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1 RESUMO

INTRODUCAO: A primeira infancia é uma fase de extrema importancia para o
desenvolvimento neuropsicomotor, com mudancas fisicas e aquisicdo de marcos
motores. Alteracdes que envolvem o sistema neuromusculoesquelético, como as
gue ocorrem nas doencas neuromusculares (DNM), podem comprometer o
desenvolvimento motor infantil. Assim, a avaliacdo dessas criancas é essencial para
intervengdes futuras e acompanhamentos mais assertivos. OBJETIVO: Avaliar as
funces motora fina e grossa de criancas com DNM. METODOS: Relato de casos,
cuja amostra de conveniéncia foi composta por participantes de 1 a 42 meses de
idade, sem historico de prematuridade, recrutados no Ambulatério de Neurociéncias
da Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica. Os dados clinicos e
sociodemogréficos foram coletados de prontuarios eletrénicos e a avaliacdo motora
realizada por meio da aplicacao de itens relacionados ao dominio motor da Bayley
Scale of Infant and Toddler Development 32 edi¢cdo (BSID-1ll). RESULTADOS:
Foram avaliados seis participantes durante 10 meses, sendo 3 do sexo feminino e 3
do sexo masculino, com idades entre 18 e 39 meses. Dentre as criancas avaliadas,
2 estavam em investigacdo diagndstica para DNM e 3 tinham diagndstico de Atrofia
Muscular Espinhal tipo 1 e 2 e Miopatia Nemalinica. Observou-se que 3
apresentavam funcdo motora extremamente baixa, segundo a classificagdo do
escore composto obtido na avaliagcdo. Ao analisar o escore da escala, a fungéo
motora fina foi menos prejudicada, em comparacdo a funcdo motora grossa.
CONCLUSAO: O presente estudo demonstrou que criangas com DNM tiveram
impacto consideravel nas aquisicbes motoras, quando avaliadas com um
instrumento de alta acuracia. Portanto, a inclusdo dessas medidas nos cuidados de
rotina € essencial, tendo em vista uma intervencao individualizada e focada nas
necessidades do individuo.
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INTRODUCTION: EARLY CHILDHOOD IS AN EXTREMELY IMPORTANT PHASE
FOR NEUROPSYCHOMOTOR DEVELOPMENT, WITH PHYSICAL CHANGES AND
ACQUISITION OF MOTOR MILESTONES. CHANGES INVOLVING THE
NEUROMUSCULOSKELETAL SYSTEM, SUCH AS THOSE THAT OCCUR IN
NEUROMUSCULAR DISEASES (NMD), CAN COMPROMISE CHILDREN'S MOTOR
DEVELOPMENT. THEREFORE, THE EVALUATION OF THESE CHILDREN IS
ESSENTIAL FOR FUTURE INTERVENTIONS AND MORE ASSERTIVE
MONITORING. OBJECTIVE: TO EVALUATE THE FINE AND GROSS MOTOR
FUNCTIONS OF CHILDREN WITH NMD. METHODS: CASE REPORT, WHOSE
CONVENIENCE SAMPLE CONSISTED OF PARTICIPANTS AGED 1 TO 42
MONTHS, WITH NO HISTORY OF PREMATURITY, RECRUITED FROM THE
NEUROSCIENCE OUTPATIENT CLINIC OF THE BAHIANA SCHOOL OF MEDICINE
AND PUBLIC HEALTH. CLINICAL AND SOCIODEMOGRAPHIC DATA WERE
COLLECTED FROM ELECTRONIC MEDICAL RECORDS AND THE MOTOR
ASSESSMENT WAS PERFORMED BY APPLYING ITEMS RELATED TO THE
MOTOR DOMAIN OF THE BAYLEY SCALE OF INFANT AND TODDLER
DEVELOPMENT, 3RD EDITION (BSID-Ill). RESULTS: SIX PARTICIPANTS WERE
EVALUATED OVER A 10-MONTH PERIOD, 3 FEMALES AND 3 MALES, AGED
BETWEEN 18 AND 39 MONTHS. AMONG THE CHILDREN EVALUATED, 2 WERE
UNDERGOING DIAGNOSTIC INVESTIGATION FOR MND AND 3 HAD A
DIAGNOSIS OF SPINAL MUSCULAR ATROPHY TYPE 1 AND 2 AND NEMALINE
MYOPATHY. IT WAS OBSERVED THAT 3 HAD EXTREMELY LOW MOTOR
FUNCTION, ACCORDING TO THE COMPOSITE SCORE CLASSIFICATION
OBTAINED IN THE EVALUATION. WHEN ANALYZING THE SCALE SCORE, FINE
MOTOR FUNCTION WAS LESS IMPAIRED, COMPARED TO GROSS MOTOR
FUNCTION. CONCLUSION: THE PRESENT STUDY DEMONSTRATED THAT
CHILDREN WITH MND HAD A CONSIDERABLE IMPACT ON MOTOR
ACQUISITIONS, WHEN EVALUATED WITH A HIGHLY ACCURATE INSTRUMENT.
THEREFORE, THE INCLUSION OF THESE MEASURES IN ROUTINE CARE IS
ESSENTIAL, WITH A VIEW TO AN INDIVIDUALIZED INTERVENTION FOCUSED
ON THE INDIVIDUAL'S NEEDS.

2 INTRODUCAO

O desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM) caracteriza-se por um padréo
sequencial de mudancas fisicas e afetivas que sédo pré-determinadas, denominadas
de marcos motores. Os primeiros anos de vida de uma crian¢a sdo essenciais para a
obtencdo desses marcos, porém existem fatores extrinsecos e/ou intrinsecos que
podem comprometer essas aquisi¢cdes. Dentre os fatores extrinsecos estéo a falta do
ambiente favoravel para ser explorado e a ndo vivéncia de posturas inerentes a sua
idade. Referente aos intrinsecos, fatores biolégicos, com o diagnostico de doencas

neuromusculares terao critica influéncia no desenvolvimento, tais como a Amiotrofia



Muscular Espinhal, Distrofia Muscular de Duchenne, Miopatias congénitas, dentre
outras. (1,2)

Doencas Neuromusculares (DNM) sdo um grupo de condicbes genéticas,
degenerativas e crénicas que afetam os nervos e musculos do corpo, comprometendo
funcéo e forga muscular, controle motor e, consequentemente, o ganho dos marcos
motores. Essas doencas, fazem parte do grupo de doencas raras, que segundo o
Ministério da Saude, sédo definidas como doencas raras porque afetam uma pequena
parte da populacgédo 65 a cada 100 mil pessoas. Elas variam amplamente em gravidade
e manifestagdes clinicas, mas muitas vezes compartilham de algumas caracteristicas
como fraqueza muscular progressiva, perda de massa muscular (atrofia), dificuldade
para caminhar, complicacdes respiratérias, devido a fragueza muscular, e

comprometimento motor. (3,4)

Essas manifestagfes clinicas variam conforme a idade e a gravidade da condi¢éo. Em
recém-nascidos e lactentes, as DNM apresentam hipotonia muscular, fraqueza
muscular e reflexos diminuidos ou ausentes. Além disso, podem apresentar
dificuldade para sugar e deglutir, bem como complicacbes respiratérias podem ser
observadas em casos graves. Nas criangcas maiores, caracterizam-se por fraqueza
muscular proximal, quedas frequentes e alteracbes na marcha, exemplificada pelo
sinal de Gowers, considerado um indicador tipico de comprometimento muscular

destas condic¢@es. (3,5)

Diante do exposto, € necessario 0 uso de escalas padronizadas para medir o nivel de
atraso no desenvolvimento de criangas com DNM. A Bayley Scale of Infant and
Toddler Development, 3rd edition (BSID-III) é a escala padrdo ouro para avaliagdo do
neurodesenvolvimento de criancas tipicas e atipicas. E composta por 5 dominios, que

séo o cognitivo, motor, linguagem, socioemocional e funcional adaptativo. (6,7)

Nesse contexto, o estudo tem como objetivo avaliar a fungdo motora de criangas com
doencas neuromusculares, utilizando o dominio motor da BSID-III para a identificacéo
precoce dos possiveis desvios do desenvolvimento e maior suporte para definicdo de

metas terapéuticas assertivas.



3 METODOS

Trata-se de um estudo de série de casos, formado por uma amostra de conveniéncia
de pacientes de 1 a 42 meses com doencas raras neuromusculares ou em
investigacdo. O estudo foi realizado no Ambulatério de Doencas Neuromusculares da
Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica, referéncia no estado da Bahia, no
periodo entre janeiro de 2024 a dezembro de 2024.

Os critérios de inclusdo foram pacientes do referido Ambulatério, que apresentavam
alguma doenca neuromuscular ou estava em investigacdo da mesma e que tiveram
consentimento dos representantes legais, apdés a assinatura do Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). O critério de excluséo foi criangcas com

doenca neuromuscular ou em investigacdo com histéria de prematuridade.

A coleta de dados clinicos dos pacientes foi realizada através dos prontuarios
eletrdnicos do Ambulatério de Doencgas Neuromusculares da Bahiana, sendo coletado
a idade em que os sintomas iniciais da doenca foram observados pelos responsaveis,
guando teve o diagndéstico da doenca e quanto tempo até iniciar 0 acompanhamento

no ambulatério para tratamento.

A avaliacdo funcional motora foi realizada através da Bayley Scale of Infant and
Toddler Development terceira edicdo (BSID-III), que € um instrumento padrdo ouro
para triagem e diagndéstico de possiveis atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor.
Nesse estudo, apenas os itens de motricidade fina e grossa foram administrados por
pesquisadores previamente treinados. A escala motora possui 66 itens no dominio
motor fino e 72 itens no dominio motor grosso, sendo avaliado através de pontuacfes

brutas, escalonadas e compostas. (8)

Segundo a BSID-III, desvios na pontuacdo composta de um individuo em relacdo a
meédia normativa (100£15) sdo usados para classificar o neurodesenvolvimento como
normal: dentro de 1 DP da média (leve: 1 a -2 DP (70 e <85); moderado: -2DP a -3DP
(=55 e <70); grave: abaixo de -3DP (<55). De acordo com a idade cronolégica, também
€ possivel analisar através do escore bruto, o desenvolvimento motor fino e grosso
bruto, em termos da idade desenvolvimental. Dessa forma, identifica-se o nivel de

atraso da crianca. (7,8)



Esse projeto faz parte de um projeto maior intitulado “Perfil epidemioldgico clinico e
funcional de individuos acompanhados no Ambulatério de Neurociéncia da Escola
Bahiana de Medicina e Saude Publica”, aprovado pelo CAAE 70780323.5.0000.5544.

4 RESULTADOS

Durante o periodo do estudo, foram identificados 8 participantes para avaliagéao.
Contudo, ap6s a aplicacao dos critérios de elegibilidade, foram incluidos 6. Destes, 3
eram do sexo masculino e 3 do sexo feminino, com idade minima de 18 meses e
maxima de 39 meses. Em relacdo a procedéncia, 3 residiam na capital e 3 em cidades
do interior da Bahia. Dentre os pacientes avaliados, 2 estavam em investigacao
diagnostica de doenca neuromuscular, 3 tinham Amiotrofia Muscular Espinhal (AME)

tipo | e Il e 1 miopéatica Nemalinica.

Na coleta dos dados clinicos foi verificado que a maior parte dos participantes
chegavam ao ambulatério em idades superiores a 12 meses de vida, ainda sem
diagndstico definido ou sem uso de medicacgfes para a doenca. ldentificou-se também
gue o atraso motor foi observado pelos genitores a partir do quarto ou quinto més de

vida.

Figura 1- Relacdo de patologias e investigacfes patoldgicas dos participantes atendidos no Ambulatério
de Neurociéncia da Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica no periodo de fevereiro a agosto de
2024.
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Legendas: AME — Amiotrofia Muscular Espinhal.

Durante a consulta de retorno dos participantes no ambulatério, foi realizada a
avaliacdo dos dominios motores fino e grosso, com tempo médio de 1 hora e 30
minutos e 0s responsaveis presentes durante todo o periodo. Apos avaliacdo motora
foram coletados os dados clinicos do paciente, observando data de primeira avaliacdo
no ambulatério, idade a qual foi observado os atrasos motores e historico familiar.

O nivel de atraso no desenvolvimento motor fino e grosso foi avaliado através da
BSID-Ill baseando-se pela idade cronolégica. De acordo com os dados obtidos a partir
da avaliagcdo do desenvolvimento motor fino e grosso bruto, escalar e composto, foi
realizada a conversdo para a idade desenvolvimental da crianca, sendo possivel

observar a presenca de atraso motor.

Nesse estudo foram abordadas as criancas que apresentavam doencas
neuromusculares como AME, miopatia congénita, miopatia Nemalinica ou
investigacdo diagndstica de outra doencga, as quais, em sua maioria, apresentaram
atrasos nos aspectos motores grosso e fino. Entretanto, foi observado que existe um

atraso mais perceptivel na funcdo motora grossa.



Tabela 1 - Caracterizagédo sociodemografica e diagnéstico de criangas com doengas neuromusculares

ou em investigacdo do Ambulatério de Neurociéncia da Escola Bahiana de Medicina e Salde Publica

no periodo de fevereiro a agosto de 2024.

Paciente 1
Paciente 2

Paciente 3

Paciente 4

Paciente 5

Paciente 6

Sexo

M
M

M

F

=
F

Idade

Cronoloégica

27m e 8d
39m e 9d
18m e 3d

33m e 19d

20m e 19d
35m e 6d

Diagnostico

Em

investigacao

AME tipo Il
Em

investigacao

Miopatia

Nemalinica

AME tipo |
AME tipo Il

Procedéncia

Interior
Capital
Capital
Interior
Capital

Interior

Legenda: AME- Amiotrofia Muscular Espinhal

Tabela 2 - Relagéo entre idade e resultados obtidos e convertidos da BSID-Ill em criangas em

investigacdo de doencas neuromusculares do Ambulatério de Neurociéncia da Escola Bahiana de

Medicina e Saude Publica no periodo de fevereiro a agosto de 2024.

Escalonada
Idade Escore
cronoldgica Fing Grosso COMposto
, 70 (-1DP/-
Paciente 1 27me 8d 9 1 2DP)
Paciente 2 39m e 9d 18 1 97 (1DP)
Paciente 3 18me 3d 3 1 52 (-3DP)
. 61 (-2DP/-
Paciente 4 33m e 19d 6 1 3DP)
Paciente5 20m e 19d 1 1 46 (-3DP)
Paciente 6 35m e 6d 14 13 121 (1DP)

Idade

desenvolvimental
Fino Grosso
25m m
>42m 8m
10m 6m
25m 11m
5m <16d
>42m 40-42m

Amiotrofia Muscular Espinhal (AME)



No presente estudo foram avaliados trés pacientes com AME, do tipo 1 e 2. Na historia
clinica destes, foi possivel observar que chegaram ao ambulatério ou tiveram seus
diagndésticos apos um ano de vida. Os responsaveis observaram atrasos motores ou
a perda dos marcos motores que haviam sido adquiridos, em média a partir do 7° més
de vida. Na avaliacdo, apenas um apresentou fungdo motora inerente a sua idade

devido a tratamento génico na fase pré-sintomatica da doenca.

Em investigacao

Dentre o0s pacientes em investigacdo diagndstica de doenca rara
neuromuscular, na historia clinica foi descrito que os atrasos motores foram
percebidos com 4 meses de vida, em ambos 0s casos, mas chegaram no ambulatério

para investigar as possiveis DNM apos 1 ano de vida.

Miopatias Congénitas

A paciente chegou ao ambulatério com 2 anos de vida, porém ja tinha
acompanhamento em um centro de neurogenetica desde 0s 4 meses por outros
motivos. O diagnostico de Miopatia Nemalinica foi com 1 ano de vida, iniciando

tratamento medicamentoso. Em uso de traqueostomia e gastrostomia.

5 DISCUSSAO

O estudo atual € uma série de casos com criancas com diagnéstico de doenca
neuromuscular ou em investigacdo, avaliou a funcdo motora através da BSID-III,
apresentando quatro casos de criancas com doencas raras e dois em investigacao.
Foi possivel observar que a BSID-Ill segue o modelo da CIF ao avaliar estrutura,
funcéo e atividade, possibilitando uma melhor avaliagédo das fungbes motoras grossa
e fina. Os resultados desse estudo mostraram que houve uma maior reducdo da
funcdo motora grossa em comparacao a fina na maioria dos casos, com excec¢ao de

uma crianga que havia iniciado terapias génicas em fase pré-sintomatica da doenca.



A BSID-IIl apresenta maior acuricia para avaliar a fun¢cdo motora, quando comparada
a outras escalas utilizadas para essa populagéo de doencas neuromusculares, como
a Hammersmith Functional Motor Scale (HFMSE), Hammersmith Infant Neurological
Examination (HINE-2), por contextualizar o que esta sendo avaliado com alguma
funcdo ou atividade que a criancga deveria estar realizando em cada periodo da vida.
Ademais, a escala BSID-IlIl permite uma avaliacdo mais completa, tanto qualitativa
gquando quantitativa, o que permite um maior detalhamento da curva de
desenvolvimento e crescimento da crianca além verificacdo da idade
desenvolvimental, em contraponto as outras escalas supracitadas que avaliam
pontualmente alguns marcos e apresentam um periodo de idade para ser avaliado a
partir dos 2 anos de vida, o qual na BSID-IIl apresenta um periodo de idade desde 15

dias de vida até completar 3 anos e 15 dias (42 meses e 15 dias). (10-12)

No cenario atual, as DNM encontram-se em uma nova era, na qual, estdo surgindo
muitas terapias modificadoras de doenca em que uma escala que apresente maior
precisdo na avaliacdo de funcdo motora possibilitara melhor identificacdo dos déficits
motores, logo sera possivel fazer um acompanhamento terapéutico mais direcionado
para as necessidades dessas criancas, que, apresentara mais beneficios para essas
criangcas que estdo em uso de terapias modificadoras. (13)

Ademais, foi possivel observar que na maioria dos casos existe um atraso diagnastico
muito grande, o que dificulta o inicio correto de tratamentos, nesses estudos foi
possivel perceber que o diagndstico chegava apés 1 ou 2 anos de vida, outros estudos
com doencas neuromusculares tém mostrado um atraso diagnostico de até 8 anos,
com inicio dos sintomas aos 3 anos, mostrando a falta de instrumentos com maior
precisdo e detalhamento, nas unidades de saude, para identificacdo de atrasos no

neurodesenvolvimento infantil. (14)

Apesar de apresentar apenas 6 participantes trata-se de um numero significativo de
casos se levarmos em consideracdo a raridade dessas doencas e suas formas de

manifestacdes, bem como o periodo curto de coleta de 12 meses.
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6 CONCLUSAO

O estudo demonstrou que criangas com DNM apresentam déficits motores, grossos e
finos, com maior deficiéncia no motor grosso. Com isso a BSID-Ill apresenta maior
precisdo para avaliar criancas com DNM, devido a uma avaliacdo mais completa e
detalhada da fungdo motora de acordo com a idade cronolégica, além de conseguir

apresentar a idade desenvolvimental em que a crianga se encontra.

Portanto, é possivel concluir que para uma avaliagdo mais precisa de criancas com
DNM a BSID-Ill apresenta maior acuracia na avaliacdo, através dados e medidas que
levardo a identificacdo dos déficits motores. Essas medidas e dados ajudaram no
diagndstico precoce de disfungédo motora, obtencédo de uma proposta terapéutica mais
direcionada, podendo ajudar na mudanca de progndstico de cada individuo.

N&o ha conflito de interesses ou beneficios financeiros para os pesquisadores ou

sujeitos envolvidos no estudo.
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