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A SRD é uma sindrome de heranga autossOmica recessiva, descrita em 1949, por Riley et
al. Classificada no OMIM como Disautonomia Familiar (DYS), #223900, tem como sinonimia
Neuropatia Sensorial e Autonomica III (HSAN-III) e sua localizagdo em mapa genético no locus
9g31, por mutagdo no gene IKBKAP (603722).1,2 A condicdo pode ser notada ja nos primeiros dias
apos o nascimento por auséncia da lagrima, prejuizo no sugar e distUrbios na degluticdo, que
melhoram com a idade. Caracteriza-se clinicamente pela insensibilidade a dor e a temperatura,
gosto deficitario (por auséncia das papilas fungiformes da lingua), acrocianose, ruborizagao,
maculas eritematosas em tronco e extremidades perante estresse emocional, flutuagdo grande de
pressdo arterial, diarréia ou obstipacdo, manias excessivas e erraticas, labilidade emocional,
disturbios ocasionais do sono e incidéncia aumentada de perda de folego. Apresentam comumente
alteragdes pulmonares e distensao abdominal, " juntas de Charcot", coordenacao alterada para
movimentos finos ou repetidos, instabilidade da marcha, hipotonia generalizada, auséncia dos
reflexos miotaticos, fala mondtona e pastosa. Pode haver deficiéncia mental.

O PROPOSITO

Apresentamos o propésito D.].S., masculino, 12 anos de idade, natural e procedente de
Sdo Paulo, diagnédstico clinico. Pais jovens, higidos, consangliineos; dois irmdos normais.
Apresenta insensibilidade a temperatura; maculas eritematosas em tronco e extremidades;
obstipacao; distensdao abdominal; perda de félego; hiperextensdo de cabeca, auséncia de sucgdo e
dificuldade na deglutigao; incoordenacao de movimentos associada a encurtamento muscular e
reducdo ADM; manias excessivas e erraticas, labilidade emocional; sem marcha, fala ou visdo;
audicdo normal; gosto deficitario; deficiéncia mental (grau ndo aferido). Objetivo: trabalhar
comunicagdo e integracdo através de informagdes sensoriais, formando consciéncia e imagem
corporal, estimulando o desenvolvimento motor e afetivo que permitam a aprendizagem, no
caminho da independéncia possivel para atividades de vida diaria (AVDs) e vida de relagdo; inicia
o contato. E atendido no Ambulatério de Fisioterapia e Estudos Multidisciplinares de Genética
Humana - Projeto Curumim, na Fisioterapia da UNISA, ha um ano. Paciente sem tratamento
anterior.



O TRATAMENTO

OS SENTIDOS ESQUECIDOS - Os sentidos tradicionais (visdo, audigcdao, olfacao,
gustagdo e tato) sdo somente parte do universo de sensacles possiveis que compdem a
sensibilidade do ser humano em sua relagdo com o mundo. Didaticamente, classificam-se na
sensibilidade exteroceptiva, juntamente com a dor, a temperatura e a pressao, e referenciam a
sensibilidade proprioceptiva, indicadora da vibragdo e da cinética-postural, por indicativos de dor,
pressao e tato. Interagem com a sensibilidade interoceptiva referente as visceras. As
sensibilidades ocorrem todas em sistemas especificos, receptores e intérpretes de sensagbes e
percepgdes: o sistema vestibular (posicdao da cabeca e do pescogo), o sistema proprioceptivo
(posicao das partes do corpo) e o sistema somatosensorial (relagdao do corpo com o meio). Da
interrelacdo desses sistemas surgem os sentidos esquecidos: a propriocepcao e o equilibrio.3,4

A DEFICIENCIA SENSORIAL - Agindo em harmonia, complementaridade e
compensagao, os sistemas sensoriais geram o ser bio-psico-social em toda sua forma. Abrir os
bracos para espreguigar, para vestir uma roupa, para abracar alguém, para sustentar um objeto,
para apoiar-se no inicio de um movimento, € mais que abrir os bragos.5 E a essa coordenagdo que
Sacks6 se refere quando propde que seu paciente de baixa visao, Virgil, seja observado em sua
inclinagOes, necessidades e expectativas particulares, na totalidade do teor e padrao de sua vida.
A condicdo de deficiéncia em qualquer dos sentidos, produzindo reducdo ou aumento da
sensibilidade e percepcdo, gera tentativa imediata de compensacao da incapacidade que,
inadequada, por habituagao e fixacao, se transforma em deformidade, aumentando ainda mais a
desvantagem.?7,8

O CONTATO - O movimento se faz pela necessidade ou pelo desejo; assim, a crianga
chora de fome até que a socorram, pelo contato visual busca o brinquedo, sorri para aquele que se
dirige a ela, busca com o olhar o som novo. Sentidos de direcdo, distancia e profundidade, a visdo
e a audicdo sdo, por exceléncia, os sentidos de relacdo. E a cegueira, a surdez ou a surdo-cegueira
promovem, portanto, graves problemas de comunicagdo e necessidades especiais para o
desenvolvimento e a aprendizagem. Para uma crianga com essas incapacidades, o mundo se
estende até onde podem alcancar suas méos; exigem atengdo altamente individualizada até que
possam utilizarse de meios de comunicagdo que permitam a vida de relagdo. E a necessidade de
comunicagdo se sobrepbe as demais.10

A metodologia de Van Dijk, dirigida para surdos-cegos, para individuos com
comportamento predominantemente voltado para si mesmo, com caracteristicas autistas, visa
oferecer as condigdes para o desenvolvimento cognitivo e experiéncias sociais que permitam a
comunicacao, a integracdo social e, em conseqliéncia, a melhor qualidade de vida. Todo o trabalho
se firma no sentido restante, o tato, desde o primeiro contato fisico, obtendo a confianca do
paciente e oferecendolhe a possibilidade de reconhecer o interlocutor, integrando-se com o
paciente como uma sé pessoa, construindo pistas sensoriais até que, aos poucos, possam voltar a
ser duas pessoas e estabelecer, em conjunto, novas pistas € um sistema de comunicagao mais
amplo.11
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