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Relato de caso

Sindrome de Pallister-Killian

Pallister-Killian syndrome
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Resumo

A Sindrome de Pallister-Killian (SPK) ¢ uma doenca genética
rara, que acarreta muitas alteragdes no desenvolvimento neuropsi-
comotor. O presente estudo teve como objetivo contribuir para o
conhecimento ¢ tratamento fisioterapéutico da SPK. Tratou-se de
um estudo de caso de uma paciente de 15 anos, acompanhada na
Clinica de Fisioterapia da Faculdade Anhanguera de Campinas.
Foi realizada uma avaliagio fisioterapéutica da paciente, e aplicado
um questiondrio 4 mée para colher informacées sobre o periodo
pré-natal, perinatal e pés-natal. Os resultados mostraram fdcies
caracteristica, retardo mental, falta de linguagem, sensibilidade
preservada, hipotonia generalizada, auséncia de alguns reflexos,
deformidades Gsseas nos pés e marcha independente como fungio
mais alta. Dentre as alteracdes encontradas, cabe destacar o retardo
mental, que dificulta o processo de desenvolvimento e reabilitagio.

Palavras-chave: doencas genéticas, pediatria, reabilitacdo,
Fisioterapia.

Introducao

A Sindrome de Pallister-Killian (SPK), também conhecida
como Aneuploidia em Mosaico de Pallister, ou Tetrassomia
12p em Mosaico, ¢ uma doenga genética rara, resultante de
uma alteragio cromossémica, presen¢a do isocromossomo
12p extranumerdrio em mosaico. Os individuos com SPK
apresentam quatro c6pias do brago curto do cromossomo
12, ao invés de duas. A sindrome foi descrita inicialmente em
adultos, por Pallister em 1977, e posteriormente em criangas,
por Killian em 1981 [1-4]. Sua incidéncia é menor que 1
para 10.000, aumentando o risco de ocorréncia com avango
da idade materna [5].
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Abstract

The Pallister-Killian Syndrome (PKS) is a rare genetic disease
impairing the neurological development. This study aimed to con-
tribute for knowledge and physical therapy of PKS. It was a case
report of a 15 years old patient, attended at Clinica de Fisioterapia da
Faculdade Anhanguera de Campinas. It was done a physical therapy
evaluation of the patient and her mother answered a questionnaire
asking information on the prenatal, perinatal and postnatal periods.
The results showed face characteristics, mental retardation, lack of
language abilities, preserved sensation, generalized hypotonic, some
absence of reflexes absence, feet bones deformities and independent
march as the most achieved function. Among the anomalies diag-
nosed, it is necessary to highlight the mental retardation, which
complicates both development and rehabilitation processes.

Key-words: genetic diseases, pediatrics, rehabilitation, Physical
therapy.

Durante os trés primeiros meses de gestagio, a Tetrassomia
12p pode ser diagnosticada através de amostras colhidas em
casos de hidropisia fetal, ou por triagem de mées com idade
avangada. No ano 2000, houve o primeiro diagndstico da
sindrome no primeiro trimestre, através do aumento da trans-
lucéncia nucal [6,7]. A partir do segundo e terceiro trimestre,
anormalidades na ultrassonografia tendem a amostragem
direta: polidrimnio (84% dos casos), hérnia diafragmdtica
(16%) e micromelia, principalmente rizomélica (10%).
Atualmente, a ultrassonografia em trés dimensoes contribui
para demonstrar as caracteristicas faciais dismérficas, que
fortalecem suspeitas da SPK durante o pré-natal [6].
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Os portadores da SPK apresentam facies caracteristica,
cabelos esparsos, principalmente em regides temporais, so-
brancelhas e cilios esparsos ou ausentes nas partes mediais ou
laterais, fronte proeminente, fendas palpebrais com inclinagio
para cima, ptose palpebral, hipertelorismo, epicanto, exof-
talmia, estrabismo, ponte nasal alargada e achatada, narinas
antevertidas, filtro nasal longo, macrostomia, comissuras
labiais voltadas para baixo, ldbio superior fino, ldbio inferior
protuso, atraso da erupgio dentdria, orelhas displdsicas de
baixa implantagio, pescogo curto e excesso de pele na nuca
[8]. As principais malformagées do sistema nervoso central
consistem em hidrocefalia e arrinencefalia. As crises convulsi-
vas sdo frequentes nos dois primeiros anos de vida, o retardo
mental (RM) é profundo e o desenvolvimento da linguagem
¢ minimo. As anomalias oculares incluem microftalmia, ca-
tarata, ceratocone e arinidria. A surdez também foi descrita
em alguns casos. Além disso, algumas malformag6es cardiacas
podem estar presentes, tais como, comunicagio interventri-
cular e atrial, coartagdo da aorta, persisténcia do canal arterial
e estenose adrtica [9].

Tendo em vista que a SPK é uma doenga genética rara,
com pouca informacio cientifica, e que acarreta muitas
alteracdes no desenvolvimento neuropsicomotor, torna-se
necessdrio realizar este relato de caso para contribuigio no
conhecimento e tratamento fisioterapéutico da SPK.

Material e métodos

Tratou-se de relato de caso de uma paciente M.L.C,, de
15 anos, acompanhada h4 dois anos na Clinica de Fisiote-
rapia da Faculdade Anhanguera de Campinas (FAC), cuja
mie assinou o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.
Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa da
FAC (196/2010).

Foi realizada uma avaliagio fisioterapéutica da paciente
para descrever o desenvolvimento neuropsicomotor atual.
Os aspectos observados e/ou avaliados foram: caracteristicas
fisicas, cognicdo, linguagem, sensibilidade dolorosa, tonus
muscular, reflexos osteotendinosos, amplitude de movimento
(ADM) e motricidade. Além disso, foi aplicado um questiond-
rio & mae para colher informagoes sobre o periodo de gestacio,
parto, caracteristicas neonatais, diagnéstico e tratamento.

As caracteristicas fisicas foram observadas a fim de iden-
tificar malformacées relacionadas 4 doenga. Para avaliar a
cognicdo, os examinadores tentaram estabelecer contato
visual com a paciente, observaram a interacio da paciente
com brinquedos, pessoas, e resposta mediante solicitagao
de tarefas. Quanto a linguagem, os examinadores tentaram
estabelecer algum tipo de comunicagio com a paciente. A
sensibilidade dolorosa foi examinada de maneira simétrica
e bilateral, seguindo a disposi¢ao dos dermatomos. O tonus
muscular foi avaliado realizando um alongamento passivo
dos grupos musculares, e verificando o grau de resisténcia
imposto pelos musculos. Também foram investigados clénus e
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Babinski. Os reflexos testados foram patelar, aquileu, bicipital
e tricipital. A ADM foi testada de modo passivo, e a motri-
cidade, foi avaliada considerando as principais habilidades
motoras (rolar, sentado, quatro apoios, ortostatismo, marcha
e transferéncias posturais).

Resultados

As caracteristicas fisicas apresentadas pela paciente foram
fronte proeminente, cabelos, sobrancelha e cilios esparsos,
ptose palpebral, hipertelorismo, estrabismo divergente a
direita, ponte nasal alargada e achatada, narinas antivertidas,
filtro nasal longo, bochechas proeminentes, comissuras labiais
voltadas para baixo, ldbio inferior protuso, alteracio dentdria,
pescogo curto, distAncia intermamilar aumentada e aumento
de volume subcutineo em dorso de maos, tornozelos e pés

(Figura 1).

Figura 1 - Caracteristicas faciais relacionadas & doenga.

Quanto ao aspecto cognitivo, hd RM profundo, de modo
que a paciente nio estabelece contato visual, ndo se interessa
por brinquedos, apresenta sorriso sem razio aparente e sem
reciprocidade, e movimentos estereotipados de membros su-
periores e cabeca. Houve também auséncia de comunicagio
por meio de linguagem, de modo que a paciente nio interagiu
com os examinadores.

A sensibilidade dolorosa estava preservada em todos os
dermdtomos; houve hipotonia generalizada; arreflexia bilateral
para patelar e aquileu, e hiporreflexia bilateral para bicipital e
tricipital. A ADM estava preservada em todas as articulagoes,
exceto tornozelo, onde havia deformidades dsseas, tais como,
calcineo valgo, desabamento do arco plantar, eversio bilateral,
e flexdo exacerbada de metatarsofalangeana, principalmente
no pé esquerdo.

Quanto a motricidade, a paciente apresentou incapacida-
de de realizar qualquer ato motor em resposta a comandos,
devido ao RM. Durante a avalia¢io nio foi observado o rolar.
No entanto, a paciente foi capaz de sentar sem apoio; manter
posicao de quatro apoios; realizar transferéncia de sentado
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para em pé, porém nio partindo do solo, mas sim de uma
cadeira; e realizar marcha independente, caracterizada por base
alargada, diminuigio da fase de oscilacdo, hiperextensao de
joelhos, descarga de peso maior em membro inferior direito,
inclinacdo lateral de tronco e flexdo de cabega. Cabe destacar
que, durante a marcha, a paciente apresentou movimentos
estereotipados de cabeca e membros superiores (Figura 2).

Figura 2 - Postura ortostdtica sem apoio.

Considerando o questiondrio aplicado & mie, verificou-se
que M.L.C. nasceu de 32 semanas, pesando 2.400 g ¢ me-
dindo 45 cm. O Apgar no 1° e 5° minuto foi 3 e 5 respecti-
vamente, indicando sofrimento fetal. Ela permaneceu alguns
dias em UTI, porém nio fez uso de ventilagio mecinica. Apds
alta hospitalar a mie relatou que a crian¢a nio chorava, nio
mamava, e ndo reagia a estimulos. Em uma consulta com o
pediatra, a paciente apresentava hipotonia global e auséncia de
reflexos e reagdes. Sendo assim, foi encaminhada ao servigo de
genética da Unicamp, e confirmado o diagndstico de SPK, aos
4 meses, através do fendtipo e exame de fibroblastos cutineos.
Aos 6 anos tiveram inicio as crises convulsivas, controladas
com medicamento. O acompanhamento com fisioterapeuta
ocorte continuamente, desde a confirmagio diagnéstica. Além
disso, ela realiza tratamento com fonoaudibloga e terapeuta
ocupacional.

Discussao

A SPK ¢é uma doenga rara, de modo que o mecanismo
no qual os isocromossomos sio formados, e o estdgio que
isso ocorre estao sob debate, e ainda nio sio compreendidos
[10]. As manifestagoes clinicas da SPK sio varidveis e podem
mudar com a idade, envolvendo diferentes érgaos e sistemas
do corpo [3,11]. E possivel encontrar em alguns casos, formas
de acometimento grave, com morte intrauterina do feto, e
em outros, formas mais leves da doenca [4].

As complica¢oes mais frequentes ao nascimento incluem
prematuridade e hipotonia, como ocorreu no caso descrito
[1]. Crises convulsivas podem ocorrer em 40% dos pacientes,
e os sintomas podem ser confundidos com manifestagoes
comportamentais, prejudicando o rdpido diagnéstico [12,13].
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Na paciente descrita essas crises tiveram inicio mais tardio,
aos 6 anos.

Ao exame fisico, foram constatadas vdrias malformacoes,
descritas na literatura como sendo caracteristicas da SPK
[1,8]. Além disso, acredita-se que 100% dos pacientes com
SPK apresentam RM profundo (QI < 20/25), com disfungio
cognitiva grave, sem desenvolvimento da linguagem e pobre
contato social [14]. Nossos achados confirmam essa premissa.
O RM ¢ definido com base em trés critérios: inicio do quadro
clinico antes de 18 anos; fungio intelectual significativamente
abaixo da média, com quociente de inteligéncia (QI) < 70; e
deficiéncia nas habilidades adaptativas, em pelo menos duas
das seguintes dreas: comunicagio, autocuidado, habilidades
sociais/ interpessoais, auto-orientagao, rendimento escolar,
trabalho, lazer, satide e seguranca [15].

Diante desse quadro clinico, o principal beneficio que
a fisioterapia traz para esta paciente refere-se 4 melhora da
qualidade de vida. De modo geral, sio realizados alonga-
mentos musculares e mobilizagoes articulares, para prevenir
contraturas ¢ deformidades, além de orientagdo para uso de
rtese. Cabe destacar que, durante o atendimento, o fisio-
terapeuta sempre estimula a interagio da paciente com o
ambiente, através de brincadeiras, musicas e socializacdo com
outras criangas. Outro objetivo importante estd relacionado
a modulagio do quadro de hipotonia, no qual sdo inseridas
atividades para sustentagio de peso de forma alinhada, que
ajudam a promover estabilidade; e exercicios de co-contragio,
que atuam na produgio de for¢as normais e aumento do
tonus muscular. O tratamento fisioterapéutico visa também
melhorar habilidades motoras, proporcionando vivéncia em
diversas posicdes e estimulando as transferéncias posturais;
melhorar o equilibrio, a partir de atividades ladicas, usando
superficies instdveis, bola Bobath, e brinquedos; e estimular a
posicao ortostdtica e marcha, usando brinquedos/brincadeiras
que a faga caminhar sem apoio. Acredita-se que o tratamento
fisioterapéutico, que comegou precocemente, foi fundamental
para as aquisi¢oes motoras alcangadas, prevengio de maiores
deformidades e manutencao da ADM na paciente em questéo.

O presente estudo apresenta algumas limitacées que de-
vem ser levadas em conta quando se considera o estudo e suas
contribui¢oes. Primeiro, foi incluida apenas uma crianca no
estudo, de modo que nio se podem generalizar tais achados
para a populagdo. Cabe destacar, entretanto, que essa é uma
patologia rara, sendo dificil realizar estudo com vérios sujei-
tos. Segundo, houve dificuldade para discutir os resultados
encontrados, devido a caréncia de pesquisas publicadas sobre
o assunto, principalmente no Brasil. A literatura sobre SPK é
predominantemente constituida por relatos de casos isolados,
que enfatizam aspectos diagnésticos [11].

Conclusao

Verificou-se, a partir do estudo de caso, que a SPK cursa
com diversas malformagoes fisicas e alteragcdes no desenvolvi-
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mento neuropsicomotor. Dentre as alterages, cabe destacar
o RM, que dificulta o processo de desenvolvimento e reabi-
litagdo. Apesar das limitagoes, este estudo contribui para o
conhecimento e tratamento fisioterapéutico da SPK.
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