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RESUMO: Objetivou-se mensurar variaveis antropofisioldgicas em portadora de FOP, com-
parando-as aos padrbes. Para tal, realizaram-se ECG/ECC, tomografia, fungdes pulmo-
nares, manovacuometria, bioimpedancia, analise sanguinea e goniometria. Os resultados
apontaram AA = 27 mm; AE = 26 mm; VE = 41 mm; VD = 30 mm; DSF-VE = 20 mm; septo
=5 mm; VE-PPVE = 5 mm; AE/AA = 0,96, FE = 83%; septo/PPVE = 1.00, VDF =74 ml; VS
=61 ml; volume/massa = 1.03 ml/g; FSG-VE normalizada; sob broncodilatador, FVC, FEV1
e PEF = 54%, 64% e 81% dos preditores; FEV1% e 2575 = 118% e 116% dos preditores;
Pemax = 65 mmH (|42,7%) e Pimax = 55 mmHg (163,2%); MC = 39.0 kg; h = 1.57 m; IMC
= 15.8 kg/m?; CA = 64 cm; %MG = 26%; MM = 27.39 kg; CMO = 1.53 kg; MLG = 28.92 kg;
IRMM = 4.5 kg/m?; 10 = 63,50%; glicemia, triglicerideos e PCR normais; OD, OE, PE, TD e
TE = 0° JE =25° JD = 40° CE = 55° PD = 110°, CD = 150°. As diferencas cardiovascu-
lares nao ocasionaram disfungdes. FOP causou disturbio respiratério restritivo moderado,
Pimax/Pemax inferiores aos preditores, MC, h, IMC, CA, conteudo mineral ésseo, MLG e
IO baixos, imobilidade em 05 articulagdes e comprometimento em 03, com 02 preservadas.
Concluiu-se que FOP esta comprometendo significativamente sistema respiratério, com
disturbio respiratorio restritivo moderado ocasionado pela acentuada escoliose toracica de
convexidade direcionada a esquerda, face ao comprometimento da posi¢cao de bipedesta-
¢ao devido as novas calcificagoes, além de comprometimentos de movimentagao e deam-
bulagao.

PALAVRAS-CHAVE: Calcificagao fisiologica. Composigao corporal. Exercicio fisico. Os-
teogénese heterotdpica. Sistema cardiovascular. Sistema respiratério.

INTRODUGAO

Caracterizada como desordem genética rara, Fibrodisplasia Ossificante Progressiva
(FOP) teve seu primeiro registro histérico, em 1692, pelo médico Guy Patin (HAIR, PEE-
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PER, 2005); primeiro caso documentado ocorreu em 1740, quando um médico londrino
descreveu adolescente com grandes inchagos de ossos, numa carta para Universidade
Real de Médicos (LAMBERT, 2013). Maioria dos casos € ocasionada por mutagao esponta-
nea nos gametas no gene ACVR1, responsavel pela doenca. O ACVR1 codifica o receptor
activin tipo-1, tipo de receptor BMP (bone morphogenetic protein) tipo-1 e mutagao muda
o cddon 206 de arginina para histadina, ocasionado transformagdes de células endoteliais
em células tronco mesenquimatosas e em osso (KAPLAN, et al. 2005; HERRERA-ESPAR-
ZA, et al., 2013). A sindrome designada, em 1868, como miosite ossificante progressiva
alterou para fibrosite e, em 1972, para fibrodisplasia (KAPLAN, 2005).

Os portadores parecem normais ao nascer, excetuando monofalangismo e braqui-
dactilia nos haluces (HASAN, 2012). Posteriormente, manifesta-se progressiva osteogé-
nese heterotdpica. Algumas anomalias congénitas auxiliam no diagndstico, mas ndo sao
constantemente observadas na sua totalidade, visto a descrigdo de paciente sem anoma-
lias 6sseas congénitas caracteristicas (HASAN, 2012).

De acordo com The International FOP Association — IFOPA (2014), a prevaléncia
nesta condicéo rara € 1/2.000.000 de pessoas em todo o mundo, totalizando 800 casos
(IFOPA, 2014). Nao ha diferencas relacionadas a género, raga, origem étnica ou localiza-
¢ao geografica (KAPLAN, et al., 2005). No Brasil, ha 75 casos confirmados (FOP BRASIL,
2014).

Caracterizada por ossificagao disseminada em tecidos moles e estigmas congénitos
nas extremidades, é particularmente incapacitante em criangas, apresentando duas carac-
teristicas fundamentais, osteogénese heterotdpica progressiva e anormalidades congéni-
tas dos haluces (GOSAI, et al., 2013). Outras caracteristicas incluem osteocondromas ti-
biais proximais e mediais, fusdes ortotdpicas dos elementos posteriores da coluna cervical,
pescogo do fémur curto e largo, perda auditiva condutiva. Busca-se mecanismo molecular
dessa doencga através do estudo do fendétipo FOP que sustenta que a patologia molecular
primaria envolve diretamente via de sinalizagdo da BMP ou sua via de interagao (KAPLAN,
et al., 2005).

O diagndstico de FOP classica pode ser feito com base na avaliagao clinica, asso-
ciada as grandes malformagdes dos pés com rapido aparecimento de lesdes nos tecidos
moles. O diagndstico clinico pode ser confirmado por analise da sequéncia de DNA do gene
ACVRH1, para avaliar os casos suspeitos de FOP atipica ou variante (KAPLAN, et al., 2012).

FOP apresenta incidéncia reduzida nos humanos e muito se necessita esclarecer
sobre suas causas e implicagdes, sobretudo para a fisiologia humana, visto que a literatura
existente muito se concentra no estudo das causas genéticas e na biologia molecular das
células envolvidas, as ligadas as muta¢des do gene ACVR1, ndo havendo cura nem trata-
mento eficaz (GARCIA-PINZAS, et al., 2013). E possivel limitar desenvolvimento de novas
calcificagcbes com Prednisona em dose de 2mg/kg/dia por 4 dias nas primeiras 24 horas
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do surto, reduzindo inflamacgao e edema tecidual vistos nas primeiras fases da ossificagao;
quando Prednisona for interrompida, antinflamatério nao esteréide (AINE) ou inibidor ciclo-
xigenase na isoforma COX-2 pode ser usado para tratamento sintomatico do surto e da dor,
podendo-se utilizar altas doses de corticoides e AINEs, disponiveis nos niveis primarios de
atencao a saude, para mitigar a dor causada pelos recrudescimentos da doenga, melhoran-
do a qualidade de vida dos pacientes (GARCIA-PINZAS, et al., 2013).

Sintomas neuroldgicos crénicos como prevaléncia de dor neuropatica, dores de ca-
beca recorrentes graves, mioclonia positiva e outras anormalidades sensoriais foram rela-
tados, especulando-se que esses sintomas estéo relacionados aos efeitos da desregulagéo
da sinalizagao da BMP no Sistema Nervoso Central e/ou Periférico (KITTERMAN, et al.,
2012).

Portadores desenvolvem sindrome de insuficiéncia toracica (TIS), devido as malfor-
magdes costovertebrais com anquilose das articulagdes costovertebrais, ossificacdo dos
musculos intercostais e musculos paravertebrais e aponeuroses, e deformidade espinhal
progressiva, incluindo cifoescoliose ou lordose toracica. Pneumonia e insuficiéncia cardia-
ca congestiva do lado direito sdo os principais perigos que ameagam a vida dos portadores
(KAPLAN, et al., 2005).

FOP causa abreviagdo da expectativa de vida em décadas, ocorrendo Obito, em
meédia, aos 45 anos, embora se relatem casos atingindo excepcionalmente a idade de 70
anos (KAPLAN, et al., 2005); pelo menos, 90% dos portadores falecem de insuficiéncias
cardiacas ou respiratorias, ou traumatismos cranianos por quedas.

ApOs vasta revisao nas bases de dados PubMed, Web of Science, SciElo, Scopus
e outras, uma anamnese detalhada de alguns aspectos antropométricos e fisioldgicos de
uma voluntaria portadora de FOP, nao mencionados na literatura, apresentam-se, neste es-
tudo, variaveis averiguadas para comparar aos seus valores padrdes e verificar se sofreram
alguma influéncia pela patologia.

Objetivou-se identificar variaveis antropométricas e fisioldgicas de uma portadora de
FOP e compara-las aos seus valores padroes. Para isto, se submeteu a voluntaria a ava-
liacao e verificagéo:

a. cardiovascular, através de eletrocardiograma (ECG) e ecocardiograma (ECC);

b. dos volumes e capacidades pulmonares, através de espirometria;

c. das pressodes respiratorias de inspiragao e expiragao maximas, através de manovacuo-
metria;
de glicemia, triglicerideos e proteina C-reativa, através de analise sanguinea;
de variaveis antropomeétricas, através de goniometria e bioimpedancia.
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METODOLOGIA

Estudo de caso intrinseco, unico, descritivo e holistico, de carater quantitativo
(STAKE, 2009). “Estudos de caso [...] sdo generalizaveis a proposi¢oes teoricas e nao a
populagdes ou universos. Neste sentido, o estudo de caso [...] ndo representa uma ‘amos-
tra’ e, em se fazendo um estudo de caso, seu objetivo sera o de generalizar teorias (gene-
ralizagao analitica) e ndao enumerar frequéncias (generalizagao estatistica)” (YIN, 2003a).

Estudo de caso intrinseco é aquele em que, tendo sido previamente selecionado o
caso, o0 pesquisador busca melhor compreendé-lo especificamente em particular (STAKE,
2009).

E considerado como Unico, j& que ndo se pretende estuda-lo para aprender sobre
outros casos, se pretende aprender sobre este caso em particular, e holistico por vislum-
brar a voluntaria como um todo indivisivel que nao pode ser explicada pelos seus distintos
componentes antropométricos e fisioldgicos.

Aspectos Eticos

Estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa em Seres Humanos da Uni-
versidade Estadual Vale do Acarau — UVA, Sobral-Ceara-Brasil, de acordo com Resolugao
n°. 466, de 12/12/2012 do Conselho Nacional de Saude.

e Participante do Estudo

Voluntaria estudada tinha 35 anos, a época do estudo, diagnosticada com FOP em
05/05/2011 (Figura 1). A patologia se manifestou em 1985, com 6 anos de idade, com apli-
cacao de vacina contra variola. Uma semana apds a vacinagao, o local mostrou-se fibroso,
seguindo-se febre, dor de ouvido e edemas avermelhados pelo corpo. Apds regresséao dos
edemas, formaram-se as primeiras calcificagcbes. Nos novos surtos, os sintomas mais co-
muns sdo sensacgao de imobilizagdo, dor, queimacéo, edema, encolhimento de tenddes e
novas calcificacdes.
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Figura 1: Voluntaria MLB, portadora de FOP, 35 anos. Visdes posterior, anterior e lateral esquerda mostran-
do ossificagdes heterotépicas na coluna vertebral, cintura escapular, térax, pelve, MMSS e MMII.

METODOS

» Caracterizacao das condi¢des cardiovasculares: ECG em repouso, com voluntaria em
decubito, com registros de presséao arterial (PA) e frequéncia cardiaca (FC); teste da
hiperventilagdo em repouso, em decubito, com registros do ECG, medidas da PAe FC
ao final, de acordo com Il Diretrizes em Cardiogeriatria da Sociedade Brasileira de Car-
diologia (GRAVINA, 2014).

» Avaliacéo helicoidal do térax: técnica helicoidal com cortes de 5.0 mm e 7.5 mm, com
voluntaria em decubito dorsal, imével, através de tomografia computadorizada, sem
administragdo endovenosa de contraste iodado.

» Testes de fungdes pulmonares (volumes e capacidades pulmonares): com voluntaria
confortavelmente em bipedestacao, cabeca em posicéo neutra, sem flexdes do pes-
cogo, com nasoclipe, inspiragcao até a Capacidade Pulmonar Total (CPT), com pausa
poOs-inspiratoria <3 seg., com tubete colocado imediatamente apds a inspiragdo sobre
a lingua, entre os dentes, estando os labios cerrados, realizando expiragdo maxima e
sustentada (platé 1 seg. na curva VT) e inspiragdo maxima. Para curvas de fluxo-volu-
me, realizou manobra de Capacidade Vital Forgada (CVF), inspirando até a CPT e ex-
pirando tdo rapidamente quanto possivel até o Volume Residual (VR), posteriormente,
inspirando tao rapidamente quanto possivel do VR até a CPT, atendendo todos requesi-
tos da American Thoracic Society (ATS) (AURORA, et al., 2007). Resultados foram re-
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gistrados em litros (L) ou em litros por segundo (L/s). Aferiram-se Forced Vital Capacity
(FVC), Forced Expiratory Volume in the first second (FEV1), FEV1/VC*100 (FEV1%),
Peak Expiratory Flow (PEF), mean flow between the points FEF 25 and FEF'75 (2575)
e Forced Expiratory Time (FET).

OFEF=Forced Expiratory Flow.

> Avaliagbes das pressdes respiratorias maximas (Pimax e Pemax): com voluntaria con-
fortavelmente em bipedestacédo, com nariz ocluido por nasoclipe, executou manobras
de inspiragdo maxima apds uma expiragao normal e mantidas por pelo menos 2 se-
gundos, e manobras de expiragdo maxima executadas até o VR apds uma inspiragao
normal e mantidas por, pelo menos, 2 segundos.

» Determinagédo de estatura (h) (CZAJKA-NARINS, 2002), massa corporal (MC), per-
centual de massa de gordura (%MG) e categoria, massa magra (MM), circunferéncia
abdominal (CA) e categoria, e indice Relativo de Massa Muscular (IRMM): utilizou-se
bioimpedancia com voluntaria em decubito, imével, em jejum de 3-4 horas de antece-
déncia da avaliacdo, sem atividades fisicas por 4 horas de antecedéncia da avaliagao
e sem atividades fisicas extenuantes nas 24 horas que antecederam a avaliagdo, nao
ingeriu bebida alcodlica nas 48 horas que antecederam a avaliagao, ndo tomou medica-
mento diurético nos 7 dias que antecederam a avaliagao e urinou 30 minutos antes da
avaliacdo (GORDON, et al., 1988; CALLAWAY, et al., 1991); além do indice de Massa
Corporal (IMC) e categoria (CONDE, MONTEIRO, 2006), com valores referenciais para
IMC propostos pelo Royal College of Physicians, de Londres, 1983, de acordo com a
equacao abaixo.

Equagao 1 - indice de MassaCorpral (IMC):
IMC = MC (em kg)

h2 (em m)

> Determinacdo do indice de Obesidade (I0) e categoria: utilizaram-se férmulas espe-
cificas, tabelas (WAITZBERG, 2001; DAMASO, 2001) e Medidas Antropométricas por
Género, Segundo as Classes de Idade e Regides Brasileiras (IBGE, 2014).

Equagio 2 - indice de Obesidade (IO):
10, = M.C. (kq)

(estatura x 100) (m)

10, = _media de M.C. (kg) conforme género, idade, regi&o brasileira de origem

média de estatura (cm)
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10 =10, x 100

10

B

» Glicemia, triglicerideos e proteina C-reativa: coletaram-se alguns mililitros de sangue
da voluntaria para analises.

» Goniometria: com voluntaria em bipedestacao, aferiram-se amplitudes dos movimentos
nas articulagdes ombro direito (OD), ombro esquerdo (OE), cotovelo direito (CD), coto-
velo esquerdo (CE), pulso direito (PD), pulso esquerdo (PE), joelho direito (JD), joelho
esquerdo (JE), tornozelo direito (TD) e tornozelo esquerdo (TE), utilizando gonidmetro
com afericbes em graus, com voluntaria executando movimentos maximos de flexdo
destas articulacoes.

RESULTADOS

Voluntaria apresentou parametros estruturais de aorta (AA) (27 mm), atrio esquerdo
(AE) (26 mm) e diametro diastdlico final de ventriculo esquerdo (VE) (41 mm) dentro dos
padrdes; diametro ventricular direito-VD (30 mm) 15% acima, didmetro sistdlico final do VE
(20 mm) 20% abaixo, e espessura diastdlica do septo (5 mm) e da espessura diastdlica
da parede posterior do VE-PPVE (5 mm) 28% abaixo destes padrdes; estas diferengas
nao ocasionaram disfungdes fisioldgicas no coragdo. Apresentou leve calcificagdo na valva
aortica, sem alteragdes fisiologicas. Relagcdo AE/AA (0,96), fracao de ejecao (83%), relacao
septo/PPVE (1.00), volume diastdlico final (74 ml) e volume sistdlico (61 ml) apresentaram-
-se dentro das variagdes padrdes; verificou-se diminuicdo de + 29% na massa do VE (67
g) e de £ 28% no volume sistdlico final (13 ml) em relag&o aos intervalos padrées. Relagao
volume/massa (1.03 ml/g) mostrou-se 14% mais elevada do que padrdes normais. Estes
resultados ndo denotam disfungdes, ja que sua funcéo sistélica global em nivel de ventricu-
lo esquerdo estava normalizada.

A avaliagao helicoidal do térax detectou pequeno nddulo calcificado homogéneo na
porcao central na transicdo dos segmentos anterior/posterior do lobo superior direito, sem
influéncias negativas para a fisiologia pulmonar; deformidade com acentuada escoliose
toracica de convexidade direcionada a esquerda, com alteragdes degenerativas nas articu-
lagdes facetarias, indicando diminuicdo do espaco intratoracico esquerdo, com comprome-
timento para a expansao pulmonar. Verificou-se auséncia de linfonodomegalias mediasti-
nais.

Nas fungdes pulmonares, FVC, FEV1 e PEF apresentaram valores de 54%, 64% e
81%, respectivamente, dos preditores, mas FEV1% e 2575 apresentaram valores de 118%
e 116%, respectivamente, dos preditores com afericdo sem efeitos de substancia bronco-
dilatadora. Com substancia broncodilatadora, estas variaveis continuaram apresentando
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valores inferiores aos preditores, mas com diferengas menores do que 5% (estatisticamen-
te insignificantes). Em relagdo a FET, afericao pré-broncodilatadora apresentou queda de
8,5% em relacédo a pds-brocodilatadora. As respostas brocodilatadotras foram negativas.
Resultados da FVC ou capacidade vital forgada sdo comparados com valores preditos cal-
culados a partir da idade, estatura, massa corporal, sexo e grupo étnico. O FEV1 é o volu-
me expirado no primeiro segundo da FVC. FEV1% é FEV1 dividida pela Capacidade Vital,
sendo a FEV1/FVC*100 também aceita como FEV1%. Constatou-se que esta voluntaria
apresenta disturbio respiratério restritivo moderado ocasionado pela diminuigdo do espaco
intratoracico, em virtude da acentuada escoliose toracica de convexidade direcionada a
esquerda e de calcificagao de tecidos naquela regiéo.

Nas avaliagdes das pressdes respiratorias maximas, apos trés manobras para Pe-
max, considerou-se valor maior, 65 mmH, quando em Pimax valor maior considerado foi de
55 mmHg, demonstrando que esta voluntaria apresenta forca inspiratéria inferior a expira-
toria (Quadro 1).

Quadro 1: resultados de manovacuometria.

12 manobra |PeMax 1 |60 [mmHg
22 manobra |PeMax 2 |65 [mmHg
3% manobra [PeMax3 [60 |mmHg
12. manobra |[PiMax1 |55 |mmHg
22 manobra |PiMax2 |40 [mmHg
3% manobra |PiMax3 [55 |[mmHg

Se comparadas aos preditores (BLACK, HYATT, 1969), Pemax apresentou valor in-
ferior a média em 42.7% e Pimax em 63.2% (Tabela 1).

Tabela 1: Valores normais para pressoes respiratérias maximas?.

Pressure*
(cm H,0)
Age (yr)

Pressure Sex 20-54 55-59 60 - 64 65 - 69 70-74
MIP Male 124 + 44 103 + 32 103 + 32 103 + 32 103 + 32
Female 87 + 32 77 £ 26 73 +26 70 + 26 65 + 26
MEP Male 233+ 84 218 + 74 209 + 74 197 £+ 74 185+ 74
Female 152 + 54 145 + 40 140 + 40 135+ 40 128 + 40

* Numeros representam média £ 2SD ou linha de regresséo + 2sy-x.
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Chama-se a atencao para estudos de Lima et al. (2021), sobre a melhoria dos re-
sultados para Pimax. e Pemax. através da execucao de protocolo de treinamento muscular
respiratorio (TMR) para portadores de disfungdes temporomandibulares (DTM), que pode-
ria, também, ajudar aos portadores de FOP.

Este estudo adiciona a literatura um novo protocolo de tratamento aos individuos
com DTM e mostra que o TMR resultou em aumento da forga dos musculos respiratorios,
menor ativagdo do ECOM, menor ativacdo de todos os musculos avaliados na inspiragao
forgcada, maior ativacado do serratil na inspiragao e maior ativagao do diafragma e intercostal
na expiracao forgada.

Na composig¢ao corporal, verificaram-se MC de 39.0 kg e h de 1.57 m, IMC de 15.8
kg/m? considerado baixo. CA resultou em 64 cm, considerado baixo. %MG apresentou-se
moderado, registrando-se 26% como resultado, e MM de 27.39 kg. Conteudo mineral ésseo
mostrou-se em 1.53 kg, valor bastante reduzido, e massa livre de gordura (MLG) mostrou-
-se de 28.92 kg. Resultado mais significativo foi do IRMM, acusando 4.5 kg/m?, caracteri-
zando sarcopenia que, aliada ao baixo conteudo mineral 6sseo, mostra-se comprometedor
a voluntaria, uma vez que, apesar da idade jovem, tais fatores associam-se a Sindrome de
Fragilidade, comum em idosos. Positivamente, valores de IMC, CA e resultado da relacao
andréide/ginoide, encontrado em 0.32, se contrapdem a Sindrome Metabdlica.

IO e sua categoria obtiveram valores abaixo dos padrdes (Quadro 2), corroborando com
avaliagao de composigao corporal.

Quadro 2: resultados de I0.

I0a 0,25 %
IOb 0,39 %
10 63,50 %
Categoria do 10 Marasmo

Glicemia (77.81 mg/dL) e triglicerideos (36,98 mg/dL) apresentaram valores deseja-
veis; proteina C-reativa (1.60 mg/L) apresentou resultado negativo.

Com goniometria, verificou-se que 05 articulagdes (OD, OE, PE, TD e TE) apresen-
tavam total imobilidade em consequéncia a patologia. A flexibilidade das articulagdes CE,
JD e JE apresentavam comprometimento, mas a flexibilidade das articulacbes CD e PD
estavam bastante preservadas (Quadro 3).
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Quadro 3: resultados de goniometria.

Goniometria OD 0°
Goniometria OE 0°
Goniometria CD 150°
Goniometria CE 55°
Goniometria PD 110°
Goniometria PE 0°
Goniometria JD 40°
Goniometria JE 25°
Goniometria TD 0°
Goniometria TE 0°

DISCUSSAO

De acordo com diversos investigadores (KAPLAN, et al., 2005; HERRERA-ESPAR-
ZA, et al., 2013; HASAN, 2012; KAPLAN, et al., 2005; GOSAI, et al., 2013), FOP pode acar-
retar transformacgao de células endoteliais em células tronco mesenquimatosas e em 0sso,
monofalangismo e braquidactilia nos haluces, ossificacdo disseminada em tecidos moles e
estigmas congénitas nas extremidades, progressiva osteogénese heterotdpica, anomalias
congénitas, osteocondromas tibiais proximal e medial, fusdes ortotopicas dos elementos
posteriores da coluna cervical, pesco¢o do fémur curto e largo, perda auditiva condutiva,
TIS devido as malformagdes costovertebrais com anquilose das articulacbes costoverte-
brais, ossificagcdo dos musculos intercostais e paravertebrais e das aponeuroses, defor-
midade espinhal progressiva, cifoescoliose ou lordose toracica, pneumonia e insuficiéncia
cardiaca congestiva do lado direito, resultantes de TIS.

A literatura classica ndo menciona alteracdes em outras diversas variaveis antropo-
métricas e fisioldgicas que podem ser comprometidas por esta patologia.

Considerando que nas condigdes cardiovasculares, a voluntaria apresentou parame-
tros estruturais de AA e AE, e didmetro diastdlico final de VE dentro dos padrdes; diametro
VD acima destes padrées; didmetro sistdlico final de VE, espessura diastdlica do septo e
da PPVE abaixo, conclui-se que as diferengas nado ocasionaram disfungdes fisioldgicas
cardiacas, nao dizendo respeito a FOP, uma vez que nao se relataram alteragées ou defor-
midades cardiacas ocasionadas pela mutagao génica da patologia. Apesar da detecgao de
leve calcificagao na valva aortica ser pela FOP, ndo ha comprometimento fisiolégico algum.
Quanto as relagdes e fungdes ventriculares, verificaram-se relagédo AE/AA, fragéo de eje-
cao, relacao septo/PPVE, volume diastélico final e volume sistélico dentro das variagbes
padrdes. Detectaram-se diminuigdo na massa do VE e no volume sistdlico final em relagao
aos intervalos padrdes, com apenas a relagado volume/massa mais elevada. Estes resul-
tados ndo obtiveram embasamento na literatura para terem, como justificativa, a mutacao
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do gene ACVR1. Como os resultados nao estdo ocasionando comprometimentos, ja que a
funcao sistdlica global em nivel de ventriculo esquerdo esta normalizada, a FOP n&o esta
interferindo nas funcdes cardiovasculares desta voluntaria.

No aspecto anatomo-toraxico, os resultados desta voluntaria corroboram com a lite-
ratura, visto que avaliag&o helicoidal do térax detectou pequeno nédulo calcificado homogé-
neo na porgéo central na transigao dos segmentos antero-posteriores do lobo superior direi-
to, além de deformidade com acentuada escoliose toracica de convexidade direcionada a
esquerda, com alteragbes degenerativas nas articulagdes facetarias, acarretando reducao
do espaco intratoracico esquerdo, comprometendo expansao pulmonar, comprovando-se
que esta patologia afeta diretamente a morfologia intratoraxica de sua portadora.

Quanto aos volumes e capacidades pulmonares, sem os efeitos de substancia bron-
codilatadora, verificaram-se valores inferiorizados, quando comparados aos preditores,
para FVC, FEV1, e PEF, embora FEV1% e 2575 tenham apresentado valores superiores.
Apo6s aplicagao de substancia broncodilatadora, FVC, FEV1, e PEF continuaram apresen-
tando valores inferiores aos preditores, mas com diferengas estatisticamente insignifican-
tes. FET apresentou afericao pré-broncodilatadora inferior a pds-brocodilatadora, levando
a concluir que as respostas a substancia brocodilatadora foram negativas. Como variaval
2575 é primeiro parametro que diminui devido a muitas patologias respiratérias, conclui-se
que, nesta voluntaria, ndo ha interferéncia de alguma doenga, mas analisando os demais
resultados, que constataram disturbio respiratério restritivo moderado, atribui-se este diag-
nostico a FOP, que ocasionou acentuada escoliose toracica de convexidade direcionada
a esquerda e calcificagdo de tecidos naquela regido, diminuindo o espaco intratoracico e
comprometendo o parénquima pulmonar em sua expansividade. Quanto as pressoes respi-
ratérias maximas, os resultados levam a conclusao que em Pimax e Pemax, esta voluntaria
apresentou diferengas bastantes significativas inferiores aos preditores, principalmente, em
relacao a forca inspiratoria, levando a crer que seu comprometimento pulmonar face a FOP
tem reflexo direto na geracao de forga dos musculos da respiragéo.

Os valores obtidos para MC, h, IMC, CA, conteudo mineral 6sseo, MLG e 10 foram
considerados baixos para esta voluntaria, principalmente IRMM, caracterizando sarcope-
nia, levando-se a conclusao de que, devido a estas variaveis combinadas, esta portadora
apesar da idade jovem, apresenta Sindrome de Fragilidade, ocasionada pelas consequén-
cias da patologia. Contudo, %MG e MM apresentaram-se moderados e valores de IMC, CA
e da relacado andréide/gindide foram baixos, se contrapondo a possibilidade de acometi-
mento de Sindrome Metabdlica.

Glicemia e triglicerideos, que apresentaram valores dentro dos padrbes desejaveis,
e proteina C-reativa que apresentou resultado negativo, fazem-se concluir que estas varia-
veis nao sofreram influéncias como consequéncias da patologia.
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Na mobilidade e deambulagédo, ha comprometimento, uma vez que ja manifestou-se
imobilidade total em 05 articulagdes e comprometimento da flexibilidade em mais 03, em
funcdo das novas calcificagdes ocasionadas pela mutacdo do ACVR1, com apenas 02 ar-
ticulagdes preservadas.

Finalizando-se, a FOP, nesta voluntaria, além do que ja foi relacionado pela litera-
tura classica, ja causou comprometimento na expansao do parénquima pulmonar, devido
a reducgao do espaco intratoracico, acarretando, como consequéncia mais alarmante, um
disturbio respiratorio restritivo moderado, além de diminuigdes bastante significativas nas
pressodes respiratorias, principalmente inspiratoria, com reflexo negativo direto na geragao
de for¢ca dos musculos da respiragdo. Na composigao corporal, estabeleceu-se sarcopenia
e Sindrome de Fragilidade, bem como est&o profundamente limitadas sua flexibilidade, sua
mobilidade e sua deambulagdo. Positivamente, verificou-se nas condi¢des cardiovascula-
res nenhuma interferéncia desta patologia, assim como em %MG, MM, IMC, CA, relagéo
andréide/gindide, glicemia, triglicerideos e proteina C-reativa, afastando um acometimento
de Sindrome Metabdlica.

Sugere-se um estudo mais aprofundado que envolva, se possivel, toda a popula-
cao portadora de FOP no Brasil, estimada em 70 acometidos, para uma confirmagao mais
segura das variaveis antropométricas e fisiologicas que realmente sao afetadas por esta
mutagéo génica rara.

Conclui-se que, nesta portadora de FOP, o sistema cardiovascular se apresenta pre-
servado, dentro das condigdes padrdes consideradas aceitaveis, apesar da manifestagao
de diametro do VD acima, didmetro sistdlico final do VE abaixo, e espessura diastdlica do
septo e da parede posterior do VE-PPVE abaixo da normalidade, bem como diminuigdo na
massa do VE no volume sistélico final, e relagdo volume/massa mais elevada em relagao
aos intervalos padrdes.

Na composicdo corporal, esta voluntaria apresenta MC, IMC, CA, 10, conteudo mi-
neral 6sseo e IRMM muito baixos, este ultimo caracterizando sarcopenia. Tais fatores as-
sociados denotam uma sindrome de fragilidade. O que justifica o conteudo mineral ésseo
mostrar-se bastante reduzido quando ha a incidéncia de novos tecidos 6sseos € o fato
destas novas calcificagdes nao ocorrerem no sistema 6sseo, mas no sistema muscular
e em tecidos conjuntivos, estruturas que n&o sdo consideradas na densitometria 6ssea,
bem como nao séo calcificacbes que irdo fortalecer as suas estruturas de sustentacéao,
protecdo e deambulagdo. Esta voluntaria se encontra fora da populagao de risco para o
acometimento por Sindrome Metabdlica, face aos seus IMC, CA e relagdo andréide/ginoide
serem baixos.

Relativo a glicemia e aos triglicerideos, verificados com valores desejaveis, e protei-
na C-reativa com resultado negativo, conclui-se que estas variaveis fisioldgicas nao sofre-
ramm interferéncias da patologia.
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A goniometria acusou imobilidade severa em 05 articulagdes sinoviais, com compro-
metimento de mais 03 articulagdes, estando ainda preservadas apenas 02 articulagdes, em
relacédo a flexibilidade, devido as novas calcificagdes em consequéncia da patologia. Tais
condi¢cdes impedem a portadora de sentar-se, obrigando-a a estar sempre em bipedesta-
¢ao ou em decubito.

Tomografia detectou nédulo calcificado, sem prejuizos a fisiologia pulmonar, indican-
do diminuigdo do espaco intratoracico, com comprometimento para a expansao pulmonar
do lado esquerdo. Resultados mais preocupantes se manifestaram nas fungdes pulmona-
res, com valores FVC, FEV1 e PEF abaixo dos preditores, apesar de FEV1% e 2575 se
apresentarem acima, sem efeitos broncodilatadores. Sob efeito de broncodilatadores, as di-
ferencgas destas variaveis foram insignificantes. Ainda, FET pré-broncodilatagdo apresentou
queda em relacdo a FET pos-brocodilatacdo, mostrando que respostas brocodilatadoras
foram negativas. As pressdes respiratorias maximas também apresentaram valores infe-
riores as médias. Apesar de 2575 ser primeiro parametro que diminui em muitas doengas
respiratorias, o que ndo se manifestou nesta portadora, conclui-se que esta voluntaria apre-
senta um disturbio respiratorio restritivo moderado ocasionado pela diminuigdo do espaco
intratoracico, em virtude da acentuada escoliose toracica de convexidade direcionada a
esquerda e de calcificagdo de tecidos naquela regiéo.

CONCLUSAO

A FOP nesta voluntaria esta comprometendo fisiologicamente apenas o sistema res-
piratério, com disturbio respiratorio restritivo moderado ocasionado pela acentuada esco-
liose toracica de convexidade direcionada a esquerda, em fungdo do comprometimento da
posicao de bipedestacao face as novas calcificagcdes.
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