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RESUMO

Doengas raras sdo afecgdes de baixa prevaléncia, ou seja, que acometem até 65 em cada 100.000
individuos. Muitas doengas raras sdo incuraveis, com repercussoes em diversos sistemas do corpo,
afetando a qualidade de vida e a funcionalidade devido a caracteristicas como a cronicidade,
progressao e por muitas vezes a falta de medicagdes especificas. A reabilitacdo é uma forma de atenuar
os sintomas e a progressdao da doenga. Desta forma, o objetivo do estudo ¢ analisar as evidéncias
disponiveis sobre a abordagem fisioterapéutica na avaliagdo e tratamento das doencas raras, € 0 seu
impacto na qualidade de vida e funcionalidade de pessoas com doengas raras. Trata-se de uma revisao
integrativa realizada com artigos publicados entre os anos de 2014 -2024 através das bases de dados
eletronicas PEDro, Biblioteca Virtual em Satde, Cochrane e PubMed. Foram excluidos estudos
artigos repetidos, que ndo utilizasse a fisioterapia como abordagem terapéutica e que ndo estivessem
indexados em plataformas gratuitas, totalizando uma analise de 14 artigos com uma amostra de 452
individuos, com 20 diferentes patologias. Seis estudos abordaram a qualidade de vida e cinco
avaliaram a For¢a Muscular. Outros desfechos observados foram depressdo, capacidade aerdbica e
composi¢do corporal. Dez estudos analisados utilizaram como abordagem a fisioterapia motora.
Apesar das caracteristicas das doengas raras, a fisioterapia, independente da modalidade praticada, ¢
uma grande aliada no tratamento destes individuos. Uma vez que promove efeitos positivos na sua
capacidade funcional e por consequéncia em todos os aspectos da qualidade de vida.

Palavras-chave: Doencas Raras. Fisioterapia. Funcionalidade. Qualidade de Vida.
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1 INTRODUCAO

No Brasil, sdo descritas como doengas raras (DR’s) aquelas que acometem 65 em cada 100.000
individuos, ou menos que 1 em cada 1.539 nascidos vivos € como doengas muito raras, aquelas que
acometem 1 em cada 1 milhdo de nascidos vivos (Cortés-Martin, Sénchez-Garcia, Rodriguez-
Blanque, 2022; Long et al., 2022; Brasil, 2024).

Atualmente, existem entre 6 a 8 mil patologias consideradas raras. Elas costumam ser cronicas,
progressivas ¢ degenerativas, levando a disfuncionalidades e prejuizos na qualidade de vida. Dessas,
80% sao de ordem genética e 20% estao relacionadas a fatores ambientais, infecciosos, imunolédgicos,
entre outros. As DR’s costumam ndo ter tratamento que leve a cura, deixando os afetados com
cuidados paliativos e servicos de reabilitagdo como alternativas de atenuar os sintomas (Brasil, 2022).

O diagnostico costuma ser complexo e moroso, acarretando impactos multifacetados na esfera
biopsicossocial dos individuos. Alteragdes fisicas, mentais € comportamentais provenientes da doenca
comprometem a qualidade de vida do doente e seus familiares, que dependem de diversos servigos de
saude especializados e de acompanhamento com equipe multiprofissional (Luz; Silva; DeMontigny,
2016). Ademais, grande parte das DR’s carecem de protocolos diagnosticos bem estabelecidos.
Muitas, nao dispdem de terapéutica reconhecida e, em certos casos, a farmacoterapia apresenta custos
elevados, inviabilizando sua aquisi¢do para inimeras familias. (Chung et al., 2022).

De acordo com a Organizagao Mundial da Saude - OMS (2012) define-se Qualidade de Vida
como a percepcao do individuo sobre sua posi¢do na vida no contexto da cultura e dos sistemas de
valores nos quais vive e em relacdo aos seus objetivos, expectativas, padrdes e preocupagdes e apesar
de muitas doengas genéticas ndo possuirem tratamento, a assisténcia oferecida por uma equipe
multiprofissional oferece apoio emocional e direcionamentos fundamentais para o acompanhamento,
tanto para os cuidadores quanto para os pacientes. Entretanto, a dificuldade no diagnostico, com
necessidade de numerosas idas e vindas a centros de satde pode resultar no avanco rapido das doencas
por falta de tratamento, impactando a qualidade de vida desses individuos (Iriart et al., 2019).

De acordo com a Classificagdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude a
funcionalidade e a incapacidade estdo relacionadas as condi¢des de satde, considerando ndo apenas
as fungdes dos o6rgdos ou estruturas do corpo, mas também as limitagdes de atividade e participagdo
social no meio onde o individuo convive e habita (OMS, 2020).

Os objetivos de uma conduta de reabilitagdo devem ser estabelecidos em conjunto, e para
serem concretos e factiveis, devem ser centrados nas necessidades funcionais dos pacientes, visando
melhorar sua atividade e participagao através de exercicios, ajustes e adaptacdes do contexto ambiental

(Silva et al., 2024).
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De acordo com O’Sullivan, Schimitz e Fulk (2018), para tracar um plano de reabilita¢do, o
fisioterapeuta deve utilizar o raciocinio clinico, que abrange varias habilidades mentais para analisar
dados, fazer escolhas e definir estratégias de tratamento. As decisdes clinicas sdo resultados desse
processo e fundamentam o cuidado do paciente.

Diversos elementos, como experiéncia profissional, conhecimento técnico e particularidades
do paciente, desempenham papéis importantes na tomada de decisao. Um bom terapeuta consegue
perceber, por meio da avaliacdo, barreiras e facilitadores nos diferentes aspectos da vida do usuario.
Com base nisso, sao incluidas no plano de tratamento medidas para reduzir ou potencializar esses
fatores. Os resultados do acompanhamento sdo analisados levando em conta o progresso do paciente
em direcdo as metas estabelecidas e aos resultados esperados definidos no plano de tratamento
(O’Sullivan, Schmitz, Fulk, 2018).

Devido a baixa incidéncia, ¢ desafiador reunir uma populagdo de pacientes para conduzir
estudos de pesquisa abrangentes sobre uma determinada doenga. O tratamento dessas condic¢des €
centrado na manutencdo das diferentes complicagdes clinicas ¢ na consideracdo das necessidades
individuais de cada paciente, visando melhorar sua qualidade de vida. Para garantir o manejo
adequado das doengas raras, ¢ crucial manter as informagdes atualizadas, incluindo o registro e
descrigdo de casos, bem como o desenvolvimento de diretrizes e protocolos especificos para aprimorar
a pratica clinica. Uma abordagem multidisciplinar ¢ fundamental no contexto das doengas raras e deve
considerar perspectivas de todas as areas da satde, incluindo a fisioterapia (Cortés-Martin, Sdnchez-
Garcia, Rodriguez-Blanque, 2022).

Desse modo, essa Revisdo integrativa tem como objetivo analisar as evidéncias disponiveis
acerca da abordagem fisioterapéutica na avaliagdo e tratamento das doencas raras, € seu impacto na

qualidade de vida e funcionalidade dos individuos acometidos por essas patologias.

2 METODOLOGIA

Trata-se de uma revisao integrativa, seguindo alguns dos critérios estabelecidos pelo Preferred
Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses (PRISMA-Checklist).

A pergunta norteadora foi “quais os efeitos da fisioterapia, em qualquer modalidade, na
qualidade de vida e funcionalidade de pacientes com doengas raras?”. Utilizando a estratégia PICO, a
populagdo (P) corresponde a pessoas com doencas raras; a intervencao (I) sendo a fisioterapia em
qualquer uma de suas modalidades (neurofuncional, respiratéria, hidroterapia, etc); o comparativo (C)
sendo nenhuma intervencdo; e o desfecho/outcome (O) sendo a melhora na qualidade de vida e

funcionalidade dos pacientes, conforme demonstra a figura 1.
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Figura 1. Estratégia PICO.

urofuncional, respiratoéria, hidroterapia, etc.)

intervencdo

Ihora na qualidade de vida e funcionalidade

Fonte: Autoria propria

2.1 CRITERIOS DE ELEGIBILIDADE
2.1.1 Critérios de Inclusao

Foram considerados elegiveis estudos dos ultimosdez dez anos, ou seja, entre 2014 e 2024.
Sendo seleclonados: (1) estudos que envolvessem avaliagdo e intervengdo fisioterapéutica, em
qualquer uma de suas modalidades, em pacientes com doengas raras; (2) estudo com desfecho sendo
a avaliagcdo do impacto da intervencgdo fisioterapéutica nestas doencas; (3) estudos que, para efeito
comparativo, consideraram outros tipos de exercicio e sem grupo controle. Nao houve restrigdo

linguistica.

2.1.2 Critérios de Exclusao

Foram excluidos: (1) estudos que investigaram apenas outras abordagens para o tratamento de
doengas raras (medicamentos, fonoterapia, etc.); (2) estudos com desenho metodolégico de revisdes
narrativas, estudos de coorte, caso-controle, estudo de caso e resumos; (3) estudos em que o texto

completo ndo estivesse disponivel gratuitamente.

2.2 ESTRATEGIA DE BUSCA
Foi realizada busca sistematizada em bases de dados eletronicas de indexagdo de revistas:

PEDro, Biblioteca Virtual em Saude, Cochrane e PubMed. Para busca foram utilizados os descritores
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relacionados ao tema de interesse: “Rare diseases”; “Physiotherapy” e suas variagdes, utilizando os

operadores booleanos “OR” e “AND” para combinar os termos de busca (Quadro 1).

Quadro 1. Combinac¢do de termos utilizados para a estratégia de busca

Desenho dos Estudos Descritores Termos Livres
Populagao “Rare disease” “Rare diseases” Nao Aplicavel
Intervengao “Physiotherapy” “Physical Therapy” Nao Aplicavel

Fonte: Dados do autor, 2024.

2.3 SELECAO DOS ESTUDOS

A selecao dos estudos foi feita através da plataforma Rayyan®. Os artigos obtidos pela busca
da plataforma foram inseridos no site, onde foram excluidos os textos duplicados. Foi realizada uma
avaliacgdo e selecdo inicial baseada nos titulos ¢ resumos dos estudos. Quando as informacdes iniciais
nao foram suficientes para a exclusdo, o texto completo foi revisado. Em seguida, os estudos

completos foram avaliados de acordo com critérios pré-definidos.

2.4 EXTRACAO DOS DADOS
Os seguintes dados foram extraidos dos estudos selecionados: 1) Autor, ano de publicagdo; 2)
Doenga rara investigada; 3) Amostra (quantidade amostral, idade e sexo); 4) Duragdo e frequéncia da

intervengao; 5) Intervencao; 6) Instrumentos de Avaliagao; 7)Desfechos.

3 RESULTADO
3.1 SELECAO DE ESTUDOS INCLUIDOS

Com base nos critérios de selegdo estabelecidos, a pesquisa inicial identificou 20.909 artigos,
dos quais 12.962 eram duplicatas. Apos a revisdo dos titulos e resumos de 7.076 artigos, restaram 49
publicacdes. Desses, 15 foram excluidos por ndo possuirem o texto completo gratuito e 20 por nao
atenderem aos critérios de elegibilidade apos a leitura do texto completo. No final, 14 artigos foram

considerados elegiveis e incluidos na Revisao Integrativa (Figura 2).
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Figura 2. PRISMA Fluxograma da busca da literatura dos estudos incluidos

Identificagdo dos estudos através de bases de dados e registros

Reqgistros adicionados através
das bases de dados:

PubMed (n = 10.733)
PEDro (n = 5)

BVS (n = 9.206)

Cochrane (n = 965)
Registros totais (n = 20.909)

Publicagbes removidas antes da
tnagem:

Duplicadas (n = 12962)

Publicagbes avaliadas por titulo e
resumo

(n = 70786)

|

Artigos excluidos baseado nos
critérios de elegebilidade

(n =7027)

Publicagbes inﬂusas para leitura
do texto completo

(n=49)

|

Publicacoes sem o texto
completo gratuito disponivel

(n=15)

Publicagbes avaliadas na integra
para elegebilidade

(n = 34)

'

Artigos excluidos (motivos):
Tipo de publicacho (n = 8)
Intervencao (n=7)
Populagdo (n = 5)

Total de publicagbes
axcluidas: 19

Estudos incluidos na revisao
(n=14)

Fonte: Dados do autor, 2024.

REVISTA ARACE, Séo José dos Pinhais, v.7, n.4, p-19062-19085, 2025

19069



Revista

ARACE

ISSN: 2358-2472

3.2 PROJETOS E AMOSTRA

Dos 14 estudos incluidos na presente revisao, 4 sdo ensaios clinicos randomizados (Nakajima
et al., 2021; Rannou et al. 2017; Cuesta-Barriuso, 2018; Astley, 2021), 2 sdo ensaios de viabilidade
(Van den Berg, et al. 2015; Wittwer, Winbolt, Morris, 2019), 3 sdo estudo prospectivo (Su et al., 2024;
El Habnouni et al., 2020; Child et al., 2023), 3 s@o estudos piloto (Yu et al., 2023; Wallin et al., 2023;
Heifmankova et al.,, 2023); um estudo experimental (Fiuza-Luces et al., 2018) e uma anélise
retrospectiva (Hoyer-Kuhn et al., 2014). Em relacdo ao ano de publicagdo, a maior parte dos artigos
retornados foram publicados em 2023, como demonstra o Grafico 1.

As doencas raras abordadas nos estudos foram: Atrofia Muscular Espinal e Bulbar (AME e
AMEB), Distrofia Muscular, Doenca de Charcot-Marie Tooth, Miopatial Distal, Miosite de Inclusao
Esporadica, Esclerose Sistémica/Escleroderma, Hemofilia, Doenga Mitocondrial, Doenga de Pompe,
Sindrome de Rett, Arterite de Takayasu, Sindrome Miasténica Congénita, Distrofia Muscular de
Duchenne, Esclerose Multipla, Osteogénese Imperfeita, Miopatia Inflamatoria Idiopatica, Paralisia
Supranuclear Progressiva, Linfedema Pediatrico e Doenca Pulmonar Intersticial.

A amostra total compreendeu 452 individuos, dos quais 130 foram incluidos em grupo controle
ou de tratamento convencional (Rannou et al., 2017; Cuesta-Barriuso, Gomez-Conesa,Lopez-Pina,
2018; Astley et al., 2021; Hefméankovaet al., 2023). Os outros 322 participantes estavam divididos
heterogeneamente nas patologias previamente citadas. No estudo de Su e colaboradores (2024), para

essa revisdo foram considerados apenas os resultados dos individuos com Sindrome de Rett.

Grafico 1. Publicacdes selecionadas nos ultimos 10 anos.

Publica¢des selecionadas nos ultimos 10 anos

2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

Nede Publicacées
= NW

Ano da Publicacdo

Fonte: Dados do autor, 2024.

3.3 INSTRUMENTOS DE AVALIACAO E DESFECHOS
Dos 14 artigos avaliados, 5 apresentaram como desfecho a distancia percorrida, sendo avaliada

através do Teste de Caminhada de 6 Minutos (TC6M) em 2 desses estudos, com Teste de Caminhada
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de 2 Minutos (TC2M) em outros dois, ¢ em apenas um avaliado através de caminhada durante um
minuto. Cinco estudos abordaram como desfecho (primario ou secundario) a Forca Muscular, que foi
avaliada de formas heterogéneas entre os estudos, sendo predominantemente avaliada por meio do
Teste de For¢a Muscular Manual (3 estudos). Para a medida da Capacidade Aerobica, 2 de 3 estudos
que abordaram esse desfecho utilizaram-se de cicloergdmetro com protocolo incremental, observando
também os parametros respiratorios e frequéncia cardiaca (FC). No total, 5 artigos trouxeram como
desfecho a Composicao Corporal, que foi avaliada em 4 deles por meio da Absorciometria De Raios-
x De Dupla Energia (DXA), ¢ um através de densitometro.

Em relagdo a Qualidade de Vida, esta foi abordada em 6 dos 14 estudos, sendo utilizado
principalmente a escala Short Form Health Survey — SF-36 (4 artigos). A depressdo foi desfecho em
3 estudos, e cada um avaliou com um instrumento diferente, sendo eles: Escala de Ansiedade e
Depressao Hospitalar (HADS), Inventario de Depressao de Beck-II (BDI-II) e Escala De Depressao
Geriatrica.

Por se tratar de um grupo heterogéneo de doencas, e por seu carater de raridade, muitos dos
desfechos foram especificos para cada patologia avaliada, utilizando escalas e métodos avaliativos
especificos e validados para a doenca abordada. Os instrumentos de avaliacdo, assim como as

caracteristicas-chave dos protocolos realizados estdo resumidas no Quadro 2.

Quadro 2. Publicagdes, protocolos e interven¢des nas DRs.

Duracéo e
Autor e Ano A .
Doenca frequéncia ~ Instrumentos de
de Amostra Intervencio s~ Desfechos
s s Rara da Avaliacao
Publicacao . ~
intervencao
ASTLEY, Arterite de N=14 3 dias GI: Programa de Ressonancia IL1-beta (pg/ml): CG - 2.70
Camila et al. Takayasu GI: 9 /semana, exercicios em magnética; Exames | (2.43); GI-2.26 (1.27); : A: -
(2021) GC: 5 durante 12 casa com treino de sangue; 1.76; p=0.053
semanas. aerdbico e treino | Acelerometro; Teste | Passos (contagem/dia): GC -
Sexo: 10 de forca com de sentar ¢ levantar; 6.348 (3.097); GI - 12.890
feminino peso corporal. TUG; ITAS 2010; (6.142); A: 5.463; p=0.011;
(71,4%) / 4 Progressédo de PVAS; Vasculitis TUG (s): GC - 5.52 (0.24); GI
masculino treinamento a Damage Index; SF- -5.20 (0.25); A: -0.50; p =
(28,6%) cada 4 semanas. 36 0.005; Sentar e Levantar
(reps): GC - 16.0 (1.50); GI -
Idade: GI - GC: Tratamento 19.39 (1.36); A: 2.75; p =
17.1 convencional. 0.012; Componente fisico SF-
(3.72); GC 36: GC - 86.2 (61.8-94.3); GI:
-20.4 85.0 (69.3-86.8); p = 0.012.
(3.21)

‘
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CHILD, Linfoangio N=15 4 dias/semana Programa de TC6M; Teste TCoM
Claire E. et | leiomioma - exercicios exercicios em Cardiopulmonar de Distancia (m): 574 + 63;
al. (2023) tose Sexo: 15 aerobicos; casa com treino Exercicio Méximo; | mudanca - 36 = 34; p = 0.003;
(LAM) feminino | 3 dias/semana | aerdbico e treino Dinamometria de Distancia predita (%): 99+9;
(100%) - treino de de resisténcia MMII; Testes de mudanga - 6+4; p = 0.0005;
resisténcia fun¢do pulmonar; Fadiga (%): 3+6; mudanga: -
Idade: 49.0 durante 12 Questionarios 4+5; p=0.03.
(£7.8) semanas padronizados para
fadiga e de qualidade
de vida;
CUESTA- Hemofilia N=27 T™: TM: Terapia Goniometria; Houve mudanca apenas nos
BARRIUSO, T™: 9 2dias/semana; Manual; Perimetria; Teste de voluntarios tratados com
Ruben; FE: 9 FE: 1veza FE: Terapia em Ruptura para terapia manual.
GOMEZ- GC: 9 cada 2 grupo + pacientes com Melhora na percepgao da dor
CONESA, semanas exercicios Hemofilia; (p =0.000), flexao de
Antonia; Idade: durante 12 domiciliares Percepcdo da dor - cotovelo (p=10.022) ¢
LOPEZ- TM: 28.0 semanas EVA; perimetro do brago (p =
PINA, José- FE: 32.0 0.050); Na Av2, as melhoras
Antonio GC: 37.5 observadas no grupo de
(2018) terapia manual foram
mantidas
EL Linfedema N=15 1 sessdo Drenagem Perimetria; Calculo | Perimetria: Redugdo de 4.3cm
HABNOUNI | Pediatrico Linfatica Manual de volume dos no valor médio do perimetro
, Chakib et Sexo: 8 membros; Espessura (p =0.024);
al. (2020) masculino dérmica, medida por | Volume do membro: Redugao
(53.3%) ultrassom de alta ndo significativa de 98ml (P =
resolugéo; 0.390); Espessura Dérmica:
Idade: 11.0 Questionario de Redugdo na espessura
utilidade e dérmica de 1.44mm (p <
aceitabilidade da 0.001); Questionario de
DLM pelas criancas utilidade e aceitabilidade:
Das 12 criangas que
responderam, todas relataram
melhora no bem-estar (de leve
a importante) apds a sessdo de
DLM e acharam a DLM util.
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FIUZA- Doenga N=12 3dias/semana; | Treino aerdbico, Cicloergometria; Acelerometria
LUCES, mitocondri Exercicios treino de forga e Teste de forga Os niveis médios de atividade
Carmen et al. al Sexo: 8 respiratérios - | treino muscular muscular; PiMéx; fisica moderada a vigorosa
(2018) masculino; | todos os dias inspiratdrio TC6M; TUG; Teste ndo diferiram (P = 0,8426)
4 feminino | pela manhi e do degrau; entre pré-treinamento (5620
a tarde, Absorciometria de | min/semana), pos-treinamento
Idade: 46.6 durante 8 dupla energia de (56+21 min/semana) e
semanas raios-X (DXA); SF- | descondicionamento (45+29
36 min/semana).
Teste de poténcia aerdbica:
Valores méaximos de FC (P =
0.242) e arazdo de troca
respiratoria (P = 0.368) ndo
diferiram ao longo do tempo.
Um efeito significativo do
tempo foi encontrado para
todos os end points
indicativos de poténcia
aerdbica, for¢a muscular e
poténcia muscular inspiratoria
(todos P < 0,004), exceto para
VO2 no RCP relativo a massa
muscular (P = 0,000).
Melhorias no treinamento nao
foram completamente
perdidas apos o
descondicionamento (P <
0,004)
Testes de AVD e variaveis
DXA - praticamente todos os
pacientes mostraram a mesma
resposta individual (melhoria
induzida pelo treinamento)
HERMANK | Esclerose N=16 2 Exercicios p/ Indice de Fungio Melhora na pontuagdo do
OVA, sistémica e GI: 8 dias/semana, MAPe Sexual Feminina FSFI em 25% no GI vs 12.5%
Barbora etal. | miopatia GC: 8 durante 8 fisioterapia para | (FSFI), indice Breve | no GC (p = 0,043); Melhora
(2023) inflamatori semanas problemas de Funcionamento na pontuac¢do do BISF-W em
a Sexo: 16 musculoesqueléti Sexual para 62,5% no GI vs 12,5% no GC
idiopatica feminino cos que limitem a | Mulheres (BISF-W); | (p = 0,040); Melhora no HAQ
(100%) fungdo sexual Questionario de de 50% no IG vs 37,5% no
Qualidade de Vida GC; Deterioragdo de 0% no
Idade: Sexual - Feminino | GI vs 25% no GC (p = 0,018);
GI: 46.5 (SQoL-F); Melhora no componente
GC: 46.5 Questionario de fisico do SF-36 de 50% no GI
Avaliagdo de Saude | vs. 37,5% no GC (p = 0,049)
(HAQ); SF-36;
Inventario de
Depressao de Beck-
11 (BDI-II).
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Aumento significante na

HOYER- Osteogéne N=353 1° periodo de Treino de GMFM-66 (apos 12
KUHN, se internagao: 13 resisténcia, meses), Avaliacao fungdo motora da Av0 a Avl
Heike et al. imperfeita Sexo: 32 dias treinamento em Breve da Fungao de 55.47+£2.45 para
(2014) masculino | consecutivos esteira com Motora (BAMF); 59.09+2.82 pontos (n=30;
(60.4%) de suporte de peso Caminhada de um p<0.0001);
treinamento corporal, minuto; Distancia de caminhada de 1
Idade: 9.07 | com um dia tratamento Absorciometria de minuto aumentou da Av0 a
de intervalo; | neurodesenvolvi dupla energia de Avl de 47.04+6.52 a
2° periodo de | mental e vibragao raios-X (DXA); 67.29+7.20 metros (n=14;
internagdo: 6 corporal p<0.0017);
dias; alternada Significante aumento da
Treinamento lateralmente pontuacdo do GMFM-66 de
domiciliar - 6 (WBV). Av0 a Av2 de e 55.47+£2.45 to
meses, 2x/dia, 58.67+2.83; p=0.001;
durante 6 Os niveis de BAMF
meses aumentaram
significativamente de 6,84 +
0,47 para 7,52 £ 0,41 (n =25;
p =0,001) entre Av0 e Avl;
NAKAJIMA, Doenga N=24 9 visitas, com | Treino em esteira TC2M; Indice de TC2M: O treinamento com o
Takashi et al. rara GA=13 até 4 visitas com suporte de Barthel; Teste de HAL, comparado ao
(2021) neuromusc | GB =11 por semana, peso corporal, for¢a muscular tratamento apenas com
ular ao longo das com e sem o manual; TC10M suporte de peso, promoveu
(AME, Sexo: 13 semanas. aparelho HAL. melhora significativa de
Atrofia GA-6 10,066% na distancia
muscular feminino 2 blocos de percorrida (P = 0.037); Teste
espinal e (46,2%); 13 semanas de For¢a e TC10m: Mudangas
bulbar GB-6 cada percentuais na cadéncia no
(SBMA), feminino TC10m e nos scores totais do
distrofia (54,5%) teste de for¢ca muscular
muscular, manual indicaram melhora
doenca de Idade: significativa (P=0.003 e P=
Charcot- GA -56.6 0.039, respectivamente);
Marie (13.2); GB Indice de Barthel: O score nio
Tooth, -55.5(7.8) mostrou melhora significativa
miopatia no tratamento 2 (com HAL)
distal, em comparagao ao tratamento
miosite de 1 (apenas suporte de peso).
incluséo
esporadica
)

‘
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RANNOU, Esclerose N=218 Exercicio Exercicios de Health Assessment Nao houve diferenca
Francois et sistémica GI=110 | supervisionad | ADM damao e Questionnaire significativa entre os grupos
al. (2017) GC =108 0: 3x/ articulagdes, Disability Index; SSc aos 12 meses (p = 0.86). 1
semana, treinamento HAQ; MACTAR,; més: HAQ DI, SSc HAQ e
Sexo: sessdo de 3h, aerobico, indice de Kapandji; MACTAR - redugéo na
GI - 95 por 4 semanas | fortalecimento Escala de fung@o da | incapacidade maior para o GI
feminino muscular, mao de Cochin (1.13+0.61; 0.98+0.51; 13.16
(86.4%); 1x por dia na exercicios (CHES); Distancia | 7.18); Diferenga: -0.14; -0.14;
GC - 86 fase de respiratorios, interincisal; EVA, -3.26; P=0.0096; 0.0051;
feminino exercicios utiliza¢do de SF-36; Pontuacao 0.0003
(79.6%) domiciliares orteses modificada de Redugdo da microstomia (p =
por 11 meses espessura da pele de 0.0021), melhora da
Idade: Rodnan; Volume monilidade global das maos e
GI-52.7+ expiratorio forcado | reducgdo da incapacidade e dor
14.8; GC - em ls. nas méos para o GI (indice de
53.1+ Kapandji - p < 0.0001; CHFS
14.4. -p=0.0039).
6 meses: HAQ DI - diferenca
entre grupos foi de -0.12; p =
0.054.
Microstomia - redugdo maior
no GI (p = 0.044);
Indice de Kapandji - melhora
na mobilidade das maos
maior no GI (p = 0.048)
SU, Ting-Yu | Sindrome N=6%* 1 diana Terapia por Escala de Ashworth EAM: ndo foi observada
et al. (2024) de Rette semana, por | Ondas de Choque | Modificada; ADM melhora estatisticamente
Paralisia Sexo: 6 12 semanas Extracorporeas | passiva; Gross Motor | significante na espasticidade
Cerebral* feminino de Baixa Function Measure (P=0.061); ADM passiva:
(100%) Intensidade nas (GMFM-88); ndo foi observada melhora
pernas espasticas | Espessura muscular, estatisticamente significante
Idade: Impulso de Forga de (P=10.135);
14.5£2.9 Radiagdo Actstica | GMFM-88: houve melhora na
(ARF]I) e elastografia | pontuagdo total (P = 0.030),
por deformagao mas nao houve mudanga
através de estatisticamente significativa
ultrassonografia. nas variaveis isoladamente
(fungdo de
caminhar/correr/pular; P =
0.156)

‘
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VAN DEN
BERG, Linda
etal. (2015)

Doenga de
Pompe

N=23
Gl=12
G2=11

Sexo:
Gl-7
masculino
(58%)
G2-5
masculino
(45%)

Idade:
Gl-454
G2 -46.6

3 dias/semana
12 semanas

Treino eaerdbico

e Fortalecimento

de MMSS, MMII
e core

G1: intervengdo
ocorreu nas
semanas 1 - 12
G2: intervengdo
ocorreu nas
semanas 13 - 24

CK plasmatico;
Cicloergometria com
protocolo
incremental; FC e
parametros
ventilatorios; Escala
de Borg; TC6M;
Estabilidade de
Core; Dinamometria
manual; Atividade
Funcional
(cronometrado -
corrida de 10m;
subida de 4 degraus;
levantar-se da
posicdo supina para
em pé); Teste de
fun¢do motora rapida
(QMFT);
Composigdo
corporal: massa
mineral, massa
magra e gordura
corporal medidas
através de
densitometro.

Cicloergometria
Parametros ventilatorios:
Wmax, VO2pico e VT
melhoraram
significativamente apos
treinamento (P < 0.01)
FC: nido houve diferengas
significativas entre FC
maximas dos pacientes antes
e ap6s 12 semanas de
treinamento (P = 0.16);
TC6M: A distancia média
caminhada aumentou em 16
m (pré: 492 + 89; pods: 508 +
97; P=0.01); Estabilidade de
Core
O tempo médio em que
conseguiram permanecer em
equilibrio melhorou para
todas as quatro posigdes (P <
0.05); For¢a Muscular: Dos 9
grupos avaliados, houve
aumento de for¢a em flexores
de quadril e abdutor de
ombro; Fun¢dao Muscular:
Redugdo de tempo para subir
4 degraus ([-0,54 a —0,04], P
=0,02) e de levantar de
posi¢do supina para de pé
([-2,020,01],p=0,05). O
escore do QMFT e o tempo
para correr 10m ndo
mudaram.
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WALLIN, Esclerose N=12 2 a 3 dias por Treino de Mini-BESTest; Mini-BESTest: Tendéncia
Andreas et Multipla semana, por equilibrio em TC2M; 6 Spot Step positiva de efeito avaliada,
al. (2023) Sexo: 9 10 semanas grupo e Test (SSST); Teste com uma diferen¢a mediana
feminino individual de Trilhas parte B; | entre as avaliagdes inicial e de
(75%); 3 Teste de acompanhamento de 3,5
masculino aprendizagem pontos (3.5; — 1 para 7);
(25%) auditiva verbal de TC10m: Tendéncia positiva,
Ray; Teste de aumento na velocidade
Idade: 54 simbolos digitais maxima da marcha, indicando
modais; Multiple melhoria na caminhada (0.04;
Sclerosis Walking —0.04 to 0.25); tendéncia
Scale - 12 (MSWS- ligeiramente negativa para o
12); Falls Efficacy mesmo teste com a
Scale (FES-I); velocidade de marcha auto-
Indices de atividade selecionada (— 0.04; — 0.17
de Frenchay; Escala | para 0.23); TC2M: Tendéncia
de Impacto da negativa, distdncia menor
Esclerose Multipla- percorrida na avaliagdo de
29; Escala de acompanhamento (— 10.2; —
Impacto da Fadiga 14.4 para 8.4); SSST ¢
Modificada; Escala MSWS-12: Tendéncia
Hospitalar de positiva em ambos, indicando
Ansiedade e melhoria na caminhada
Depressao; EuroQol- | complexa (— 1.7; — 3.5 para
5D; Lista de 3.5) e na forma como os
satisfagdo com a participantes percebiam o
vida; Escala de impacto da EM na capacidade
Aceitagdo de de caminhar (— 5.5; — 16 para
Condigdes Cronicas 1); FES-I: Tendéncia
de Satde. negativa, indicando maior
preocupagdo com quedas (1.5;
— 8 para 7).
WITTWER, Paralisia N=35 2 dias/semana | Treino de marcha | Exame Cognitivo de Escala de Depresséo
Joanne E.; Supranucle 8 sessdes por guiado por Addenbrooke-IIT Geriatrica: Quatro dos cinco
WINBOLT, ar Sexo: 3 4 semanas musica (ACE-II); Escala de participantes tiveram
Margaret; Progressiv | feminino depressao geriatrica; pontuagdes sugestivas de
MORRIS, a (60%); 2 Escala de preferéncia depressdo. Na Avl as
Meg E. masculino musical pessoal; pontuagdes permaneceram em
(2019) (40%) Avaliagao do perfil grande parte inalteradas;
fisiologico. PSPRS e Nenhum participante
Idade: 54- UPDRS; Medidas apresentou melhora em todas
74 anos espaciotemporais da | as medidas pos-intervengao;
marcha (Tapete 60% aumentaram a
GAITRite®). velocidade de caminhada em
"ritmo confortavel" apds a
intervencdo; 80% dos
participantes melhoraram a
forca extensora do joelho,
embora apenas um
participante tenha alcangado
valores normais.
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YU, Michael | Distarbio N=8§ 3 dias/semana | Telereabilitagdo - | Espirometria (CVF, Escala de Borg: Todos os
Kwan Leung | neuromusc por 16 exercicios PiMax, PeMax, voluntérios classificaram a
et al. (2023) ular semanas respiratorios e fluxo méximo de escala de Borg como <13;
hereditario Fortalecimento tosse); Teste de forca Espirometria: A PiMax
(Atrofia de MMSS e muscular manual; melhorou apos o periodo de
Muscular MMII Dinamometro estudo (pré: 35.0; pos: 47.5; P
Espinhal manual hidraulico; = (0.028); Outras escalas,
(AME), Medidor de pinga incluindo MEP, PCF, for¢a de
Sindrome Jamar; TC6M,; mao e pinga e distancia de
Miasténica Pediatric Quality of caminhada, permaneceram
Congénita Life Inventory 3.0 estaveis apds o periodo de
(SMC) e Neuromuscular estudo, mas resultados nao
Distrofia Module survey; estatisticamente
Muscular Pesquisa de significativos. Pediatric
de satisfacdo do Quality of Life Inventory 3.0
Duchenne usudrio; Escala de Neuromuscular Module
(DMD)). Borg. survey: os voluntarios
relataram melhorias na
qualidade de vida relacionada
a saude apds o periodo de
estudo (score total - pré: 74.5;
pos: 87.0; P=0.036)

3.4 INTERVENCOES FISIOTERAPEUTICAS E QUANTIDADE DE SESSOES

A duragdo dos estudos revisados variou de 8 a 13 semanas, com variancia de 1 sessdo a cada
15 dias até 4 sessOes por semana, além de exercicios didrios para serem feitos em domicilio. As sessoes
tiveram variacao de tempo entre 40 minutos € 90 minutos e os exercicios domiciliares variaram entre
20 e 30 minutos;apenas 6 estudos realizaram acompanhamentos apds a conclusdo do protocolo
(follow-up).

Em relagdo ao tipo de abordagem utilizada, 10 estudos realizaram Fisioterapia Motora, 3
abordaram a Fisioterapia Respiratoria, sempre associada a outra modalidade (Motora ou
Cardiovascular). Foi utilizada a Terapia Manual (Drenagem Linfatica Manual) em um dos estudos, e
a Fisioterapia Neurofuncional foi aplicada em 2 dos 14 artigos avaliados. Um dos protocolos envolveu

a Fisioterapia na Saude da Mulher.

3.5 PRINCIPAIS RESULTADOS
3.5.1 Qualidade de Vida

A fisioterapia promoveu melhora no Componente Fisico do SF-36 em dois estudos (Astley et
al., 2021; Hefménkova et al., 2023). O estudo de Fiuza-Luces (2018), que também utilizou esse
questionario como forma de avaliar a qualidade de vida, promoveu melhora estatisticamente

significativa no componente “Estado Geral de Saude” do questionario(P = 0.001). Outro artigo que
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também utilizou o SF-36 como método avaliativo foi o de Rannou e colaboradores (2017), ¢ nao
houve diferenga estatisticamente significativa em nenhum dos componentes do questionario para
nenhum dos dois grupos (GI e GC). Pontuagdes variaram pouco entre as avaliagdes.

Child et al. (2023) utilizaram como indicadores de qualidade de vida a Escala Visual
Analégica(EVA) e o ATAQ-LAM (A Tool to Assess Quality of Life in LAM), uma agregacio de
subescalas especificas para satude fisica. Ambas as escalas apresentaram melhora com o tratamento (P
=0,009 e P = 0,03, respectivamente).

Jano estudo de Yu e colegas (2023), a qualidade de vida foi avaliada pelo Pediatric Quality of
Life Inventory 3.0 Neuromuscular Module survey, e os voluntérios relataram melhorias na qualidade
de vida relacionada a saude ap6s o periodo de estudo (score total pré-intervencao: 74.5; pos: 87.0; P

=0.036).

4 DISCUSSAO

Esse estudo buscou analisar de forma critica as evidéncias cientificas disponiveis sobre a
abordagem fisioterap€utica na avaliacdo e tratamento das doengas raras. A busca foi realizada de
maneira a incluir uma ampla variedade de condigdes, com acometimentos de diversos sistemas.

Inicialmente, a pesquisa objetivou encontrar apenas Ensaios Clinicos e Estudos Experimentais,
seguindo as diretrizes da PRISMA. Contudo, pelo baixo numero de evidéncias optou-se por ampliar
a busca para outros tipos de publica¢des. Apesar do Ministério da Satde preconizar que essas doengas
costumam nao ter tratamento que leve a cura, e que servigos de reabilitacdo sdo alternativas de atenuar
os sintomas, ainda faltam pesquisas e investimentos para a expansao dessa area, mas pode-se observar
que o numero de publicagdes acerca do tema tem aumentado quando comparado aos anos anteriores
(BRASIL, 2022).

As doengas abordadas foram de diversas etiologias, sendo a maior parte de ordem neurologica.
Além disso, trés artigos abordam doencas autoimunes. Tanto nas formas de avaliacdo quanto
intervencao, constata-se a dificuldade e ndo padronizacao de condutas eficazes para esse publico. As
publicacdes analisadas apresentaram muitas condutas divergentes, além de diversos questionarios de
avaliagdo especificos, dificultando a comparagdo de resultados entre eles.

Um dos desfechos esperados nessa revisdo foi a avaliagdo da qualidade de vida. Embora
direcionado para isso, muitos estudos ndo a avaliaram através de questionarios validados. Em artigos
que utilizaram instrumentos validados de avaliacdo, os grupos de intervengdo apresentaram regular
e/ou boa qualidade de vida. Contudo, qualidade de vida € uma percep¢do multifatorial e subjetiva, que

depende do contexto em que o individuo esta inserido, seus objetivos e expectativas. Em todos os
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artigos analisados nesta revisao, observou-se melhora em alguma caracteristica devido as intervengdes
fisioterapéuticas, tais como ganho de for¢a, melhora em velocidade e cadéncia da marcha e redugao
de incapacidades, podendo ser considerado como melhoria na qualidade de vida.

No estudo de Haraldstad e colegas (2019), é descrito que os avancos médicos refletiram no
aumento do numero de pessoas vivendo com doengas cronicas. A mudanca de sobrevida dessa
populagdo gerou maiores interesses na pesquisa sobre qualidade de vida, que vem sendo
frequentemente avaliada em estudos, destacando-se a importancia de considerar nao apenas os
resultados médicos, mas também o impacto do tratamento na vida dos pacientes ao avaliar as
vantagens de diferentes opgdes de tratamento.

Como efeitos adversos, uma parte dos voluntarios relatou dor muscular, principalmente em
estudos em que o protocolo envolve treinamento de for¢a (Van Den Berg et al., 2015; Nakajima et al.,
2021). Ademais, ndo houve outras intercorréncias, podendo concluir que as evidéncias iniciais
sugerem que a intervengao fisioterapéutica ¢ um tratamento seguro para essa populagdo.

Em estudos mais longos, com avaliagdes muito distantes da inicial, houve perda amostral, com
apenas parte dos voluntérios retornando para o follow-up (Hoyer-Kuhn et al., 2014; Rannou et al.,
2017). Além disso, no estudo de Rannou e colaboradores (2017), foi observado que os efeitos
benéficos das terapias ndo se mantiveram a longo prazo. Isso pode ocorrer devido ao carater
progressivo e degenerativo de grande parte das doengas raras, no qual muitas ndo possuem cura,
portanto a fisioterapia sozinha ndo tem a capacidade de impedir a progressdo natural da patologia,
apenas retardar a velocidade do seu avango e atenuar os sintomas.

No estudo de Su e colaboradores (2024), a terapia por ondas de choque foi utilizada com
objetivo de diminuir a espasticidade em criangas com Sindrome de Rett e Paralisia Cerebral. Para a
maior parte dos pardmetros avaliados, foi observado melhora estatisticamente significativa apenas
para as criangas com PC, e uma das hipdteses levantadas para esse fenomeno ¢€ o aspecto progressivo
da doenga de Rett, quando comparada a PC. Sendo um distirbio do neurodesenvolvimento, pacientes
com sindrome de Rett t€ém um curso regressivo nas fungdes motoras, espasticidade e rigidez muscular
ao longo do tempo.

O estudo de Rannou e colegas (2017) apresentou baixa aderéncia aos exercicios domiciliares
entre os voluntarios, diferente do estudo de Yu e colaboradores (2023) e Child et al. (2023), em que
houve boa adesao ao protocolo. Os individuos se mostraram mais dispostos a aderir a telereabilitacao
em comparagdo com a reabilitacdo presencial, e recomendaram a pratica remota como um padrao de
cuidado para doencas neuromusculares e outras doengas (Yu et al., 2023).Uma hipotese para essa

discrepancia ¢ a pandemia de Covid-19, que impulsionou as teleconsultas.
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Em um estudo sobre o uso da telemedicina durante a pandemia, os autores relataram que o uso
frequente da telemedicina foi identificado como promissor. A pandemia da COVID-19 acelerou a
regulamentac¢do dessa pratica em varios paises, por ter baixo custo e boa aceitagcdo, e demonstrou que
a telemedicina pode ser uma ferramenta adicional e util em servigos que estariam ausentes se essa
tecnologia ndo existisse, oferecendo novas oportunidades para apoiar os sistemas de satde e as
capacidades humanas (Scheffer et al., 2022).

Apesar de apenas uma pequena parcela dos estudos contidos nessa revisdo serem Ensaios
Clinicos (Astley et al., 2021; Cuesta-Barriuso, Gémez-Conesa, Lopez-Pina, 2018; Nakajima et al.,
2021; Rannou et al., 2017), todos os artigos analisados trouxeram a estrutura do protocolo realizado.

A transparéncia dos protocolos apresenta diversas vantagens, como contribuir para avangos na
pratica clinica e evitar desperdicio de recursos. A divulgacao prévia desses protocolos permite que a
comunidade cientifica, profissionais de saide e pacientes acompanhem o progresso da pesquisa, e
facilita a replicacdo do programa em outros estudos ou por profissionais da area. Além disso, os
autores se beneficiam ao promoverem seus grupos de pesquisa, estabelecerem novas colaboragoes,
contribuirem intelectualmente para o campo e aumentarem sua producao académica (Hazime e
Cardoso, 2021).

Em relacio a funcionalidade, nenhum estudo a abordou diretamente como desfecho.
Entretanto, sabe-se que esse aspecto leva em consideracao fungdes corporais, atividade e participacao
e fatores ambientais. O estudo de Wittwer, Winbolt e Morris (2019) exemplifica bem essa relagao,
visto que o participante com a pontuagao mais baixa na Escala de Depressdo Geriatrica (escores mais
elevados sugerem presenca de sintomas depressivos)foi o participante mais independente em termos
de participagdo comunitaria e social.Foi possivel observar a melhora de aspectos relacionados a
funcionalidade em diversos artigos analisados, tais como aumento na distancia percorrida, melhora na
percepcao de dor, melhoria induzida pelo treinamento em AVDs, evolugdo na funcdo sexual e funcao
motora, entre outros desfechos (Tabela 2) que poderdo proporcionar maior interacdo e participacao
desses individuos na sociedade.

Segundo Di Nubila (2010), o simples "diagnostico" por si s6 ndo antecipa a exigéncia de
servigos, as hospitalizagdes, o nivel de cuidados ou os resultados funcionais. Além disso, a presenca
de uma doenca ou distarbio ndo ¢ um indicador confidvel da integragdo social. Isso implica que, se
nos basearmos apenas na classificacdo médica de diagnosticos, ndo teremos informacdes suficientes
para propdsitos de gerenciamento e planejamento de satde.

Souza, Silva e Carvalho (2010) afirmam que a diversidade de fontes em revisdes, juntamente

com os multiplos objetivos, visa fornecer uma visdo consistente e compreensivel de conceitos
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complexos, teorias ou problemas de saude relevantes. Assim, os resultados dessa revisdo mostram-se
relevantes, visto que, de conhecimento da autora, ndo foram encontrados outros estudos que
abordassem a atuacgdo da fisioterapia nas doencas raras de forma global, considerando todas as suas

modalidades em patologias das mais diversas etiologias.

5 CONCLUSAO

A fisioterapia, independente da modalidade praticada, promove efeitos positivos na qualidade
de vida e funcionalidade de pessoas com doengas raras. Entretanto, esses impactos ndo perduram por
longos periodos devido ao seu carater degenerativo e progressivo. Contudo, sabendo que a
funcionalidade envolve a atividade e participacdo, e que isso impacta diretamente na qualidade de
vida do individuo, a fisioterapia se mostra uma boa opg¢ao de tratamento para atenuagao e retardamento

do avango dos sintomas das doengas raras, principalmente no ambito motor.
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