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Resumo

Introducao: A sindrome de Joubert (SJ) é um disturbio de origem genética, rara e
complexa do neurodesenvolvimento. O modelo colaborativo familia-profissional é
uma abordagem que visa o compartilhamento da responsabilidade entre familiares e
o profissional. Visto que ndo ha estudos que mostrem a relacdo da SJ e a Pratica
Centrada na Familia (PCF), torna-se importante divulgar a patologia e os efeitos da
intervencao fisioterapéutica baseada nesse modelo. Portanto, o objetivo deste
trabalho foi descrever a utilizagdo do modelo colaborativo familia-profissional em
uma crianga com SJ. Materiais e Métodos: Trata-se de um relato de caso de uma
crianca de 6 anos com SJ. Duas metas foram estabelecidas em conjunto com a
familia e um programa domiciliar de intervencdo colaborativa familia-profissional
orientada ao objetivo foi estruturado, visando o alcance das metas. Resultados:
Apdés 8 semanas de intervencdo as duas metas foram alcancadas além do
esperado. Maiores mudancas foram observadas nos escores continuos dos
dominios de mobilidade e responsabilidade. Conclusao: A utilizacdo de uma
intervencao colaborativa familia-profissional em uma crianca com SJ permitiu o
alcance das metas estabelecidas e revelou resultados positivos quanto ao

desempenho da crianga e da familia.

Palavras-chave: abordagem centrada na familia; fisioterapia; Sindrome de Joubert.



Abstract

Introduction: Joubert syndrome (JS) is a rare and complex neurodevelopmental
disorder of genetic origin. The collaborative family-professional model is an approach
that aims to share responsibility between family members and professionals. Since
there are no studies showing the relationship between SJ and Family-Centered
Practice (FCP), it is important to publicize the pathology and the effects of
physiotherapeutic intervention based on this model. Therefore, the aim of this study
was to describe the use of the collaborative family-professional model in a child with
SJ. Materials and Methods: This is a case report of a 6-year-old child with SJ. Two
goals were set together with the family and a home-based, goal-oriented
family-professional collaborative intervention program was structured, aimed at
achieving the goals. Results: After 8 weeks of intervention the two goals were
achieved beyond expectations. Greater changes were observed in the continuous
scores of the mobility and responsibility domains. Conclusion: The use of a
collaborative family-professional intervention with a child with SJ enabled the
established goals to be achieved and revealed positive results in terms of the child's

and family's performance.

Keywords: family-centered approach; physiotherapy; Joubert Syndrome.
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1. INTRODUCAO

A sindrome de Joubert (SJ) é uma condicdo de saude rara e complexa do
neurodesenvolvimento, descrita pela primeira vez em 1969 por Marie Joubert e
demais colaboradores (JOUBERT et al., 1969). Tem origem genética com padrao de
heranca autossémico recessivo e com heterogeneidade génica, apresentando
alguns genes principais associados: CPLANE1, CC2D2A, AHI1, CEP290 e TMEM®67
(BACHMANN-GAGESCU et al., 2015).

A sindrome caracteriza-se por malformagdes do tronco encefalico,
hipoplasia ou agenesia do vérmis cerebelar e pedunculos cerebelares superiores
espessos. Tais anormalidades geram como consequéncia, uma aparéncia peculiar
observada no exame por imagem como sinal do “dente molar” (molar tooth sign), um
sinal de grande importancia para auxiliar no diagnéstico da SJ (JOUBERT et al.,
1969; MARIA et al., 1997). Devido a dificuldade diagnéstica, a SJ tem uma
prevaléncia subestimada de 1/80.000 a 1/100.000 nascidos vivos (ROMANI;
MICALIZZI; VALENTE, 2013).

A SJ faz parte de um grupo de condicoes denominadas ciliopatias,
relacionado a disfungdes em organelas celulares conhecidas como cilios méveis e
iméveis, e pode ser considerada um disturbio multissistémico, apresentando
variaveis caracteristicas adicionais que podem dificultar o diagndstico e tratamento
(REITER; LEROUX, 2017). As caracteristicas clinicas mais comuns na SJ sédo atraso
no desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia, ataxia, disturbios respiratérios como
apneia ou taquipneia, alteragbes oculares, como a apraxia motora ocular e déficits
cognitivos. Alteragbes faciais como mandibula inferior proeminente, deficiéncia renal,
fibrose hepatica congénita, déficits retinianos e polidactilia sdo também alteragbes
comuns na sindrome, caracterizando um espectro de sinais e sintomas que podem
envolver multiplos 6rgaos (BRADDOCK; HENLEY; MARIA, 2007; MARIA et al.,
1999; ROMANI; MICALIZZI; VALENTE, 2013).

Atualmente, o tratamento para a SJ se baseia no manejo dos sinais
clinicos caracteristicos da condicdo de saude, que dessa forma, requer uma
abordagem multidisciplinar com foco nas necessidades especificas de cada
individuo. Para que haja uma orientacdo adequada sobre fatores importantes como
risco de recorréncia, mecanismos hereditarios e alternativas reprodutivas, o

aconselhamento genético deve ser considerado como parte do atendimento a
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familiares com diagnéstico da SJ (BACHMANN-GAGESCU et al., 2019; LIDVANA
SPAHIU et al., 2022).

O desenvolvimento infantil sofre influéncia de fatores ndo somente
internos, como aspectos biolégicos, mas também externos, sendo o ambiente e
contexto familiar fatores determinantes para um desenvolvimento adequado
(VALADI; GABBARD, 2018). A familia desempenha um papel de grande impacto no
desenvolvimento da crianga, portanto, deve ser compreendida como elemento
central na intervencao fisioterapéutica (AN et al., 2015). Estudos recentes, como o
de NOVAK et al. (2020), demonstram a importancia em intervir através da melhor
evidéncia disponivel, ap6s estabelecer metas em conjunto com a familia,
reconhecendo que esta se torna fundamental no processo de cuidados com a
crianga.

A Préatica Centrada na Familia (PCF) reconhece a familia como
protagonista no processo de desenvolvimento da crianca, sendo atualmente
considerada a melhor abordagem em um processo de reabilitagdo pediatrica (AN;
PALISANO, 2014). Um modelo de pratica colaborativa familia-profissional foi descrito
por An e Palisano (2014). Este modelo propde uma interacdo entre familiares e
profissionais a fim de alcangcar melhores resultados terapéuticos para a crianga e
tem trés principios como base, sendo eles: (1) identificagdo das necessidades e
objetivos da familia, (2) compartilhamento da responsabilidade entre familiares e
profissional e (3) o empoderamento familiar. Quatro etapas sao percorridas ao
estabelecer o modelo de colaboracéo familia-profissional: (1) as metas sao definidas
de acordo com as preferéncias e visdo da familia, (2) ha um planejamento da
intervencdo, (3) a implementacdo da intervencdo € feita e (4) realiza-se uma
reavaliagdo dos resultados. O modelo de intervencdo colaborativa é ciclico e
preconiza uma interacdo bidirecional entre profissionais e familiares, tendo como
principal objetivo alcancgar resultados efetivos para a crianga e que fagcam sentido
para a familia (AN; PALISANO, 2014).

Uma das formas de aplicacdo do modelo de intervengdo colaborativa, a
fim de aumentar o engajamento familiar no processo terapéutico, é através de um
programa domiciliar, que € uma modalidade de prestacdo de servico que visa o
alcance de metas desejadas através da repeticdo de atividades definidas pela
familia em conjunto com o terapeuta (NOVAK; BERRY, 2014).

A SJ é uma condicao de saude rara, de diagnéstico complexo devido as
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manifestacbes multissistémicas que a envolvem e pouco conhecida por profissionais
da saude. Estudos sobre intervencoes fisioterapéuticas na SJ ainda sdo escassos,
além disso, ndo ha nenhum estudo que mostre a relacdo entre a SJ e o0 modelo
colaborativo familia-profissional (IPEK; AKYOLCU; BAYAR, 2017; TORRES;
MONTSERRAT; M. CONSUELOQO, 2001). Diante desse contexto, torna-se importante
descrever a realizagdo de wuma intervencado fisioterapéutica colaborativa

familia-profissional em uma crianga com SJ.
2. METODOLOGIA

Trata-se de um relato de caso aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa da Fundacdo Comunitdria de Ensino Superior de Itabira (CAAE:
73314423.9.0000.5110) (Anexo A).

Para participar do estudo, a mae da crianga assinou o termo de
compromisso livre e esclarecido (TCLE) (Apéndices A) e o termo de autorizagéao

para utilizacao de imagem e som de voz para fins de pesquisa (Apéndice B).
2.1. Descricao da crianca

Crianga do sexo feminino, B.C.G.C., de 6 anos de idade, nasceu com 37
semanas de idade gestacional, parto cesarea, apresentou baixo peso ao nascer com
2300 gramas, estatura 45 centimetros, perimetro cefalico 33 centimetros, APGAR 1°
minuto: 8; APGAR 5° minuto: 9. Apresentou ictericia neonatal tardia e permaneceu
internada por um dia para tratamento através da fototerapia.

A méae é uma mulher de 38 anos, com historico de 1 aborto anterior. A
gravidez foi planejada, a mée teve diabetes gestacional e inicio de contragées por
volta da vigésima semana de gestacdo. No periodo entre 33-34 semanas, houve
Restricdo de Crescimento Intra-Uterino, portanto, o parto foi realizado com 37
semanas de gestagao.

Ao completar 4 meses de idade, B.C.G.C. passou por uma avaliagao
oftalmolégica baseada em estudo molecular para Distrofia Hereditaria da Retina,
obtendo como diagndstico Retinopatia associada ao Gene CEP290 (OMIM*610142),
gene precursor da Amaurose Congénita de Leber, portanto, a crianga possui baixa

visdo e faz uso de éculos de grau.
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O diagnéstico de SJ foi confirmado aos 9 meses de idade da crianga,

através do exame de Ressonancia Magnética (RM), na qual é possivel visualizar o

sinal do dente molar (Figura 1).

Os primeiros sinais clinicos observados na crianga foram hipotonia e
nistagmo, observando-se que ao completar 1 més ainda nao fixava o olhar. Alcangou
o marco de desenvolvimento motor do sentar-se por volta de 1 ano e 7 meses e
realizou troca de passos com apoio com 5 anos de idade. Realiza acompanhamento
fisioterapéutico, psicopedagdgico, terapia ocupacional, psicomotricidade em solo e
aquatica. As sessdes de fisioterapia acontecem duas vezes por semana, totalizando
3 horas semanais de intervencao focada na reabilitagdo motora.

2.2. Intervencao colaborativa familia-profissional

A crianga participou de um programa domiciliar de intervencdo
fisioterapéutica baseada no modelo colaborativo familia-profissional (AN;
PALISANO, 2014). As atividades foram realizadas durante 8 semanas consecutivas,
no qual foram realizadas as 4 fases do modelo proposto: (1) na primeira semana foi
realizada a anamnese e as metas foram definidas de forma mutua, fase na qual

houve discussao sobre quais sdo as necessidades da crianga e da familia, em que
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contexto de rotina estdo inseridos e quais sdo suas preferéncias; (2) na segunda
semana foi realizado o planejamento compartilhado da intervencéo, ou seja, pais e
terapeutas determinaram o plano terapéutico que se enquadra na rotina da familia e
em suas preferéncias de forma a permitir um processo de aprendizado sem
sobrecarga; (3) da terceira até a sétima semana foi realizada a implementacao da
intervencédo de forma compartilhada, fase em que houve uma reflexdo sobre como
os resultados estavam sendo obtidos, uma discussdo dos problemas e a
identificacdo de possiveis solugdes, progredindo com os pontos assertivos e
modificando os nao assertivos; (4) por fim, na oitava semana foi realizada a
avaliacdo compartilhada dos resultados alcancados, na qual foi verificado os
aspectos positivos e negativos da intervencao (AN; PALISANO, 2014).

A entrevista e a intervencao aconteceram no ambiente domiciliar da
crianga, visto que este se torna o mais propicio para a realizacao de intervencdo em
casos nos quais a PCF é utilizada, permitindo uma analise real do contexto em que

a crianga esta inserida.
2.3. Instrumentos de medida

Os instrumentos de medida foram aplicados na avaliacao e reavaliagao
compartilhada através da Medida Canadense de Desempenho Ocupacional
adaptada (Canadian Occupational Performance Measure - COPM) (LAW et al.,
1990; MAGALHAES; MAGALHAES; CARDOSO, 2009), do Inventario de Avaliacdo
Pediatrica de Incapacidade — Testagem Adaptativa Computadorizada (Pediatric
Evaluation of Disability Inventory Computer Adaptive Test - PEDI-CAT) (HALEY et
al., 2012; MANCINI et al, 2016) e da Escala de Alcance de Objetivos (Goal
Attainment Scaling - GAS) (MCDOUGALL; KING, 2007).

A COPM é um instrumento que mensura o desempenho da crianga para
realizar atividades do seu dia a dia, bem como a satisfacdo e a importancia destas
atividades sob a perspectiva dos pais (LAW et al., 2014). A COPM foi utilizada na
primeira e na quarta etapa do modelo colaborativo familia-profissional de forma
adaptada, como preconiza An e Palisano (2014) para o estabelecimento das metas
em conjunto com a familia. Os responsaveis identificaram 2 atividades principais
para serem atingidas pela crianga e determinaram um valor de pontuagéo entre 1 a

10, considerando o desempenho, satisfagédo e importancia para cada uma delas. Ao
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final da intervencdo a satisfacdo e importancia com o tratamento realizado foram
pontuadas. O aumento de dois ou mais pontos foi considerado clinicamente
importante (CUSICK; LANNIN; LOWE, 2007).

O PEDI-CAT tem como obijetivo identificar atrasos e examinar mudancas
no desempenho ap6s uma intervengdo. Trata-se de uma metodologia de teste
adaptado com uma testagem computadorizada que avalia o desempenho de
atividade e participacao das criangas em dominios de Atividades Diarias; Mobilidade;
Atividades Sociais/Cognitivas e Responsabilidade (MANCINI et al., 2016). Seu uso é
indicado para individuos que apresentam condigdes fisicas, cognitivas e/ou
comportamentais com idade entre 0 e 21 anos (HALEY et al., 2012). O teste foi
realizado antes e apds intervencao, avaliando os escores-T e continuos obtidos em
cada dominio. O aumento de 2,5 pontos foi considerado clinicamente importante
(FRAGALA-PINKHAM et al., 2016).

O alcance das metas estabelecidas foi avaliado através da GAS, uma
escala de desempenho em que o escore -2 se trata do desempenho atual da
crianga, ou seja, ganhos previstos muito menos do que o resultado esperado; -1 se
refere a desfechos abaixo da expectativa; o escore 0 corresponde ao alcance da
meta; e os escores +1 e +2, referem-se ao alcance um pouco acima e muito acima
do esperado, respectivamente (MCDOUGALL; KING, 2007).

2.4. Estabelecimento de metas em conjunto com a familia

Na primeira etapa as metas foram estabelecidas de acordo com a rotina e
preferéncias da familia usando o método SMART que consiste em um acrénimo para
Especifico, Mensuravel, Atingivel, Realista/ Relevante e Cronometrado
(BOVEND'EERDT; BOTELL; WADE, 2009), e escalonadas através da escala GAS
apresentadas na Tabela 1. A familia compartilhou dados sobre a ferramenta Minhas
Palavras Favoritas (F-words) contribuindo para o estabelecimento das metas de
acordo com os desejos da crianca e da familia para o futuro (ROSENBAUM;
GORTER, 2012) (Apéndice C).



Meta 1 Meta 2

Em oito semanas, andar Em oito semanas, se
usando o} andador manter em pé sem apoio
independentemente em de nenhuma das maos por
linha reta em solo liso, 20 segundos, com
uma distancia de 1 metro estabilizacdo em quadril.

Metas SMART

em 1 minuto.

Escala GAS
Anda usando o andador Se mantém em pé
independentemente em segurando com apenas
5 linha reta em solo liso, uma mao com apoio de
uma distancia de 1 metro  outra pessoa por meio
em 1 minuto e 30 minuto.
segundos.
Anda usando o andador Se mantém em pé
independentemente em segurando com apenas
1 linha reta em solo liso, uma mao com apoio de
uma distanciade 1 metro  outra pessoa por um
em 1 minuto e 15 minuto.
segundos.
Anda usando o andador Se mantém em pé sem
independentemente em apoio de nenhuma das
0 linha reta em solo liso, maos por 20 segundos,
uma distanciade 1 metro  com estabilizacdo em
em 1 minuto. quadril.
Anda usando o andador Se mantém em pé sem
independentemente em apoio de nenhuma das
linha reta em solo liso, maos por 20 segundos,
+1 uma distancia de 1 metro  com estabilizacdo em

em 1 minuto e transpassa

um objeto de 0,5 cm de
altura.

Anda usando o andador
independentemente em
linha reta em solo liso,

joelhos.

Se mantém em pé sem
apoio de nenhuma das
maos por 20 segundos,

+2 uma distancia de 1 metro  com estabilizagdo em

em 1 minuto e transpassa  tornozelo.
um objeto médio de 1 cm
de altura.
Tabela 1. Escalonamen m lecidas. SMART: ific. Measurable. Attainabl

Relevant, Time-based. GAS: Goal Aftainment Scaling.
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2.5. Planejamento e implementacao da intervencao de forma compartilhada

Apés determinacao das metas, uma matriz de atividades foi elaborada de
forma colaborativa de acordo com a rotina da crianca e respeitando os horarios
adequados e as preferéncias da familia, para que houvesse o engajamento destes
no tratamento. A matriz de atividades foi entregue a familia em forma de cartilha
dinamica e clara, contendo objetivos, orientacées e imagens (Apéndice D).

As atividades foram elaboradas seguindo principios do treino orientado ao
objetivo, incluindo o treino especifico da tarefa, e previstas para serem realizadas de
20 a 60 minutos por dia.

A casa possui adaptagdes, como uma barra adaptada para treino de
marcha, demonstrada na Figura 3 A. A familia foi ativa no processo de intervengéo e
realizaram as atividades em conjunto (Figura 3 B). Visto que B.C.G.C. possui baixa
visdo, estratégias do uso de cores vivas e de contraste foram utilizadas para
demarcar o perimetro do treino de marcha com andador e estimulo tatil através de
bolas coloridas pregadas na parede. (Figura 3 C e D).

Uma vez por semana a fisioterapeuta responsavel se reuniu com a familia
presencialmente, para orientagdes, ajustes de metas e das atividades de acordo
com as necessidades da familia e respostas da criangca. Todas as atividades
realizadas, a duragdo e observagdes gerais, foram registradas pelos pais ou
responsaveis no diario de atividades, que continha, além de informac¢des sobre o
comportamento e estado da crianga, uma nota de 0 a 10 a ser atribuida pelos pais

para cada atividade realizada naquele dia.
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3. RESULTADOS
3.1. Avaliacao e Reavaliacao de forma colaborativa

Na primeira semana e apés 8 semanas de intervencédo, a COPM, o
PEDI-CAT e a GAS foram aplicados. A pontuacao atribuida pela familia em relacao a
importancia, desempenho e satisfacdo de cada atividade escolhida como meta na
COPM na etapa 1 e a etapa 4 esta descrita na tabela 2. Houve um aumento na
pontuagcao do desempenho e na satisfacdo em ambas as metas.

COPM | Importancia Desempenho Satisfacao
Etapa 1 Etapa 1 Etapa 4 Etapa 1 Etapa 4

Meta 1 9 2 4 6 7

Meta 2 9 1 3 6 7

A pontuagcdo da escala GAS (tabela 1) foi analisada ao final da
intervencéo, observando-se que apd6s 8 semanas a crianga alcangou pontuagéo
além do esperado para ambas as metas, ou seja +2 para a primeira meta (anda
usando o andador independentemente em linha reta em solo liso, uma distancia de 1
metro em 1 minuto e transpassa um objeto médio) e +2 para a segunda meta (se
manter em pé sem apoio de nenhuma das méaos por 20 segundos, com estabilizagao
em tornozelo).

Quanto ao PEDI-CAT, na avaliacdo a criangca apresentava escore-T
abaixo do esperado para a idade (escore T=<10) em todos os quatro dominios
avaliados. Na reavaliagdo, o escore-T permaneceu abaixo do esperado em todos 0s
dominios, entretanto houve aumento de pontuacdo para o dominio de
responsabilidade (escore T=14). Com relagdo ao escore continuo, os resultados
encontrados foram apresentados na Figura 3. Maiores mudangas foram observadas
nos escores continuos dos dominios de mobilidade (fase 1=45; fase 4=50) e
responsabilidade (fase 1=25; fase 4=33). Atividades diretamente relacionadas as

metas estabelecidas para a crianca em conjunto com a familia, tiveram reducéo no
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grau de dificuldade no dominio mobilidade: passou de incapaz para um pouco dificil
em ‘Fica em pé por alguns minutos’; passou de dificil para um pouco dificil em ‘Anda
usando dispositivo de auxilio para marcha (por exemplo, andador, muletas, bengala)
de um coOmodo a outro da casa (sem degraus)’ e de incapaz para dificil em ‘Anda
sobre a grama, folhas ou cascalhos, usando dispositivo de auxilio para marcha (por

exemplo, andador, muletas ou bengalas)’.

Escore continuo PEDI-CAT
B0

50

0 /,':
30 /
20
i0
0
Etapa 1 Etapa 4
w—ge Afividade Didria  =—s==Nohilidade
Social/Cognitivo === R esponsabilidade
Ei 3. M { o PEDI-CAT
4. DISCUSSAO

O presente estudo descreveu uma intervengdo fisioterapéutica
colaborativa familia-profissional em uma crianga com SJ, que preconiza a PCF,
realizada através de um programa domiciliar, que permitiu uma interagdo positiva
entre crianga, familia e profissional.

A SJ é considerada um disturbio multissistémico apresentando diversas
caracteristicas adicionais que podem dificultar a formulacdo de um protocolo de
tratamento especifico (REITER; LEROUX, 2017). Torres et al. (2001) descreveram
um relato de caso de uma crianga com SJ que passou por um programa de
estimulacdo das areas de socializagdo, linguagem, autoajuda, cognicdo e
motricidade, demonstrando haver um progresso lento em todas as dareas do
desenvolvimento. Um estudo descreveu um programa de tratamento
multidisciplinar para trés criangas com SJ, incluindo fisioterapia, terapia ocupacional
e fonoaudiologia, demonstrando a importancia da equipe multidisciplinar para o
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desenvolvimento de criangas com SJ (MANO et al., 2023). Apesar de ndo haver um
método de reabilitacdo protocolado especificamente para criancas com SJ,
abordagens multidisciplinares devem ser consideradas a fim de melhorar a
funcionalidade e permitir atividade e participacao efetivas (MANO et al., 2023).

Sindromes genéticas frequentemente estdo correlacionadas com o
atraso para a aquisicdo de marcos motores. A fisioterapia atuard de forma
interdisciplinar no tratamento dos sinais clinicos que levam ao atraso do
neurodesenvolvimento, buscando alcangar os marcos do desenvolvimento 0 mais
precocemente possivel (IPEK; AKYOLCU; BAYAR, 2017). Ha uma escassez de
pesquisas sobre a intervencdo em criangas com SJ, porém existem protocolos de
cuidados estabelecidos para criangas de zero a seis anos com diagnéstico de
hipotonia central. Recomenda-se a implementacao de intervengdes motoras ativas,
iniciadas pela crianga e conduzidas pelos pais em casa, com metas especificas e
focadas em promover atividade e participagdo nas rotinas diarias, adaptadas ao
contexto em que a crianga vive (PALEG et al., 2022).

Um estudo concluiu a importancia da realizacdo de uma intervencao em
ambiente domiciliar, mas ndo houve uma estruturacdo de um modelo a ser seguido
(TORRES; BUCETA; CAJIDE, 2001). Os autores reforcam a necessidade de
estratégias que possam envolver os pais na terapia de forma mais significativa a fim
de promover integracdo do ambiente doméstico (TORRES; BUCETA; CAJIDE,
2001). O uso de uma intervengado colaborativa familia-profissional foi preconizado
com a proposta de promover o empoderamento dos pais a fim de potencializar os
resultados terapéuticos das criangas (AN; PALISANO, 2014). Contudo, ndo ha
estudos que correlacionam esse tipo de intervengdo com a SJ.

No presente estudo B.C.G.C., realizou intervencdo colaborativa
familia-profissional durante 8 semanas, no qual toda a proposta de intervencéo foi
baseada no treino orientado ao objetivo seguindo as metas que foram estabelecidas
de acordo com a preferéncia da familia e preconizadas para serem realizadas em
ambiente domiciliar (LAW et al., 2003). Apos 8 semanas de intervengéo, foi possivel
verificar através da escala GAS, que as metas foram atingidas de maneira além do
esperado, ou seja, a meta 1: ‘Em oito semanas, andar usando o andador
independentemente em linha reta em solo liso, uma distancia de 1 metro em 1
minuto’, alcangou pontuagado +2 (‘Anda usando o andador independentemente em

linha reta em solo liso, uma distancia de 1 metro em 1 minuto e transpassa um
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objeto médio de 1 cm de altura’) e a meta 2: ‘Em oito semanas, se manter em pé
sem apoio de nenhuma das maos por 20 segundos, com estabilizagdo em quadril’,
também alcangou pontuagdo +2 (‘Se mantém em pé sem apoio de nenhuma das
maos por 20 segundos, com estabilizagdo em tornozelo’).

As metas foram avaliadas pela mae da crianca através da COPM, em que
se observou um aumento da satisfacdo e desempenho da crianca comparando o
periodo pré e pds-intervencdo. Para que a mudanca detectada no COPM seja
considerada clinicamente significativa, é necessaria uma alteragcao de pontuacdo =2
(LAW et al., 2014). Foi verificado aumento clinicamente significativo nos escores
relacionados ao desempenho da crianga nas 2 atividades metas propostas (Meta 1:
2/4; Meta 2: 1/3), devido um aumento de 2 pontos. Entretanto, na satisfagdo houve
um aumento de apenas um ponto em cada meta descrita (Meta 1 e 2: 6/7). Os pais
da crianca relataram que sdao muito exigentes com ela por saberem que esta é
capaz de desempenhar as atividades de forma ainda melhor.

As mudancas no desempenho apds a intervencao também foram
verificadas através dos escores obtidos no instrumento de medida PEDI-CAT
(MANCINI et al., 2016). Foi observado que o escore-T permaneceu abaixo do valor
normativo em todos os dominios, sendo este um resultado esperado, visto que
criangcas com SJ apresentam sinais e sintomas multissistémicos que trazem
prejuizos ao desenvolvimento global (REITER; LEROUX, 2017). Na avaliagédo o
valor do escore-T encontrava-se <10 em todos os dominios, enquanto na
reavaliagdo todos os dominios mantiveram <10 com exce¢do do dominio
responsabilidade que passou de <10 para 14. Também houve mudanca no escore
continuo do dominio responsabilidade que passou de 25 (fase 1) para 33 (fase 4).

Criangas com SJ apresentam atraso do desenvolvimento psicomotor com
consequente dependéncia para as atividades de vida diaria afetando dessa forma no
quesito responsabilidade. A cognicdo se apresenta abaixo do esperado quando
comparada a criangas tipicas (BULGHERONI et al., 2016). Contudo, no presente
caso houve melhoras no dominio responsabilidade, o que pode estar relacionado ao
empoderamento dos pais no processo de intervencdo, estes eram ativos na
execucao das atividades e permitiram que a crianca executasse tarefas de forma
mais frequente no ambiente domiciliar em comparacao ao periodo pré intervencéo,
permitindo aumentar o senso de competéncia da familia e da crianga.

AN et al. (2017) realizaram ensaios clinicos randomizados que descrevem
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o uso do modelo colaborativo familia-profissional em criancas com diversas
condicoes de saude, evidenciando o empoderamento dos pais para participacao
ativa no processo de desenvolvimento dos filhos. O estudo descreve os efeitos
positivos da colaboracdo entre familia e profissional que afetam positivamente o
senso de competéncia e envolvimento destes durante a intervencao (AN et al., 2017;
AN et al., 2018).

No presente estudo, houve aumento em todos os dominios dos escores
continuos do PEDI-CAT, porém, nao houve mudanga minima detectavel para area
de atividades diarias (fase 1= 42; fase 4= 44) e social/cognitivo (fase 1= 49; fase 4=
51). Entretanto, todas as metas estabelecidas estavam relacionadas a area de
mobilidade, dominio este, que apresentou aumento de cinco pontos entre a fase
inicial e a fase final (fase 1= 45; fase 4= 50). Visto que o valor referéncia para a
mudanca minima detectavel da area de mobilidade é considerada 2,5, observamos
uma mudanga significativa neste quesito de acordo com o desejo da familia
(FRAGALA-PINKHAM et al., 2016).

Ao observar 0 mapa de itens do dominio mobilidade verificamos que a
atividade ‘Fica em pé por alguns minutos’, que esta diretamente relacionada a meta
estabelecida para a crianca: “Em oito semanas, se manter em pé sem apoio de
nenhuma das maos por 20 segundos, com estabilizagcdo em quadril”, teve reducéo
no grau de dificuldade, passando de incapaz para um pouco dificil. E as atividades
‘Anda usando dispositivo de auxilio para marcha (por exemplo, andador, muletas,
bengala) de um cdémodo a outro da casa (sem degraus) e ‘Anda sobre a grama,
folhas ou cascalhos, usando dispositivo de auxilio para marcha (por exemplo,
andador, muletas ou bengalas)’, que estdo diretamente relacionadas a meta: “Em
oito semanas, andar usando o andador independentemente em linha reta em solo
liso, uma distancia de 1 metro em 1 minuto”, passaram de dificil para um pouco
dificil e de incapaz para dificil, respectivamente.

Foi possivel verificar, portanto, através de todas essas mudancas
observadas, que a intervencao colaborativa familia-profissional possibilitou o alcance
das metas estabelecidas pela familia em conjunto com o profissional. O
envolvimento da familia na intervengao proporcionou maior empoderamento e senso
de competéncia gerando resultados positivos quanto a satisfacdo dos pais e
desempenho da crianga.
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4.1. Limitacoes do estudo

Nao é possivel realizar a comparacao do presente estudo com outros
casos, pois nao existem na literatura descricaio do modelo colaborativo
familia-profissional na SJ.

Por se tratar de um relato de caso realizado apenas com uma crianga,
nao se pode afirmar que este modelo trara beneficios a todas as criancas com SJ,
visto que cada individuo € um ser biopsicossocial com diferencas clinicas e
ambientais que interferem no processo de tratamento (VALADI; GABBARD, 2018).

5. CONCLUSAO

O uso do modelo colaborativo familia-profissional se mostrou promissor
para uma criangca com SJ. O estudo permitiu 0 alcance das metas estabelecidas e
revelou resultados positivos quanto a satisfacdo dos pais e o desempenho da
crianca durante a intervengcdo realizada. S&o necessarios mais estudos que
investiguem a utilizacdo desse tipo de intervengcdo em um maior nimero de criangas

com SJ.



26

REFERENCIAS

AN, M.; PALISANO, R. J. Family-professional collaboration in pediatric rehabilitation:
a practice model. Disability and Rehabilitation, 36, n. 5, p. 434-440, 2014.

AN, M. et al. Strategies to promote family—professional collaboration: two case
reports. Disability and Rehabilitation, v. 38, n. 18, p. 1844-1858, 17 dez. 2015.

AN, M. et al. Effects of a Collaborative Intervention Process on Parent Empowerment
and Child Performance: A Randomized Controlled Trial. Physical & Occupational
Therapy In Pediatrics, v. 39, n. 1, p. 1-15, 20 set. 2017.

AN, M. et al. Effects of a Collaborative Intervention Process on Parent—Therapist
Interaction: A Randomized Controlled Trial. Physical & Occupational Therapy In
Pediatrics, v. 39, n. 3, p. 259-275, 20 ago. 2018.

BACHMANN-GAGESCU, R. et al. Healthcare recommendations for Joubert
syndrome. American Journal of Medical Genetics Part A, v. 182, n. 1, p. 229-249,
11 nov. 2019.

BACHMANN-GAGESCU, R. et al. Joubert syndrome: a model for untangling
recessive disorders with extreme genetic heterogeneity. Journal of Medical
Genetics, v. 52, n. 8, p. 514-522, 19 jun. 2015.

BOVEND’EERDT, T. J.; BOTELL, R. E.; WADE, D. T. Writing SMART rehabilitation
goals and achieving goal attainment scaling: a practical guide. Clinical
Rehabilitation, v. 23, n. 4, p. 352-361, 23 fev. 2009.

BRADDOCK, S. R.; HENLEY, K. M.; MARIA, B. L. The face of Joubert syndrome: A
study of dysmorphology and anthropometry. American Journal of Medical
Genetics Part A, v. 143A, n. 24, p. 3235-3242, 2007.

BULGHERONI, S. et al. Cognitive, adaptive, and behavioral features in Joubert
syndrome. American Journal of Medical Genetics, v. 170, n. 12, p. 3115-3124, 1
dez. 2016.



27

Cusick A, Lannin NA, Lowe K. Adapting the Canadian Occupational Performance
Measure for use in a pediatric clinical trial. Disability and Rehabilitation.
2007;29(10):761-6.

FRAGALA-PINKHAM, M. A. et al. Responsiveness of the Pediatric Evaluation of
Disability Inventory-Computer Adaptive Test in measuring functional outcomes for
inpatient pediatric rehabilitation. Journal of Pediatric Rehabilitation Medicine, v. 9,
n. 3, p. 215-222, 2 set. 2016.

HALEY, S. M. et al. Accuracy and precision of the Pediatric Evaluation of Disability
Inventory computer-adaptive tests (PEDI-CAT). Developmental Medicine & Child
Neurology, v. 53, n. 12, p. 1100-1106, 11 nov. 2011.

IPEK, O.; AKYOLCU, O.; BAYAR, B. Physiotherapy and Rehabilitation in a Child with
Joubert Syndrome. Case Reports in Pediatrics, v. 2017, p. 1-7, 2017.

JOUBERT, M. et al. Familial agenesis of the cerebellar vermis: A syndrome of
episodic hyperpnea, abnormal eye movements, ataxia, and retardation. Neurology,
v.19,n. 9, p. 813-813, 1 set. 1969.

LAW, M. et al. The Canadian Occupational Performance Measure: An outcome
measure for occupational therapy. Canadian Journal of Occupational Therapy: 82
- 87 p. 1990.

LAW, M.; BAPTISTE S.; CARSWELL A.; MCCOLL M. A.; POLATAJKO H. J.;
POLLOCK N. Canadian Occupational Performance Measure Manual (5th ed.).
Canadian Association of Occupational Therapists (CAQOT), 2014.

LIDVANA SPAHIU et al. Joubert syndrome: Molecular basis and treatment. Sciendo,
v.26,n. 1, p. 118-123, 1 mar. 2022.

MAGALHAES, L. C.; MAGALHAES, L. V.; CARDOSO, A. A.; APRESENTACAO. IN
LAW, M. et al. Medida Canadense de Desempenho Ocupacional (COPM).

Traducdo e organizacdo de Livia de Castro Magalh&es, Lilian Vieira Magalhées e



28

Ana Amélia Cardoso. Belo Horizonte: Editora Universidade Federal de Minas Gerais:
11 p. 2009.

MANCINI, M. C. et al. New version of the Pediatric Evaluation of Disability Inventory
(PEDI-CAT): translation, cultural adaptation to Brazil and analyses of psychometric
properties. Brazilian Journal of Physical Therapy, v. 20, n. 6, p. 561-570, dez.
2016.

MANO, H. et al. Rehabilitation Approach for Children With Joubert Syndrome and
Related Disorders. Cureus, v. 15, n. 5, 7 maio, 2023.

MARIA, B. L. et al. Clinical Features and Revised Diagnostic Criteria in Joubert
Syndrome. Journal of Child Neurology, v. 14, n. 9, p. 583-590, set. 1999.

MARIA, B. L. et al. “Joubert Syndrome” Revisited: Key Ocular Motor Signs With
Magnetic Resonance Imaging Correlation. Journal of Child Neurology, v. 12, n. 7,
p. 423—-430, out. 1997.

MCDOUGALL, J.; KING, G. GOAL ATTAINMENT SCALING: in Pediatric Therapy
Services. p. 33, 2007. Disponivel em: GOAL ATTAINMENT SCALING:. Acesso em:
27 nov. 2023.

NOVAK, |.; BERRY, J. Home Program Intervention Effectiveness Evidence. Physical
& Occupational Therapy In Pediatrics, v. 34, n. 4, p. 384-389, 15 out. 2014.

NOVAK, I. et al. State of the Evidence Traffic Lights 2019: Systematic Review of
Interventions for Preventing and Treating Children with Cerebral Palsy. Current
Neurology and Neuroscience Reports, v. 20, n. 2, fev. 2020.

PALEG, G. et al. Central Hypotonia. American Academy for Cerebral Palsy and
Developmental Medicine — AACPDM Care Pathways 2022. Disponivel em: CARE
PATHWAYS CENTRAL HYPOTONIA. Acesso em: 29 abr. 2024.



https://mississaugahalton.rehabcareontario.ca/Uploads/ContentDocuments/gasmanual_.pdf
https://www.aacpdm.org/UserFiles/file/care-pathways-central-hypotonia-print.pdf
https://www.aacpdm.org/UserFiles/file/care-pathways-central-hypotonia-print.pdf

29

REITER, J. F.; LEROUX, M. R. Genes and molecular pathways underpinning
ciliopathies. Nature Reviews Molecular Cell Biology, v. 18, n. 9, p. 533-547, 12 jul.
2017.

ROMANI, M.; MICALIZZI, A.; VALENTE, E. M. Joubert syndrome: congenital
cerebellar ataxia with the molar tooth. The Lancet Neurology, v. 12, n. 9, p. 894—
905, set. 2013.

ROSENBAUM, P.; GORTER, J. W. The 'F-words' in childhood disability: | swear this
is how we should think! Child Care Health Development, 38, n. 4, p. 457-463, Jul.
2012.

TORRES, M.; BUCETA, M.; CAJIDE, M. C. Development of a Child with Joubert
Syndrome. Spanish Journal of Psychology, v. 4, n. 1, p. 72-78, 1 maio, 2001.

VALADI, S.; GABBARD, C. The effect of affordances in the home environment on
children’s fine- and gross motor skills. Early Child Development and Care, v. 190,
n. 8, p. 1-8, 30 set. 2018.



30

ANEXOS

ANEXO A

FUNDAGCAO COMUNITARIA DE Plataforma
ENSINO SUPERIOR DE %foﬂ

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: INTERVENGAO FISIOTERAPEUTICA BASEADA NA ABORDAGEM CENTRADA NA
FAMILIA EM UMA CRIANGCA COM SINDROME DE JOUBERT: RELATO DE CASO

Pesquisador: Brenda de Oliveira da Silva
Area Temitica:

Versdo: 2

CAAE: 73314423.9.0000.5110

Instituigdo Proponente:

Patrocinador Principal: Financiamento Préprio

DADOS DO PARECER

Numero do Parecer: 6.317.844

Apresentacédo do Projeto:

Titulo da Pesquisa: INTERVENGAO FISIOTERAPEUTICA BASEADA NA ABORDAGEM CENTRADA NA
FAMILIA EM UMA CRIANGA COM SINDROME DE JOUBERT: RELATO DE CASO

Pesquisador Responsavel: Brenda de Oliveira da Silva

Area Tematica:

Versao: 2

CAAE: 73314423.9.0000.5110

A sindrome de Joubert (SJ) € uma doenca rara e complexa do neurodesenvolvimento, descrita pela primeira
vez em 1969 por Marie Joubert e

demais colaboradores (JOUBERT et al., 1969). Tem origem genética com padrdo de heranga autossémico
recessico e com heterogeinidade génica,

apresentando alguns genes principais associados CPLANE1, CC2D2A, AHI1, CEP290 e TMEM67
(BACHMANN-GAGESCU, DEMPSEY et al.,

2015).

A sindrome caracteriza-se por malformagdes do tronco encefalico, hipoplasia ou agenesia do vérmis
cerebelar e pedunculos cerebelares superiores

espessos. Tais anormalidades, geram como consequéncia, uma aparéncia peculiar observada no exame
por imagem como sinal do “dente molar”

(molar tooth sign), um sinal de grande importancia para auxiliar no diagnéstico da doencga
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(JOUBERT et al., 1969; MARIA etal., 1997). A SJ faz

parte de um grupo de doencas denominadas ciliopatias e pode ser considerada um disturbio
multissistémico, apresentando varias caracteristicas

adicionais que podem dificultar o diagnodstico e tratamento (REITER; LEROUX, 2017).

As caracteristicas clinicas mais comuns na SJ sdo atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM),
hipotonia, ataxia, distdrbios respiratérios

como apneia ou taquipnéia, alteragdes oculares como a apraxia motora ocular e déficits cognitivos.
Alteragbes faciais como mandibula inferior

proeminente, deficiéncia renal, fibrose hepatica congénita, déficits retinianos e polidactilia sdo também,
distirbios comuns na sindrome,

caracterizando um espectro de sinais e sintomas que podem envolver multiplos érgdos (ROMANI,
MICALIZZI, & VALENTE, 2013; BRADDOCK,

HENLEY E MARIA, 2007; MARIA, BOLTSHAUSER, PALMER E TRAN, 1999).

A principal forma de diagnostico € a presenca do sinal do “dente molar” através de uma adequada
ressonancia magnética cerebral. Devido a

dificuldade diagnostica, a SJ tem uma prevaléncia subestimada de 1/80.000 a 1/100.000 nascidos vivos
(ROMANI, MICALIZZI, & VALENTE, 2013).

Segundo estudo de recomendacgdes de saude para a SJ desenvolvido por BACHMANN-GAGESCU e
colaboradores (2020), ndo existem

tratamentos direcionados especificamante para a causa genética da SJ e portanto, sdo necessarios avancos
nas pesquisas para que cada individuo

receba seu diagnoéstico genético com resultados fenotipcos mais aprofundados, a fim de haver maior
precisdo no tratamento. Atualmente, o

tratamento para a SJ se baseia no manejo dos sinais clinicos caracteristicos da doenca, que dessa forma,
requer uma abordagem multidisplinar

com foco nas necessidades especificas de cada individuo. Para que haja uma orientagdo adequada sobre
fatores importantes como risco de

recorréncia, mecanismos hereditarios e alternativas reprodutivas, o aconselhamento genético deve ser
considerado como parte do atendimento a

familiares com diagnéstico da SJ (BACHMANN-GAGESCU et al., 2020).

O desenvolvimento infantil sofre influéncia de fatores ndo somente internos como aspectos biclégicos mas
também externos, sendo o ambiente e

contexto familiar fatores determinantes para um desenvolvimento adequado. A familia
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desempenha um papel de grande impacto no

desenvolvimento da crianga e portanto, deve ser compreendida como elemento central na intervencao
fisioterapéutica (ROSENBAUM P. et

al.,1998). Estudos recentes como o de NOVAK et al. (2020), demonstram a importancia em intervir através
da melhor evidéncia disponivel, apés

estabelecer metas em conjunto com a familia, reconhecendo que esta se torna fundamental no processo de
cuidados com a crianga.

Busca-se gradativamente uma mudanca de perspectiva de um modelo em que o profissional determina todo
0 processo, para um modelo centrado

na familia, no qual ha um compartilhamento de responsabilidades (BROWN, HUMPHRY, TAYLOR, 1997). A
abordagem centrada na familia é uma

pratica que reconhece a familia como protagonista no processo de desenvolvimento da crianga, sendo
atualmente considerada a melhor abordagem

em um processo de reabilitagdo pediatrica (AN, PALISANO, 2014; LAW et al.,1998).

An e Palisano (2014) descreveram o modelo de pratica colaborativa familia-profissional que propde uma
interacdo entre familiares e profissionais a

fim de alcangar melhores resultados terapéuticos para a crianga. O modelo tem trés principios como base
sendo eles: (1) identificacdo das

necessidades e objetivos da familia, (2) compartilhamento da responsabilidade entre familiares e profissional
e (3) o empoderamento familiar.

Quatro etapas sdo percorridas ao estabelecer o modelo de colaboragdo familia profissional. Primeiramente
as metas sdo definidas de forma mutua,

fase na qual ha uma discussado sobre quais sdo as necessidades da crianga e da familia, em que contexto
de rotina estdo inseridos e quais seriam

as preferéncias da familia. Na segunda etapa ha um planejamento compartilhado da intervengao, ou seja,
pais e terapeutas determinam o plano

terapéutico que se enquadra na rotina da familia e em suas preferéncias de forma a permitir um processo de
aprendizado sem sobrecarga. A

insergdo das atividades adaptadas ao contexto real da familia permite um comprometimento constante, o
que pode gerar como consequéncia um

resultado eficaz. A terceira etapa & marcada pela implementagao da intervencdo de forma compartilhada.
Deve haver uma reflexdo sobre como os

resultados estdo sendo obtidos, uma discusséo dos problemas e a identificagdo de possiveis
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solugdes, progredindo com os pontos assertivos e

modificando os ndo assertivos. Na quarta etapa ha uma avaliagdo compartilhada dos resultados alcangados,
na qual discute-se os aspectos

positivos e negativos e ha uma determinagéo se novas metas serdo estabelecidas (AN, PALISANO, 2014).
O modelo de intervencéo colaborativa é ciclico e preconiza uma interagao bidirecional entre profissionais e
familiares, tendo como principal objetivo

alcancar resultados efetivos para a crianga e que fagam sentido para a familia.

A SJ é uma doenga rara, de diagnostico complexo devido as manifestagbes multissistémicas que a
envolvem, pouco conhecida por profissionais da

saude e da educacio. E de grande relevancia o atendimento multidisciplinar para pacientes com a SJ, mas
estudos sobre intervencgao fisioterapéutica na sindrome ainda sdo escassos. Diante desse contexto torna-se
importante relatar um caso de intervencao

fisioterapéutica baseada na abordagem centrada na familia em uma crianga com Sindrome de Joubert, a fim
de divulgar uma patologia rara e grave,

para que haja o manejo adequado dos pacientes por parte dos profissionais e de seus familiares, além que
contribuir para uma melhor qualidade de

vida da paciente e familiares.

Hipétese:

A intervencao fisioterapéutica baseada na abordagem centrada na familia é benéfica para o tratamento de
uma crianga com sindrome de Joubert.

Metodologia Proposta:

O responsavel pela crianga sera convidado a participar da pesquisa, juntamente com a paciente com SJ
(menor, legalmente incapaz) de forma

voluntaria, onde sera informado de forma clara e acessivel sobre a natureza da pesquisa, sua justificativa,
seus objetivos, métodos, potenciais

beneficios e riscos. As informagdes serdo realizadas de forma oral e também estardo presentes no Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido

(TCLE) (apéndice I). Apos assinatura do TCLE, confirmando a participacédo na pesquisa, sera realizada uma
entrevista semiestruturada (apéndice 1)

para coleta de dados sobre a histéria gestacional, evolugao clinica, diagnéstico e dados complementares da
crianca.

Em sequéncia a coleta dos dados inicial, a crianca participara de um processo de intervengao
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fisioterapéutica baseada no modelo colaborativo

familia-profissional, descrito por An e Palisano (2014), na qual 4 fases serdo percorridas: as metas seréo
definidas de acordo com as preferéncias e

visdo da familia, havera um planejamento da intervencao, a implementacao da intervencao sera feita e por
fim uma reavaliagio dos resultados.

Todas as etapas acontecerdo de forma colaborativa entre o responsavel pela crianga e a fisioterapeuta que
acompanhara o caso. Apds elaboragdo

das metas, uma matriz de atividades incluindo cartilhas de orientagdes dinamicas e bem claras, sera
elaborada de forma colaborativa de acordo com

a rotina da crianca e respeitando os horarios adequados e as preferéncias da familia, para que haja o
engajamento destes no tratamento. As

atividades serdo realizadas durante 8 semanas consecutivas. Uma vez por semana a fisioterapeuta
responsavel se reunira com a familia

presencialmente, para orientagdes, ajustes de metas e das atividades de acordo com as necessidades da
familia e respostas da crianga. Todas as

atividades realizadas, a duragdo, comportamento da crianca e observagdes gerais, devem ser registradas
pelos pais ou responsaveis. Ao final das 8

semanas de intervengio, uma reavaliagdo sera realizada. A coleta e a intervengdo acontecerdo no ambiente
domiciliar da crianga.

Os dados serdo organizados e apresentados como um relato de caso de forma descritiva, com
apresentacdo de resultados de exames e

informacdes avaliativas que sejam relevantes. Os dados fornecidos e/ou obtidos neste estudo serdo
mantidos em sigilo e ndo sera divulgada a

identificagdo do participante. Instrumentos: A Medida Canadense de Desempenho Ocupacional (Canadian
Occupational Performance Measure —

COPM) (LAW et al., 2014), & um instrumento que mensura o desempenho da crianga para realizar
atividades do seu dia a dia, bem como a

satisfagcdo e a importancia destas atividades sob a perspectiva dos pais. A COPM sera utilizada na primeira
etapa do modelo colaborativo familiaprofissional de forma adaptada, como preconiza An e Palisano (2014)
para o estabelecimento das metas em conjunto com a familia e sera pontuada

antes da intervencgao e logo apos o seu término. O modelo READ (Decisbes baseadas em evidéncias de
reabilitagdo) sera utilizado para adequacao

das metas de forma realista e alcangavel, como recomenda NOVAK, 2021. Se trata de um recurso
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para tomada de decisdo baseada em evidéncias

em camadas seguindo o protocolo SMART que consiste em um acrénimo para Especifico, Mensuravel,
Atingivel, Realista/ Relevante e

Cronometrado (NOVAK et al.,2021). Para verificar as mudangas ocorridas antes e apos intervencao, o
Inventario de Avaliagdo Pediatrica de

Incapacidade — Testagem Computadorizada Adaptativa (Pediatric Evaluation of Disability Inventory
Computer Adaptive Test - PEDI-CAT), sera

utilizado. O teste sera realizado antes e apés intervengdo, avaliando os escores obtidos em cada dominio. O
alcance das metas estabelecidas sera

avaliado através da Escala de Alcance de Objetivos (Goal Attainment Scaling - GAS).

Objetivo da Pesquisa:

Objetivo Primario:

Descrever os efeitos da intervencao fisioterapéutica centrada na familia em uma crianga com Sindrome de
Joubert.

Objetivo Secundario:

Descrever os principais achados clinicos e funcionais da crianga participante da pesquisa.

Explanar o modelo colaborativo familia-profissional em uma avaliagdo e intervencéo fisioterapéutica para
uma crianga com SJ.

Divulgar a patologia no ambiente profissional, académico, a fim de gerar subsidios para a comunidade
cientifica e da saude para o manejo

adequado de um paciente com SJ

Avaliacao dos Riscos e Beneficios:

Riscos:

Os riscos para o presente estudo sdo minimos, considerando que ndo havera métodos invasivos e que a
intervengdo ocorrerd no ambiente

domiciliar em que a crianca ja esta habituada. O possivel risco a ser gerado € um desconforto do
entrevistado (responsavel pela crianga) ao

responder sobre questdes relacionadas ao histérico patolégico da crianga. Para minimizar este possivel
desconforto, durante a entrevista com os

pais, sera utilizada uma linguagem simples e de facil entendimento e estes terdo o direito de deixar de
responder a alguma pergunta caso se sintam

constrangidos.
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Beneficios:

A crianca sera beneficiada por participar de um modelo de intervencao fisioterapéutica, que incorpora os
principios de uma abordagem centrada na

familia visando alcangar resultados de desenvolvimento de acordo com o que & importante para a familia.
Portanto, para além da melhora da qualidade de vida da paciente em questao, dentre os principais
beneficios, podemos destacar a oportunidade de

divulgar a Sindrome de Joubert, contribuindo para que profissionais multidisciplinares, académicos,
familiares e sociedade em geral, sejam

informados sobre uma patologia grave e complexa do neurodesenvolvimento a fim de haver um manejo
adequado de criangas com a SJ através da

pratica centrada na familia.

Comentarios e Consideragoes sobre a Pesquisa:

Vide campo “Conclusdes ou Pendéncias e Lista de Inadequacbes”.

Consideracgoes sobre os Termos de apresentagao obrigatoria:

Vide campo “Conclusdes ou Pendéncias e Lista de Inadequactes”.

Recomendagoes:

Vide campo “Conclusdes ou Pendéncias e Lista de Inadequacdes”.

Conclusoes ou Pendéncias e Lista de Inadequacoes:
As pendéncias identificadas foram sanadas.

Consideragoes Finais a critério do CEP:

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situagdo
Informacgdes Basicas| PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_P 10/09/2023 Aceito
do Projeto ROJETO_2189818.pdf 21:53:32
TCLE / Termos de | TCLE_alterado.docx 10/09/2023 |Brenda de Oliveira da] Aceito
Assentimento / 21:52:43 |Silva
Justificativa de
Auséncia
Qutros Carta_resposta.docx 10/09/2023 |Brenda de Oliveira da] Aceito

21:52:20 [Silva EI|
Folha de Rosto Folhaderosto.pdf 10/08/2023 |Brenda de Oliveira dal Aceito
14:56:34 | Silva
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RBrod ™

Projeto Detalhado / | Projetocompleto.docx 03/08/2023 |Brenda de Oliveira dal Aceito
Brochura 00:09:28 |Silva
Investigador
Declaragédo de TERMODECOMPROMISSODECUMPRI| 03/08/2023 |Brenda de Oliveira da| Aceito
Pesquisadores MENTODARESOLUCAQ.docx 00:07:24 |Silva
QOutros FORMULARIODAENTREVISTASEMIES| 03/08/2023 |Brenda de Oliveira dal Aceito
TRUTURADA.docx 00:05:51 | Silva
QOutros TERMODEAUTORIZACAOUTILIZACAQ| 03/08/2023 |Brenda de Oliveira da| Aceito
IMAGEMESOMDEVOZPARAFINSDEPE| 00:02:32 |Silva
SQUISA .docx
Declaragdo de TERMODERESPONSABILIDADEDOPE| 03/08/2023 |Brenda de Oliveira da| Aceito
| Pesquisadores SQUISADORPRINCIPAL .docx 00:00:09 |Silva a|
TCLE / Termos de | TCLE.docx 02/08/2023 |Brenda de Oliveira da] Aceito
Assentimento / 23:59:35 |Silva
Justificativa de
Auséncia
Orcamento Orcamento.docx 02/08/2023 |Brenda de Oliveira da] Aceito
23:59:20 | Silva
Cronograma PropostadeCronograma.docx 02/08/2023 |Brenda de Oliveira da] Aceito
23:54:09 | Silva

Situacao do Parecer:

Aprovado

Necessita Apreciacdo da CONEP:

Nao
ITABIRA, 22 de Setembro de 2023
Assinado por:
CIBELE ANDRADE DE ALVARENGA
(Coordenador(a))
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APENDICES
APENDICE A

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
PARA PAIS E/OU RESPONSAVEIS

Vocé e sua crianca estao sendo convidados a participar de um estudo intitulado
“Intervencao fisioterapéutica baseada na abordagem centrada na familia em uma
crianga com Sindrome de Joubert: relato de caso”. Este estudo tem como obijetivo
divulgar a patologia e os efeitos da avaliagao e intervengéo fisioterapéutica baseada
na abordagem centrada na familia, para que profissionais da equipe multidisciplinar
possam intervir de forma assertiva em criangcas com sindrome de Joubert.

Vocé, como voluntario (a) responsavel pelo menor, legalmente incapaz, inicialmente
deveréa responder a uma entrevista semiestruturada, que seré realizada em um ou
dois dias com horario a combinar, para coleta de dados sobre a histéria gestacional,
evolugao clinica, diagnéstico e dados complementares sobre sua crianga.
Posteriormente vocé sera orientado quanto a intervengéo colaborativa
familia-profissional, na qual 4 fases serdo percorridas: as metas serao definidas de
acordo com as preferéncias e visdo da familia, havera um planejamento da
intervengao, a implementacao da intervengao sera feita e por fim uma avaliagcdo dos
resultados. Todas as etapas acontecerdao de forma colaborativa entre o responsavel
pela crianga e o profissional.

A coleta e a intervengéao serao realizada em seu ambiente domiciliar. Ressaltamos
que vocé nao tera nenhuma despesa para participar do estudo e que os gastos
(qualquer gasto) terao cobertura pelo pesquisador responsavel pela pesquisa.

Salienta-se também, que nao havera beneficio financeiro para vocé, voluntéario (a),
em qualquer fase do estudo.

Durante a realizagédo da entrevista, esta sera gravada apenas em audio, com
objetivo de facilitar a construcao do texto sobre a descricdo do relato de caso, que
serd realizada posteriormente a entrevista. Também poderd ser solicitado resultados
de exames e imagens (incluindo fotos) com o objetivo de caracterizar o relato de
caso. O som de sua voz nao sera divulgada em nenhum meio de comunicagéo e
caso alguma imagem seja utilizada, sera apenas em apresentacdes e publicagdes
académicas/cientificas mantendo seu anonimato (o rosto e nome nao serao
divulgados).

A crianca serd beneficiada por participar de um modelo de intervencao
fisioterapéutica, que incorpora os principios de uma abordagem centrada na familia
visando alcancar resultados de desenvolvimento de acordo com o que € importante
para vocé como responsavel e para a familia. Dentre outros beneficios, destaca-se a
oportunidade de divulgar a Sindrome de Joubert, contribuindo para que profissionais
multidisciplinares, académicos, familiares e sociedade em geral, sejam informados
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sobre uma patologia grave e complexa do neurodesenvolvimento a fim de haver um
manejo adequado de criangcas com a SJ através da pratica centrada na familia.

Os riscos para o presente estudo sdao minimos, considerando que nao havera
métodos invasivos e que a intervencao ocorrera no seu ambiente domiciliar, em que
a crianga ja esta habituada. Durante a realizacao da entrevista, vocé podera sentir
algum desconforto ao responder sobre questdes relacionadas ao histérico
patolégico de sua criancga, portanto, para minimizar este possivel desconforto, sera
utilizada uma linguagem simples, de facil entendimento e vocé terd o direito de ndo
responder a alguma pergunta caso se sinta constrangido.

A sua participacao juntamente com sua crianga no estudo é voluntéria, e vocé tem o
direito a receber informagdes dos seus resultados a qualquer momento ao longo do
estudo, bem como desistir da participagcdo em qualquer estagio da pesquisa, sem
que lhe seja imposta qualquer penalizacdo. Os resultados deste estudo serado
mantidos confidenciais e quando divulgados preservardo seu anonimato. Vocé esta
livre para realizar perguntas antes, durante e ap6s o estudo. Os pesquisadores
responsaveis se comprometem a acompanhar o andamento de sua participagao e
prestar eventuais informagdes a qualquer momento do estudo.

Salientamos que durante o desenvolvimento da pesquisa, se vocé sofrer qualquer
tipo de dano seja fisico, psiquico, moral, intelectual, social, cultural ou espiritual tera
o direito a buscar por indenizacdo junto ao pesquisador responsavel, conforme
consta na Resolugdo 466 de 2012, “DOS RISCOS E BENEFICIOS”, V.7 diz:

“Os participantes da pesquisa que vierem a sofrer
qualquer tipo de dano resultante de sua
participacao na pesquisa, previsto ou ndo no
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, tém
direito a indenizagéo, por parte do pesquisador, do
patrocinador e das instituicbes envolvidas nas
diferentes fases da pesquisa.”

Qualquer duvida ou dificuldade, vocé pode entrar em contato com qualquer dos
pesquisadores responsaveis: Profa. Brenda de Oliveira da Silva (31) 98960-3821,
Isabella Saraiva (31) 98328-9106 e Lorrayne Martins Rezende Santos (31)
98757-5304. Ou se preferir pode tirar suas dlvidas diretamente no Comité de Etica e
Pesquisa, que € formado por um colegiado interdisciplinar e independente, de
relevancia publica, de carater consultivo, deliberativo e educativo, criado para
defender os interesses dos participantes da pesquisa em sua integridade e
dignidade e para contribuir no desenvolvimento da pesquisa dentro de
padrdes éticos. O Comité de Etica e Pesquisa que podera ser consultado é da
Fundacdo Comunitaria de Ensino Superior de Itabira, localizado na Rua Venancio
Augusto Gomes, n® 50. Prédio Bloco I, térreo, sala 2-104, Bairro Major Lage de
Cima, CEP: 35.900-842. Iltabira, Minas Gerais. Telefone: (31) 3839-3787 ou Fax: (31)
3839-3600, e-mail: comitedeetica@funcesi.br.
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Se vocé concordar em participar deste estudo, vocé rubricara todas as paginas e
assinara e datara duas vias originais deste termo de consentimento. Vocé recebera
uma das vias para seus registros e a outra sera arquivada pelo responsavel pelo
estudo.

DECLARACAO E ASSINATURA

Eu,
responsavel pelo menor

, fui

informado

sobre os objetivos, justificativa e procedimentos desta pesquisa, e acredito estar
suficientemente informado, ficando claro para mim que minha participacdo €
voluntaria e que posso retirar este consentimento a qualquer momento sem
penalidades ou perda de qualquer beneficio. Estou ciente também dos
procedimentos aos quais serei submetido, dos possiveis riscos deles provenientes e
da garantia de confidencialidade e esclarecimentos sempre que desejar.

Diante do exposto expresso minha concordancia de espontanea vontade em
participar deste estudo.

Itabira, de de

Nome completo do pesquisador Nome completo do responsavel
responsavel

Assinatura do pesquisador Assinatura do responsavel

responsavel
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APENDICE B

TERMO DE AUTORIZACAO PARA UTILIZACAO DE IMAGEM E SOM DE
VOZ PARA FINS DE PESQUISA

Eu, ,

RG : responsavel pelo menor,

, depois de estar ciente da

contribuicdo do meu depoimento e da minha imagem ou do menor,
legalmente incapaz ao qual sou responsavel, autorizo a utilizacdo da minha
imagem e som de voz, no projeto de pesquisa intitulado: Intervencgéao
fisioterapéutica baseada na abordagem centrada na familia em uma crianca

com Sindrome de Joubert: Relato de caso.

Minha imagem e som de voz podem ser utilizadas apenas para
apresentacoes académicas e atividades educacionais (como por exemplo em

congressos cientificos).

Tenho ciéncia de que nao havera divulgacdo da minha imagem nem som de
voz por qualquer meio de comunicagao, sejam elas televisao, radio ou internet,
exceto nas atividades vinculadas ao ensino e a pesquisa explicitadas
anteriormente. Tenho ciéncia também de que a guarda e demais
procedimentos de seguranga com relagéo as imagens e sons de voz sao de
responsabilidade do(a) pesquisador(a) responsavel.

Deste modo, declaro que autorizo, livre e espontaneamente, o uso para

fins de pesquisa, nos termos acima descritos, da minha imagem e som de voz.

Este documento foi elaborado em duas vias, uma ficard& com o(a)

pesquisador(a) responsavel pela pesquisa e a outra com o(a) participante.

Nome completo do participante da

pesquisa Nome completo do pesquisador
responsavel
Assinatura do participante de pesquisa Assinatura do pesquisador responsavel

ltabira, de de
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APENDICE C

Perfil das Palavras Favoritas (F-words) de "
| (Frwords) e ¢.w@nds

B.C.G.C (nomE) Child Development

Data de
Nascimento:

Cidade:
Idioma: Portugués
FUNCIONALIDADE (O gue eu fago ou como eu fago as "coisas”..):

Ando com apoio, bato palma, dou tchau e mando beijo!

FAMILIA (Minha familia é...):

Minha familia € presente, tenho uma boa rede de apoio. Vovo, vovo, padrinho e madrinha estao
sempre presentes no dia a dia.

SAUDE (Mantenho minha satide em dia com...):

Faco fisioterapia, terapia ocupacional, psicoterapia, psicomotricidade solo e psicomotricidade aquatica.

DIVERSAO (Eu gosto de..):

Eu amo fazer aula de musica, nadar e dancar.

AMIGOS (Meus amigos sdo...):

Tenho amiguinhos na escola e também tenho uma amiga que conheci nas terapias.

FUTURO (Minhas metas sdo...):

Minhas metas sao ter mais equilibrio e confianga para andar com o andador e comer sozinha.

Adaptado de Rosenbaum, P., & Gorter, J.W. (2012). The ‘F-words’ in Childhood Disability: | swear this is how we should think !
Child: Care, Health and Development, 38(4). Para maiores informagdes: www.canchild.ca/f-words © A. Cross, D. Grahova, J.

[ ] .
; Ca nCh l | d Traduzido por Beatriz H. Brugnaro, Ana Carolina de Campos & Nelci Adriana C. F. Rocha. Laboratério de Anélise do Desenvolvimento  Brocklehurst, D. Kay, 2017

Iﬂiﬁl HD | Universidade Federal de Sdo Carlos 7UFSCar|2019|
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APENDICE D

EEFFTO
m UFG
ESCOLA DE EDUCAGAO | |
FISICA, FISIOTERAPIA E

TERAPI

ATIVIDADE 1

TREINO DE MARCHA EM BARRA ADAPTADA

TREINAR A MARCHA EM BARRA ADAPTADA
PELA FAMILIA. UTILIZE UM OBJETO CHAMATIVO
PARA QUE A CRIANCA ALCANCE.

Objetivo:
Aprimorar o
desenvolvimento
inicial da
marcha, através
do apoio em
barra.
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«me UF MG
ESCOLA DE EDUCACAO |

FISICA, FISIOTERAPIA E
ERAPIA OCUPACIONAL

ATIVIDADE 2

APOIO EM BASTAO/BAMBOLE

SEGURAR O BASTAO/BAMBOLE NAS LATERAIS E
POSICIONAR AS MAOS DA CRIANCA NO CENTRO
CONDUZINDO A MARCHA.

Objetivo:
Diminuir a
inseguranca
(necessidade
de apoio nos
pais) e
melhorar a
habilidade
postural em
marcha.

*ALTERNAR TREINOS ENTRE BASTAO E BAMBOLE
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“2 UFMG

FISICA, FISIOTERAPIA E
TERAPIA OCUPACIONAL

ATIVIDADE 3

DEMARCACAO DE PEZINHOS COLORIDOS

COLAR OS PEZINHOS NO CHAO EM UMA LINHA
RETA E ESTIMULAR A CRIANCA QUE PASSE POR
ELES COM O ANDADOR.

Objetivo:
Aprimorar o
desenvolvimento
da marcha como
andador.

A&
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= UFMG
DE EDUCAGAD =

FISICA, FISIOTERAPIA E

ATIVIDADE 4

TRANSPASSAR OBJETO PEQUENO

DEMARCAR UM CIRCUITO COM BOLINHAS DE
EVA E ESTIMULAR QUE A CRIANCA TRANSPASSE
UM OBJETO PEQUENO.

| ’ 7
Objetivo: )
Aprimorara (C & ) e ?

habilidade de
passadaeo
desenvolvimento

da marchacomo
andador. d'.
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ATIVIDADE 4 Nivel Médio

TRANSPASSAR OBJETO MEDIO

DEMARCAR UM CIRCUITO COM BOLINHAS DE
EVA E ESTIMULAR QUE A CRIANCA TRANSPASSE
UM OBJETO MEDIO.

3

Objetivo:
Aprimorar a
habilidade de
passadaeo
desenvolvimento
da marchacomo

andador. e \
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EEFFTO
e UFIHHG
ESCOLA DE EDUCAGRO | |
FISICA, FISIOTERAPIA E

ATIVIDADE 5

BOLINHAS NA PAREDE

COLAR BOLINHAS COLORIDAS NA PAREDE, E
ESTIMULAR A CRIANCA A ARRANCA-LAS COM
UMA DAS MAOS, ENQUANTO SE APOIA NA
BARRA COM A OUTRA MAO.

Objetivo:
Promover
aumento de
confianca ao
retirar uma
mao do apoio,
melhora
postural e
treino de
equilibrio.




=2 UFMG
ESCOLA DE EDUCAGRO | |

FISICA, FISIOTERAPIA E
E

ATIVIDADE 6

SEGURAR OBJETOS EM AMBAS AS MAOS

DAR DOIS OBJETOS (BRINQUEDOS
CHAMATIVOS) PARA CRIANCA A SEGURAR EM
CADA UMA DAS MAOS. APOIAR O QUADRIL DA
CRIANCA PARA ESTABILIZA-LA.

Objetivo:
Promover
aumento do
equilibrio e
estabilidade
postural sem
apoio das maos.
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ATIVIDADE 6 Nivel Médio

SEGURAR OBJETOS EM AMBAS AS MAOS

DAR DOIS OBJETOS (BRINQUEDOS
CHAMATIVOS) PARA A CRIANCA SEGURAR EM
CADA UMA DAS MAOS. APOIAR O TORNOZELO
DA CRIANCA PARA ESTABILIZA-LA.

Objetivo:
Promover
aumento do
equilibrio e
estabilidade
postural sem
apoio das maos.




