
ramento das fun¢bes adquiridas.

Conclusao

Nesse contexto, conclui-se que a interven¢do fisiote-
rapéutica na Sindrome de Rubinstein-Taybi podera
trazer beneficios no desenvolvimento das habilidades
motoras neuroevolutivas. Apesar da relevancia desse
estudo, que se propde disseminar o conhecimento
cientifico nessa tematica pouco explorada e conhe-
cida, ha limita¢des como o escasso acervo literario
acerca do desempenho motor da crianga com SRT,
principalmente a respeito da estimulagdo precoce.
Sugere-se, entdo, a realizacdo de novos estudos que
acompanhem o desenvolvimento global até a aquisi-
¢do da marcha e que proponham novas intervencgdes
terapéuticas, no sentido de minimizar os atrasos ine-
rentes a sindrome.
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