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Resumo

Introdugio: A doenga de Machado-Joseph (DM]J) é uma doenca
neurodegenerativa bastante incapacitante que afeta principalmente
os sistemas motores dos sujeitos acometidos, ocasionando uma
reducio da autonomia e das atividades de vida didria devido 2
predisposicdo ao risco de quedas, o que pode gerar complicagoes
emocionais, isolamento social e uma interferéncia na qualidade de
vida. Objetivo: Avaliar e correlacionar o equilibrio, risco de quedas
e qualidade de vida de sujeitos com Doenca de Machado-Joseph.
Material e métodos: Estudo de abordagem quantitativa, do tipo des-
critiva correlacional, que avaliou sete sujeitos com DM], de ambos os
sexos, com idade média de 46,28 anos, residentes em Santa Maria/
RS. Os instrumentos utilizados foram ficha de avaliacio, escala de
equilibrio de Berg, Dynamic Gait Index (DGI) e Questiondrio
SE-36. Resultados: A percepcio geral sobre a qualidade de vida foi
moderadamente baixa, com énfase nos dominios de funcio fisica.
Os resultados evidenciaram um prejuizo do equilibrio estdtico e
dinidmico desses sujeitos, além de um risco aumentado a quedas
apresentando correlacio significativa, o que demostra que quanto
maior o desequilibrio mais propenso a quedas estdo esses sujeitos.
O aspecto capacidade funcional da qualidade de vida apresentou
correlagio significativa com o equilibrio dos sujeitos avaliados. Con-
clusdo: Tendo em vista a importancia da fisioterapia no tratamento
de sujeitos com DM]J, faz-se necessdrio uma avalia¢do completa e
precisa para que se possam estabelecer estratégias satisfatdrias de
intervengio no Ambito da promogio da saide.

Palavras-chave: doenga de Machado-Joseph, equilibrio postural,
risco de quedas, qualidade de vida.
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Abstract

Introduction: The Machado-Joseph disease (M]D) is a disabling
neurodegenerative disease which affects the motor systems of the
affected subjects, causing a reduction of autonomy and activities of
daily living due to the predisposition to risk of falls. It can generate
emotional complications, social isolation and interference in quality
of life. Objective: To assess and correlate the balance, risk of falls and
quality of life of subjects with Machado-Joseph disease. Methods:
This is a quantitative study, descriptive correlational, which evaluated
seven subjects with MJD, of both sexes, with mean age 46.28 years
old, residents in Santa Maria/RS. The instruments used were the
evaluation form, Berg Balance Scale, Dynamic Gait Index (DGI)
and Questionnaire SF-36. Results: The general perception about
quality of life was moderately low, with emphasis in the areas of
physical function. The results showed a loss of static and dynamic
balance of these subjects, as well as an increased risk factor for falls,
showing significant correlation, which demonstrates that greater
the imbalance, more prone to falls the patients are. The functional
capacity aspect of quality of life showed significant correlation with
the balance of the subjects evaluated. Conclusion: In view of the
importance of physical therapy in the treatment of subjects with
M]JD, it is required a full assessment and needs so that satisfactory
intervention strategies in health promotion can be established.

Key-words: Machado-Joseph disease, postural balance, accidental
falls, quality of life.
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Introducao

A palavra “ataxia” tem origem grega e pode ser compreen-
dida como falta de ordem ou incoordenagio [1]. Esta pode
fazer parte do quadro clinico de intimeras doengas do sistema
nervoso, sendo a principal manifestagio de uma sindrome
cerebelar [2]. Ataxia cerebelar é um termo utilizado para expor
desordens motoras de origem cerebelar que podem afetar a
marcha, a postura e os padrées de movimentos [3]. Dentre
as ataxias dominantes, a ataxia espinocerebelar do tipo 3 ou
também conhecida como Doenga de Machado-Joseph (DM])
¢ o subtipo mais comum [4]. Foi descrita inicialmente no
periodo de 1972-1976 em familias norte-americanas com
ancestrais da regido dos Agores em Portugal [5-7]._

A mutagio foi identificada em 1994 e estd ligada a uma
expansio de um tripleto CAG (citosina-adenina-guanina),
localizado no brago longo do cromossomo 14. Em individuos
normais este tripleto encontra-se inferior a 40 vezes, j4 em
sujeitos doentes essa repeti¢io pode encontrar-se entre 60 até
84 repeticoes [4,8].

A DM]J ¢ considerada uma doenga neurodegenerativa
bastante incapacitante que afeta principalmente os sistemas
motores dos sujeitos acometidos, incluindo a marcha, os
movimentos dos membros, a fala, os movimentos oculares,
a degluticao [10]. Pode ser caracterizada pela descoorde-
nagio motora, sendo o desequilibrio ao andar o primeiro
sintoma relatado pelos sujeitos com essa enfermidade. Mais
tardiamente atinge a fala, os movimentos finos das mios, e
comprometendo assim as atividades rotineiras dos sujeitos
gerando assim um elevado grau de invalidez [11].

O equilibrio é compreendido como a capacidade de man-
ter a orientagio do corpo e suas partes em relagio ao espago
externo, dependendo de informagoes visuais, labirinticas, e
proprioceptivas integradas no tronco cerebral e cerebelo [12].

A postura e o equilibrio envolvem tanto a capacidade de
se recuperar diante da instabilidade quanto 2 antecipagao ¢ a
movimentacio a fim de se evitar a instabilidade. Sendo assim,
em sujeitos com lesdo cerebelar pode haver uma oscilagio
postural e reagdes de equilibrio atrasadas, o que pode levar
a quedas [13].

A DM]J compreende uma degeneracio corporal, desse
modo reduzindo as capacidades relacionais e de resposta as
expectativas sociais, implicando em uma autoimagem nega-
tiva, interferindo na autoestima e a desestruturacio do con-
trole da vida do doente, dessa forma provocando mudangas
radicais nas relagdes interpessoais e profissionais a ponto de
um isolamento social, facilitando o desequilibrio econémico
e social [14].

H4 um grande ndmero de sujeitos imigrantes da regido
agoriana no RS o que determina uma maior prevaléncia de
DM]J em relagio a outros lugares [9]. E uma doenga pouco
estudada que apresenta por consequéncia uma alteracio do
equilibrio. Estes sujeitos tém uma redu¢io da autonomia
e das atividades de vida didria devido & predisposi¢io ao

risco de quedas, o que pode gerar complicagbes emocionais,
isolamento social e uma interferéncia na qualidade de vida.
Por isso, compreender em que extensio esses fatores afetam
a vida didria desses sujeitos, em seus aspectos emocionais,
psicolégicos e fisicos torna-se relevante para que se possam
estabelecer estratégias satisfatorias de intervengoes no Ambito
da promocio da satde.

Dessa forma, o objetivo do estudo foi avaliar o equilibrio,
o risco de quedas e a qualidade de vida de sujeitos com Do-
enca de Machado-Joseph e correlacionar as varidveis entre si.

Material e métodos

O estudo caracteriza-se como de abordagem quantitativa,
do tipo observacional. Foram avaliados sete sujeitos com Do-
enca de Machado-Joseph (DMYJ), provenientes da cidade de
Santa Maria, RS, que apresentaram laudo médico e/ou exame
genético, de ambos os sexos, com fungio cognitiva preservada,
verificada pelo Mini Exame do Estado Mental (MEEM),
pontuado de acordo com o nivel de escolaridade [15].

Foram excluidos da amostra, os sujeitos com DM] que
apresentavam outra doenga neuroldgica associada, limitagoes
fisicas e cognitivas, assim como diagnéstico de depressao
sem controle medicamentoso, que pudessem interferir nos
resultados da avaliagio ou que impossibilitassem a realizagao
dos testes de equilibrio, como incapacidade de compreender
e atender a comando verbal simples e/ou imitar movimentos,
além de impossibilitados de deambular independentemente
e com locomogio exclusiva por cadeira de rodas.

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pes-
quisa com Seres Humanos — CEP do Centro Universitdrio
Franciscano - UNIFRA, Santa Maria/RS (Parecer n°101.147).
A amostra foi selecionada a partir dos campos de estdgio do
curso de Fisioterapia — UNIFRA e do servico de Fisioterapia
do Hospital Universitdrio de Santa Maria - HUSM. Todos os
sujeitos foram informados sobre os objetivos e procedimen-
tos do estudo e aqueles que aceitaram participar da pesquisa
assinaram um Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(TCLE) em duas vias, ficando uma com o pesquisador e outra
com os sujeitos. O estudo esta de acordo com a Resolugio
196/96 do Conselho Nacional de Sadde.

As avaliagoes foram realizadas no Laboratério de Ensino e
Prético (LEP) de Fisioterapia da UNIFRA, na cidade de Santa
Maria, RS, em um tnico dia, no més de setembro de 2012.
Os instrumentos utilizados para a coleta de dados foram uma
ficha de avaliagao; Escala de Equilibrio de Berg [16]; Dynamic
Guait Index (DGI) Versao Brasileira [17]; Questiondrio de
Avaliagio de Qualidade de Vida SF-36 [18].

Os sujeitos responderam ao teste MEEM, para avaliagio
da fungio cognitiva. Em seguida, foi feita uma entrevista para
a coleta dos dados pessoais e das caracteristicas especificas da
DM]J. Posteriormente, foi aplicada a avalia¢io do equilibrio
estdtico e dindmico, pela Escala de Equilibrio de Berg. Esta
escala é constituida de 14 tarefas didrias que envolvem o
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equilibrio, compreendendo 6 itens que avaliam o equilibrio
estitico e 8 itens para o equilibrio dinimico. E pontuado
com base em 5 pontos para cada tarefa, graduada de 0-4
[3]. O teste avalia tanto a forma como ¢é realizada cada tarefa
como o tempo para realizd-la. Em cada tarefa 0 corresponde
aincapacidade de realizar e 4 a realiza¢io com independéncia,
sendo como escore total o valor de 56 pontos [19].

Apbs isso foi aplicado o DGI que tem como objetivo
avaliar a marcha, o equilibrio corporal e a probabilidade do
risco de quedas. E composto de oito tarefas que envolvem a
marcha em diferentes contextos sensoriais. A pontuagio é
baseada numa escala de 4 pontos que compreendem: 3 nio
apresenta disfuncio a marcha, 2 comprometimento mini-
mo, 1 comprometimento moderado ¢ 0 comprometimento
grave. Shumway-Cook e colaboradores [20] definiram uma
pontuacio de 19 ou menos como indicativo de aumento do
risco de quedas. O escore méximo compreende 24 pontos.
Por fim, para avaliacdo da qualidade de vida foi realizado o
questiondrio SF-36, composto por 36 itens e dividido em oito
escalas: capacidade funcional, aspectos fisicos, dor, estado geral
da satde, vitalidade, aspectos sociais, aspectos emocionais e
saide mental. Sua pontuagio é feita através de um escore que
vai de 0 a 100, compreendendo que quanto maior o valor
obtido melhor o estado de satde [18].

Posteriormente a coleta dos dados, os sujeitos prosse-
guiram em atendimento fisioterapéutico. Apés a andlise e
interpretacio dos dados coletados, foi marcada uma reunifo
com todos os sujeitos, com o objetivo de fornecer explicagoes
a respeito da doenga, apresentar os resultados do estudo e
orientacdes baseadas nas varidveis estudadas.

Para a andlise dos dados foi realizada estatistica descritiva
(média e desvio-padrao). Os dados foram testados quanto a
normalidade e homogeneidade dos dados (testes de Kolmo-
gorov-Smirnov e Levene, respectivamente). Em seguida, o
coeficiente de correlagio de Spearman e o de Pearson foram
utilizados para verificar a relagdo entre as varidveis estudadas.
O nivel de significAncia utilizado foi de p < 0,05. O software
BioEstat v. 5.0 foi usado para a andlise estatistica.

Resultados

Na Tabela I sao apresentadas as caracteristicas dos sujeitos

com Doenga de Machado-Joseph (DM]).

Tabela I — Caracteristicas dos sujeitos.

Caracteristicas Sujeitos DMJ (n = 7)

Género (M/F) %

Idade (anos) 46,28 (= 10,35)
Escolaridade (anos) 8,71 (= 2,81)
Estado civil (S/C/D/V) 0/5/2/0
Numero de filhos 1,85 (= 0,69)
Renda (em saldrios) 1,85 (= 1,46)
Idade de inicio dos sinftomas (anos) 43,14 (= 9,86)

purogéo da doenca — inicio dos 3,14 (+ 2,32)
sinfomas (anos)
NUmero de medicamentos 1,71 (= 1,25)
Histérico de fraturas (Sim/Néo) 1/6
Tratamento fisioterapéutico (Sim/
Nao)

Dados expressos em média (+ desvio-padrdo); M = masculino; F =

7/0

feminino; S = solteiro; C = casado; D = divorciado; V= viivo.

A Figura 1 mostra o escore médio e o desvio-padrio do
equilibrio e risco de quedas dos sujeitos com DM]J avaliados
no presente estudo através da Escala de Equilibrio de Berg e
Dynamic Gait Index (DGI) Versao Brasileira.

Figura 1 - Média e desvio-padrio dos escores do equilibrio e risco
de quedas de sujeitos com DM].
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A Figura 2 apresenta os 8 dominios da qualidade de
vida avaliada pelo questiondrio SF-36, expressos em média
e desvio-padrio.

Figura 2 - Média e desvio-padrio dos dominios da qualidade de
vida dos sete sujeitos com DM].
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7 = Limitagdo por Aspectos Emocionais; 8 = Satde Mental.

O equilibrio dos sujeitos com DM]J foi correlacionado
com o risco de quedas. Foi observado que houve correlagao
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estatisticamente significativa entre essas varidveis (r = 0,97; p
= 0,0004; 12 = 0,94).

ATabela Il apresenta a correlagio entre a qualidade de vida
(avaliada pelo questiondrio SF-36) e o equilibrio (avaliado pela
Escala de Equilibrio de Berg) e o risco de quedas (avaliado
pelo Dynamic Gait Index (DGI) Versio Brasileira).

Tabela II - Correlagio entre qualidade de vida (SF-36) com o
equilibrio (Escala de Equilibrio de Berg) e o risco de quedas (DGI).

Dominio/Escalas Equilibrio  Risco de quedas
C'opolcidode fun- Fr> (;)1'07;3* 8:?8
clond P2 0,61 0,44
Limitacdo — aspectos 0,01 013
fisicos 0,97 0,77

r2 0,0003 0,01
r 0,13 0,05
Dor p 0,77 0,90
r2 0,01 0,003
r -0,69 -0,69
sE;Loddeo geral de 0 0,08 0,08
r2 0,47 0,48
r -0,39 -0,46
Vitalidade p 0,37 0,29
r2 0,15 0,21
r -0,01 -0,08
Aspectos sociais p 0,97 0,85
r2 0,0002 0,007
Limitacdo — aspectos 0,42 0,41
o 0,34 0,35
emocionais 2 017 0,17
r -0,34 -0,36
Satde mental p 0,45 0,42
r2 0,11 0,13

*Significativo em p < 0,05.

Houve correlagio estatisticamente significativa entre a
capacidade funcional e equilibrio (r = 0,78; p = 0,03). Houve
uma tendéncia & correlagio entre capacidade funcional e risco
de quedas (r = 0,66; p = 0,10), além de estado geral de satide
e equilibrio (r =-0,69; p = 0,08) ¢ estado geral de satde e risco
de quedas (r =-0,69; p = 0,08). As demais correlacbes nio
foram estatisticamente significativas (p = 0,05).

Discussao

O presente estudo avaliou o equilibrio, risco de quedas e a
qualidade de vida de sujeitos com DM] e correlacionaram-se
as trés varidveis.

A maioria dos sujeitos avaliados foi do género feminino,
com idade média maior que 40 anos, corroborando o estu-
do de Coutinho [21]. Quanto ao estado civil, a maioria da
amostra era casada; referente 2 escolaridade, grande parte
dos sujeitos apresentou ensino fundamental completo, sendo

alguns com ensino médio e técnico completo.

Na avaliacio especifica das caracteristicas da doenga, seu
cardter hereditdrio é de conhecimento de todos os sujeitos do
estudo. Os sujeitos com DM] avaliados encontravam-se em
média de 3 anos do inicio dos sintomas da doenga apresen-
tando idade média de inicio dos sintomas de 43,14 anos, o
que estd de acordo com o estudo de Cyrne ez a/. [22]. Uma
chance de inicio precoce da enfermidade pode estar acom-
panhada de um maior niimero de repeti¢bes da expansio
de trinucleotideos CAG e associado a heranca paterna [23].

Os resultados deste estudo evidenciaram baixos escores
para o equilibrio estdtico e dinAmico nos individuos avaliados
pela Escala de Equilibrio de Berg, apresentando uma média
de 41.85 pontos (+ 6,98 pontos). Nio foram encontrados
estudos que permitissem a correlagdo com esses dados.

O escore médio obtido através da avaliacao do risco de
quedas pelo Dynamic Gait Index (DGI) Versio Brasileira foi
de 13.85 pontos (+ 3,89 pontos), sendo que escores < 19
pontos sio indicativos de risco de quedas em sujeitos idosos
[20]. No entanto em um estudo realizado por Cakit ez a/. [25]
com sujeitos com Doenga de Parkinson este concluiu que
individuos que obtém escores inferiores a 16 sao predispostos
a elevados riscos de quedas.

Dos sete pacientes participantes, 57,14% admitiu ter
quedas frequentes durante o dltimo més e, destes, 75% referi-
ram ter uma ou mais quedas por semana. Como consequéncia
da queda 14,28% dos sujeitos informaram ter sofrido alguma
fratura. Sujeitos com DM] apresentam marcha atdxica, sendo
esta caracterizada pela base alargada, cambaleante ¢ passos
irregulares, o que pode ser confundida com intoxicacio alco-
6lica. Esse padrio de marcha, juntamente com os déficits de
coordenagio, acarreta um desequilibrio estdtico e dinAmico
levando a quedas frequentes [26]. Como consequéncia dessa
frequéncia elevada de quedas, sujeitos com DM] podem ter
afetado tanto sua integridade fisica como psiquica [14], sendo
abusca pela marcha independente um dos principais objetivos
durante o tratamento na maioria dos sujeitos [27].

Houve correlagao significativa entre o equilibrio e o risco
de quedas o que demonstra que quanto maior o desequilibrio
estdtico e dindmico maior a propensio a quedas em suas ati-
vidades de vida didria, corroborando o estudo de Leonardi
e colaboradores [13]. A perda de confianga na capacidade
de deambular com seguranga pode resultar em um declinio
funcional, baixa da autoestima, depressio e isolamento social
[28,29].

Em relagio a avaliagio da qualidade de vida por meio de
um questiondrio genérico (SF-36) foi possivel observar que
os sujeitos apresentaram uma percep¢io moderadamente
baixa com énfase em alguns dominios, o que pode identificar
o impacto da DM]J na qualidade de vida dos sujeitos, visto
a diminuicio dos escores avaliados. Este resultado vai de
acordo com o estudo realizado por Morales e colaboradores
[30], utilizando desse mesmo instrumento em sujeitos com

Esclerose Multipla.




Sendo que a qualidade de vida sofre interferéncia direta
da doenga, aceitacio e enfrentamento desta, assim como por
condigbes socioecondmicas e fatores do meio onde a pessoa
vive ou interage. Este impacto negativo causado pela doenca
é relatado por Janssens e colaboradores [31] que apesar de ser
realizado com sujeitos com Esclerose Multipla, este se enqua-
dra na amostra do presente estudo, tendo como consequéncia
vérios fatores, como incapacidade pela doenga, o fato de se
descobrir ser portador de uma doenca neurolégica crénica,
evolutiva, de curso imprevisivel, gradualmente incapacitante
e até 0 momento sem cura pode afetar suas vidas.

Quanto aos escores, pode-se observar que tanto aspectos
fisicos quanto emocionais, em maior ou menor proporgio,
afetam a percep¢io que os sujeitos tém de sua qualidade de
vida. Sendo que a pior percepgio dos sujeitos sobre sua qua-
lidade de vida apareceu em limitagoes por aspectos fisicos,
destacando dessa forma um maior comprometimento nos
dominios de fungio fisica, o que vai de acordo com estudo
realizado por Morales e colaboradores [30] com 23 pacientes
com Esclerose Multipla, onde estes dominios apresentam
maior prejuizo que os dominios psicossociais, consistente com
os parAmetros clinicos que demonstram a limitagio motora.

O aspecto capacidade funcional da qualidade de vida
apresentou correlagio significativa com o equilibrio dos su-
jeitos avaliados, ou seja, quanto menor o equilibrio, menor
a capacidade funcional. Houve uma tendéncia a correlagio
entre capacidade funcional e risco de quedas, estado geral de
saude e equilibrio e estado geral de satide e risco de quedas, ou
seja, um déficit no equilibrio pode interferir no estado geral
de satde, assim como uma predisposicdo a quedas.

Conclusao

Os principais resultados encontrados foram uma per-
cep¢do geral moderadamente baixa em alguns dominios da
qualidade de vida. Além disso, os sujeitos apresentaram um
prejuizo do equilibrio estdtico e dinAmico e um risco de quedas
aumentado, apresentando correlagio significativa entre essas
varidveis, o que demostra que quanto maior o desequilibrio
mais propenso a quedas estdo esses sujeitos. O aspecto capa-
cidade funcional da qualidade de vida apresentou correlagao
significativa com o equilibrio dos sujeitos avaliados.

Tendo em vista a importancia que a fisioterapia apresenta
no tratamento de sujeitos com DM] - sobretudo, a fim de
prevenir o agravamento progressivo da doenca, visto que
melhora sua dependéncia funcional, na marcha e no equi-
librio, reduzindo a frequéncia de quedas e beneficiando na
sua qualidade de vida - uma avaliagio completa ¢ precisa é de
suma importincia para que se possam estabelecer estratégias
satisfatorias de intervengoes no Ambito da promogio da satide.

As limitagoes do estudo foram o pequeno tamanho amos-
tral, mesmo considerando a prevaléncia da doenga no estado
(9) e devido a heterogeneidade da amostra os resultados nao
podem ser generalizados. A literatura ainda ¢ bastante escassa e
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limitada em relagdo a abordagem e avaliagio da fisioterapia na
DM], além do impacto que a doenga acarreta aos sujeitos com
essa enfermidade, tanto em aspectos fisicos como psicoldgico.

Dessa forma, sugerem-se novos estudos com um ndmero
maior de individuos para obtencio de dados mais significa-
tivos quanto 2 caracterizagio do equilibrio, risco de quedas
e qualidade de vida em sujeitos com Doenca de Machado-
-Joseph, bem como estudos intervencionistas.
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