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RESUMO

As ataxias hereditarias (AH) compreendem um amplo espectro de doencas
neurodegenerativas geneticamente determinadas, com ataxia progressiva como o
sintoma proeminente. Os disturbios neurolégicos decorrentes das lesdes no sistema
nervoso demonstram consequéncias no estado nutricional conforme localizagédo
atingida, afetando capacidades fisicas e cognitivas necesséarias para uma nutricao
adequada. O objetivo deste estudo foi analisar o perfil nutricional de pessoas com AH
e compara-lo com o de controles saudaveis. Foi realizado um estudo com 76
participantes, 38 pacientes com AH e 38 controles saudaveis. Os pacientes e
controles saudaveis foram avaliados quanto aos dados demograficos,
socioecondmicos, estilo de vida, qualidade de vida, habitos alimentares e foi realizada
avaliacao clinica neurolégica e nutricional completa. Os resultados revelam maioria
mulheres nos dois grupos, com até 15 anos de estudo, renda maior que um salério
minimo, ndo ingeriam bebidas alcodlicas e ndo fumavam. A maioria dos pacientes
eram sedentarios e os controles ativos. Foi observado ainda que pacientes com AH
apresentavam pior qualidade de vida do que os controles saudaveis mensurados
através do World Health Organization Quality of Life (WHOQOL-brief). A Avaliacédo
Subjetiva Global identifcou que 100% dos controles e 89,5% dos pacientes estavam
bem nutridos. A aplicacdo do Recordatorio de 24H demonstrou que os pacientes com
AH apresentam déficit de ingesta calorica (7,3%) em relacdo ao consumo de todos os
insumos também ingeridos pelos controles, com os pacientes, apresentando escolhas
alimentares mais saudaveis. O exame fisico nutricional dos pacientes apresentou
alteracdo em todos os parametros avaliados (pele, cabelo, unhas, dentes e edemas).
A avaliacédo antropométrica e de composicao corporal revelou sobrepeso para ambos
0S grupos, os casos apresentam Taxa Metabolica Basal (TMB) de 100kcal menor que
a dos controles saudaveis. Ambos o0s grupos apresentavam elevado percentual de
gordura corporal e normais percentuais de musculos esqueléticos e de gordura
visceral. Nao foi encontrado correlacdo estatisticamente significante entre a
pontuacdo da Escala para Avaliacdo e Graduacédo de Ataxia (SARA) e as variaveis
TMB e indice de Massa Corporal (IMC). No entanto, quando foi realizada a
comparacao entre os grupos pela heranca genética, observamos que quanto maior a
idade dos portadores de ataxias por herenca autossémica dominante, maior o seu

valor de SARA e menor era o IMC. O presente estudo concluiu que pacientes com AH



possuem importantes alteragdes nutricionais, que variam segundo o tipo de heranca,
sendo necessario seu acompanhamento nutricional para melhorar a qualidade de vida

no decurso da doenca.

Palavras-chave: Ataxias hereditarias. Avaliacdo nutricional. Qualidade de vida.



ABSTRACT

Hereditary ataxias (HA) comprise a broad spectrum of genetically determined
neurodegenerative diseases, with progressive ataxia as the prominent symptom.
Neurological disorders resulting from lesions in the nervous system demonstrate
consequences on nutritional status. The aim of this study was to analyze the nutritional
profile of people with HA and to compare it with that of healthy controls. A study was
carried out with 76 participants, 38 patients with HA and 38 healthy controls. Healthy
patients and controls were assessed for demographic, socioeconomic, lifestyle, quality
of life, eating habits and a complete neurological and nutritional clinical assessment.
The results reveal the majority of women in both groups, with up to 15 years of study,
income greater than a minimum wage, did not drink alcohol and did not smoke. Most
patients were sedentary and the controls were active. It was also observed that
patients with HA had worse quality of life than healthy controls measured through the
World Health Organization Quality of Life (WHOQOL-brief). The Subjective Global
Assessment identified that 100% of controls and 89.5% of patients were well
nourished. The application of the 24H recall showed that HA patients have a deficit in
caloric intake (7.3%) in relation to the consumption of all inputs also ingested by the
controls, with patients presenting healthier food choices. The physical and nutritional
examination of the patients showed changes in all parameters evaluated (skin, hair,
nails, teeth and edema). The anthropometric and body composition assessment
revealed overweight for both groups, the cases have a Basal Metabolic Rate (BMR) of
100kcal lower than that of healthy controls. Both groups had a high percentage of body
fat and normal percentage of skeletal muscles and visceral fat. No statistically
significant correlation was found between the Scale for Assessment and Graduation of
Ataxia (SARA) and the variables TMB and Body Mass Index (BMI). However, when
comparing the groups by genetic inheritance, we observed that the older the age of
patients with ataxias due to autosomal dominant inheritance, the higher their SARA
value and the lower their BMI. The present study concludes that patients with HA have
important nutritional changes that vary according to the type of inheritance, requiring

nutritional monitoring to improve the quality of life in the course of the disease.

Keywords: Hereditary ataxia. Nutritional assessment; Quality of life.
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1 INTRODUCAO

O equilibrio e a coordenacdo motora sdo derivados de um complexo
sistema que envolve os nucleos da base, o cerebelo e o cortex cerebral, bem como
as vias motoras e sensitivas periféricas. O prejuizo no funcionamento de qualquer
parte deste complexo circuito pode levar ao desequilibrio e a incoordenacgéo. O termo
“ataxia”, literalmente, significa auséncia de ordem e denota transtornos neurolégicos
gue se manifestam pela incoordenacé&o da marcha, das méos, da fala e do movimento
ocular, que sao causados por lesdes do cerebelo e suas conexdes aferentes ou
eferentes (PANDOLFO et al., 2013).

A investigacdo etioldgica das ataxias cerebelares € um desafio, pois
envolve a busca de uma grande heterogeneidade de doencas genéticas e nao
genéticas. As ataxias hereditarias (AHs) podem ser classificadas em primérias, no
caso das ataxias esporadicas e hereditarias; ou secundarias, que sdo as ataxias
decorrentes de doencas, como a esclerose mdltipla, tumores, doenca vascular
encefalica, drogas, infeccbes, além de sindromes paraneoplasicas, doencas
endocrinas e doencgas autoimunes (TEIVE et al., 2009).

A idade, do inicio dos sintomas, pode variar amplamente, desde a infancia
até o final da idade adulta. Uma vez iniciada, as AHs apresentam um curso
progressivo, levando a incapacidade e, muitas vezes, a morte prematura. Ataxia €,
frequentemente, acompanhada por outros sintomas que impactam,
consideravelmente, na qualidade de vida (JEN et al., 2007). Atualmente, ndo ha
tratamento especifico ou cura para AHs. O tratamento € direcionado para controle dos
sintomas além de intervencdes ndo medicamentosas, como: fisioterapia, terapia
ocupacional, fonoterapia e nutricdo (AKBAR; ASHIZAWA, 2015).

Embora varios estudos de coorte longitudinais, como do Projeto de
Integracdo Europeia das Ataxias Espinocerebelares (EUROSCA), da Andlise Clinica
e Genética de Paraplegia Aspartica e Ataxias (SPATAX) ou do Consorcio de Pesquisa
Clinica para Ataxias Espinocerebelares (CRC-SCA) tenham fornecido informacgdes
valiosas sobre as caracteristicas da doenca ainda existem grandes lacunas de
conhecimento que impedem o progresso para o desenvolvimento de terapias
eficazes. Especificamente, ndo se sabe se os dados clinicos longitudinais que foram
obtidos em coortes europeus e norte-americanos Sao representativos para pacientes

de outras regifes do mundo. Além disso, ndo ha conhecimento suficiente sobre como
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as doencas afetam o perfil nutricional dos pacientes e qual o impacto dessas
modificacdes na vida cotidiana das pessoas afetadas e suas familias (TEIVE et al.,
2012).

Com isso, um dos maiores desafios da neuronutricdo é propor um plano
alimentar saudavel para os pacientes com doencas neurogenéticas, que deve se
adequar a alta variabilidade génica, a complexas interacdes gene-nutriente-ambiente
de cada doenca, a capacidade de degluticdo, a absorcdo dos nutrientes e ao perfil
nutricional e metabdlico de cada mutacao. Mas, para tracar este plano, é necessario
definir as necessidades nutricionais dos pacientes, devendo ser levado em
consideracgao, dentre outros fatores, o seu estado nutricional atual (CLAUS, 2014).

O Perfil Nutricional (PN) é definido através do estado nutricional dos
individuos que expressa o0 grau no qual as necessidades fisiologicas por nutrientes
estdo sendo alcancadas, para manter a composicado e as funcbes adequadas do
organismo. Ele € o resultando do equilibrio entre necessidade de nutrientes e
ingestdo, identificada pela correlacdo de informacBes obtidas de estudos fisicos,
bioguimicos, clinicos e dietéticos dos individuos (DEHOOG, 1998).

Sao raros os estudos que abordam o PN de pacientes com AH. Refogue e
colaboradores, em 2012, realizaram um estudo do tipo caso-controle com 46
pacientes com a ataxia espinocerebelar tipo 3 (SCA3), também conhecida como
Doenca de Machado-Joseph (DMJ), com o objetivo de avaliar o indice de Massa
Corporal (IMC) dos pacientes e correlacionar com os achados clinicos, moleculares,
bioquimicos e de neuroimagem. Com isso, apresentaram evidéncias de que o baixo
IMC ndo estd presente apenas na SCA3/MJD, mas também esta diretamente
relacionado ao comprimento das repeticbes CAG expandidas, que € a mutacéo
causadora da doenca.

Diante da escassez de trabalhos sobre o estado nutricional de pacientes
com AHs, surge as indagacdes norteadoras desta dissertacdo: Qual o PN dos
pacientes com AHs? Cada mutacdo apresenta um PN especifico? Qual a correlagcéo
entre o PN e as caracteristicas clinicas desses pacientes?

O interesse neste tema é decorrente da experiéncia da pesquisadora em
Nutrigenética como Nutricionista Especialista em Ciéncias e Tecnologia de Alimentos
pela Universidade Estadual do Ceara e cursos na area de Mapeamento Genético pela
Fiocruz Ceard, passando a realizar atendimentos nutricionais a pacientes com

doencas genéticas raras, percebendo-se a lacuna de conhecimento neste campo da
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ciéncia. Atualmente, teve a oportunidade de fazer parte do grupo de pesquisa em
Neurologia e Neurogenética da Universidade Federal do Ceard, coordenado pelo Dr.
Pedro Braga Neto onde esta sendo realizada a investigacao clinica dos pacientes com
AHs no Estado do Ceara, motivando a realizacdo deste trabalho. Sendo esta presente
dissertacdo parte integrante desta rede de pesquisa para o maior entendimento do
perfil epidemiolégico e nutricional das AHs no estado do Ceara e a correlagdo
fenotipica das variabilidades genotipicas desse grupo de doencas no nosso estado.
Direcionar as luzes do conhecimento para identificarmos melhor as
caracteristicas nutricionais, sociodemogréficas, nivel de atividade fisica e a qualidade
de vida dos portadores de AHs é fundamental para o cuidado integral do paciente e
da sua importancia para a adequacao, acompanhamento e monitoramento da
terapéutica necessaria para proporcionar maior qualidade de vida no decurso da
doenca, possibilitando o desenvolvimento de protocolos assistenciais a serem
seguidos por uma equipe multidisciplinar que atenda as reais necessidades desse
publico, muitas vezes negligenciado, justificam essa investigacdo, com o objetivo de

avaliar o perfil nutricional de portadores de AHs e comparar com controles saudaveis.
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2 OBJETIVOS

2.1 Geral

Analisar o perfil nutricional de pessoas com e sem Ataxias Hereditarias

(AH).

2.2 Especificos

a)

b)

d)

Caracterizar os dados demograficos, socioeconémicos, o estilo de vida
e a qualidade de vida em pessoas com e sem AH.

Descrever o perfil clinico dos pacientes com e sem AH.

Comparar dados da avaliagéo nutricional (consumo alimentar, avaliacdo
subjetiva global, exame fisico nutricional, antropométrica e de
composicao corporal) entre pessoas com e sem AH.

Testar associacdo entre os dados clinicos neurologicos e desfechos

nutricionais de pacientes com AH.
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3 REVISAO DA LITERATURA

3.1 Politicas voltadas para as doencas raras

As ataxias hereditarias envolvem um grupo extenso de doencas muitas
vezes reconhecidas como raras e inseridas no grupo das doencas neurogenéticas. As
doencas raras sao caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas e
variam ndo s6 de doenca para doenca, mas também de pessoa para pessoa
acometida pela mesma condicdo. O conceito de Doenca Rara (DR), segundo
a Organizacdo Mundial de Saude (OMS), é a doenca que afeta até 65 pessoas em
cada 100 mil individuos, ou seja, 1,3 para cada 2 mil pessoas (DEAR;
LILITKARNTAKUL; WEBB, 2006).

Na Unido Europeia, por exemplo, estima-se que 24 a 36 milhdes de
pessoas tém doencas raras (ORPHANET REPORT SERIES, 2012). No Brasil, sdo
estimados 13 milhBes de pessoas com doencas raras, segundo pesquisa da
Interfarma. Existem de seis a oito mil tipos de doencas raras, em que 30% dos
pacientes morrem antes dos cinco anos de idade; 75% delas afetam criancas e 80%
tém origem genética. Algumas dessas doencas manifestam-se a partir de infec¢des
bacterianas ou causas virais, alérgicas e ambientais, ou sdo degenerativas e
proliferativas (BRASIL, 2014).

As doencas raras sdo geralmente cronicas, progressivas, degenerativas e,
muitas vezes, com risco de morte. Na maioria das vezes n&o existe tratamento eficaz,
mas algumas vezes estratégias para controlar sintomas e melhorar a qualidade de
vida do paciente. Frequentemente, o paciente perde a autonomia para realizar suas
atividades. Por isso, causam muita dor e sofrimento tanto para o portador da doenca
guanto para os familiares (STOLK; WILLEMEN; LEUFKENS, 2006).

Segundo o Ministério da Saude, atualmente existem no Brasil cerca de 240
servicos que oferecem acdes de assisténcia e diagndstico para doencas raras. No
entanto, muitas vezes elas sao diagnosticadas tardiamente. Além disso, 0s pacientes,
geralmente, encontram dificuldades no acesso ao tratamento (BRASIL, 2014).

Desde 1988 a Constituicdo da Republica Federativa do Brasil reconhece a
saude como direito fundamental de todos e dever do Estado a ser garantida mediante

politicas econdmicas e sociais, que visem a reducéo dos riscos de agravos e doencas
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e ao acesso universal e igualitario as acdes e aos servicos publicos de saude
(BRASIL, 1988).

Reconhecida como um direito em nosso pais, a salude deve ser objeto de
atencdo especial da sociedade e do Estado, devendo gerar ampla inovacgéo
legislativa, significativa reorganizacdo da administracdo publica e proliferacdo de
garantias juridicas constitucionais para a sua prote¢do (AITH et al., 2014). A saude é
um bem juridico tutelado pelo Estado e pela sociedade, merecedora de garantias
juridicas eficazes para sua fruicdo. Nas palavras do constitucionalista portugués Jorge
Miranda, os direitos declaram-se, as garantias estabelecem-se (MIRANDA, 1998).

O sistema pUblico de saide do Brasil, denominado Sistema Unico de
Saude (SUS), foi modelado para o atendimento de todo ser humano em territério
nacional, de forma n&o discriminatéria e equitativa. Criado pela Constituicdo Federal
de 1988, na forma de uma rede regionalizada e hierarquizada de acfes e servicos
publicos de saude, o SUS é constituido por servigos da Unido, dos estados, do Distrito
Federal e dos municipios e € guiada pelas diretrizes constitucionais da
descentralizacdo (politica e administrativa), da integralidade de atendimento e da
participacdo da comunidade na sua gestéo (BRASIL, 2012).

Para atender esses principios de integralidade do cuido, em 30 de janeiro
de 2014, o Ministério da Saude publicou a Portaria n® 199 que instituiu a Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, aprovando as
Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras no ambito do
Sistema Unico de Satde (SUS) e instituiu incentivos financeiros de custeio.

A Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras,
tem como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a reducdo da
morbimortalidade e das manifestacées secundarias e a melhoria da qualidade de vida
das pessoas, por meio de acbOes de promocdo, prevencdo, deteccdo precoce,
tratamento oportuno, reducéo de incapacidade e cuidados paliativos (BRASIL, 2014).

Sado objetivos especificos da Politica Nacional de Atencdo Integral as
Pessoas com Doencas Raras: garantir a universalidade, a integralidade e a equidade
das acdes e servicos de saude em relacdo as pessoas com doencas raras, com
consequente reducdo da morbidade e mortalidade; estabelecer as diretrizes de
cuidado as pessoas com doengas raras em todos os niveis de atencdo do SUS;
proporcionar a atencéao integral a salde das pessoas com doenca rara na Rede de

Atencdo a Saude (RAS); ampliar o acesso universal e regulado das pessoas com
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doencgas raras na RAS; garantir as pessoas com doencas raras, em tempo oportuno,
acesso aos meios diagndsticos e terapéuticos disponiveis, conforme suas
necessidades; e qualificar a atencao as pessoas com doencas raras (BRASIL, 2014).

Portanto, esta portaria tem importancia estratégica ao reconhecer 0s
pacientes com doencgas raras como um grupo importante, prevendo atenc¢ao integral,
muldisciplinar e instituindo a necessidade do diagnostico precoce e preciso, da
gualificacdo de profissionais, da existéncia de infraestrutura adequada e do acesso,
garantindo medicamentos e tratamentos seguros, contribuindo para a melhoria da
qualidade de vida dos pacientes com doencas raras que demandam politicas

especificas de atencdo, prevencdo e promoc¢ao da saude.

3.2 Ataxias hereditarias

As ataxias hereditarias (AHs) constituem um grupo amplo de doencas, com
manifestacdes clinicas heterogéneas acometendo primariamente o cerebelo e suas
vias aferentes e eferentes. A doenca, no entanto, acomete também outros sistemas
além das vias cerebelares. O processo neurodegenerativo pode afetar diversas
estruturas do sistema nervoso central e periférico. Os sintomas podem surgir em
qualquer idade, sendo mais frequente o seu aparecimento durante a terceira ou quarta
décadas de vida (MARIOTTI; FANCELLU; DI DONATO, 2005).

Em funcdo das alteracbes genéticas, outros sistemas neuroldgicos,
centrais e periféricos podem também alterar-se, dando origem a quadros neurol4gicos
habitualmente complexos (HARDING, 1993). Por essa razao, outra sintomatologia
pode associar-se a ataxia como, por exemplo, declinio cognitivo, manifestac6es
oculares (cataratas, atrofia Optica, diplopia, estrabismo), sinais piramidais
(espasticidade, hiperreflexia, sinal de Babinski), sinais motores periféricos (atrofia e
fragueza musculares), sinais extrapiramidais (lentificacdo dos movimentos, rigidez,
posturas ou movimentos anormais da cabeca e dos membros) ou deformidades
osteoarticulares (COUTINHO et al., 2013). E precisamente esse largo espectro de
manifestacbes patoldgicas que torna dificil o diagndstico clinico, mas algumas
ateracdes sdo, geralmente, comuns na maioria das ataxias hereditarias, como
podemos citar.

O quadro de ataxia cerebelar esta presente na grande maioria dos

pacientes. A ataxia de marcha esta associada a incoordenacdo dos movimentos dos
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membros superiores e disartria. A medida que a ataxia progride, as quedas
tornam-se frequentes, depois a marcha sé € possivel com apoio e em casos mais
graves, os doentes ficam limitados a cadeira de rodas. Em fases avancadas, a ataxia
€ tdo grave que os doentes precisam de ajuda em todas as atividades da vida diaria
(CANCEL et al., 1995).

Na maioria das vezes, nado é possivel fazer um diagndstico positivo de um
tipo particular de ataxia apenas com os outros achados clinicos. No entanto, na
suspeita clinica de uma ataxia deveréa evitar-se comecar a investigacao por exames
laboratoriais e de neuroimagem (dispendiosos e pouco informativos). Afinal, o
diagndstico genético é imprescindivel para o diagndstico etiolégico, para uma correta
informacé&o a doentes e familias, para programas de aconselhamento genético e para
eventuais ensaios terapéuticos. Os pedidos de testes de biologia molecular ndo
poderdo ser feitos aleatoriamente, nem em pacotes excessivos e dispendiosos.
E necessario, no entanto, assentar em critérios clinicos e epidemiolégicos que nos
facam suspeitar do diagnostico especifico (HOLMES et al., 2000).

No inicio dos anos 90, foi descoberta uma nova classe de mutacées que
Sao responsaveis por varias doengas neuroldgicas. Essas mutacfes sao causadas
pela expanséo de trinucleotideos, localizados em diferentes regides codificantes de
cada um dos genes responsaveis por essas doencas (RICHARDS; SUTHERLAND,
1992; ROSS, 1995). Existem varias doencas causadas pela expansdo de
trinucleotideos, do tipo CAG, CTG ou GAA: a Doenca de Huntington (DH)
(MACDONALD, 1993), doenga de Kennedy (LASPADA et al., 1991), e as ataxias
espinocerebelares com padrdo de heranca autossémico dominante, além da ataxia
de Friedreich (ORR et al., 1993; KAWAGUCHI et al., 1994; KOIDE et al., 1994; PULST
et al., 1996; ZHUCHENKO et al., 1997). Todas essas doencas apresentam uma serie
de caracteristicas em comum (ZOGHBI, 1996), como: a presenca de variabilidade
clinica importante, mesmo dentro de uma mesma familia e morte neuronal por causas
diversas e ainda néo totalmente esclarecidas.

As ataxias espinocerebelares mais frequentes sdo decorrentes de
alteracbes na expansdo do trinucleotideo (CAG), que codifica um trato de
poliglutamina (poliQ) alongada na proteina ataxina. Nas doengas causadas por
expanséao poliQ, o numero de repeticbes determina quais pacientes serdo afetados.
As mutacdes responsaveis pelas alteracdes de poliQ séo instaveis, por isso ha uma

tendéncia em aumentar o nimero de repeticdes de CAG em cada geracéo quando da
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transmissdo parental antecipando a idade de inicio e a gravidade da doenca
(KAWAGUSHI et al., 1994). O tamanho da expansdo de CAG esta inversamente
relacionado a idade de inicio dos sintomas e diretamente a gravidade clinica da
doenca (JARDIM et al., 2001).

Em uma revisao sistemética e meta-analise de estudos de prevaléncia das
AHs nas bases de dados MEDLINE, da Science e Scopus nos anos de
1983-2013 foram pesquisados 22 estudos, relatando 14.539 pacientes de 16 paises,
encontrando uma média de prevaléncia de AHs dominante de 2,7 por 100 mil
habitantes. A ataxia espinocerebelar tipo 3 (SCA3) /doenca de Machado-Joseph foi a
ataxia dominante mais comum, seguida pela Ataxia Espinocerebelar Tipo 2 (SCA2) e
Tipo 6 (SCAB). O intervalo de média prevaléncia das ataxias autossdmicas recessivas
(AR-AH) foi de 3,3 por 100 mil habitantes. A ataxia de Friedreich foi o
AR-AH mais frequente, seguida de ataxia com apraxia oculomotora ou
ataxia-telangiectasia. Esses valores de prevaléncia altamente variaveis séo relatados
em todo o mundo. Essa variacdo reflete as diferentes composi¢cées genéticas das
populacdes, mas também a heterogeneidade metodologica. A partir dos dados
disponiveis, os autores estimaram que cerca de 1:10.000 pessoas sao afetadas por
AHs. Apesar dos avangos na pesquisa genética, a maioria das familias em séries
populacionais permanece sem mutacdo genética identificada apos testes extensivos
e grandes areas do mundo permanecem sem estudos de prevaléncia (RUANO et al.,
2014).

A presenca de ataxia em geragdes subsequentes de uma mesma familia é
um dado altamente sugestivo de heranca autossdmica dominante, principalmente se
estiver associado ao inicio tardio (ap06s 25 anos de idade) e se ambos os sexos forem
acometidos. No Brasil, a SCA mais frequente € a SCA3, também chamada de Doenca
de Machado-Joseph, seguida da SCA10, SCA2, SCA7, SCAl e SCA 6 (GODEIRO
JUNIOR et al., 2007).

A Ataxia Espinocerebelar Tipo 1 (SCAL1) corresponde a cerca de 10% das
ataxias dominantes, sendo mais frequente na Africa do Sul e relativamente rara em
Portugal. A SCA2 representa cerca de 13 a 18% das ataxias dominantes, sendo mais
comum nos EUA, Espanha, México e Africa do Sul. A SCA6 corresponde a cerca de
13 a 15% das ataxias dominantes em todo o mundo, sendo mais comum na Alemanha,
Taiwan, Australia, EUA e Japado e, ao contrario da SCA2, pouco frequente em

Espanha, Italia ou india. A SCA 7, ataxia espinocerebelar 7, representa entre 3 a 5%
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das ataxias dominantes, mais comum na Africa do Sul, Suécia, Finlandia e México
(MATILLA-DUENAS et al., 2014).

A SCA3, conhecida como doenca de Machado-Joseph, é uma ataxia
hereditaria dominante que conduz a uma incapacidade motora grave e a uma morte
precoce. Trata-se de doenca frequente em todo o mundo, com uma alta prevaléncia
em Portugal, existindo um foco epidemioldgico nos Agores. Na ilha das Flores, um em
cada 100 habitantes é doente e um em cada 20 esta em risco de vir a ter a doenca.
No continente, a taxa de prevaléncia calculada é mais baixa, mas foram até agora
identificadas mais de 50 familias, a maior parte originarias das Beiras e do Vale do
Tejo. Nos Acores, estédo identificadas pelo menos 37 familias: 23 originérias das
Flores, 12 de S. Miguel, 1 da Graciosa e 1 da Terceira (MATILLA-DUENAS et al.,
2014).

Recentemente, descobriram-se quatro familias afetadas numa col6nia de
aborigenes do norte da Austrdlia, frente a Timor. Outras familias foram identificadas
no Brasil, sobretudo no Estado de Santa Catarina, onde a coloniza¢c&do acoriana foi
mais forte. Conhecem-se, atualmente, nos Estados Unidos, dezenas de familias
afetadas (a maioria de origem portuguesa), quer no Massachusetts, estado de
emigracao preferencial dos habitantes da ilha de S. Miguel, quer na Califérnia, para
onde emigraram os habitantes da Ilha das Flores. Também no Canada as familias
identificadas se distribuem junto as duas costas — na zona de Toronto e na de
Vancouver (MATILLA-DUENAS et al., 2014).

Um outro grupo extenso de ataxias hereditarias sdo as ataxias
autossOmicas recessivas. As ataxias recessivas iniciam o0s sintomas durante a
infancia ou inicio da idade adulta, mas o inicio tardio da vida também ¢é possivel. Duas
copias defeituosas do gene (uma de cada pai) sdo necessarias para manifestar
sintomas. Assim, os pais sdo portadores e, geralmente, sdo assintométicos. A
consanguinidade dos pais aumenta o risco para esse grupo de doenc¢a, mas nao é um
requisito. A maioria dos pacientes apresenta-se isoladamente, sem outros familiares
afetados. Avancos no sequenciamento do genoma completo fornecem uma
oportunidade para a identificacdo de genes recessivos causadores, especialmente em
casos de consanguinidade (CAMPUZANO et al., 1996).

A ataxia de Freidreich (AF) € a ataxia recessiva mais prevalente em todo o
mundo, justificando-se uma abordagem detalhada dessa patologia. Trata-se de uma

ataxia progressiva cujo inicio ocorre, habitualmente, durante a infancia ou a
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adolescéncia, manifestando-se em 75% dos casos, antes dos 25 anos de idade
(DELATYCKI; WILLIAMSON; FORREST, 2000).

As Ataxias com Apraxia Oculomotora (AOAs) sdo descritas como o
segundo grupo de ataxias recessivas mais comuns. A doenca tem inicio na infancia e
tipicamente apresentam anormalidade caracteristica do movimento ocular.
A apraxia oculomotora é o comprometimento da iniciagdo sacédica e do cancelamento
do reflexo vestibulo-ocular, resultando em sacadas hipométricas e controle defeituoso
dos movimentos oculares voluntarios, apresentando dois subtipos (ANHEIM et al.,
2009).

Outra ataxia recessiva também relatada € a Doenca de Niemann-Pick tipo
C (NPC), causada, principalmente, por mutacdo no gene NPC1l, que traduz
informacfes para o transporte de colesterol no metabolismo celular, levando ao
acumulo de outras moléculas lipidicas nos lisossomos. Pacientes com NPC
apresentam  neurodegeneragdo  progressiva com  apoptose aumentada,
especialmente nas células de Purkinje (ALVAREZ et al.,2008).

3.3 Qualidade de vidas nas ataxias hereditarias

Durante as décadas de 80 e 90 do século passado, a qualidade de vida
emergiu como um importante atributo de investigacéo clinica e de cuidados com o
paciente, distinguindo diferentes pacientes ou grupos de pacientes, predizendo seus
respectivos desfechos e avaliando intervengdes terapéuticas (GILL; FEINSTEIN,
1994). Em razédo de clinicos e pesquisadores da area da saude estarem mais
interessados naqueles aspectos de vida mais intimamente relacionados ao estado de
saude (vitalidade, funcionamento fisico e mental), a mensuracdo desses fatores,
considerando o ponto de vista do paciente, foi denominada Qualidade de Vida
Relacionada a Saude (QVRS), tornando-se esta, especialmente na década de 90 do
mesmo periodo, uma medida clinica e de pesquisa essencial (KUSHNER; FOSTER,
2000).

Em termos de definicdo, qualidade de vida é um conceito que possui muitos
aspectos, sendo relacionado a saude e a capacidade para desempenhar significantes
atividades, além de referir-se a um sentimento geral de bem-estar e satisfacdo com a
situacao de vida (GRIMBY, 1995). De modo amplo, o termo qualidade de vida abrange
0 padréo de vida, a qualidade de moradia e de vizinhancga, satisfagdo com o emprego,
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relacionamento familiar, salde e outros fatores (KUSHNER; FOSTER, 2000).
Segundo Shephard e Balady (1999), esse conceito, em um determinado momento,
representa a integracao do estado pessoal atual com respeito a uma ampla variedade
de percepcdes que incluem a saude, funcionamento geral e estado de sentimentos.

Nesse sentido, na concepc¢éo de Grimby (1995), considerando individuos
com problemas neurologicos, destaca-se a saude como um fator dominante na
gualidade de vida. Quanto a esse item, Butler (1997), cita o conceito de saude como
referindo-se a qualidade de vida que se move além do sentido corporal, incluindo o
bem-estar pessoal e social. Essa ampla definicdo, segundo o autor, possibilita pensar
a qualidade de vida em varias perspectivas, dentre as quais a capacidade intelectual
de realizar as atividades do dia a dia, apresentar independéncia, autonomia, senso de
utilidade, felicidade, entre outras.

Para a OMS (1998), qualidade de vida €& um conceito subjetivo,
multidimensional e que inclui elementos positivos e negativos, sendo relacionada a
percepcao do individuo de sua posicao na vida, no contexto da cultura e sistemas de
valores nos quais vive, e em relacdo aos seus objetivos, expectativas, padrdes e
preocupacdes. E um conceito amplo e complexo, que engloba a satde fisica, o estado
psicologico, o nivel de independéncia, as relagdes sociais, as crencas pessoais e a
relacdo com as caracteristicas do meio ambiente.

Houve, na ultima década, uma proliferacdo de instrumentos de avaliacdo
de qualidade de vida e afins, a maioria desenvolvida nos Estados Unidos.
A crescente avaliacdo desse desfecho em diferentes areas fez com que a OMS
desenvolvesse um projeto colaborativo multicéntrico, avaliando a qualidade de vida
dentro de uma perspectiva genuinamente internacional. O resultado deste projeto foi
a elaboracdo do World Health Organization Quality of Life Assessment 100
(WHOQOL-100), um instrumento de avaliagdo de qualidade de vida, composto por
100 itens, tendo sido desenvolvida uma versao brasileira (FLEK et al., 1999).

A necessidade de instrumentos curtos que demandem pouco tempo para
seu preenchimento, mas com caracteristicas psicométricas satisfatorias, fez com que
0 Grupo de Qualidade de Vida da OMS desenvolvesse uma versdo abreviada do
WHOQOL-100, a World Health Organization Quality of Life-bref (WHOQOL-Bref), que
€ composto de 26 questdes, sendo duas questdes gerais de qualidade de vida e as
demais 24 representam cada uma das 24 facetas que compdem o instrumento

original. Assim, diferente do WHOQOL-100 em que cada uma das 24 facetas é
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avaliada a partir de 4 questdes, no WHOQOL-Bref cada faceta é avaliada por apenas
uma questao (FLEK et al., 2000).

Alcantara e Silva (2012), aplicaram o WHOQOL-Bref em 19 pessoas com
Ataxias Espinocerebelares (SCASs), que participaram do XV Encontro de Ataxias da
Associacdo Brasileira de Ataxias Hereditarias e Adquiridas - ABAHE, realizado em
Pindamonhangaba, e concluiram que o comprometimento neurolégico, principalmente
o déficit na coordenacdo motora, influencia de maneira fraca todos os ambitos da
gualidade de vida nos individuos com SCA, ou seja, ndo existe uma grande
associacdo. Mesmo sendo o déficit de equilibrio uma grande caracteristica clinica das
pessoas com SCA, puderam constatar a importancia da coordenacao na vida desses
individuos, pois isso influencia diretamente nas atividades funcionais que o paciente
precisa realizar no dia a dia, como por exemplo: comer, arrumar a cama, pentear o
cabelo ou até mesmo realizar a higiene pessoal.

Souza (2012), utilizou o mesmo instrumento em 44 individuos com
diagnostico de DMJ/SCA3 atendidos no Hospital das Clinicas de Porto Alegre e
revelou que esses pacientes possuiam uma qualidade de vida satisfatéria, ndo muito
diferente da dos brasileiros. Esse dado pode estar associado ao pouco tempo de
doenca do grupo estudado, j4 que se trata de uma doenca neurodegenerativa e
progressiva. O dominio relacdo social apresentou-se reduzido entre eles, podendo ser
a influéncia de sintomas depressivos encontrados.

Silva, Finard e Olchik (2016), ao aplicar o questionario de Avaliacdo da
Qualidade de Vida em Disfagia, SWAL-QOL, em uma série de quatro casos com
diagndstico de SCA3/DMJ, revelou que os quatro pacientes declararam a alimentagao
como um fardo, medo de se alimentar e fadiga, apresentando melhora desses
dominios ap6s acompanhamento com fonoaldioterapia. Um amplo conhecimento da
gualidade de vida dos pacientes pode ajudar a compreensao do impacto das Ataxias
Hereditarias sobre o bem-estar geral de seus portadores, sendo necessario para o
desenvolvimento de politicas publicas eficientes no campo da Saude Coletiva
(MINAYO; HART; BUSS, 2000).

3.4 Aspectos nutricionas das ataxias hereditaria

O papel da nutricdo nas doencas neurodegenerativas € complexo, porque

assim como tudo em nutricdo, ela € multifatorial. A preocupacéo néo € restrita apenas
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ao impacto de uma Unica substancia quimica no cérebro, mas ao de diversos
nutrientes, metabdlitos e fatores de interacéo. Apesar disso e de muitas controvérsias,
0 assunto esta sendo discutido e os mecanismos subjacentes estédo sendo elucidados,
pelo menos em parte gracas aos avancos significativos em muitas areas das ciéncias
biologicas e ao desenvolvimento de novas técnicas em biologia molecular e imagens
cerebrais (BARBERGER-GATEAU et al., 2007).

No entanto, é dificil avaliar as acfes precisas dos componentes dietéticos
especificos, porque as pessoas ingerem alimentos e dietas e ndo nutrientes
individuais. Pesquisas recentes sugerem que dois outros fatores sao particularmente
significativos: o0 ambiente no inicio da vida e a variabilidade genética. A nutricdo no
inicio da vida tem profunda influéncia na salude mental em estagios posteriores e
diversas variantes genéticas modificam as respostas cognitivas a nutricdo
acentuadamente (VAN DER BEEK; KAMPHUIS, 2008).

Além disso, a incidéncia da sindrome metabdlica e obesidade, diabetes do
tipo 2 e dislipidemia associadas € maior em pacientes com transtornos mentais, como
a esquizofrenia e a doenca bipolar (NEWCOMER, 2007). Mdiltiplos mecanismos
envolvendo a inflamacado crénica, vias de sinalizacdo celular e fatores genéticos,
associam a supernutricdo a diversas afeccdes, como a doenca cardiovascular e a
doenca de Alzheimer (DAUNCEY; WHITE, 2004; BERRIDGE, 2009).

Ha diversas ligacdes entre o balanco energético e o cérebro: ndo s6 o
cérebro desempenha um papel central na regulacédo da ingestédo e no gasto energético
(BERTHOUD; MORRISON, 2008; GAO; HORVATH, 2008), mas a ingestéo caldrica e
a atividade fisica influenciam a estrutura e a fungéo cerebral (DAUNCEY; BICKNELL,
1999).

Os disturbios neurolégicos decorrentes das lesdes no sistema nervoso
demonstram consequéncias no estado nutricional de acordo com a localizag&o
atingida, afetando, por vezes, as capacidades fisicas e cognitivas necessarias para
uma nutricdo adequada. As lesBes no tronco cerebral, por exemplo, podem infiltrar
gualquer dos nervos cranianos que inervam estruturas da face e cabeca, causando
implicacdes a nutricdo, devido ao fato de que o paciente, frequentemente, € incapaz
de se alimentar sem correr o risco de aspiracfes de alimentos ou liquidos para os
pulmdes (TOIMIL et al., 2014).

A disfagia € uma das principais caracteristica dos pacientes com ataxia. Ela

pode ter desfechos graves, como aspiracdo, pneumonia e, até mesmo, asfixia,
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podendo levar o individuo a 6bito. Percebe-se que muitos individuos com a doenca se
gueixam de engasgos ao se alimentar, com consisténcias de liquidos e sélidos
(RUSSO, 2014).

A qualidade das refeicdes variava devido as dificuldades alimentares,
geralmente relatadas pelos pacientes. Por esse motivo, o uso de suplementacao oral
faz-se necessario para restabelecer e manter em boas condi¢gdes o estado nutricional
daqueles pacientes mais debilitados. A escolha correta da terapia nutricional melhora
0 prognastico e evita complicacbes (FONTOURA et al., 2006).

Dentre as alternativas terapéuticas para determinadas patologias do grupo
poliglutaminopatias, as questdes nutricionais apresentam certa importancia clinica,
onde intervencBes dietéticas parecem ser eficazes quanto aos aspectos
antropomeétricos, que foram capazes de interromper o processo de dano neurologico
e aumentar a sobrevida de animais em modelo transgénico (DUAN et al., 2003).
No entanto, ndo ha indicios, na literatura, de que o uso de alguma terapia nutricional
tenha algum papel clinico para AHs em humanos.

Embora seja uma condicdo eminentemente neurolégica, o grupo de
pesquisa em neurogenética da Universidade Federal do Rio Grande do Sul ja
descreveu que os pacientes com SCA3, também chamada de Doenca de Machado-
Joseph, apresentam emagrecimento, ndo estando, este sinal clinico, relacionado
diretamente as dificuldades motoras da degluticdo (SAUTE et al., 2011).

Esse mesmo grupo de pesquisa com meédia de atendimento de cinco
portadores de DMJ/SCA3, semanalmente, em seu ambulatério de Pesquisa em
Neurogenética avaliaram IMC, pregas cutaneas (subescapular, triceps, biceps e
circunferéncia abdominal) e bioimpedancia (BIA) de 85 individuos, destes, 44 com
diagnostico de DMJ/SCAS3 (grupo caso) e 41 considerados higidos para a DMJ/SCAS
(grupo caso) e revelaram que 0s casos apresentaram-se, significativamente, mais
emagrecidos do que os controles em quase todos os parametros utilizados, a exce¢ao
foi a circunferéncia abdominal, na qual houve uma forte sugestdo de diferenca entre
os grupos (P=0,055). A BlA revelou que a perda de peso, nos DMJ/SCA3, afetou tanto
a massa magra como a massa gorda, havendo perda de peso corporal proporcional,
envolvendo tanto o tecido adiposo como 0 osteomuscular. Esse resultado sugere um
processo crénico subjacente. Afirmando que o emagrecimento dos pacientes esta
correlacionado ao tamanho da sequéncia CAG e as manifestacbes depressivas
detectadas (SOUZA, 2012).
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Esses e outros estudos que relatam a perda de peso em pacientes com
AHs foram organizados na Tabela 1, apés realizacdo de busca ativa nas bases de
dados Portal De Periddicos Capes, LILACS (Literatura Latino-Americana e do Caribe
em Ciéncias da Saude), Scopus (maior base de dados com resumos e referéncias da
SciVerse da Elsevier) e PUBmed, no periodo de agosto a setembro de 2018, utilizando
os descritores consultados nos Descritores em Ciéncias da Saude (DeCs) e no
Medical Subject Headings (MeSH) com a estratégia dos operadores booleanos AND
e OR, a pesquisa foi: (“Nutrition Assessment” OR nutritional status) AND
(“Spinocerebellar Degenerations”).

A perda de peso nas doengas neurogenéticas nas AHs pode ser
multifatorial e relacionada a diminuicdo da ingestao caldrica por disfagia, aumento do
gasto de energia devido a atividade fisica (por exemplo, coreia e distonia), ou um
defeito metabdlico sistémico, levando a um estado hipermetabdlico (MAHLER et al.,
2014). Até agora, a prescricao dietética esta disponivel apenas para algumas ataxias
com defeito metabdlico conhecido como abetalipoproteinemia, ataxia com vitamina E
e Xantomatose cerebrotendinea. Nestas entidades a modificacdo da dieta, o
suplemento com vitaminas E e A podem alterar o curso da doenca. Na maioria dos
outros tipos de ataxia, o tratamento € apenas de suporte, tais como a utilizacdo de
antioxidantes e quelantes de ferro ataxia de Friederich, a fim de diminuir o
depdsito de ferro corticosteroide mitocondrial em ataxia telangiectasia e Q10
ubiquinona/coenzima Q10 em deficiéncia de coenzima ataxia. Embora atualmente
nenhum tratamento seja curativo para a maioria das ataxias crénicas autossomicas
recessivas, o0 diagndstico precoce dessas entidades esta associado a uma
melhor resposta a diferentes drogas (BUOMPADRE; GANEZ; ARROYO, 2013).
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Tabela 1 — Perda de peso em pacientes com ataxias hereditarias

(continua)
DELINEAMENTO AMOSTRA LOCAL DIAGNOSTICO AVALIACAO RESULTADOS
A disfagia esteve
presente em
39,39% (N =13),
5 perda de peso em
& 24,24% (N =8), um
— =33 . quarto dos
f Caso-controle C=26 Brasil SCA2 Peso relatado pacientes com
g SCA2 tiveram
] perda de peso
& significativa
durante a
progressao da
doenca.
Num periodo de
quatro meses, 0
Dobra paciente
~ permaneceu com o
_ cutanea
) c=1 tricipital mesmo peso,
S Caso-Clinico Sexo Brasil SCA3 1cip ‘.. oscilando a dobra
N : circunferénci n .

. masculino 2do braco e o cutanea tricipital e a
S ¢ circunferéncia do
o peso
m braco, mesmo sob

ingestdo de dieta
hipercaldrica.
Peso, Foi detectado um
altura,
< X aumento do estado
- circunfer L1
by o catabolico comuma
N C=10 éncia da taxa de oxidacao de
— Caso-Controle B Alemanha SCAl cintura e .
© GC=10 dobras gordura 28% maior
© A em pacientes com
5 ‘S:”ta”ea SCA 1 vs.
< Controles.
=
Dentro da coorte, o
IMC médio  foi
Coorte Estados Ataxia de consistentemente
C=158 Unidos Friedreich IMC menor do que a

Greeley et al. ,2014

média nacional por
idade.




Saute et al., 2013

Souza, 2012

Saute et al., 2012
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Tabela 1 — Perda de peso em pacientes com ataxias hereditarias

(concluséo)

DELINEAMENTO

AMOSTRA

LOCAL

DIAGNOSTICO AVALIACA
o)

RESULTADOS

Caso-Controle

Caso-Controle

Caso-Controle

C=46
GC=42

GC=41

GC=42

Brasil

Brasil

Brasil

SCA3 Peso,
altura, IMC.

Peso,
Altura, IMC
e
bioimpedan
ciometria

SCA3

SCA3 IMC

Os pacientes
com SCA3
apresentaram
IMC menor
(24.4 + 4.1) do
que 0s
individuos
controle,
havendo
correlacao
inversa entre o
IMC e o]
tamanho da
sequéncia
repetitiva CAG.

O grupo caso
apresentou-se
mais
emagrecido em
todos 0s
parametros
avaliados.

O IMC foi
menor nos
pacientes com
SCA3 quando
comparados

aos controles
(p=0,01).

C: numero de individuos do grupo caso; GC: ndmero de individuos do grupo controle; SCA 1: Ataxia
Espinocerebelar tipo 1; SCA 2: Ataxia Espinocerebelar tipo 2; SCA 3: Ataxia Espinocerebelar tipo 3;
IMC: Indice de massa corporal.

Fonte: Elaborado pela autora.

Para tracar uma conduta que possibilite a recuperacdo ou manutencao

adequada do estado de saude € necessario identificar os disturbios e riscos

nutricionais, e também a gravidade desses através da avaliacdo do estado nutricional.
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A avaliacdo nutricional € um processo sistematico, sendo o primeiro passo da
assisténcia nutricional, tendo como objetivo obter informac¢cdes adequadas, a fim de
identificar problemas ligados a nutricdo, sendo constituida de coleta, verificacdo e
interpretacao de dados para tomada de decisfes referentes a natureza e a causa de
problemas relacionados a nutricdo. Trata-se de um processo dinamico, feito por meio
de comparacdes entre os dados obtidos e os padrdes de referéncia, que envolve nao
somente a coleta inicial dos dados, mas também a reavaliacao periddica da evolucéo
do estado nutricional do paciente, fornecendo subsidios para o proximo passo, que €
o diagndstico nutricional (LACEY; PRITCHETT, 2003).

A definicho dos métodos a serem utilizados na avaliagdo do estado
nutricional tem relacdo com a identificacdo das manifestacdes organicas dos
problemas nutricionais ao nivel do corpo, denominados de métodos diretos, e com a
identificacdo das causas desses problemas, denominados de indiretos. Os métodos
diretos séo classificados, ainda de acordo com o tipo de abordagem, em objetivos
(abordagem quantitativa) e subjetivos (abordagem qualitativa). Os métodos objetivos
compreendem 0s exames antropomeétricos (peso, altura, dobra cutanea etc); exames
laboratoriais (hemoglobina, colesterol etc); exame clinico nutricional (sinais e sintomas
clinicos nutricionais) e métodos sofisticados como a densitometria, bioimpedancia etc.
Quanto aos subjetivos, tem-se a semiologia nutricional, a avaliagéo subjetiva global e
a avaliacdo muscular subjetiva. Os métodos indiretos sdo os demograficos (sexo,
idade, faixa etaria, morbidade, mortalidade etc); socioeconémicos (salario, ocupacéo,
escolaridade, acesso ao servico de saude etc.); culturais (tabus alimentares,
caracteristicas locais especificas); estilo de vida (atividade fisica, habito de fumar e
consumir bebida alcodlica, etc.) e de inquérito de consumo alimentar (recordatorio
alimentar de 24 horas, frequéncia alimentar, pesada direta etc.). A associacao de
todos esses métodos é imprescindivel para melhorar a acuricia e precisdo do
diagndstico (SAMPAIO, 2012).

A alimentacdo, portanto, promove crescimento e ganho de peso,
consequentemente, o individuo que, por alguma razdo, ndo se alimenta de forma
adequada, emagrece. O estado nutricional €, tradicionalmente, definido por termos
antropométricos (JASEN; WATERHAM; WANDERS, 2003). As medidas
antropométricas sao utilizadas como indicadores diretos do estado nutricional, sendo
de baixo custo e com resultados confiaveis. Esses dados s&o correlacionados com

valores padréo de acordo com sexo e idade (KAMIMURA et al., 2008).
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Dentre as medidas antropométricas, o (IMC), valor resultante da razéo
entre o peso corporal e o quadrado da altura, é considerado importante indicador do
estado nutricional de adultos. As medidas de pregas cutaneas (subescapular, triceps,
biceps e circunferéncia abdominal) também sdo amplamente utilizadas para avaliar e
monitorar o estado nutricional. Além das medidas supracitadas, outros métodos de
avaliacdo, tais como inquéritos alimentares, o Dual Energy X-ray Absorptiometry
(DEXA) e a Bioimpedancia Elétrica (BIA), sdo descritos como complementares para a
avaliagcéo do estado nutricional (MIRANDA, 2012).

A Avaliacao do Estado Nutricional (AEN) é de grande importancia na pratica
clinica, e esta deve fazer parte da rotina nos pacientes com AHs, como a SCA3/DMJ,
pois as mudancas no estado nutricional podem ser muito rapidas devido a progressao
da doenca, elevando o risco dos pacientes regredirem seu quadro clinico e
dificultando o tratamento da doenca. A doenca em si causa perdas neurolégicas e,
progressivamente, leva ao emagrecimento, por isso os resultados apontam que o
manejo nutricional pode postergar a progressdo da doenca, na qual melhora a
gualidade de vida e o bem-estar do individuo (BRUN, 2015).

O estado nutricional de um individuo é resultado da relagdo entre o
consumo de alimentos e as necessidades nutricionais. A AEN objetiva identificar os
pacientes em risco, colaborar para a promogédo ou recuperacdo da saude e monitorar
sua evolucado. Deve-se enfatizar que um parametro isolado ndo pode ser usado como
indicador confiavel da condicdo nutricional geral de um individuo, sendo necessario
empregar uma associac¢ao de varios indicadores do estado nutricional para aumentar
a precisao diagnoéstica (INSTITUTE OF MEDICINE, 2005). Na pratica clinica, utilizam-
se a andlise da historia clinica, dietética e psicossocial, e os dados antropométricos e
biogquimicos, além da interacdo entre drogas e nutrientes para estabelecer o
diagndstico nutricional e servir de base para o planejamento e orientacao dietética
(MARCHIONI; SLATER; FISBERG, 2003).

A avaliacdo do consumo alimentar é realizada para fornecer subsidios para
o desenvolvimento e implantacdo de planos nutricionais e deve integrar um protocolo
de atendimento para avaliagdo nutricional, cujo objetivo deve ser o de estimar se a
ingestdo de alimentos esta adequada ou inadequada e o de identificar habitos
inadequados e/ou a ingestao excessiva de alimentos com pobre contetdo nutricional
(FISBERG et al.,2005).
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A Avaliagdo Nutricional Subjetiva (ANS) € uma ferramenta de avaliagdo
clinica nutricional que conclui o diagnéstico nutricional dos pacientes com AHs, ja que
a perda de peso é uma caracteristica bem relatada nos estudos clinicos desses
pacientes e esse método é uma forma de rastreamento da desnutricdo na préatica
clinica hospitalar. A ANS torna-se Util ndo sé para uso hospitalar, mas também para
monitorar pacientes domiciliares, ou estudos multicéntricos, tornando possivel a
padronizacdo da avaliacdo nutricional em locais de recursos técnicos diferentes
(CORREIA, 1998).

A realizacdo de uma minuciosa avaliacdo nutricional dos pacientes com
AHs, englobando (Avaliagdo Antropométrica, Avaliagdo Nutricional Subjetiva e
Avaliacdo do Consumo Alimentar), possibilita a definicdo do estado nutricional dessa
populacéo, fornecendo informagdes suficientes para a implementacao de protocolos

de atendimento nutricional e para o planejamento de condutas dietéticas especificas.
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4 METODO

4.1 Tipo de estudo

O estudo teve um delineamento epidemiolégico do tipo observacional caso-
controle, de carater quantitativo. Tratou-se de um estudo aninhado no baseline de
outro estudo intitulado “Investigagao clinica e molecular de pacientes com ataxia
hereditaria no Estado do Ceara”, coordenado pelo Prof. Dr. Pedro Braga Neto e
desenvolvido por uma rede de pesquisadores em doencas neurogenéticas do Estado
do Ceara, com nimero de aprovacéo 2.522.502 pelo Comité de Etica em pesquisa do
Hospital Geral de Fortaleza (ANEXOS 6 e 7).

O estudo caso-controle se caracteriza por ser uma pesquisa de modelo
retrospectivo, na qual os participantes sédo selecionados entre individuos que ja tém a
doenca (casos) e entre individuos que ndo a tém (controles); em cada um desses dois
grupos, verifica-se 0 numero de individuos expostos a algum fator de risco.
O objetivo € verificar a possivel existéncia de associacdo causal entre a exposicao
aos fatores de risco e a doenca em estudo. Esse tipo de estudo tem grande aplicacéo
para as situagcdes em que a doenca € relativamente pouco frequente e o tempo
decorrido entre a exposicéo ao risco e a evidenciacao do seu efeito é longo (KHOURY;
BEATY, 1994). Quanto a natureza quantitativa, ela envolve a coleta sistematica de
dados numéricos mediante condicdo de controle, além da analise desses dados,
utilizando procedimentos estatisticos (POLIT; BECK; HUNGLER, 2004).

4.2 Local do estudo

A pesquisa foi realizada no Ambulatério de Neurologia do Hospital Geral de
Fortaleza e no Ambulatério de Neurogenética do Hospital Universitario Walter
Cantidio, localizados no Municipio de Fortaleza-Ceara, que recebem pacientes de
varias regifes do Estado e do Pais.

O Hospital Geral de Fortaleza (HGF) € o hospital de referéncia no estado
do Cearé para atendimento em doencas neuroldgicas. Trata-se, também, de um dos
hospitais-escola utilizados pela Universidade Estadual do Ceara (UECE) para
graduandos de medicina e outros profissionais da saude. O ambulatdrio de neurologia

geral é voltado para doencas de diagnéstico dificil juntamente com casos suspeitos
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de doencas neurogenéticas e conta com 06 salas, 10 leitos de enfermaria e uma
unidade de emergéncia com capacidade de 10 leitos.

O Hospital Walter Cantidio se caracteriza como unidade que presta
assisténcia de alta complexidade a saude, realizando desde transplantes renal e
hepéatico, de forma rotineira, até pesquisas clinicas vinculadas a diversos programas
de poés-graduacdo regionais e nacionais, além de participacdo em estudos
multicéntricos em protocolos de pesquisa clinica avancada.

O Ambulatério de neurogenética do Hospital Universitario Walter Cantidio -
Universidade Federal do Ceard (HUWC/UFC) é um centro de referéncia em doencas
raras, dispondo de uma estrutura com 10 salas ambulatoriais e conta com 4
professores adjuntos de neurologia provenientes do Departamento de Clinica Médica.
Apresenta, ainda, 5 neurologistas assistentes que atuam, principalmente,

no ambulatério e na enfermaria do hospital e 2 neurofisiologistas.

4.3 Populacdo e amostra do estudo

Salienta-se que multiplos desfechos foram avaliados em nosso estudo,
simultaneamente, entretanto em sua maior parte ndo ha dados suficientes — por ndo
haver muitos estudos prévios a este respeito — para 0 adequado calculo amostral.
Com isso, foi calculado que, para se encontrar uma variancia de 3,5% (considerando
0 desvio-padrdo de 5,6) entre individuos com Ataxia Hereditaria (AH) e controles
saudaveis (recrutados entre os trabalhadores dos hospitais de realizagéo do trabalho
e acompanhantes dos pacientes), seriam necessarios 40 pares (40 casos e 40
controles) de acordo com o teste t de Student para amostras independentes.
O tamanho da amostra foi estimado para um poder de estudo de 80%, com o grau de
significancia de 5%.

Os participantes dos dois grupos passaram pelos seguintes critérios de
inclusdo: idade a partir de 16 anos, possuir consultas agendadas no periodo da coleta
de dados do estudo e diagndstico molecular prévio para ataxia hereditaria (somente
grupo caso). Foram excluidos de ambos o0s grupos aqueles que possuiam
consaguinidade com os participantes e que nao se alimentavam pela via orofaringea,

ou seja, pacientes dependentes de alimentacao enteral ou parenteral.
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4.4 Coleta dos dados

4.4.1 Instrumentos

Figura 1 — Instrumentos utilizado na coleta de dados

Avaliacdo demogréfica,
socioecondmica e de
estilo de vida IPAQ (ANEXO 1)

(APENDICE C)

Avaliagdo da Qualidade de
Vida através da aplicagdo
do WHOQOL-Bref
(ANEXO 2)

Avaliagdo Clinica

o Escala SARA
Neuroldgica

(APENDICE D) (ANEXO 3)

Avaliacdo Subjetiva Global
(ANEXO 4)

Avaliagdo do Consumo
Alimentar, por meio do
Recordatério de 24 horas

(ANEXO 5);
Avaliagdo Nutricional

(APENDICE E)

Exame Fisico Nutricional;

Avaliagdo Antropométrica
e de composi¢do corporal;

WHOQOL-Bref: World Health Organization Quality of Life; IPQ: International Physical Activity
Questionnaire; SARA: Escala de Avaliagdo e Graduacgado da Ataxia

Fonte: Elaborado pela autora.

A seguir todos os instrumentos serdo descritos com maior riqueza de
detalhes.

4.4.1.1 Avaliagdo demografica, socioecondmica e de estilo de vida
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formulario presente (APENDICE C) foi elaborado pela propria

pesquisadora, com base na literatura e diretrizes do Instituto Brasileiro de Geografia
e Estatistica (INSTITUTO BRASILEIRO DE GEOGRAFIA E ESTATISTICA, 2019) e

foram contempladas as seguintes variaveis:

a)

b)

d)

Tempo e local de residéncia: utilizou-se o tempo de residéncia em
anos e o local de residéncia se mora em Fortaleza ou em outra cidade
do Estado do Ceard, se a area de moradia era Urbana ou Rural, com a
finalidade de manter completude e uniformidade dos fatores
sociodemograficos.

Situagcdo conjugal: quanto ao estado civil, os pacientes foram
classificados em: casados; separados, vilvos e solteiros.
Escolaridade: a classificacdo da escolaridade foi estabelecida de
acordo com o ultimo ano de estudo concluido, com aprovacao no nivel
ou grau mais elevado que havia frequentado, seguindo as
classificacdes:

- Nao alfabetizada ou sem instrucdo com menos de um ano de estudo
para a pessoa que nunca frequentou escola ou, embora tenha
frequentado, ndo concluiu pelo menos o 12 Ano do Ensino Fundamental
e ndo aprendeu a ler nem escrever.

- Alfabetizada/ Alfabetizacdo de adultos

- Fundamental 1/ 1°-4° Ano

- Fundamental 11/ 5°-9° Ano

- Ensino Médio Completo

- Superior/ Superior Mestrado/ Superior Doutorado
Profissdo/Ocupacédo: a classificacdo teve por base a ocupacdo
principal do individuo. A profissdo ou a ocupacao de cada entrevistado
foi incluida no item da secdo que mais se assemelhava, conforme
estabelecido: educacdo, salde, servicos sociais, 0outros Servicos
coletivos sociais e pessoais e servicos domesticos.

Renda mensal familiar e per capita: foi considerada como renda
mensal familiar o total adquirido pelos membros da familia que
trabalham, e renda per capita o resultado obtido pela divisdo da renda

liquida familiar pelo nimero de membros da familia.
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f) Nivel de atividade fisica: para classificacdo do nivel de atividade fisica
sera utilizado o Questionario Internacional de Atividade Fisica — IPAQ
(ANEXO 1).

O Questionario Internacional de Atividade Fisica (International Physical
Activity Questionnaire — IPAQ), validado em 12 paises e 14 centros de pesquisa.
O IPAQ € um questionario que permite estimar o tempo semanal gasto em atividades
fisicas de intensidades moderada e vigorosa, em diferentes contextos do cotidiano,
como: trabalho, transporte, tarefas domésticas e lazer, e ainda o tempo despendido
em atividades passivas, realizadas na posi¢ao sentada. O questionario foi publicado
na versao curta e na versao longa. A versado curta do IPAQ é composta por sete
guestdes abertas e suas informacgdes permitem estimar o tempo despendido, por
semana, em diferentes dimensdes de atividade fisica (caminhadas e esforcos fisicos
de intensidades moderada e vigorosa) e de inatividade fisica (posicdo sentada), é
instrumento com boa estabilidade de medidas e precisdo aceitavel para uso em
estudos epidemiolégicos com adultos jovens, de meia-idade e com mulheres idosas
(HALLAL; VICTORIA, 2004)

Com isso, os pacientes foram questionados sobre a frequéncia semanal e
0 tempo gasto para realizarem a atividade fisica. Entende-se por atividade fisica
gualquer atividade ou movimentos corporais realizados que aumentem a respiracao e
o batimento do coragao ou fagam suar, incluindo atividade no trabalho, lazer, esporte
(CELAFISCS, 2004).

Foi classificado como sedentario o paciente que néo realizava nenhuma
atividade fisica; pouco ativo, aquele que executava atividade fisica pelo menos 10
minutos por dia durante os cinco dias da semana ou apresentava um total de 150
minutos por semana nas atividades moderadas e vigorosas; ativo, aquela que realiza
atividade vigorosa com frequéncia superior ou igual a trés dias por semana, com
duracdo superior ou igual a 20 minutos por sessdo ou atividade moderada ou
caminhada com frequéncia superior ou igual a cinco dias por semana, com duragcao
superior ou igual a 30 minutos por sessao, ou qualquer atividade somada (caminhada
+ moderada + vigorosa) que resultasse numa frequéncia igual ou superior a cinco dias
por semana e tempo gasto superior ou igual a 150 minutos por semana.

O etilismo foi avaliado através da investigacdo do consumo das principais

bebidas alcodlicas: aguardente, cerveja, Martini, Campari, vinho e outros, contendo o
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ano de inicio, fim, quantidade e recipiente utilizados (copo, garrafa ou lata) e a
frequéncia em dia, semana ou més.

Foram considerados etilistas, pacientes que consumiam pelo menos 1 dose
(10 gramas de alcool) de qualquer bebida alcodlica com frequéncia diaria ou superior
a 3 dias por semana (WORLD HEALTH ORGANIZATION, 2004). Os néo etilistas
incluiram aquelas gue nunca consumiam alcool ou consumiam eventualmente e/ou
socialmente, geralmente no fim de semana, sem apresentar repercussfes sistémicas
da bebida.

Para os pacientes do grupo etilistas, foi calculada a quantidade de alcool

consumida por dia, em gramas, para cada tipo de bebida de acordo com o Quadro 1

abaixo:
Quadro 1 - Quantidade de alcool (g) presente nas principais bebidas
Bebida Quantidade (mL)  Alcool v/v (%) Média de alcool (g)

Cerveja 350 4a6 13
Vinho Branco 100 13a15 10
Gim, Rum, 45 35a45 16
Vodka

Aguardente 45 30a 38 12
Uisque 45 40 a 45 16
Licores 30 20 a 40 7

Fonte: O Conselho Consultivo do Alcool da Nova Zelandia, 2004.

A formula utilizada para o calculo de gramas de alcool foi o volume da
bebida em mL vezes a concentragao volume por volume vezes o coeficiente 0,789.

Foram considerados tabagistas os pacientes que fumam pelo menos um
cigarro ao dia, independente do tempo de uso, porém foram identificados o inicio, o
término e o tempo de tabagismo.

Os nédo tabagistas incluiram os pacientes que nunca fumaram até o
momento do diagnostico de ataxia hereditaria (casos) e data da entrevista (controle)
e aqueles que pararam de fumar a cinco anos ou mais. No grupo dos tabagistas, foram

coletadas as informac¢fes do nimero de cigarros fumados por dia, o tipo do cigarro e
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o0 tempo de uso do cigarro, segundo os critérios da OMS (WORLD HEALTH
ORGANIZATION, 2006).

4.4.1.2 Avaliagéo da Qualidade de Vida

Foi mensurado pelo instrumento WHOQOL-Bref (versdo abreviada do
World Health Organization Quality of Life) em ANEXO 2, que foi desenvolvido pelo
grupo de qualidade de vida da Organizacdo Mundial da Saude (OMS), com o objetivo
de mensurar a satisfacdo do individuo com sua vida e sua percepc¢ao a respeito da
influéncia que as doencas causam em sua vida (FLECK et al., 2000).

Ele € composto de 26 perguntas, das quais as questbes 1 e 2 séo
referentes a percepcao acerca da QV e da saude e 24 referentes a quatro dominios
com as respectivas facetas. Dominio fisico: dor e desconforto, energia e fadiga, sono
e repouso, atividades da vida diaria, dependéncia de medicamentos e de tratamentos
e capacidade de trabalho. Dominio psicolégico: sentimentos positivos, pensar,
aprender, memadria e concentracdo, autoestima, imagem corporal e aparéncia,
sentimentos negativos, espiritualidade, religiosidade, crencas pessoais. Dominio
relacdes sociais: relacdes pessoais, suporte (apoio) social, atividade sexual. Dominio
meio ambiente: seguranca fisica e protecdo, ambiente no lar, recursos financeiros,
cuidados de saude e cuidados sociais (disponibilidade e qualidade), oportunidades de
adquirir novas informacgdes e habilidades, participacdo, oportunidades de recreacéo e
lazer, ambiente fisico (polui¢ao, ruido, transito, clima) e transporte. O dominio fisico é
representado pelas questdes 3, 4, 10,15, 16, 17 e 18. O psicoldgico é representado
pelas questdes 5, 6, 7, 11, 19 e 26. O social, por sua vez, é representado pelas
guestdes 20, 21 e 22. Finalmente, o dominio ambiental € representado pelas questdes
8,9, 12, 13, 14, 23, 24 e 25. Em cada um desses dominios, as questdes formuladas
receberam uma pontuagdo que vai de 1 a 5, sendo que, quanto mais proxima de 5,
melhor a qualidade de vida. Para pontuar o WHOQOL-Bref, separam-se as questées
por dominio e calcula-se a média de todos os participantes, ou seja, somam-se 0S
escores das questdes de cada dominio e divide-se pelo nimero total de participantes.
Os escores de cada dominio poderdo entdo ser convertidos para uma escala 0-100
(CHACHAMOVICH, 2005).
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O instrumento WHOQOL-Bref é autoaplicavel, porém, devido a
dificuldade de leitura e a falta de alfabetizacdo de alguns individuos, optou-se pela

entrevista, realizada pela propria pesquisadora.

4.4.1.3 Avaliagao Clinica Neurologica

A avaliacdo neuroldgica realizada através do formulério presente no
APENDICE D foi realizada por médicos neurologistas ou residentes em neurologia
lotados nos ambulatérios de coleta dos dados. Aqueles pacientes que tenham
passado por avaliacdo do estudo citado as informacdes foram anexadas a presente
pesquisa, mas aqueles que néo realizaram, foram avaliados. Apenas 0 grupo caso
(pacientes com ataxia hereditaria) passaram por essa avaliacdo. Essa avaliacéo
contemplou os seguintes aspectos.

a) Historico Clinico: investigada a existéncia ou ndo de histéria de
ataxias, considerando a memoria e o conhecimento da paciente sobre
sua historia clinica.

b) Historia Familiar com Heredograma: foi construido um heredograma
que ilustra como ocorreu a transmissdo do gene responsavel pelo
desenvolvimento da doenca analisada na familia do paciente.

Na construcdo de heredogramas, utilizam-se algumas simbologias para

ilustrar os individuos e as respectivas relacdes de parentesco. A seguir, veja algumas

dessas simbologias usadas em um heredograma (Figura 2).

Figura 2 - Simbolos utilizados na construcao de heredogramas

D Individuo do sexo masculino Cruzamento
- Individuo do sexo masculino Cruzamento
portador do carater em estudo consanguineo
Gémeos

O Individuo do sexo feminino s
monozigoticos

. Individuo do sexo feminino
portador do carater em estudo

Individuo de sexo nio
informado

Fonte: https://mundoeducacao.bol.uol.com.br/biologia’/heredogramas.htm

Gémeos dizigoticos

LY
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c) Exame fisico geral e neuroldgico: é realizado por médico
neurologista e composto de diagnostico de determinado
acometimento neurolégico envolvendo trés passos distintos. O
primeiro determina o local da leséo no sistema nervoso (diagndstico
anatémico), o segundo identifica a disfuncdo fisiopatologica
(diagnadstico sindrémico) e o terceiro, investiga a etioldgica.

d) Aplicacdo da escala SARA: Schmitz-Hubsch propuseram um
instrumento para mediar a gravidade da ataxia cerebelar de
maneira pratica e facil denominado Escala de Avaliagdo e
Graduacdo de Ataxia (SARA) em ANEXO 3. Essa escala foi
traduzida e validada para o portugués em 2010 por Braga-Neto e

seus colaboradores.

A SARA tem oito itens que resultam em uma pontuacao total de 0 (sem
ataxia) a 40 (ataxia mais grave); 1. marcha (pontuacdo 0 a 8), 2: postura
(pontuacéo 0 a 6), 3: sessao (pontuacao 0 a 4), 4: alteracéo da fala (pontuacéo O
a 6), 5: busca dedo (pontuacéo 0 a 4), 6: teste do nariz-dedo (escore de 0 a 4), 7:
movimentos rapidos da méo alternada (escore de 0 a 4), 8: escorregador de
calcanhar (escore de 0 a 4). As fungdes cinéticas dos membros (itens 5 a 8) sédo
classificadas independentemente para ambos os lados, e a média aritmética de

ambos os lados é incluida na pontuagéo total.

4.4.1.4 Avaliacao Nutricional

Este formulario presente no APENDICE E foi desenvolvido pela autora do
presente trabalho e contempla informacdes do exame fisico nutricional e da avaliagéo
antropométrica e de composicdo corporal. Em anxos temos a Avaliacdo Subjetiva
Global e a Avaliacdo do Consumo Alimentar. Todos foram aplicados pela

pesquisadora formada em Nutricdo pela Universidade Estadual do Ceara.

4.4.1.4.1 Exame Fisico Nutricional
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O Exame Fisico Nutricional (EFN) combinado com outros componentes da
avaliacdo nutricional, oferece uma perspectiva Unica da evolucdo do estado
nutricional. O exame fisico pode fornecer evidéncias das deficiéncias nutricionais ou
piora funcional, que podem afetar o estado nutricional e que, muitas vezes, podem ser
perdidas na entrevista (HAMMOND, 1999).

A semiologia nutricional foi realizada de forma sistémica e progressiva, da
cabeca aos pés, com o objetivo de determinar as condi¢des nutricionais do paciente,
desta forma, ao final do exame fisico, o avaliador consegue diversas informacdes
essenciais para o diagnéstico nutricional, tais como: se o paciente esta acima ou
abaixo do seu peso habitual; sinais de deplecdo nutricional: perda de tecido
subcutaneo na face, bola gordurosa de Bichart, triceps, coxas e cintura; perda de
massa muscular nos musculos quadriceps e deltoide; presenca de edema em
membros inferiores, regido sacral e ascite; presenca de desidratacdo na avaliacao do
pulso e pele; alteracéo da coloragcdo de mucosas, pele e conjuntiva para diagnosticar
caréncias de vitaminas e minerais (NEHME et al., 2006).

Os processos de caréncia nutricional revelados através de caracteristicas
clinicas, avaliados mediante exame fisico da pele, olhos, unhas, cabelos e membros

edemaciados. Conforme especificagcdes do Quadro 2.

Quadro 2 — Semiologia do Exame Fisico Nutricional

(continua)
REGIAO MANIFESTACOES POSSIVEL SIGNIFICADO
Aparéncia Cansada, nao
Faceis agudo consegue ficar com os olhos Desnutricdo aguda
abertos por muito tempo
Faceis cronico Aparéncia de tristeza Desnutricdo Cronica
Pele em regido
palmoplantares e Palidez Anemia
mucosas
Baixa producgédo de saliva, baixa
Boca umidade na parte inferiror da Desidratacdo
lingua
Olhos Brilho reduzido, tendem a ficar Desidratacéo
encovados
Pele Tugor e Elasticidade Reduzida Desidratacao

Pele e Mucosa Amarelada Ictericia
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Quadro 2 — Semiologia do Exame Fisico Nutricional
(concluséo)

REGIAO MANIFESTACOES POSSIVEL SIGNIFICADO

Depletada.Associa-se com a

Bola gordurosa de . . , -
g atrofia temporal, formando o sinal Perda proteico-calorica

Bichart de “asa quebrada”
Musculatura Atrofia. Perda da forgca de . A
~ Deplecgao crbnica

paravertebral sustentacéo do corporal

Atrofia da musculatura bi e . A
Membros L Deplecéo crbénica

. tricipital

superiores
Membros inferiors  Atrofia da musculatura das coxas Perda da forca muscular
Abdomem Escavado Perda de Reserva Calorica

Fonte: Adaptado de Duarte e Borges (2007).

4.4.1.4.2 Avaliacdo Antropomeétrica

Foi elaborado uma ficha de avaliagdo com base na literatura e
instrucdes do Manual de Avaliacdo Nutricional do Adulto ao Idoso (MIRANDA et
al., 2012) e foram contempladas as seguintes variaveis.
a) Peso: é o valor de massa corporal expresso no momento da avaliagado.
Todos os individuos participantes capazes foram capazes de manter-se
em pé, alguns com apoio de andadores, e foram pesados utilizando-se
balanca eletronica da Omron (Balanga HBF-514C de Controle Corporal
de Corpo Inteiro - Omron) com capacidade para 500kg e sensibilidade
de 100g. Para a afericdo do peso, as pacientes serdo orientadas a
retirar o maximo de roupas, sapatos e adornos, permanecendo no
centro da plataforma com o peso distribuido centralmente entre os pés
até a confirmacdo do valor. ApGs cada afericdo, a balanca sera
calibrada manualmente conforme instrucdes do fabricante (JELLIFE,
1966; FRISANCHO, 1984).
b) Altura: a altura foi determinada utilizando-se um o estadiémetro da
Sanny (Estadidmetro Portétil Personal Caprice Sanny - ES2060) com
uma haste rigida dotada de uma escala bilateral de 35 a 213cm e diviséo
de 1mm, bem como uma base de sustentacdo metalica. Os pacientes

foram medidos em posicao ereta, com os joelhos juntos, de modo que
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as costas permanecessem 0 mais reto possivel, possibilitando que os
calcanhares, as nadegas e os ombros pudessem aproximar ou tocar a
haste rigida do estadiometro (JELLIFE, 1966; FRISANCHO, 1984).

c) Indice de Massa Corporal: o IMC foi calculado pela relagdo do peso
(kg) pela estatura (m) ao quadrado. Os pontos de corte estabelecidos
para classificacdo do estado nutricional foram propostos anteriormente
(WORLD HEALTH ORGANIZATION, 2006), conforme descrito no
Quadro 3.

Entretanto, para fins de andlise, os pacientes foram categorizados em

baixo peso e eutrofia em um grupo e os que apresentarem sobrepeso e obesidade

em outro grupo.

Quadro 3 — Classificacdo do indice de massa corp6Orea de adultos

CLASSIFICACAO VALORES DE IMC (KG/M?)
Baixo peso <18,5

Eutrofia 18,5-24,9
Sobrepeso 25,0-29,9
Obesidade | 30-34,9
Obesidade Il 35-39,9
Obesidade llI >40,0

Fonte: ORGANIZAGAO MUNDIAL DE SAUDE, 1995.

d) Bioimpedancia: o método da BIA é um método que confere avaliagédo
corporal completa para melhor acompanhar o condicionamento fisico, a
composicao corporal, bem como ajustar e adequar dietas e atividades
fisicas. O equipamento utilizado (Balanca HBF-514C de Controle
Corporal de Corpo Inteiro - Omron) possui sistema Full Body Senser,
que realiza a medicdo mais precisa através de impedancia bioelétrica
de maos e pés. Oferecendo dados como peso corporal, gordura
corporal, indice de massa corporal, gordura visceral, musculos
esqueléticos, metabolismo basal e idade corporal, a balanca ainda
compila os dados e apresenta relatérios comparativos com resultados
anteriores (EICKEMBERG et al., 2011).
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A mensuracdo por BIA tem sido indicada como um método preciso e
confiavel para determinar a composic¢éao corporal, sobretudo pela boa reprodutibilidade
e possibilidade de se trabalhar com equipamento portétil, de facil manuseio. A anélise
da BIA baseia-se na medida da resisténcia total do corpo a passagem de uma corrente
elétrica de pequena intensidade (imperceptivel ao corpo humano), de baixa amplitude
(0,8 mA) e alta frequéncia (50 KHz) (BARRETO-SILVA et al., 2008).

4.4.1.4.3 Avaliagéo Subjetiva Global

A Avaliagao Subjetiva Global (ASG) em ANEXO 4 foi proposta por Detsky
et al. (1991), e é um método que avalia o estado nutricional a partir da combinacédo de
fatores como perda de peso, alteragbes na ingestdo alimentar, sintomas
gastrintestinais, alteracdes funcionais e exame fisico do paciente. Desse modo, de
uma maneira subjetiva, de acordo com as alteragdes nesses parametros, o paciente
sera classificado como bem nutrido, com desnutricdo suspeita ou moderada, ou
gravemente desnutrido. A ASG tem sido usada com sucesso na avaliacao do estado
nutricional e como prognostico de complicacdes em diferentes grupos de pacientes
(BARBOSA-SILVA; BARROS, 2002). As variaveis avaliadas foram:

a) Rastreamento da Perda de Peso: relato da perda de peso nos ultimos 6

meses.

b) Historico de doencas pregressas: relato de doencas crbnicas nao
transmissiveis ou outra enfermidade que tenha impacto na nutricdo do
organismo.

c) Sintomas Gastrointestinais: rastreamento de sintomas como azia, dor,
disgafia, engasgo e demais sintomas que estejam relacionados ao
processo alimentar.

d) Parecer Nutricional: o paciente sera diagnosticado em bem nutrido, com

desnutricdo suspeita, desnutricdo ou gravemente desnutrido.

4.4.1.4.4 Avaliacdo do Consumo Alimentar

Formuléario presente no ANEXO 5 esta avaliacao foi realizada através da
aplicacéo de dois recordatorios 24 horas (R24h) em diferentes dias da semana, o

primeiro no momento da entrevista, relativo a um dia da semana, e outro 15 dias apos
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a consulta por ligacéo telefénica, relativo a um dia de final de semana. O recordatorio
de 24 horas foi relativo ao consumo alimentar do individuo nas 24 horas do dia anterior
e foi composto de trés questdes:refeicdo — horario, alimento consumido e quantidade
— medida caseira. A aplicacdo do R24h foi feita de maneira padronizada, seguindo as
orientagcdes de Fisberg et al. (2008).

Para auxilio do preenchimento do recordatorio alimentar foi utilizado album
fotogréfico de utensilios e por¢des (gramas e medidas caseiras) (LOPES; BOTELHO,
2008) para facilitar a visualizacdo das quantidades consumidas, minimizando assim
possiveis erros. A primeira entrevista foi realizada de forma presencial no momento
de coleta das demais avaliagdes da pesquisa, referente ao consumo alimentar de um
dia da semana, de segunda-feira a sexta-feira. Decorrido o tempo minimo de uma
semana e de, no maximo, 15 dias ap6s a primeira coleta foi realizada uma ligacdo
telefénica para coleta do segundo recordatorio referente a um dia de final de semana,

sabado ou domingo.

As informacdes foram relatadas em medidas caseiras e, posteriormente,
convertidas em gramas e mililitros através do auxilio de tabelas de medidas caseiras.
As preparag0es relatadas foram desmembradas segundo relatos dos participantes ou

ainda de acordo com Pinheiro et al. (2004).

Devido a dificuldade de estimar a quantidade de 6leo acrescida nas
preparacdes, adotou-se a padronizacdo proposta por Pinheiro et al. (2004). A
guantidade de o6leo acrescida variou segundo o modo de preparo dos alimentos,
sendo inferior para aqueles cozidos e refogados e superiores para os fritos. Apés a
obtencao dos inquéritos, os dados foram digitados no programa Nutwin (Programa de
Apoio a Nutricdo Nutwin versdo 1.5, 2002) para a obtencdo da quantidade dos

nutrientes referenciados nos inquéritos alimentares.

Foram avaliados os consumos de macro (carboidrato, proteina, lipideos e
fracbes) e micronutrientes (Vitaminas A, E, C, complexo B, Zinco, Ferro, Calcio,
Fosforo, Magnésio, Manganés, Potassio e Folato) além de fibras. Os dados foram
processados no programa SAS for Windows, versdo 9.2 calculando-se a média
ajustada, o desvio-padréo e o percentis para os dados de consumo. A distribuicdo do

consumo de nutrientes foi feita utilizando-se as rotinas propostas por Tooze et al.
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(2006), bem como o céalculo da prevaléncia de inadequacao, utilizando os valores do
Dietary Reference Intake como pontos de corte, foi utilizado o Al quando o nutriente

nao possuia valor de EAR.

4.4.2 Procedimento para a coleta dos dados

A coleta dos dados ocorreu em uma Unica etapa e foi realizada nos
ambulatérios de neurologia do HGF e de neurogenética do HUWC no periodo de
marco a novembro de 2019, mediante entrevista e avaliagdo nutricional, apos
consentimento do participante e coleta de informacdes em registros hospitalares e
ambulatoriais.

O convite para participar da pesquisa foi realizado no dia em que o paciente
foi para a consulta ambulatorial de rotina. Enquanto o paciente estava aguardando
para ser atendido, foi realizado o convite para participar da pesquisa. Logo apds o
aceite, a aplicacdo dos questionarios de avaliacdo e a avaliagdo nutricional foram
realizadas utilizando as fichas de avaliagdo. Elas ocorreram em local reservado
concedido pelas préprias instituices, com a finalidade de garantir a privacidade do

paciente.

4.5 Andlise estatistica

Foram calculadas as medidas estatisticas descritivas médias e
desvio-padrdo das variaveis quantitativas. Analisou-se a associacdo das variaveis
categdricas por meio dos testes ndo paramétricos de x? (qui-quadrado), adotando-se
nivel de significancia estatistica de 5% (p<0,05), quando da associacao de algumas
varidveis em estudo. Os dados foram apresentados por meio de tabelas, quadros e
graficos para melhor compreenséo dos resultados.

Para realizacdo da anadlise inferencial as variaveis categéricas foram
associadas entre as preditoras (caracteristicas sociodemograficas e clinicas) e o
desfecho. Inicialmente, verificou-se a associagéo referente aos fatores de risco por
meio do teste ndo paramétrico, qui-quadrado, entre as varidveis respostas e

explicativas ao nivel de significancia de 5%. Em seguida, verificou-se a for¢ca da
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associagao entre as variaveis por meio do calculo da razdo de chances (odds ratio) e
seus respectivos intervalos de confianca.

Para as variaveis que mostraram associacao com desfecho (qualidade de
vida) foi conduzida a analise de regressao linear, a fim de ajustar os possiveis efeitos
de confusdo. No entanto, no modelo final nenhuma varidvel apresentou associacéo
com desfecho e os intervalos de confianca (IC) mostraram-se discrepantes, de forma

gue optamos por ndo apresentar tal analise neste estudo.

4.6 Aspectos éticos

A pesquisa foi realizada conforme a Resolucao n° 466/12 do Conselho
Nacional de Saude, que regulamenta a pesquisa com seres humanos, havendo
necessidade de aplicacdo de Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, pois a
coleta de dados foi feita mediante aplicagdo de questionarios, avaliacdo clinica
neurologica e nutricional e avaliacdo antropométrica, além da utilizacdo de fichas de
acompanhamento ambulatorial, prontuarios meédicos e fichas de notificacao,
necessitando da declaracao de fiel depositario.

Todos 0s pacientes que aceitaram participar da pesquisa assinaram o0
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido e Termo de Assentimento (APENDICE

A e B) e receberam atendimento nos ambulatorios citados.

4.7 Divulgacéao dos resultados

Os resultados desta pesquisa juntamente com os resultados individuais dos
testes neurologicos estéo disponiveis para as instituicdes participantes deste projeto, bem
como para 0s pacientes que se submetem as avaliagdes. O pesquisador responsavel de
cada instituicdo ficara responséavel pela divulgacao e orientacdo dos resultados, sendo a
seguranca e o sigilo dos resultados assegurados por cada responsavel participante das

instituicoes.
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5 RESULTADOS

5.1 Dados da selecédo da amostra

Para o presente estudo, foram recrutados, inicialmente, 40 individuos com
diferentes subtipos de Ataxias Hereditarias (grupo caso) e 40 sem risco para a
mutacdo patogénica (grupo controle), mas devido ao preenchimento de dados
incompletos nos instrumentos para avaliagdo neuroldgica e avaliagdo nutricional
ocorreu uma perda no total da amostra de 5% (n = 2) para ambos 0S grupos,

totalizando um total de 76 participantes, 38 para cada grupo.

5.2 Dados da avaliacdo demografica, socioeconémica e de estilo de vida

A tabela 2 descreve as caracteristicas demograficas, socioeconébmicas e
de estilo de vida dos pacientes com ataxia hereditaria e controles saudaveis.
N&ao houve significancia estatistica entre os grupos em nenhuma variavel aqui
estudada. A amostra foi composta de individuos na sua maioria do sexo feminino
tanto para os pacientes (n = 24; 63,2%) como os controles saudaveis (n = 26; 68,4%).
Os pacientes apresentavam media de idade de 37,3 + 15,5 anos enquanto que 0s
controles saudaveis 36,6 + 14,7anos.

Quanto ao grau de escolaridade, a maioria dos pacientes tinham até 15
anos de estudo (n = 20; 52,5%), assim como os controles (n = 31; 81,6%), mas o0s
pacientes (n= 18; 47,5%). A renda dos participantes da pesquisa nao teve diferenca
descritiva e nem estatistica, sendo a maior parte dos participantes de ambos 0s grupos
(n = 24; 63,2%) com renda maior que um salario minimo. A maioria dos casos eram
de pensionistas (n = 31/38), com 4 desempregados, 1 agricultor,
1 concursado e 1 empresario.

A maioria dos participantes de ambos 0s grupos nao faziam ingestéo de
bebidas alcodlicas. A maioria dos individuos de ambos os grupos ndo possuiam o
habito de fumar. No entanto, os pacientes apresentaram um maior historico de
ex-tabagistas. Com relagdo a prética de atividade fisica, os pacientes apresentaram

um maior percentual de sedentérios do que os controles saudaveis.
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Tabela 2 - Andlise univariada das caracteristicas demogréficas,

socioecondmicas e de estilo de vida dos pacientes com ataxia hereditaria e

controles saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019

(continua)
Variavel Pacientes Controles Saudaveis OR BRUTO
f (%) N (%) Valor de p* (IC95%)
Sexo
Masculino 14 36,8 12 31,6 0,813 1
Feminino 24 63,2 26 68,4 1,0 (0,4-3,0)
Total 38 100 38 100
Situacéo conjugal
Casada 25 65,8 25 65,8 0,632 1
Solteira 13 32,2 13 32,2 1,0 (0,4-3,0)
Total 38 100 38 100
Escolaridade
15 anos de estudos 20 52,5 31 81,6 0,770 1
+ 15 anos de estudos 18 47,5 07 18,4 0,7 (0,2-1,9)
Total 38 100 28 100
Renda
Até 1 salario 14 36,8 14 36,8 1,00 1
+ 1 De salario 24 63,2 24 63,2 0,5 (0,2-1,5)
Total 38 100 28 100
Ingestdo de bebida
alcodlica
Sim 09 23,6 14 36,8 0,326 1
N&o 29 76,4 24 63,2 1,83 (0,4-2,7)
Total 38 100 38 100
Fumar
Sim 6 15,8 4 10,5 0,512 1
Né&o 32 84,2 34 89,5 1,6 (0,4-6,5)
Total 38 100 38 100
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Tabela 2 - Andlise univariada das caracteristicas demogréficas,

socioecondmicas e de estilo de vida dos pacientes com ataxia hereditaria e

controles saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019

(concluséo)

Variavel Pacientes g;un(;;?lﬁz OR BRUTO
f (%) N (%) Valor de p* (IC95%)
Atividade fisica
Sedentario 34 89,5 2 5,2 0,821 1
Ativo 4 10,5 36 94,8 0,8 (0,3-2,1)
Total 38 100 38 100

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; p: nivel de significancia do teste qui-quadrado de Pearson.

OR: odds ratio; IC: intervalo de confianca

Fonte: autoria propria.

5.3 Dados da avaliacédo da qualidade de vida

A tabela 3 descreve a qualidade de pacientes e controles saudaveis através

do WHOQOL-Bref. Os controles saudaveis apresentaram significativamente maior

gualidade de vida do que casos com ataxia hereditaria em diversos subitens da escala.
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Tabela 3 - Avaliacdo da Qualidade de Vida pelas Médias das Pontuacgdes
do WHOQOL-Bref comparando pacientes com controles saudaveis. Fortaleza-
Ceara-Brasil, 2019.

(continua)
Variavel Pacientes Controles saudaveis Valor
de p*

f (%) Média DP f (%) Média DP

Como vocé avalia sua qualidade 38 100 3,0 1,0 38 100 3,3 0,7 0,002
de vida?

Quaéo satisfeito vocé esta com 38 100 2,0 0,7 38 100 3,0 0,9 0,064
sua saude?

Em que medida vocé acha que 38 100 3,0 1,0 38 100 2,0 1,0 0,001
sua dor (fisica) impede de vocé
de fazer o que vocé precisa?

O guanto vocé precisa de algum 38 100 4,0 0,9 38 100 3,5 1,0 0,001
tratamento médico para levar sua
vida diaria?

O quanto vocé aproveitaavida? 38 100 3,0 1,0 38 100 3,3 0,9 0,001

Em que medida vocé acha que 38 100 3,0 1,0 38 100 2,6 0,8 0,002
sua vida tem sentindo?

O quanto vocé consegue se 38 100 3,0 1,0 38 100 3,0 0,8 0,431
concentrar?

Quao seguro(a) vocé se sente 38 100 3,0 0,9 38 100 3,7 0,8 0,004
em sua vida diaria?

Quéo saudavel é o seu ambiente 38 100 3,0 0,9 38 100 3,0 0,8 0,171
fisico (clima, barulho, poluicédo e
atrativos)?

Vocé tem energia suficiente para 38 100 3,0 1,0 38 100 3,3 0,7 0,006
o seu dia a dia?

Vocé é capaz de aceitar sua 38 100 3,0 1,0 38 100 3,0 0,9 0,210
aparéncia fisica?

Vocé tem dinheiro suficiente para 38 100 3,0 0,9 38 100 2,0 0,8 0,165
satisfazer suas necessidades?

Quao disponivel para vocé estdo 38 100 3,0 1,0 38 100 3,3 0,6 0,003
as informacdes que precisam no
seu dia a dia?

Em que medida vocé tem 38 100 2,0 0,9 38 100 3,0 1,0 0,010
oportunidades de atividade de
lazer?
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Tabela 3 - Avaliacdo da Qualidade de Vida pelas Médias das Pontuacgdes
do WHOQOL-Bref comparando pacientes com controles saudaveis. Fortaleza-
Ceara-Brasil, 2019.

(concluséo)

Variavel Pacientes Controles saudaveis Valor
de p*

f (%) Média DP f (%) Média DP

Quéo bem vocé é capaz de 38 100 2,0 1,0 38 100 4,0 0,8 0,000
locomover?

Quao satisfeito vocé esta com 38 100 3,0 1,0 38 100 3,0 1,0 0,604
seu sono?

Quao satisfeito(a) vocé estacom 38 100 3,0 0,9 38 100 4,0 0,8 0,000
sua capacidade de desempenhar
as atividades do seu dia a dia?

Quao satisfeito(a) vocé estacom 38 100 3,0 1,0 38 100 4,0 0,8 0,000
sua capacidade para o trabalho?

Quao satisfeito(a) vocé esta 38 100 3,0 0,9 38 100 4,0 0,8 0,001
consigo mesmo?

Quao satisfeito(a) vocé estacom 38 100 3,0 1,0 38 100 4,0 0,8 0,000
suas relacdes pessoais (amigos,
parentes, conhecidos, colegas)?

Quao satisfeito(a) vocé estacom 38 100 2,0 1,0 38 100 4,0 0,8 0,000
sua vida sexual?

Quéo satisfeito(a) vocé estacom 38 100 3,0 1,0 38 100 4,0 0,8 0,000
0 apoio que vocé recebe de seus
amigos?

Quéo satisfeito(a) vocé estacom 38 100 3,0 0,8 38 100 3,0 0,9 0,262
as condic¢6es do local onde
mora?

Quéo satisfeito(a) vocé esticom 38 100 3,0 0,9 38 100 4,0 1,0 0,260
Seu acesso aos servicos de
saude?

Quéo satisfeito(a) vocé estacom 38 100 3,0 0,9 38 100 3,0 0,9 0,018
seu meio de transporte

Com que frequéncia vocé tem 38 100 2,0 1,0 38 100 4,0 1,0 0,167
sentidos negativos, tais como

mau humor, desespero,

ansiedade, depressao?

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; DP: desvio-padréo;

Fonte: Elaborado pela autora.
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A tabela 4 descreve as perguntas do WHOQOL-Bref sobre qualidade de
vida em relacéo ao total de satisfacdo ou insatisfacdo para cada grupo. Com isso, foi
possivel perceber que casos tinham 0,4 maior chance IC (0,4-0,7) e p<0,001 para que
dores atrapalhem sua atividade diaria. Também tinham 0,2 maior chance IC (0,2-0,5)
e p<0,000 de depender de tratamento médico. A insatisfacdo quanto a capacidade de
realizar as  atividades  diarias mostrou 3,92 maior chance IC
(1,97-7,81) e p<0,000 de ocorrer em pacientes. Houve também maior chance de
ocorrer insatisfacdo em casos para o0s itens satisfagdo consigo mesmo IC
(1,22-2,08), satisfacdo com suas relacdes pessoais IC (1,64-5,44) e satisfagcdo com
sua vida sexual IC (1,64-5,44).

Tabela 4 - Analise bivariada da qualidade de vida de pacientes com ataxia
hereditaria e controles saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019

(continua)

Valor OR BRUTO

Variavel Casos Controles de p* (1C95%)
Como vocé avalia sua qualidade de vida?
Boa 23 14 0,011 1
. 1,87
Ruim 15 24 (1,15-3,05)
Quéo satisfeito(a) vocé estd com sua
saude?
Insatisfeito 28 23 0,329 1
. 1,35
Satisfeito 10 15 (0.7-2.32)

Em que medida vocé acha que sua dor
(fisica) impede de vocé de fazer o que
vocé precisa?
Pouco 19 33 0,001 1
Bastante 19 05 0,4 (0,4-0,7)
O quanto vocé precisa de algum
tratamento médico para levar sua vida

diéria?
Pouco 10 27 0,000 1
Bastante 28 09 0,2 (0,1-0,5)
O quanto vocé aproveita a vida?
Pouco 23 26 0,106 1
Bastante 15 12 1,5(0,93-2,4)

Em que medida vocé acha que sua vida
tem sentido?

Pouco 12 30 0,298 1
Bastante 26 08 1,35
(0,8-2,15)
O quanto vocé consegue se concentrar?
Pouco 17 21 1,000 1
Bastante 21 17 1,02

(0,6-1,63)




Tabela 4 - Andlise bivariada da qualidade de vida de pacientes com ataxia

hereditaria e controles saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019

(continua)
- Valor OR BRUTO
Variavel Casos  Controles de p* (IC95%)
Quéo seguro(a) vocé se sente em sua
vida diéria?
Pouco 25 29 0,103 1
Bastante 13 18 1,55
(0,97-2,59)
Quao saudavel é o seu ambiente fisico
(clima, barulho, poluicéo e atrativos)?
Pouco 25 21 0,482 1
1,23
Bastante 13 7 (0,7-2,01)
Vocé tem energia suficiente para o seu
diaadia?
Pouco 22 18 0,108 1
Muito 16 20 1,50 (0,9-2.4)
Vocé é capaz de aceitar sua aparéncia
fisica?
Pouco 21 20 0,818 1
. 1,88
Muito 17 18 (0,6-1,73)
Vocé tem dinheiro suficiente para
satisfazer?
Pouco 26 22 0,585 1
. 1,33
Muito 12 6 (0.7-2,01)
Quéo disponivel para vocé estdo as
informagdes que precisa no seu dia a
dia?
Pouco 26 20 0,156 1
. 1,49
Muito 12 18 (0,8-2,53)
Em que medida vocé tem oportunidades
de atividade de lazer?
Pouco 31 25 0,192 1
. 1,55
Muito 07 13 (0,8-2,96)
Quéo bem vocé é capaz de se
locomover?
Pouco 31 30 0,001 1
. 4,17
Muito 07 08 (2,09-8,29)
Quao satisfeito vocé estd com seu sono?
Ruim 30 22 0,083 1
0,5
Bom 08 16 (0,31-1,06)
Quao satisfeito(a) vocé esta com sua
capacidade de desempenhar as
atividades do seu dia a dia?
Insatisfeito 31 29 0,001 1
Satisfeito 09 09 3,92

(1,97-7,81)
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Tabela 4 - Andlise bivariada da qualidade de vida de pacientes com ataxia
hereditaria e controles saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019

(concluséo)

Valor OR BRUTO
de p* (1C95%)

Variavel Casos Controles

Quado satisfeito(a) vocé esta com sua
capacidade para o trabalho?

Insatisfeito 31 08 0,001 1
L 5,60
Satisfeito 06 30 (2,45-12,7)
Quao satisfeito(a) vocé esta consigo
mesmo?
Insatisfeito 22 09 1
L 1,9
Satisfeito 16 29 0,008 (1,22-2,08)
Quao satisfeito(a) vocé esta com suas
relacdes pessoais (amigos, parentes, 1.
conhecidos, colegas)?
Insatisfeito 28 09 0,001 1
L 2,89
Satisfeito 10 25 (1,64-5.11)
Quao satisfeito(a) vocé estd com sua vida
sexual?
Insatisfeito 26 09 0,001 1
L 2,89
Satisfeito 12 29 (1,64-5,11)

Quao satisfeito(a) vocé estd com o apoio
gue vocé recebe de seus amigos?

Insatisfeito 23 12 0,010 1
L 1,9
Satisfeito 13 26 (1,19-3,264)

Quao satisfeito(a) vocé esta com as
condicdes do local onde mora?

Insatisfeito 17 15 1,000 1
Satisfeito 21 23 1,04
(0,6-1,68)

Quao satisfeito(a) vocé esta com seu
acesso aos servigos de saude?
Insatisfeito 16 15
Satisfeito 22 23
Quédo satisfeito(a) vocé esta com seu
meio de transporte
Insatisfeito 29 23 0,168 1
Satisfeito 09 15 1,4(0,9-2,29)
Com que frequéncia vocé tem
sentimentos negativos, tais como mau
humor, desespero, ansiedade,

depressao?
Algumas vezes 35 33 0,711 1
1,37
Frequentemente 03 05 (0,5-3,45)

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; DP: desvio padrdo;p: nivel de significancia do teste
qui-quadrado de Pearson; OR: odds ratio; IC: intervalo de confianca.

Fonte: Elaborado pela autora.
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Na presente amostra de casos com diferentes subtipos de Ataxias
Hereditarias pontuacdes obtidas em todos os dominios do WHOQOL-Bref foram
maiores que o0s observados nos controles. O dominio fisico foi o que apresentou maior
diferenca de casos com 55 pontos e controles com 80, apresentando significancias
estatisticas em praticamente todas as questdes deste dominio.

Gréafico 1 — Comparacéao da avaliacdo da Qualidade de Vida pela Analise
dos Dominios do WHOQOL-Bref de pacientes com Ataxias Hereditarias e
Controles Saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019

AVALIACAO DA QUALIDADE DE VIDA
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o o o o o

B WHOQOL-Bref Casos B WHOQOL-Bref Controles

Fonte: Elaborado pela autora.

5.4 Dados da avaliacao clinica neurolégica

Realizamos a avaliacdo de 38 pacientes com AH, porém nem todos
possuiam diagndéstico molecular e quando comparamos a frequéncia de ocorréncia
das diferentes mutacdes genéticas encontradas verificamos no Grafico 2 que a Ataxia
Espinocerebelosa Tipo 2 (SCA2) e a Doenca de Niemann-Pick Tipo C foram as mais
frequentes, ambas com (18%) dos casos avaliados, seguidas pelas
Ataxia-Apraxia Oculomotora Tipo 2 (16%), Ataxia de Friedreich e Ataxia
espinocerebelosa tipo 3 (SCA 3) ambas com (8%) e Doenca de Gaucher (5%). A AH
menos frequente foi a Ataxia por Telangiectasia (N = 1; 2,6%). A média de idade do
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inicio dos sintomas das ataxias avaliadas foi de 38,8 anos com DP 15,16 com tempo

de duracédo das doencas de 10,3 com DP+ 6,1 anos.

Gréfico 2 — Frequéncia das Ataxias na populacédo enferma do estudo.
Tipos de ataxia entre os casos. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019

W Doenca de Niemann-Pidk tipo C B A ataxia espinocerebelosa tipo 2 (SCA 2)
W Atax a-telangiectasia Doenga de Gaucher
B A ataxia espinocerebelosa tipo 3 (SCA 3) M Ataxia - apraxia oculomotora, tipo 2

W Ataxia de Friedreich W Ataxias a esclarecer

Fonte: Elaborado pela autora.

A Escala de Avaliacéo e Graduacéo de Ataxia (SARA) variou de 6 a 40 com
média de 16,4 para os pacientes com heranca dominante e 18,6 para 0s recessivos,
com desvio padrao de 8,2 (p=0,497). O Grafico 3, a seguir, mostra a pontuacéo da
Escala de Avaliacédo e Graduacéao de Ataxia (SARA) por tipo de Ataxia, mostrando que
a Ataxia-Apraxia Oculomotora Tipo 2 foi a que apresentou maior média de pontuacao,
com 28,2. As ataxias de Friedreich e de SCA2 apresentaram SARA de 19 e 19,7,
respectivamente. Seguidas por gauche (17,6), SCA3 (16) e Doenca de Niemann-
Pick tipo C (15,3). A Ataxia-Telangiectasia apresentou o menor grau de gravidade (8),

porém apresenta apenas 1 caso.
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Grafico 3 - Comparagado da pontuagcdo do SARA por tipo de Ataxia Hereditéria.

Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.
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SARA: Escala de Avaliagdo e Graduacdo de Ataxia; AF: ataxias de Friedreich; NPC: Doenca
de Niemann-Pick tipo C; AOA 2: Ataxia-Apraxia Oculomotora Tipo 2; SCA 2. Ataxia Espinocerebelar
tipo 2; SCA 3: Ataxia Espinocerebelar tipo 3; DG: Doenga de Gaucher; AT: Ataxia-Telangiectasia.

Fonte: Elaborado pela autora.

5.5 Dados da avaliagao nutricional

5.5.1 Avaliacéo subjetiva global

A Tabela 5 descreve a comparacdo da avaliacdo subjetiva global entre
pacientes e controles saudaveis. Pacientes apresentavam significativamente maior
alteracdo de peso do que controles saudéaveis, além de alteracdo na ingestédo
alimentar (Presenca de Disfagia). Os demais itens da avaliacdo nao foram diferentes
entre os grupos avaliados.

Como resultado final desta avaliagéo obtivemos que 100% dos controles e
89,5% dos pacientes estavam bem nutridos. Dos casos, 5,25% (2/38) estavam com

desnutricdo moderada e 5,25% (2/38) estavam com desnutricdo grave.
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Tabela 5 - Comparacao da avaliacao Subjetiva Global entre pacientes

com ataxia hereditaria e controles saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.

Controles

Valor

Variavel Pacientes saudaveis  de p* (1IC95%)
f (%) f (%)
Alteracdo de peso nas Ultimas duas semanas
Sem alteracao 14 36,4 0 100 0,001 (1,88-3,54)
Com alteracéo 24 66,6 38 0
Total 38 100 38 100
Alteracéo na Ingestdo Alimentar (Presenca de
Disfagia)
Sem alteracéo 31 80,6 0 100 0,001 (3712)
Com alteracéo 7 19,4 38 0
Total 38 100 38 100
Sintomas Gastrointestinais (Presenca de Nausea
ou Diarreia)
Sem alteracéo 03 7,8 0 100 0,12 (2,07-4,33)
Com alteracéo 35 712 38 0
Total 38 100 38 100
Capacidade funcional (Deambula ou Acamado)
Sem alteracao 03 7,8 0 100 0,12 (2,07-4,33)
Com alteragéo 35 71,2 38 0
Total 38 100 38 100
Avaliacdo nutricional
Bem nutrido 30 61 40 100 0,001 (0,2-0,5)
Mal nutrido 8 39 0 0
Total 38 100 40 100

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; DP: desvio padréo; p: teste qui-quadrado de Pearson; OR:

odds ratio; IC: intervalo de confianca.

Fonte: Elaborado pela autora.
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5.5.2 Avaliagdo do consumo alimentar

A avaliacdo do consumo alimentar foi realizada por meio da aplicacdo do
Recordatorio de 24h. A Tabela 6 descreve a frequéncia absoluta dos alimentos
consumidos por paciente (p) e controles (c) no dia a dia. Observamos que os pacientes
apresentam melhores escolhas alimentares, todavia o0 consumo de alimentos de dificil
digestdo e industrializados é acima do recomendado para os padrdes de uma

alimentacao saudavel.

Tabela 6 - Frequéncia Absoluta de consumo dos principais alimentos

descritos no Recordatério de 24h. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.

FREQUENCIA DE FREQUENCIA DE
CONSUMO DOS CASOS (%) CONSUMO DOS

ALIMENTOS CONSUMIDOS
CONTROLES (%)

Arroz 90,5 94,7

Feijdo 63,7 57,1

Legumes e frutas 42 24,3
Alimentos proteicos —carne, 96 89,3

frango, peixe, ovo, etc.

Café 61,9 94,3
Leite e derivados 94,8 15,8
Alimentos ricos em glaten — 65,8 92,1

pées, bolacha, massas, etc.

Alimentos gordurosos e 64,8 83,7
acucarados - bolo, batata
frita, doces, sanduiche,
salgados, etc

%: porcentagem.

Fonte: autoria propria.

Quanto a ingestdo de liquidos durante as refeicdes 98,5% dos pacientes
(p) e 90,3% dos controles (c) responderam que sim. Os liquidos mais ingeridos foram:
refrigerante (p:66,6%/c:78,3%) e agua (p:91,6%/c:68,95%).
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A Tabela 7 descreve Avaliagdo do Consumo de fontes FODMAPs por
pacientes versos e controles. FODMAP é um acrénimo, derivado de “Oligo-, di-,
monossacaridos e polidis fermentaveis”. Sao carboidratos de cadeia curta que séo
mal absorvidos no intestino delgado. Pacientes e Controles possuem um alto consumo
desta classe de alimentos (STAUDACHER et al., 2014), com excesséo dos alimentos
fontes de glaten que pacientes apresentavam significativamente menor consumo que

0s controles.

Tabela 7 - Comparacao da avaliagcdo do Consumo de fontes FODMAPs

entre pacientes e controles saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.

Variavel Pacientes Controles Valzi de ORBRUTO
Composicao da dieta f (%) n (%) (1IC95%)

Leite
Sim 36 94,8 6 15,8 0,736 1
Nzo 2 52 32 842 0,8 (0,4-1,4)
Total 38 100 38 100

Glaten
Sim 25 65,8 35 92,1 0,001 1
N&o 13 32,2 3 8,9 0,4 (0,3-0,6)
Total 38 100 38 100

Industrializado

Sim 34 89,5 35 9219 1,00 1
N&o 4 10,5 3 8,9 0,9 (0,4-2,33)

Total 38 100 38 100

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; p: nivel de significAncia do teste qui-quadrado de Pearson;
OR: odds ratio; IC: intervalo de confianga; FODMAP é um acrdénimo, derivado de "Oligo-, di-,
monossacaridos e polidis fermentaveis.

Fonte: Elaborado pela autora.
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A Tabela 8 descreve a analise comparativa do exame fisico nutricional

entre pacientes e controles saudaveis. Pacientes apresentavam significativamente

maior alteracédo de pele, cabelo, unha, e presenca de edema.

Tabela 8 - Andlise comparativa do exame fisico nutricional entre

pacientes com ataxia hereditaria e controles saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil,

20109.
(continua)
Valor de
Variavel Casos Controles OR BRUTO
p* (IC95%)
Alteracéao f (%) n (%)
Pele
Sim 12 31,6 0 0 0,001 1
Nao 26 68,4 38 100 2,58 (1,9-3,5)
Total 38 100 38 100
Cabelo
Sim 3 8.9 0 0 0,002 1
Nao 35 92,1 38 100 2,35 (1,78-3,1)
Total 38 100 38 100
Unhas
Sim 02 52 0 0 0,023 1
2,22
Nao 36 948 38 100
(1,74-2,89)

Total 38 100 38 100
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Tabela 8 - Analise comparativa do exame fisico nutricional entre pacientes
com ataxia hereditéria e controles saudéaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.

(concluséo)

Valor de

Variavel Casos Controles OR BRUTO
p* (1IC95%)
Dentes
Sim 7 18,7 0 0 1
Nao 31 81,3 38 100 0,005 2,23 (1,75-3,03)
Total 38 100 38 100
Edema
Sim 8 19,9 0 0 0,001 1
Nao 30 80,1 38 100 2,35(1,78-3,12)
Total 38 100 38 100

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; DP: desvio padrao;p: nivel de significancia do teste qui-
guadrado; OR: odds ratio; IC: intervalo de confianca.

Fonte: Elaborado pela autora.

5.5.4 Avaliacédo antropomeétrica e de compaosicao corporal

A Tabela 9 descreve a comparacdo da avaliagdo antropométrica e de
composicao corporal entre pacientes e controles. Nao houve significancia estatistica
entre os grupos. No entanto, ambos 0s grupos apresentavam meédia de IMC elevado
com a presenca de sobrepeso, alto percentual de gordura corporal e normal
percentual de gordura visceral. Por outro lado, a média percentual de musculos
esqueléticos de ambos os grupos estavam dentro da faixa do ideal (24,3 — 30,3) para
as mulheres e abaixo do ideal (33,3 - 39,3) para os homens, com base em Gallagher
et al. (2000) A Taxa Metabdlica Basal dos Controles (1500kcal) foi mais acelerada que
a dos casos (1400kcal), porém os controles (2372kcal) apresentaram uma maior
média de Ingestdo Alimentar Diaria que os casos (2050kcal), calculado através da

idade biolégica entre os grupos foi semelhante.
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Tabela 9 - Comparacdo da Avaliagdo Antropométrica e de Composicao

Corporal entre pacientes com ataxia hereditaria e controles saudaveis.

Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.

Variavel Casos Controles
f (%) Média DP f (%) Média DP Valor de p*
indice de Massa
38 100 25,7 5 38 100 28,8 5 0,283
Corporal
Percentual de
38 100 33 12 38 100 34 11 0,733
Gordura Corporal
Percentual de
Musculos 38 100 29 6 38 100 28 7 ,0513
Esqueléticos
Percentual de
38 100 3 7 38 100 8 5 0,353
Gordura Visceral
Taxa Metabdlica
38 100 1400 207 38 100 1500 233 0,052
Basal
Idade BiolGgica 38 100 42 18 38 100 43 19 0,692
Média da Ingestéo
38 100 2050 742 38 100 2372 855 0,137

Alimentar Diaria

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; DP: desvio padrdo; p: nivel de significancia do teste qui-

guadrado; OR: odds ratio; IC: intervalo de confianca.

Fonte: Elaborado pela autora.

A tabela 10 descreve a analise bivariada da avaliagcdo antropométrica e de

composicdo corporal entre pacientes com ataxia hereditaria e controles saudaveis.

N&o foi observada a diferenca estatisticamente significante entre os grupos. O IMC e

o percentual de gordura corporal apresentaram-se alterados em ambos 0s grupos.

O percentual de massa magra dos controles apresentou um maior nimero

de individuos com alteracdo que os casos, contudo, tal alteracdo foi muito proxima

aos valores ideais estabelecidos pela Organizacdo Mundial da Saude (OMS). J4 em
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relacdo ao percentual de gordura visceral, ambos os grupos apresentaram-se

normais.

Tabela 10 - Anélise Bivariada da Avaliagcdo Antropométrica e de

Composicao Corporal entre pacientes com ataxia hereditaria e controles

saudaveis. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.

Variavel Casos Controles Valor de p* ORBRUTO
f (%) f (%) (1C95%)
indice de massa corporal
Normal 14 36,4 14 36,4 1,000 1
Alterado 24 66,6 24 66,6 1,0 (0,6-1,5)
Total 38 100 38 100
Porcentagem de gordura
Normal 10 24 14 36,4 0,460 1
Alterado 28 74 24 66,6 (0,7-1,32)
Total 38 100 38 100
Porcentagem de massa
magra
Normal 18 46,8 12 31,2 0,240 1
Alterado 20 52,2 26 69,8 (0,8-2,14)
Total
Gordura visceral
Normal 25 65 27 70,2 1,00 1
Alterado 13 35 11 28,8 (0,5-1,59)
38 100 38 100

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; DP: desvio padrdo; p: nivel de significancia do teste qui-
guadrado de Pearson; OR: odds ratio; IC: intervalo de confianca.

Fonte: Elaborado pela autora.
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5.6 Comparagdo entre os dados clinicos neurologicos e os desfechos
nutricionais

Quando avaliada a classificacdo do indice de Massa Corporal dos
pacientes com Ataxias Hereditaria, observamos que a maioria apresentou sobrepeso,
demonstrando que 0s casos apresentam risco para variado niumero de agravos a
saude. A eutrofia ocupa a segunda maior colocagdo, com 32% dos casos,
demonstrando a tendéncia ao equilibrio metabdlico de muitos deles ou ao fato de
mesmo diante de uma dieta rica em calorias vazias os individuos com ataxia nao

acumulam peso devido sua elevada taxa metabdlica.

Gréfico 4 — Classificacdo do IMC dos portadores de Ataxia Hereditéria.

Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.
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IMC: Indice de Massa Corporal

Fonte: Ekaborado pela autora.

A Tabela 11 descreve a classificacdo do IMC nos diferentes tipos de ataxias.
Em todos os subtipos de ataxia houve predominio de sobrepeso/obesidade com
excecdao de pacientes com NPC e Doenca de Gaucher, que apresentaram predominio

de eutrofia e na SCA3 de desnutricao.
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Tabela 11 - Classificagcao do IMC nos diferentes tipos de ataxias

presentes no estudo. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.

CLASSIFICACAO DO IMC

TIPO DE ATAXIA

DES (%) EUT (%) SOB (%)  OBE (%)
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA TIPO 2
(SCA 2) 28,6 0 14,3 57,2
DOENCA DE NIEMANN-PICK TIPO C 0 71,4 14,3 14,3
ATAXIA - APRAXIA OCULOMOTORA, 0 333 - 166
TIPO 2
ATAXIA DE FRIEDREICH 0 33,3 66,6 0
A ATAXIA ESPINOCEREBELOSA TIPO
3 (SCA 3) 66,3 0 33,3 0
DOENCA DE GAUCHER 0 100 0 0
ATAXIA-TELANGIECTASIA 0 0 100 0

%: porcentagem; IMC: Indice de Massa Corporal; DESN: desnutricdo; EUT: Eutréfico; SOB: sobrepeso;

OBE: Obesidade.

Fonte: Elaborado pela autora.

O grafico 5 indica se o valor de IMC cresce ou diminui em resposta aos

valores de SARA, revelou que nao ha correlacéo significativa entre os valores de

SARA e IMC na populacao do estudo.
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Gréfico 5 - Comparacéo entre a pontuacdo do SARA e o IMC.

Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.
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SARA: Escala de Graduac&o da Gravidade da Ataxia; IMC: indice de Massa Corporal
Fonte: Elaborado pela autora.

Quando avaliada a disperséo da pontuacdo do SARA dos pacientes com
Ataxias Hereditarias em relacdo a taxa metabdlica, ndo observamos correlacdo

significativa.

Grafico 6. Comparacéao entre a pontuacdo do SARA e a Taxa Metabdlica

dos Casos. Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019.
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Fonte: Ekaborado pela autora.

A tabela 12 descreve a comparacdo de médias entre os grupos de
herancas recessivas e dominantes e mostra que ndo houve diferenca estatisticamente
significativa entre os grupos em nenhum dos aspectos analisados. Os individuos com
Ataxias de Heranca Recessivas (Doenca de Niemann Pick C, Doenca de Gauche,
Ataxia de Friedreich, Ataxia-Telangiectasia e Ataxia-Apraxia Oculomotora Tipo 2)
apresentaram-se mais jovens com meédia de 34,8 anos, com menor gravidade da
doenca (SARA = 16,4), apresentando os primeiros sintomas da doenca por volta dos
11,7 anos, apresentando quadro de eutrofia e taxa metabdlica mais elevado quando

comparado aos portadores de Ataxias de Heranca Dominante (SCA 2 E SCA 3).

Tabela 12 — Comparacéo entre dados clinicos neuroldgicos e avaliagao
nutricional de pacientes com ataxia com padréo de heranca dominante e

pacientes com padrdo de heranca recessiva. Fortaleza-Cearé-Brasil, 2019.

Variavel Recessivo Dominante
f (%) Média DP f (%) Média DP Valor de p*
Idade 21 100 34,8 11 10 100 41 17 0,336
Sara 21 100 16,4 7,9 10 100 18,6 8,2 0,497
Duracdo da doenca 21 100 11,7 5,7 10 100 9,8 6,1 0,442
IMC 21 100 23,7 8,9 10 100 211 9,8 0,487
Taxa metabdlica 21 100 1424 224 10 100 1334 170 0,487

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; DP: desvio padrao; p: nivel de significAncia do teste t; OR:
odds ratio; IC: intervalo de confianca; IMC: indice de massa corporal; SARA: escala de graduacéo da
ataxia.

Fonte: Elaborado pela autora.
Na analise bivariada das caracteristicas clinicas e antropométricas nao

houve significancia estatistica entre os recessivos e os dominantes, com ambos 0s

grupos apresentando: um maior percentual de mulheres, um maior percentual para
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alteracdo do IMC e a maioria dos individuos apresentando os primeiros sintomas da
doenca antes dos 20 anos.

Tabela 13 - Andlise descritiva e bivariada das caracteristicas clinicas e
antropométricas dos casos de ataxia dividida entre recessivos e dominantes.

Fortaleza-Ceara-Brasil, 2019

Variavel Recessivo Dominante OR BRUTO
f (%) n (%) Valor de p* (1C95%)
Sexo
Masculino 09 429 04 40 0,880 1,0 (0,6-1,7)
Feminino 12 57,1 06 60
Total 21 100 10 100
IMC
Normal 7 36,8 3 33,3 0,880 1,1(0,2-6,1)
Alterado 12 63,2 6 66,7
Total 21 100 9 100

Duracéo da doenca

Até 20 anos 19 90,5 9 90 0.967 1,1(0,8-13,2)
+ de 20 anos 2 9,5 1 10
Total

f: frequéncia absoluta; %: porcentagem; p: nivel de significAncia do teste qui-quadrado de Pearson;
OR: odds ratio; IC: intervalo de confianga; IMC: indice de massa corporal; Duracdo da doenca: tempo
de duracéo da doenca desde o inicio dos primeiros sintomas

Fonte: Elaborado pela autora.
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6 DISCUSSAO

As ataxias hereditarias (HA) compreendem um amplo espectro de
disturbios neurodegenerativos geneticamente determinados, com ataxia progressiva
como o sintoma proeminente (Braga-Neto et al., 2010). A alimentacdo adequada exige
muitas fun¢des do sistema nervoso, desta forma, algum transtorno em uma dessas
funcdes pode afetar a capacidade de um individuo manter a nutricdo adequada e,
consequentemente, resultar na incapacidade de cumprir as demandas metabdlicas.
Pacientes neuroldgicos ainda contam com o agravante de deplecdo nutricional
frequente, j& que a resposta metabdlica ao estresse promove intenso catabolismo e
mobilizacdo de proteinas para reparo de tecidos lesados e fornecimento de energia
(TEIXEIRA; CARUSO; SORIANO, 2006).

6.1 Avaliagcdo demografica, socioecondmica e de estilo de vida

A predominancia de mulheres na amostra, para ambos 0S grupos,
corrobora com os dados de Macedo et al. (2018), no periodo de 2011 a 2013, com 76
pacientes com diagndstico de SCA no Sul do Brasil, apresentou pacientes com idades
entre 22 e 72 anos e na sua maioria mulheres (54%). Ja Alcantara e Silva (2012), em
um estudo realizado com 19 pessoas com SCA que participaram do XV Encontro de
Ataxias da Associacao Brasileira de Ataxias Hereditarias e Adquiridas - ABAHE em
Sao Paulo, apresentou predominancia masculina (58%) e uma média etéria de 48,5
anos. Dados prévios também mostraram ndo haver diferenga significativa entre
homens e mulheres quanto a proporcdo ou a gravidade da doenca (Maciel et al.,
1995).

Mundialmente, as ataxias espinocerebelares autossObmicas dominantes
apresentam pacientes afetados em todas as geracdes, sem distingdo de sexo e com
uma média de acometimento dos descendentes de um paciente afetado ao redor de
50% (KLOCKGETHER et al., 2000; PULST et al., 2003).

A maioria dos participantes estudaram por até 15 anos o que é coerente
com a dos dados do IBGE em 2011, onde a populagao brasileira apresentou uma
meédia de 7,4 anos de estudo e com os dados de Lopes (2012), em um estudo com 32
pacientes com SCA3 e 32 controles normais em Campinas-SP, apresentou uma

meédia de 10,2 e 10,4 anos de estudo respectivamente. Além disso, os dados do nosso
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estudo revelaram que os portadores de AH apresentaram um maior percentual de
individuos que estudaram por mais de 15 anos quando comparados aos controles
saudaveis. Alcantara e Silva (2012), também encontraram dados semelhantes com
31% dos 19 participantes com SCA apresentando Ensino Superior Completo.

Estudos comprovam a relacao entre o estudo e a rapida recuperacao de
lesBes cerebrais. As pessoas com maior nivel de escolaridade podem se recuperar
mais rapido de lesdes no cérebro, pois possuem uma reserva cognitiva. Ou seja, 0
conhecimento acumulado ao longo dos anos colabora para a recuperagédo neural,
podendo melhorar o prognéstico da doenca (CURRAN; TANG; HUNT, 2009).

Com uma renda maior que um salario minimo, a maioria dos entrevistados
apresentaram uma condicdo minima de moradia e alimentacdo, sendo a renda um
fator indicador da qualidade de vida de um grupo. Segundo Kreitler e Kreitler (2006),
guestdes como “como esta sua situagao financeira agora comparada com a semana
passada, ou antes, de estar doente?” ou “como a renda mudou seu estado de saude?”
sdo opcdes para aprofundar a analise da qualidade de vida, considerando uma
trajetdria histérica, por exemplo, do processo de adoecimento.

Almeida-Silva et al. (2013), ao avaliar 53 pacientes com SCA 3 na regiao
de Ribeirdo Preto, encontrou dados demogréficos e socioecondmicos que corroboram
com o presente trabalho: 62% eram mulheres, com 45% com ensino médio completo
e renda média de 2.600,00 reais.

Em um estudo com 25 portadores de SCA 2, da regido de Holguin - Cuba,
foi observado a maioria dos acometidos sendo mulheres (14), com idade entre 23 a
63 anos (média de 41,2 + 8,95), média de idade do inicio dos sintomas 32 + 11,54 e
tempo de duracdo da doenca 9,33 + 6,02 (CUELO-ALMARALES et al., 2017).

O abuso do consumo de alcool e outras drogas podem resultar no
desenvolvimento de ataxias cerebelares adquiridas (MOSTILE; JANKOVIC, 2010).
Nas ataxias cerebelares hereditarias, desenvolvidas por heranca genética, a
investigacdo sobre o consumo e os efeitos adversos a doenca em decorréncia da
ingestao habitual de alcool e tabaco ndo foram encontradas na literatura.

A maioria dos participantes da pesquisa declararam nao ingerir bebidas
alcodlicas e ndo possuiam o habito de fumar, no entanto o percentual de ingestédo de
alcool (23,6) e fumo (15,8) para o grupo dos portadores de AH foram maiores que a
média nacional. Segundo dados do Vigitel (2018), o tabagismo apresentava

prevaléncia de 13,5% e o consumo abusivo de alcool de 17% em individuos com idade
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entre 55 e 64 anos, abaixo do achado na populacdo do presente estudo.
O uso do tabaco associa-se a piora do estado de saude e da qualidade de vida, além
de ser um fator de risco para a mortalidade prematura e as incapacidades por doencas
cardiovasculares, Doengca Pulmonar Obstrutiva Cronica (DPOC) e céancer, dentre
outras (JOSE et al., 2017).

O consumo excessivo de alcool pode gerar danos no sistema nervoso
central e periférico (COSTA, 2003). Quando elas séo danificadas, varias capacidades
e competéncias podem ser afetadas, estando o longo tempo de consumo do alcool
correlacionada as doencas neurodegenerativas. As deficiéncias nutricionais que
acompanham frequentemente o consumo excessivo de alcool, regular ou agudo, sao
também entendidas como um fator que contribui para esta deméncia. O cérebro pode
ficar lesado através de deficiéncias vitaminicas, incluindo a de tiamina (vitamina B1).
O alcool afeta a absorcéo e a utilizacdo da tiamina e o consumo excessivo pode levar
a caréncia desta vitamina (CARRARO; RASSOOL; LUIS, 2017). Além disso, foi
observada a associacao direta do habito de fumar e de ingerir bebidas alc6olicas com
depresséao e baixa qualidade de vida (BRAVO-FILHO et al., 2012).

A aplicagéo do IPAQ, verséo curta, diagnosticou um elevado percentual de
sedentarios dentre os casos, ndo sendo encontrado na literatura outros trabalhos que
abordassem a mensuracédo da atividade fisica através deste instrumento em pacientes
com Ataxias Hereditarias. A dificuldade de locomocéo dos portadores de AH, pode
justificar o sedentarismo encontrado. O cerebelo é importante para o controle de
movimento e desempenha um papel critico no equilibrio e na locomog¢do. Como tal,
um dos sinais mais caracteristicos da lesao cerebelar é ataxia da marcha (MORTON;
BASTIAN, 2007).

Essa alteracdo é resultado da combinacdo do comprometimento das vias
cerebelares e da propriocepcdo (ARMUTLU; KARABUDAK; NURLU, 2001; WHITE;
DRESSENDORFER, 2004). O desequilibrio e a oscilagdo de tronco tornam-se mais
evidentes quando o paciente se levanta ou se vira rapidamente enquanto caminha.
Disturbios da marcha também decorrem de erros na programacdo da forca da
contragdo muscular (dismetria). A regulacdo postural inadequada contribui para
diminuir a eficiéncia e a suavidade da marcha (NEVES et al., 2007). Os pacientes com
ataxia ndo sédo capazes de realizar movimentos que necessitem de uma ac¢éo conjunta

de diversos grupos musculares em diferentes graus de contracdo (FRANKEL, 2004).
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Os controles apresentaram-se na sua maioria como ativos, um dado
relevante visto que segundo informacGes da Pesquisa Nacional por Amostra de
Domicilios (PNAD), 62,1% dos brasileiros com 15 anos ou mais ndo praticaram
qualquer esporte ou atividade fisica em 2015. A prética da atividade fisica confere ao
corpo aptidao fisica, cardiorrespiratoria, que relacionada a saude oferece ao individuo
equilibrio cardiaco, respiratério e circulatorio, aumentando consideravelmente a
capacidade do corpo levar oxigénio aos vasos capilares e da melhor nutricdo celular.
Assim sendo, a resposta do corpo a microrganismos “estranhos” € mais rapida e mais
intensa, possibilitando ao individuo nao adoecer facilmente e responder rapidamente
aos agressores biolégicos (SABIA; SANTOS; RIBEIRO, 2004).

Santos (2017), também aplicando o IPAQ versao curta, encontrou maior
sedentarismo no grupo de pacientes com a Doenca de Alzheimer do que no grupo de
controles saudaveis. Benedetti et al. (2008), aplicaram a versao longa do IPAQ para
avaliar a associacao entre atividade fisica e saude mental de 875 idosos da cidade de
Florianopolis-SC, e constataram que h&d uma associacao significativamente inversa
entre atividade fisica com a deméncia e a depressao, evidenciando menor prevaléncia

delas no grupo néo sedentario.

6.2 Avaliagéo da qualidade de vida

As medidas de Qualidade de Vida (QV) podem fornecer informagdes sobre
aspectos pessoais e sociais, bem como medidas de incapacidade e bem-estar
psicologico, incorporando o ponto de vista do paciente e focalizando a avaliagdo e o
tratamento no paciente mais do que na doenca (HIGGINSON; CARR, 2001).

Devido a necessidade de instrumentos curtos e de rapida aplicacao, foi,
entdo, desenvolvida a versédo abreviada do WHOQOL-100, o WHOQOL-bref, cuja
versdo final ficou composta por 26 questBes. Além do carater transcultural, o
instrumento WHOQOL valoriza a percepc¢ao individual da pessoa, podendo avaliar
gualidade de vida em diversos grupos e situacdes (Wood-Dauphinee, 1999).
O Brasil aparece como o pais que mais publicou sobre o tema (14,2%). Contudo,
0 continente americano contribuiu com 17,4% dos estudos, percentual menor quando
comparado com os continentes asiatico (42,5%) e europeu (34,1%) (SEIDL; ZANNON,
2004).
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A avaliacdo da qualidade de vida pode ajudar os pacientes neuroldgicos a
reconhecer e superar dificuldades, mesmo que n&o sejam diretamente ligadas a
doenca, a diminuir as demandas para o setor da saude e a melhorar a satisfacao
pessoal com a saude (ORLEY; SAXENA; HERRMAN, 1998). Segundo Bobes et al.
(2005), em estudo de revisdo sobre instrumentos disponiveis para mensurar a
gualidade de vida em pacientes com doengas neurodegenerativas, as avaliacoes de
gualidade de vida nesse grupo de pacientes tém apresentado importante crescimento,
ja que seus resultados sdo considerados essenciais para 0 manejo do paciente.

Pela andlise do WHOQOL-brief verificamos que em todos os dominios para
0 grupo de individuos com AH os escores médios foram menores que os do grupo de
pessoas sem a doenca. Como se esperava, a ocorréncia de Ataxias Hereditarias
prejudica a qualidade de vida dos individuos acometidos. Apresentando maiores
insatisfac6es quanto aos dominios fisico e social, ja que a dificuldade de locomocéao
dos pacientes com AH influencia desde o desempenho das atividades basicas de
autocuidado, fazendo com que o paciente necessite na maioria das vezes de um
cuidador permanente, até atividades simples de lazer como ir a uma praca, seja pela
falta de acessibilidades dos ambientes de socializagcdo da comunidade aos portadores
ou pela dificuldade da marcha ou pelo estigma social gerado pela doencga.

Contrério ao que observamos em nosso estudo, Souza (2012), ao avaliar
85 individuos, 44 casos com SCA3 e 41 controles saudaveis, na regido Sul do Pais,
encontrou que apenas os escores obtidos no dominio social do WHOQOL-brief foram
significativamente menores do que o0s observados na amostra da populacao brasileira.
Para os dominios que retratam o estado fisico e psicol6gico houve sugestdo de
reducdo, porém sem significancia estatistica. No entanto, este estudo apresentou
como fator limitante: a ndo coleta dos dados de QV dos controles, o que melhoraria o
entendimento, principalmente do dominio fisico, o qual era aguardado um valor baixo
e significativo entre os pacientes com ataxias, como 0 observado no presente estudo.

Esse mesmo estudo encontrou que individuos com DMJ/SCA3
apresentaram sintomas depressivos, na sua grande maioria, quando comparados a
pacientes higidos. O que é reforcado em outras repetidas evidéncias de que
individuos com DMJ/SCAS apresentam mais manifestacdes depressivas do que seus
controles (MONTE et al., 2003; CECCHIN et al., 2004; KLINKE et al., 2010).

E interessante observar que tanto pacientes quanto controles saudaveis

descreveram com frequéncia sentimentos negativos, tais como mau humor,
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desespero, ansiedade e depressdo revelando caracteristicas depressivas na
populacdo em geral. Segundo dados divulgados pela Organizacdo Mundial da
Saude (OMS) de 2017, 5,8% da populacdo brasileira sofria de depresséo, o que
representava 11,5 milhdes de brasileiros com a doenca em ndmeros absolutos. Para
o professor do Departamento de Psiquiatria e Medicina Legal da UFRGS, Giovanni
Abrah&o Salum Junior, a desigualdade social, pobreza e traumas na infancia podem
ser fatores de risco para a depressao.

Em um outro estudo realizado Alcantara e Silva (2012), utilizaram o0 mesmo
instrumento de avaliacdo da QV em 19 individuos com SCA, nos resultados obtidos
foi utilizada a correlagdo de Pearson e identificou-se que existe uma correlagcdo
negativa entre os dominios do WHOQOL-Bref (Fisico, Psicoldgico, Social e Ambiental)
e a coordenacao motora da SARA. Por outro lado, ndo ficou evidente uma correlagcao
entre a qualidade de vida e o déficit no equilibrio. Concluindo-se que o
comprometimento neuroldgico, principalmente o déficit na coordenagdo motora,
influencia em todos os ambitos da qualidade de vida de individuos com SCA.

Uma pesquisa recente do estado de saude de 526 pacientes com SCA do
Grupo clinico EUROSCA, constatou que 46% dos pacientes relataram problemas de
depressao/ansiedade, que foi um dos trés preditores independentes de estado de
saude, juntamente com a gravidade da ataxia e a extensdo da repeticdo dos
nucleotideos (SCHMITZ-HUBSCH et al., 2010). Em outro estudo, 31% dos pacientes
(n = 10) com SCA3 apresentaram agitacao, irritabilidade, ansiedade, euforia, apatia e
alucinagéo, sendo também observado sintomas indicativos de depresséo e ansiedade
(LOPES, 2012).

Outra questao que interfere na QV dos pacientes com AH é a disfagia, pois
esta diretamente relacionada a complicacfes mais graves, como desnutricdo, desidra-
tacdo e pneumonia aspirativa, sendo fundamental a reabilitagdo nutricional do
paciente com o intuito de melhorar a sua QV, minimizando os efeitos da sintomatologia
(ARGOLO et al., 2013).

Estudos mostram a importancia de atentar para esta alteracéo: Lundy et al.
avaliaram 166 pacientes disfagicos, sendo que 51% da amostra apresentou aspiracao
(LUNDY et al.,, 1999). Além das complicacdes clinicas, a disfagia também pode
repercutir no dia a dia dos individuos. Para Portas, um impacto negativo na qualidade
de vida pode ser consequéncia da disfagia (PORTAS, 2009). Ekberg et al.
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identificaram alteracdes psicossociais em individuos disfagicos em um estudo
europeu (EKBERG et al., 2002).

Os estudos de Oliveira et al. (2014), Silva et al. (2016) e Ferreira (2018),
demonstraram que pacientes com ataxias hereditarias apresentam menor eficiéncia
dos ciclos mastigatorios, apresentando alteracbes musculares no sistema
estomatognatico o que impacta de forma negativa a sua cinética e cinematica durante
0 processo de mastigacao.

A maioria dos pacientes disfagicos encaram a alimentagdo como um fardo,
pois 0 medo do paciente em alimentar-se, na maioria das vezes por ndo apresentar
condi¢cbes para tal e/ou pelo consumo de consisténcia que cause estase ou fadiga
muscular (MCHORNEY et al., 2000). Apoés intervencdo fonoaudiolégica em quatro
pacientes SCA 3, Silva et al. (2016), verificaram melhora nos dominios alimentagao

como um fardo, medo de se alimentar e fadiga.

6.3 Avaliacéo clinica neurolégica

A SCA 2 foi a Ataxia Autossdmica Dominante (AAD) de maior prevaléncia
do nosso estudo, principalmente daqueles pacientes do interior do Ceara. Uma
hip6tese para esta prevaléncia pode ser devido a ancestralidade indiana do povo que
compde o Nordeste brasileiro. Segundo Mychaleckyj et al., (2017), em estudo
realizado com mais de 1.500 criancas de até 36 meses de idade em cidades
interioranas do Nordeste, revelaram que nossos indios tém origem asiatica, sendo
descendentes de povos da regido onde hoje fica Bangladesh/india e que migraram
para a América ha milhares de anos.

A primeira descricdo da SCA 2 foi de Wadia e Swami, na india, em 1971, e
a doenca foi, posteriormente, objeto de consideravel estudo por Orozco et al. em Cuba
(Holguin) em 1990. Saleem et al. (2000), usando andlise molecular, estudaram 42
familias indianas com SCA 2 e concluiram que é a forma mais comum. Os autores
também encontraram evidéncias de uma mutac¢éo fundadora comum. Basu et al.2000,
investigando uma série de nove populacdes étnicas diferentes na india, concluiram
gue a SCA 2 era a mais comum. Velazquez-Perez estudou 125 familias com SCA 2
em Cuba e concluiu que era a forma mais comum, presente em 120 familias.

Segundo uma revisdo sistematica de 22 estudos publicados entre 1983 a

2014 que relataram a prevaléncia das AAD foi de 0,0 e 5,6/10 ®> em paises da Europa,
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Asia, Africa e América do Sul, revelando que a ataxia espinocerebelosa tipo 3 (SCA3)
foi a forma mais comum de ataxia dominante em 7 dos 9 estudos com teste genético,
atingindo a maior frequéncia relativa no Rio Grande do Sul-Brasil (SAUTE; JARDIM,
2012), com 89%, a excecdes sao a Italia (ZORTEA et al., 2004) e o Pais de Gales
(WARDLE et al., 2009), onde nédo ha casos registrados. A SCA2 é provavelmente o
segundo gene mais difundido no mundo, sendo a causa mais frequente de AH na
Cantabria-Espanha em 33% das familias (INFANTE et al., 2005), em Holguin-Cuba
(VELAZQUEZ-PEREZ et al., 2001) e, possivelmente, em alguns outros paises como
india (GIUNTI et al., 1998) e Reino Unido (SALEEM et al., 2000).

No presente estudo encontramos uma maior prevaléncia de SCA 2 que
SCA 3, provavelmente porque o Ceara foi colonizado por familias portuguesas,
diferentes daquelas da regido Sul do Pais, onde a SCA 3 € predominante devido ao
efeito fundador do povo de Acoires, que coloniou o local. Estudos globais anteriores
descreveram ataxias dominantes como mais prevalentes do que ou pelo menos téao
frequentes quanto as ataxias recessivas (RUANO et al., 2014). No Brasil, a
prevaléncia de ataxias dominantes foi estimada em 2,0-6,5 por 100.000 habitantes
(BRAGA-NETO et al., 2017).

No Brasil, os estudos de prevaléncia com maior nimero de casos
investigados se concentram nos estados de Minas Gerais, Sao Paulo, Goias, Espirito
Santo e Rio Grande do Sul mostram que a SCA 3 apresenta uma taxa de
apresentacao em torno de 70-40%, sendo a forma mais frequente da doenca,. Esse
dado justifica-se pela heranca genética advinda da coloniza¢do portuguesa no Brasil
(CASSA 1996; LOPES-CENDES et al. 1997; JARDIM et al., 2001; TEIVE et al. 2004).

Estudos que avaliaram a epidemiologia da AH no Nordeste brasileiro séo
muito escassos. Linhares, Horta e Wilson Junior (2006), que descreveram a presenca
de uma grande familia com 118 pessoas afetadas com SCA 7 em CrateUs, no interior
do Cear4, onde o patriarca tinha origem portuguesa, apresentando 0s primeiros casos
registrados na década de 1930 ja na terceira e quarta geracdes da familia, apés a
realizacdo de casamentos consaguineos. O casamento consanguineo foi entendido
como uma unido entre dois individuos relacionados como segundo grau, primos ou
mais proximos. Rangel et al. (2018), realizaram um estudo com 548 pacientes
acompanhados em um ambulatério de disturbios do movimento do Hospital Geral de
Fortaleza entre outubro de 2013 e janeiro de 2015. Os autores descreveram 54

pacientes com ataxia cerebelar com alta prevaléncia de consanguinidade (40,4%). A
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maioria dos pacientes (59,5%) eram nascidos em areas rurais, e o diagnostico foi
confirmado em apenas 42,56%. O diagndstico foi confirmado em um caso SCA2 e o
outro como um caso SCA3/MJD, 2 familiares de pacientes com ataxia ndo dominante
foram diagnosticados com Ataxia-Apraxia Oculomotora Tipo 2 (AOA2) e Ataxia de
Friedreich (FRDA), respectivamente.

No nosso estudo encontramos um maior numero de pacientes com Ataxias
Autossbmicas Recessivas (AAR), provavelmente devido as altas taxas de
consanguinidade, nas &reas rurais e isoladas da regido Nordeste do Brasil. Outras
razbes podem ser a auséncia de um efeito dominante da ataxia dominante em nossa
populacao e o dificil acesso ao sistema de saude, onde apenas 0s mais graves casos
recessivos chegam a atencao neuroldgica.

Um estudo transversal de base populacional foi realizado no sudeste da
Noruega, entre janeiro de 2002 e fevereiro de 2008 apresentou uma prevaléncia de 2,3
a 4,8/100 mil habitantes, sendo a FRDA a forma mais frequente e onde a Ataxia por
Telangiectasia (AT) atingiu uma prevaléncia de 18%. (ERICHSEN et al., 2009). A
Ataxia com Apraxia Oculomotora (AOA) foi a segunda forma mais comum em Portugal
com 12% (COUTINHO et al., 2013) e Alsacia-Frangca em 10% (INFANTE et al., 2005).

A incidéncia da Doenca de Niemann-Pick Tipo C (NPC) em nosso estudo
foi a mais alta entre as AAR relatadas, fato também confirmado por Rangel et al.
(2018), em um estudo realizado no Nordeste brasileiro e por estudos de centros
nacionais retrospectivos da Austrdlia, Paises Baixos, Inglaterra, Portugal, Republica
Tcheca, Franca e Emirados Unidos da Arébias varia entre 0,25 a 2,2 por 100.000
nascidos vivos (HERTENSTEIN et al., 2018). A principal justificativa para esta alta
incidéncia € porque nessas regides sdo comuns as relacdes consanguineas (mais de
34% dos casamentos em alguma regido), tendendo a apresentar uma maior
prevaléncia de doengas autossdmicas recessivas, incluindo NPC, contudo, algumas
mutacBes aparentam localizar-se em regides especificas, independente da
consanguinidade, como nas llhas Gregas, no Rio Grande Valley no Colorado e Nova
Escocia (HENDRIKSZ et al., 2015).

Quanto as avaliacBes clinicas e neuroldgicas, 100% do FRDA eram do sexo
masculino, demonstrando boa capacidade cognitiva e intelectual, e apresentavam
sinal e cardiomiopatia de Babinski. Todos os pacientes com NPC exibiram paralisia
do olhar vertical, ataxia e declinio cognitivo, apresentando evolu¢des metabdlicas da

doenca bem diferentes, variando conforme o ambiente e o estilo de vida de cada
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portador. Todos os pacientes com AOA2, DG e AT séo da zona rural do Ceara e
apresentavam sintomas de déficit da marcha e disfagia. Os portadores de SCA2 e
SCA3 apresentaram os acometimentos mais severos em distonia e tremor postural
com evolucao rapida dos sintomas de marcha e disfagia.

Com isso, observamos que a SARA variou de 6 a 40, apresentando uma
média entre 16,8 (x 6,43), revelando uma média gravidade da doencga visto que a
SARA tem oito itens que resultam em uma pontuacéao total de 0 (sem ataxia) a 40
(ataxia mais grave). Os dados de Rangel et al. (2018), corroboram com o0s do nosso
estudo, principalmente porque ha casos comuns nos dois estudos, apresentando uma
pontuac&o que variou de 13,5 a 40. Os escores de Alhassane Diallo et al. (2019), sédo
préximos aos encontrados neste estudo, porém um pouco mais baixos, provavelmente
devido a melhores condicdes de vida dos 384 pacientes da coorte prospectiva
EUROSCA em comparacdo a populacdo nordestina brasileira avaliada,
apresentando: 80 portadores de SCA 1 com média de SARA de 12,9 (x 7); 125
portadores de SCA 2 com média de SARA de 14,9 (¢ 7); 105 portadores de
SCA 3 com média de SARA de 13,5 (= 7) e 74 portadores de SCA 6 com média de
SARA de 14,6 (+ 6).

Em relacdo a idade de inicio dos sintomas da doenca e o tempo de duracao
da doenca, os dados de Lopes (2012), sdo semelhantes aos do presente trabalho,
pois com uma amostra de 32 pessoas com SCA3 o inicio da doenca ocorreu por volta
dos 36 anos, com progresséo moderada (média tempo de
duragao = 10 e escore SARA = 13.6).

Sousa (2012) também encontrou dados semelhantes ao avaliar portadores
de SCA3 com as médias da idade de inicio da sintomatologia de 35,2 (DP=10,0) anos
e a duracéo da doenca de 5,7 (DP=2,2) anos. Ja Rosa (2013) ao avaliar 63 pacientes
com diferentes tipos de ataxias (SCA1l, SCA2, SCA3, SCA7 e SCA10) apresentou
média do resultado da avaliacdo SARA de 12 (+ 6,43) e tempo médio de inicio dos
sintomas de 11 anos (+7,53 anos).

Um outro estudo da Universidade Federal do Parana, com 28 pacientes
com SCAL10, 28 pacientes com DMJ e 28 controles saudaveis apresentaram do grupo
com SCA10, 15 (53,6%) eram do sexo feminino e a média de idade era de 46,8+11,6
anos. A meédia de idade de inicio dos sintomas era 31,7+7,6 anos e a meédia de
duracdo da doenca era de 15,5t12 anos. Dos pacientes com DMJ, 17 (60,7%)

pacientes eram mulheres; a média de idade era 49,7+9,7 anos, média de idade de
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inicio dos sintomas, 36,4+7,8 anos, e média de duracdo da doencga, 13,5+7,3 anos. O
grupo de controles saudaveis, composto por 16 (57,1%) mulheres, apresentou média
de idade de 47,3£12,8 anos (MORO, 2015).

Jardim et al. (2001), em seu estudo sobre achados neurolégicos na DMJ,
encontrou que quando a doenca se inicia precocemente, Seu curso é mais severo e,
guando o inicio € mais tardio o curso é menos severo. O que concorda com estudos
de RUb et al. (2003). Ressaltando que a idade de inicio dos sintomas esta
inversamente associada ao numero de sequéncias expandidas, ou seja, quanto menor
a idade do individuo no inicio dos sintomas, maior € o nimero de repeticdes que essa
pessoa tem no seu alelo do gene mutado (KIELING et al., 2007). Dessa forma, o
namero de repeticdes da sequéncia expandida promove o aparecimento dos sintomas

em idade mais precoce.

6.4 Avaliagdo nutricional

6.4.1 Avaliacao subjetiva global

A Avaliacdo subjetiva global (ASG) tem sido amplamente utilizada, por se
tratar de um método de facil execucéo, dispensando recursos dispendiosos e podendo
ser realizado por profissionais ndo médicos de equipe multidisciplinar de terapia
nutricional. Estudos comparativos mostraram existir associacao significativa da ASG
com o0s métodos objetivos usados na avaliagdo nutricional (OTTERY, 1997) ou
estudos multicéntricos, tornando possivel a padronizacdo da avaliag@o nutricional em
locais de recursos técnicos diferentes (CARRION et al., 2015).

A denominagado “desnutricdo”, no diagndstico final, é determinado por
diversos fatores, e ndo simplesmente a falta de ingestdo adequada de calorias,
proteinas e micronutrientes. Isto €, o diagnostico de “desnutricao” através da ASG
seria, na verdade, um marcador do “estado de saude”, sendo a desnutricdo grave
indicador da gravidade da doenca, e ndo apenas indicador da magnitude do déficit de
nutrientes (COVINSKY et al., 1999). Isso explicaria a capacidade preditiva do método
e também a incapacidade de se demonstrar claramente a diminuicdo de risco nos
pacientes desnutridos graves apenas com o uso da terapia nutricional (DETSKY et al.,

1991). Outra limitacdo do método € sua utilizacdo para monitorar a evolucdo dos
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pacientes, como a ASG é baseada exclusivamente em critérios qualitativos, pequenas
alteracdes do estado nutricional ndo seriam detectadas (HIRSCH et al., 1991).

Pelas pesquisas realizadas nas principais plataformas de pesquisa
cientifica ndo foram encontrados estudos anteriores sobre a Avaliacdo Subjetiva
Global de pacientes com AH. Com isso, nosso estudo revelou que pacientes com
diferentes subtipos de AH apresentam alterac&o de peso e de ingestdo alimentar, com
guadro de disfagia relatada por 80% dos avaliados, sendo que 10,5% foram
diagnosticados com desnutricdo moderada ou grave, nao sendo declarado alteragbes
digestivas e de absorcgéo dos nutrientes.

Oliveira (2016), encontrou associacdo entre a alteracdo da eficacia da
degluticdo e o baixo peso. Um estudo anterior sugere que a desnutricdo esta
provavelmente relacionada com a reducdo na ingestdo de alimentos, devido a
dificuldade de degluticio (LOREFALT; GRANERUS; UNOSSON, 2006). Dois outros
estudos recentes relatam a relagcdo entre a desnutricdo e a disfagia (ALVAREZ-
HERNANDE?Z et al., 2015).

Em um estudo multicéntrico transversal realizado na Espanha
(PREDyCES®) envolvendo 1597 pacientes hospitalizados, a disfagia foi prevalente
em 20,5% dos casos e identificada como um fator para o desenvolvimento de
desnutricdo (Nutrition Risk Scale - NRS-2002® = 3, IMC <18,5 kg/m2) [OR: 1,85,
IC95% = 1,38-2,50; p = 0,002] (ALVAREZ-HERNANDEZ et al., 2012). No estudo
realizado por Kim e Byeon (2014), envolvendo 261 pacientes p6s-AVC (Acidente
Vascular Cerebral) agudo (67,2 + 13,4 anos), aqueles com disfagia grave tinham
niveis significativamente baixos de proteina (p = 0,031) sete dias apds a admissao na
unidade de internacdo.

Em outra pesquisa que avaliou 46 pacientes com lesao cerebral, 46 com
doencas neurodegenerativas e oito voluntarios saudaveis ao avaliar o efeito da
viscosidade do bolo alimentar encontrou que os pacientes com lesdo cerebral
apresentaram: (i) aspiracao de liquidos de 21,6%, reduzida pela viscosidade de néctar
(10,5%) e pudim (5,3%) (P < 0,05 e (i) 39,5% de residuo orofaringeo.
Os pacientes neurodegenerativos apresentaram: (i) aspiracdo de liquidos de 16,2%,
reduzida pela viscosidade de néctar (8,3%) e pudim (2,9%) (P < 0,05) e (ii) 44,4% de
residuo orofaringeo. Concluindo que pacientes com disfagia neurogénica
apresentaram alta prevaléncia de sinais videofluoroscépicos de seguranca

prejudicada e eficacia da degluticdo e apresentaram alto risco de complicagcbes
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respiratorias e nutricionais. A seguranca prejudicada esta associada a reconfiguracéo
lenta da orofaringe e a eficacia prejudicada com baixa propulsdo em bolus. O aumento
da viscosidade em bolus melhora significativamente a funcdo da degluticio em

pacientes neuroldgicos (CLAVE et al., 2006).

6.4.2 Avaliagéo do consumo alimentar

O método aplicado no presente trabalho foi o Recordatério de 24h (R24h)
devido apresentar muitas vantagens, principalmente porque é um instrumento rapido,
relativamente barato e de facil aplicacdo. Permite que a populagéo estudada ndo seja
alfabetizada e pouco altera o comportamento alimentar. Esse método avalia a dieta
atual e estima valores absolutos ou relativos da ingestdo de energia e nutrientes
amplamente distribuidos no total de alimentos oferecidos ao individuo (CRISPIM et.
al., 2009).

A avaliacdo do consumo alimentar € realizada para fornecer subsidios para
o desenvolvimento e implantacéo de planos nutricionais e deve integrar um protocolo
de atendimento para avaliagdo nutricional, cujo objetivo deve ser o0 de estimar se a
ingestdo de alimentos esta adequada ou inadequada e o de identificar habitos
inadequados e/ou a ingestao excessiva de alimentos com pobre contetudo nutricional
(FISBERG et al., 2005).

Uma desvantagem do meétodo é o fato da informacdo obtida ser
influenciada pela habilidade do individuo em recordar, de forma precisa, seu consumo
de alimentos. Essa habilidade varia de acordo com a idade, sexo, nivel de
escolaridade, entre outros fatores. A idade € o fator que mais influencia as respostas,
sobretudo nas idades extremas, quando se requer que uma pessoa responsavel relate
a informagao (EMMETT, 2009).

Em todo o mundo existem poucos estudos que descrevem 0 consumo
alimentar de pacientes com diagndéstico de AH. Até o nosso conhecimento, 0 presente
estudo € a primeira descricdo do pais sobre habitos alimentares destes pacientes.
Revelando que a ingestédo caldrica dos pacientes com AH apresentam um déficit
caldrico (7,3%), quando comparado o percentual caldrico relatado, em relagdo ao
consumo de todos os insumos avaliados, com excec¢ao de leite e derivados, legumes
e frutas e alimentos proteicos. No entanto, apesar deste déficit, provavelmente

motivado pela dificuldade de degluticdo, os pacientes apresentaram melhores
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escolhas alimentares que os controles saudaveis, consumindo mais feijao, legumes e
frutas, proteinas de boa qualidade e um consumo menor de alimentos industrializados
e acucarados. Principalmente, devido a dificuldade de degluticdo relatada pelos
pacientes em ingerir alimentos mais secos (biscoitos, pastéis, sanduiches, doces etc)
e também porque devido a dificuldade de locomogéo eles ndo conseguem adquirir
sozinhos os alimentos de sua preferéncia, como também prepara-los sozinhos,
dependendo do cuidador que opta por op¢des mais saudaveis e de facil degluticao,
pensando na condi¢do de saude dos pacientes.

Outro ponto relevante é que, apesar de uma ingestdo mais saudavel dos
casos, 0 consumo de alimentos industrializados, refrigerantes e embutidos
mostrou-se acima da média de consumo nacional de 60%, segundo dados da
Pesquisa de Orcamentos Familiares 2008-2009 (INSTITUTO BRASILEIRO DE
GEOGRAFIA E ESTATISTICA, 2019) para os dois grupos avaliados. Revelando o
risco para a piora do quadro de saude dos entrevistados, pois a adoc¢do deste padréo
alimentar mais “ocidental” e niveis mais baixos de atividade fisica acarretam uma
sobra de energia calérica e pouca nutricdo ao organismo. Consumir Varios
desses alimentos potencializa os efeitos ao corpo, provocando inflamacéo
e obesidade. A m& alimentacdo também pode causar outros danos a saude das
pessoas, em especial daquelas com uma patologia neuroldgica ja instalada, como
deficiéncia de concentracao, de aprendizado e de memoria.
A insuficiéncia de nutrientes pode provocar, ainda, alteracdes psiconeuroldgicas,
ansiedade e depressdo, além de outras doencas, como: hipertensdo, diabetes,
alteragdes articulares e comportamentais (SAVIO, 2005).

Os dados do nosso estudo sdo um reflexo da realidade alimentar dos
brasileiros, pois Segundo dados do Ministério da Saude, através da VIGITEL -
Vigilancia De Fatores De Risco e Protecdo Para Doencas Cronicas Por Inquérito
Telefénico 2017-2018: somente 1 a cada 3 (35%) adultos, especialmente mulheres
tem o habito de consumir frutas e hortalicas em 5 ou mais dias da semana; 61% dos
brasileiros consomem feijdo em 5 ou mais dias da semana, habito que diminuiu desde
2006 e é mais prevalente em homens e 1 a cada 6 adultos (16%) consomem
refrigerante ou suco artificial em 5 ou mais dias da semana, sendo um resultado
positivo quando comparado com 2006, ja que a prevaléncia deste habito diminuiu pela

metade.
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O consumo de liquidos durante a refeicdo mostrou-se maior nos pacientes
com AH do que nos controles, principalmente porque eles apresentam maior
dificuldade em ingerir liquidos ndo espessados, como agua e alimentos muito secos,
justificando que para facilitar a degluticdo do bolo alimentar ingeriam o liquido junto a
comida para melhorar a viscosidade, facilitando o processo. Fato comprovado por Rib
et al. (2003), com pacientes com SCA 3 que apresentaram melhora gradual do
processo de degluticdo com o aumento da viscosidade do bolo alimentar com
pacientes com SCA 3 e por Basso (2015), ao avaliar pacientes com doencas
neurodegenerativas, entre eles 24 portadores de AH (SCA 2, 3,7 e 10), no hospital
das clinicas da Universidade Federal de Santa Catarina revelaram que o consumo de
liguidos apresentou uma maior probabilidade de permear as vias aéreas se
comparado com a gelatina, néctar, mel e pudim, comprovando a presenca de disfagia
neurogénica nestes pacientes.

Apesar da presenca de poucos estudos da degluticdo nas ataxias, as
pesquisas existentes descrevem maior dificuldade para degluticdo de liquidos do que
sélidos (RAMIO-TORRENTIA; GOMEZ; GENIS, 2006). Wolf (2008), também
encontrou em pacientes SCA 3 piora no desempenho da degluticio de maiores
volumes e viscosidades, o que ocasiona 0 aumento das estases e episodios de
penetracdo, uma vez que o processo da degluticdo baseia-se no mecanismo de
bomba propulsora, provavelmente, a alteracdo do controle motor oral para volumes
maiores e mais viscosos ocasiona perda prematura dos alimentos, concordando com
Costa (2005), e Aviv (2006).

Sobre o consumo de micronutrientes e macronutrientes, Mendes et al.
(2016), avaliaram um grupo de pessoas com Doenca de Alzheimer com a idade média
de 83 anos com IMC médio de 19,9 kg/m?, onde foram classificados como desnutridos
e mesmo com o0 elevado consumo energético, de macronutrientes, fibras e
micronutrientes por esse grupo, o0 mesmo obteve Indice de Massa Corporal (IMC)
abaixo do preconizado e maior indice de desnutricdo em relacdo ao Grupo Cego.

As doencas de deposicao lisossbmica aqui estudadas, como a Doenca de
Niemann Pick tipo C e a Doenca de Gaucher, causam lise celular no cérebro, figado
e baco (XIONG et al.,, 2012). Portanto, os pacientes apresentam manifestacfes
clinicas que séo, geralmente, heterogéneas (IMRIE et al., 2015) e estdo presentes
nos o6rgaos onde ocorre o acumulo de esfingolipidios e colesterol, o que as tornam

condi¢des neuroviscerais (VANIER, 2013). Além disso, esses pacientes correm risco
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nutricional continuo devido aos diferentes sintomas que ocorrem, como perda de
tbnus e coordenacdo muscular, o que, por vezes dificulta a ingestdo de alimentos e
desenvolvimento cerebral (NATIONAL CENTER FOR ADVANCING
TRANSLATIONAL SCIENCES, 2017).

O tratamento desses pacientes com Miglustat® (PAPANDREOOU;
GISSEN, 2016), aprovado pela Food and Drug Administration (FDA) desde 2003
(FOOD AND DRUG ADMINISTRATION, 2010), traz consigo complicacbes
gastrointestinais, porque causa a inibicdo das dissacaridases intestinais, causando
hidrélise inadequada de carboidratos, com diarreia osmaética subsequente e alteracédo
na fermentacdo colonica que, posteriormente, produz perda de peso (AMIRI; NAIM,
2014). Para minimizar essas complicacoes, evitando a perda de peso e melhorando a
gualidade de vida desses pacientes e de seus familiares, vem sendo estudada uma
dieta pobre em FODMAPs, do inglés fermentable oligosaccharides, disaccharides,
monosaccharides, and polyols, pois reduz a disbiose intestinal, melhorando a
funcionalidade alterada do intestino, do sistema nervoso entérico e a ma absorcao de
carboidratos devido a alta atividade osmotica e fermentativa. A dieta com baixo teor
de FODMAPs restringe a ingestdo de varios carboidratos fermentaveis, inclusive
alimentos com frutanos (trigo e cebola), galacto-oligossacarideos (leguminosas,
repolho), lactose (produtos lacteos), frutose em excesso de glicose (peras e magas) e
polidis de acucar, como sorbitol e manitol (frutas com caroco e adocgantes artificiais)
(WHELAN et al., 2018).

Os pacientes com Ataxias do nosso estudo apresentam um risco
aumentando para a piora da progressdo da doenca, visto que seus habitos
alimentares ricos em acucares refinados, pées, salgados, leite, refrigerantes,
embutidos e industrializados pioram o progndstico da doenca. Estudos in vitro tem
demonstrado uma relagdo positiva entre o consumo de alimentos gordurosos e
excesso de carboidratos, com o aumento do processo inflamatério das células
neuronais, principalmente devido a ativacao da microglia e as altas concentracfes de
citocinas inflamatorias, proteases, inibidores de proteases, entre outros, favorecendo
um quadro de mudangas microvasculares no cérebro, com diminuicdo do fluxo
sanguineo e do transporte e utilizacdo da glicose, perda de inervacdo e queda na
regulacdo neurogénica vascular, em um ciclo vicioso, esses fatores produzem
desintegracédo cerebral, com comprometimento do metabolismo neuronal, deficiéncia

mitocondrial, estresse oxidativo e falha na degradacdo de proteinas, induzindo a
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atrofia cerebral e a uma piora no quadro de saude, especialmente de individuos com
doencas neurololégicas ja intaladas (BODOVITZ; KLEIN, 1996; MACKENZIE;
MUNDOZ, 1998).

Pessoas acometidas de doencas que afetam o0 sistema nervoso,
necessitam de uma dieta balanceada — rica em frutas, verduras, peixes e isenta de
gorduras saturada ou hidrogenada — pois ajuda a minimizar o estresse oxidativo dos
pacientes, reduzindo a quantidade de radicais livres no organismo.
O acompanhamento nutricional é importante porque, em alguns casos, algumas
comidas chegam a interferir na absorcdo do medicamento. Além disso, a deficiéncia
de vitamina Lipossoluveis com D e E, célcio e magnésio predispem as doencas que
afetam os neurénios motores. Um bom suporte nutricional é possivel retardar a perda
de peso e a atrofia dos musculos (JELLINGER; ATTEMS, 2007).

6.4.3 Exame fisico nutricional

A realizacdo do exame fisico, tanto geral como especifico, € importante,
pois ira complementar a histéria clinica, alimentar e nutricional e proporcionar
elementos capazes de apoiar hipoteses sobre o diagnostico nutricional. O exame
fisico geral pode avaliar uma série de dados do paciente, incluindo os antropométricos
e sinais clinicos. O exame fisico engloba observacdes dos diversos tecidos de
proliferacéo rapida, os quais refletem precocemente problemas nutricionais, quando
comparados a outros tecidos, sistemas corporais (cardiovascular, respiratério,
neurolégico e gastrointestinal) dos tecidos adiposo e muscular e da condi¢do hidrica
do paciente, buscando sempre investigar a presenca de alteracGes especificas
(MARTINS, 2008).

Apesar do exame fisico ser de baixo custo, de simples execucdo e
importante no reconhecimento da gravidade dos problemas nutricionais, ele necessita
de treinamento e do olhar clinico do avaliador. Importante lembrar, também, a baixa
sensibilidade e especificidade dos sinais e sintomas clinicos nutricionais para o
diagndstico nutricional, umavez que outras situacdes que ndo a caréncia ou 0 excesso
de nutrientes podem manifestar-se da mesma forma.
A identificacdo dos desequilibrios nutricionais por este método é tardia, j& que muitas
manifestacbes exteriores s6 sdo perceptiveis quando as alteracdes internas ja se
encontram graves (VANNUCCHI, 2007).
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Sobre a avaliagdo do exame fisico nutricional em pacientes com AH,
nossos resultados revelam que portadores de AH apresentam alteracdo em todas as
caracteristicas observadas, comprovando um estado de caréncia nutricional
decorrentes da mé ingestdo alimentar relatada anteriormente, tanto pelos maus
hébitos alimentares quanto pela dificuldade de engolir os alimentos.

O cabelo dos pacientes com ataxias era mais quebradicos e se arrancava
facilmente sem dor quando comparado com o cabelo dos controles, sendo uma
suspeita de deficiéncia proteica e de vitamina A (COZZOLINO, 2007).

As unhas dos casos apresentavam-se, em sua maioria, com listas
hemorragicas sob as unhas, provavelmente decorrente da caréncia de vitamina
lipossoluvel K. Outras suspeitas de hipovitaminoses desta mesma categoria foi a
Vitamina D, devido a presenca de dentes sensiveis com mineraliza¢do inadequada de
dentes e dentina, e a vitamina E devido a oftalmoplegia (paralisia do nervo ocular) e a
arreflexia de muitos avaliados (DUARTE, 2007).

A hipovitaminose D também se faz presente em pacientes com ELA.
A privacao do banho de Sol no domicilio ou periodos prolongados de hospitalizacao,
associada a diminuicdo da ingestao alimentar, determinam esse quadro, elevando o
risco de osteoporose (SATO; KIKUYAMA; OIZUMI, 1997).

Alves (2007), afirma que o sistema neuroldgico precisa de boas gorduras
para funcionar e que a ingestédo de gorduras trans e 0s aditivos quimicos em excesso
intoxicam os neurdnios, comprometendo o desempenho cerebral, podendo causar
deméncia, déficit de atencéo, ansiedade e depresséo.

A pele dos doentes apresentou palidez e presenca de Dermatite seborreica
(dobras nasolabiais, bochechas, pescoco, perineo) em alguns membros,
caracteristico da deficiéncia de Vitaminas do complexo B (B6 e B12) e minerais como
0 Zinco e o Selénio, devido também a presenca de Neuropatia periférica e Irritabilidade
encontradas (KAMIMURA; SAMPAIO; CUPPARI, 2009).

Chudler (2008), confirma que os acidos graxos do tipo n-6, influenciam na
habilidade que os neurdnios tém de utilizar-se da glicose. Baixos niveis do tipo n-3
podem causar deficiéncias visuais e a sua auséncia pode causar problemas no
aprendizado, motor e motivagdo, além de afetar outros sistemas que fazem uso dos
neurotransmissores (dopamina e serotonina) no cortex frontal. Gomes (2008),

aconselha a ingestdo de vitamina B6 (feijao, lentilhas e fibras) para producédo de
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neurotransmissores responsaveis pela atencdo e diminuicdo da excitabilidade e de
Omega 3 para estimulacdo dos neurénios.

Algumas outras alteracdes bioquimicas estdo presentes nas doencas
neuromusculares, alteracdes essas que resultam em destruicdo muscular. Dentre
elas, observa-se alteragdes nos valores séricos de creatina, refletindo diretamente
sobre a sintese proteica e na excre¢do de creatina, enxofre, calcio, potassio,
magnésio e zinco. A progressiva atrofia muscular pode mascarar 0 aumento da
demanda metabdlica, caracteristica das doencas progressivas (KARSARSKIS;
NEVILLE, 1996).

Gomes (2008), chama a atencdo para os efeitos benéficos ao bom
funcionamento do cérebro, ofertado pelo consumo de alimentos antioxidantes e de cor
avermelhada, bem como das proteinas presentes no leite e nos ovos. Para Almeida e
Silva (2013), alimentos ricos em vitamina Bl reforcada com um bom aporte de
vitamina B12, sdo boas fontes que alimentam o cérebro. Sua caréncia faz com que se
acumulem substancias toxicas, que provocam lesdes no sistema nervoso.

A maioria dos pacientes relatou a presenca de boca seca com pouca
salivacdo, que é caracteristico de hipohidratacdo. No entando, alguns casos
apresentavam edemas em tecido subcutaneo (frio, mole e indolor, com cacifo ou néo
e de forma bilateral), devendo estas duas situagOes estarem relacionadas e/ou
associadas a um processo de desequilibrio osmolar gerado pelas desregulacdes dos
micronutrientes apresentadas (LAMEU, 2005).

A manutencao da alimentagao equilibrada, por via oral, torna-se um desafio
diante da disfagia de muitos pacientes, pois € uma das variaveis mais limitantes para
a manutencao desse processo. Nao € incomum encontrar desidratacao, infeccées do
trato urinario e obstipacéo, devido a inadequada ingestao de liquidos presentes em
pacientes com doencas neurodegenerativas (WELNETZ, 1990).

Habitos alimentares interferem diretamente na qualidade de vida do
individuo, no entanto o estudo de como a alimentacao afeta o cérebro é relativamente
novo. Atualmente, especialistas discutem a importancia da nutricdo cerebral, para
eles, segundo Diniz (2006), atentar a alimentagdo cerebral pode “desenvolver o
cérebro e suas plenas capacidades, corrigir desvios de inteligéncia, preveni-los e
aperfeicoa-los”, desta forma é possivel melhorar a qualidade de vida adicionando

nutrientes adequados ao desenvolvimento intelectual do individuo. Para regenerar e
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revigorar a condicdo mental é necessario adquirir um estilo de vida saudavel, que

inclui relaxamento, meditacao, exercicios e bom sono.

6.4.4 Avaliacdo antropométrica e de composicao corporal

A estimativa da composi¢cao corporal constitui uma importante etapa na
identificacdo de possiveis distarbios nutricionais e nas intervencdes dietética e
dietoterapica. Encontram-se disponiveis na literatura diferentes métodos para a
determinacdo da composi¢do corporal, desenvolvidos e validados em vérias
populacdes e com inumeras finalidades, no entanto o alto custo de obter essas
estimativas usando os métodos disponiveis, BIA, limitam a viabilidade de sua
utilizacéao rotineira na préatica clinica (COCETTI; CASTILHO; BARROS FILHO, 2009).

Segundo a classificagdo da Organizacdo Munidal da Saude (1995), os
valores de IMC entre 25 a 29,9 sdo considerados sobrepeso, com isso ambos 0s
grupos avaliados no presente estudo enquadram-se nessa variagcdo. Sendo que 0s
pacientes com AH apresentam um sobrepeso leve e os controles um estado de pré-
obesidade. Além disso, € importante lembrar que o tecido adiposo é metabolicamente
inativo e, por isso, contribui com um menor grau de gasto energético em repouso do
gue tecidos ndo gordurosos, como cérebro, musculo esquelético, coracdo e 6rgaos
viscerais, fazendo com que os pacientes com AH tenham uma TMB um pouco menor
gue os controles saudaveis, pois sua taxa de oxidacdo de gordura € maior. Assim, as
mudancas observadas correspondem as diferencas (n&o patolégicas) na composi¢cao
corporal em pacientes vs. controles, sendo especificas da doenca.

Tais dados sdo um reflexo da situacdo nutricional da populacéo brasileira,
onde mais da metade (55,7%) esta com indice de Massa Corporal acima do valor de
eutrofia e a obesidade atinge um a cada cinco brasileiros, segundo dados da Pesquisa de
Vigilancia de Fatores de Risco e Protecao para Doencas Cronicas por Inquérito Telefénico
(Vigitel) de 2017/2018 (BRASIL, 2017).

A alteracdo no estado nutricional modula a resposta inflamatéria, porque a
ingestdo de nutrientes interfere no equilibrio da resposta mediada por células que
também influencia na atividade pr6 e anti-inflamatéria, aumentando a secrecdo de
citocinas e de PCR (GRIMBLE; TAPPIA, 1998). A obesidade é considerada uma

doenca inflamatoria crénica de baixa intensidade, com aumento da infiltracdo e



99

acumulo de células de defesa, como os macrofagos no tecido adiposo (RAMALHO;
GUIMARAES, 2008).

No entanto, este quadro de excesso de peso e de gordura corporal €
raramente observado nos demais estudos antropométricos de pacientes com AH,
como mostra Meléndez, Paez e Ochoa (2019), ao avaliar o estado nutricional
antropométrico de dois pacientes colombianos com Niemann-Pick tipo C estavam
normais de acordo com classificacdo do IMC da OMS, apresentavam deplecéo de
massa magra (estimado por area muscular do braco) enquanto a reserva de massa
gordura (estimada pela dobra cutanea tricipital) foi encontrada diminuida. Em relacéo
ao consumo caldrico, a dieta contribuiu com 73,8 + 45,3 kcal/kg/dia.

Rangel et al. (2018), também encontraram escores normais de IMC na
maioria dos pacientes avaliados. Demonstrando que esta variacdo de resultados
antropométricos reflete a etiologia multifatorial desta sindrome.
No entanto, a fisiopatologia é mais complexa do que se pensava anteriormente, com
envolvimento de circuitos talamocorticais, provavelmente afetados em pacientes com
NPC (ASKENASY et al., 2015).

Outro fator importante é que estudos comprovam que a baixa renda familiar
esta associada a uma maior probabilidade de desenvolver obesidade, principalmente
devido ao acesso mais fécil a alimentos ricos em calorias vazias e ao aumento do
sedentarismo, decorrente da violéncia das cidades que leva as familias a terem mais
atividades de baixo gasto calorico, como assistindo televisdo, brincando ao
videogame, trabalhando com o computador ou nas redes sociais pelo celular
(BENTLEY; ORMEROD; RUCK, 2018).

A Taxa Metabodlica Basal (TMB) representa a maior parte do gasto
energético diario em humanos (50 a 70%) e € a quantidade de energia necessaria
para 0 corpo humano manter os processos fisiolégicos normais e a homeostase.
Esses processos incluem as fungbes cardiovasculares e respiratérias em repouso,
gastrointestinais e renais, a energia consumida pelo sistema nervoso central, a
homeostase celular e as demais reacfes bioquimicas envolvidas na manutencdo do
metabolismo basal (RUIZ et al., 2011). Ela é diretamente influenciada pela massa livre
de gordura, idade, sexo, composicao corporal e fatores genéticos. Outros processos
como a atividade do sistema nervoso, os horménios tireoidianos, o turnover proteico
e a bomba de sddio e potassio também contribuem para uma variacdo da TMB entre
os individuos (WEIJS et al., 2008).
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A diferenca de consumo alimentar entre casos e controles gera um acumulo
diario de 230kcal/dia que representa ~83.950 kcal/ano equivalente a ~ 9,5 quilograma
de massa gorda por ano, justificando assim as diferengcas de composicao corporal
encontradas. Desse modo, encontramos uma maior taxa metabdlica dos controles
saudaveis em relacdo aos casos, em torno de 100kcal. Ja Mahler et al., (2014) atraves
do método de calorimetria indireta que detectou uma diferenca proxima a nossa de
TMB de 145kcal, pois era maior para os pacientes do que os controles. Encontrando
uma diferenca de ~53.000 kcal/ano equivalente a ~6 quilograma de massa gorda por
ano.

Os dados de Souza (2012), corroboram com o do presente estudo, porém
ndo houve aumento da taxa metabdlica basal nos portadores de DMJ/SCAS3,
apresentando também uma diferenca de 131kcal menor para os casos (TMB = 1523
kcal) em relac&o aos controles (TMB = 1653 kcal). No entanto, este estudo achou uma
correlagcdo importante entre emagrecimento desses pacientes e o tamanho da
expansdo CAG.

Em outra condigdo causada pela deficiéncia da poliglutamina, como na
doenca de Huntington (DH), a perda de peso € um achado precoce e que inclusive
antecede o inicio dos sintomas neurologicos e psiquiatricos (PRATLEY et al., 2000).
Ha4 aumento da taxa metabdlica basal na DH, 0 que sugere um mecanismo
consumptivo ocorrendo o emagrecimento desses pacientes (GABA et al., 2005).

O peso corporal isoladamente ndo pode ser considerado um bom parametro
para avaliar o estado de saude ou o processo de emagrecimento — principalmente quando
se trata de pessoas acometidas por doencas neurolégicas. Isso porque o corpo humano
€ composto de diversos componentes, que tém diferentes pesos e ocupam diferentes
volumes. E o caso de 0ssos e 6rgéos. Outros, no entanto, alteram-se, como o peso de
gordura, de massa muscular e de liquidos. Isso tudo € influenciado diretamente pelo estilo

de vida da pessoa, e ai entra alimentacéo, pratica de exercicio fisico, sono, entre outros.

Pacientes com AH apresentam um maior percentual de musculo
esquelético (%ME) e um menor percentual de gordura corporal (%GC) quando
comparado aos controles, mas 0s nhiveis desta gordura no corpo estdo acima dos
padrdes de referéncia da OMS, que sdo entre 21 a 29% para mulheres na faixa etaria
do estudo. Por isso, revelando uma alteracao do estado metabdlico desses individuos,

pois por serem sedentarios e se alimentam de forma inadequada
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esperava-se esta maior probabilidade em acumulo da massa de gordura e de retencao de
liquido, gerando o quadro de excesso de peso descrito, no entanto, este cenario,
geralmente, associa-se a um baixo %ME em individuos metabolicamente estaveis, como
demonstrado pelos controles. Uma explicacéo plausivel para o fato € que os pacientes
possuem mais matéria-prima para o desenvolvimento muscular devido ao consumo
aumentado de proteinas de boa qualidade inferido através da aplicacdo do Recordatorio
Alimentar e também pelo fato de pacientes com AH apresentarem uma maior
guantidade de massa muscular devido a necessidade adaptativa para sustentar a
progressdo do movimento de marcha e o equilibrio corporal que demandam um maior
condicionamento fisico. Também podemos inferir que existe um estado catabdlico
cronicos nesses individuos, comprovado pelos valores de IMC, TMB e %GC inferiores
em relacdo aos controles, mas devido a uma alta ingestao calérica eles ndo chegam
ao baixo peso.

Essas adaptac6es ndo sdo uniformes e podem interferir no quadro clinico
da AH, por exemplo, por meio de uma co-contracdo excessiva e/ou prolongada que
pode prejudicar o desempenho funcional, além de provocar aumento do gasto
energético (MARI et al.,, 2014). O estudo de Markus, Tomikins e Stern (1993),
demonstrou que o gasto energético de repouso pode aumentar em 100% nos periodos
de rigidez muscular severa.

Outra alteracdo da composicéo corporal nas doencas cronicas decorre da
deposicdo da gordura entre as fibras musculares que pode levar a reducdo na
disponibilizagdo de energia para executar atividades como a caminhada. O excesso
de gordura corporal (GC) aumenta a secrecdo de citosinas pro-inflamatérias. Esse
estado inflamatorio crénico resulta no prejuizo da contracao das fibras musculares e,
consequentemente, leva a maiores dificuldades motoras, como a locomocgao
(BEAVERS et al., 2013; SANTILI et al., 2014).

Leite (2017), ao avaliar 46 pacientes com diagnéstico médico e genético de
SCA 3 e SCA 10, também encontrou um IMC de sobrepeso nos SCA 10, porém com
menor massa muscular neste grupo, ja as mulheres portadoras de SCA 3 possuem
menor quantidade de %GC e %ME do que as portadoras de SCA 10 e do que o grupo
controle. Os autores concluiram que a musculatura apresenta relagdo inversa com a
pontuacdo do SARA. Em nosso estudo, nao foi realizada esta correlacdo, pois é um

estudo caso-controle, com os controles ndo tendo avaliacdo neuroldgica.
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Outro fator relevante é que a reducdo da massa corporal frequentemente
agrava a evolucdo das doencas neurodegenerativas (AZIZ et al., 2008). Por outro
lado, ressalta-se um peso bastante superior observado nas 49 pacientes com SCA10,
cujas consequéncias podem ser pior na autonomia motora, levando ao sedentarismo
e a reducdo do tempo de exposicdo ao Sol (PETRONI et al., 2003).

Sabe-se de outras doencgas neurodegenerativas, como a esclerose lateral
amiotréfica (ELA) e a doenca de Huntington (DH), que a perda de peso pode ser
relevante para o prognéstico da doenca e que as contramedidas precoces podem
melhorar a qualidade de vida do paciente (MOCHEL et al., 2005). Como a SCA1, a
HD compreende um distarbio de expanséo de repeticdo trinucleotidica com base em
uma cadeia prolongada de poliglutamina em uma proteina mutada. A perda de peso
em pacientes em HD pode ser devido a um balanco energético negativo, que nao é
causado por dificuldades relacionadas a disfagia na ingestédo de alimentos (energia),
mas se origina da patologia genética da doenca (ROE; ROE, 1999).

A manutencdo do peso corporal requer equilibrio energético, ou seja, a
ingestdo de energia deve atender ao gasto de energia (termogénese induzida pela
dieta e atividade fisica). A ingestao alimentar diaria é calculada pelo Valor Energético
Total (VET). E o VET que expressa quantas calorias (em kcal) consumimos no dia.
Alimentos e bebidas fornecem a energia (em calorias) que pode ser metabolizada e
utilizada pelo corpo. Gorduras fornecem mais calorias que carboidratos e proteinas.
Sao 9kcal por grama no primeiro, enquanto os dois ultimos séo 4kcal por grama.

A energia excedente as demandas metabdlicas é a principal causa do
ganho de peso. O balanco positivo de energia favorece o armazenamento na forma
de gordura e é influenciado pela falta de atividade fisica e consumo excessivo de
calorias.Da mesma forma, o balanco energético negativo favorece a perda de peso
(KAPPAGODA; HYSON; AMSTERDAM, 2004).

Outro dado importante é a quantificacdo da Gordura Visceral (GV), que
apresentou valores normais para ambos os grupos demonstrando que os avaliados
apresentam um baixo risco para o desenvolvimento de doencas crbnicas nao
transmissiveis, dada a relacéo existente entre GV e doencas cardiovasculares (LEITE,
2000).

6.5 Relacéo entre aspectos clinicos e nutricionais



103

Até o presente conhecimento, este € o primeiro estudo brasileiro a
caracterizar o perfil nutricional de diferentes tipos de ataxias por heranca genética. Os
estudos anteriores eram transversais ou retrospectivos, tinham desenhos de caso-
controle e incluiam um pequeno nimero de pacientes, geralmente de apenas um tipo
de ataxia, principalmente sobre SCA 3. Aqui, faremos a associacdo IMC, Taxa
Metabdlica e SARA.

Quando buscamos correlacionar os achados clinicos com os nutricionais
encontramos maior frequéncia de: Obesidade em SCA 2; Sobrepeso em Ataxia de
Friedreich, Ataxia - apraxia oculomotora, tipo 2 e Ataxia-telangiectasia; Eutrofia em
Doenca de Niemann-Pick tipo C e Doencga de Gaucher; Desnutricdo em SCA 3. Esses
dados reforcam que cada uma dessas classes etioldgicas tem fendétipos complexos,
decorrentes de mecanismos fisiopatologicos diversos e de metabolismos celulares
muito particulares, exigindo manejos especificos para cada uma dessas mutacdes
genéticas. Outra explicacdo é que a idade, de inicio dos sintomas, também varia de
acordo com cada doenca, favorecendo um maior ganho de peso para aqueles que
cedo tiveram dificuldade na marcha, pois se deslocavam e, portanto, tinham menor
gasto energético.

N&o foi encontrado correlagdo estatistica entre o0 SARA e as variaveis TMB
e IMC, nem na média dos grupos, nem na andlise por cada subtipo separadamente.
No entanto, observamos que a SCA 2 apresentou os maiores valores de gravidade da
doenca e a Ataxia - apraxia oculomotora, tipo 2 os menores. As Taxas Metabdlicas
mais altas foram observadas nas Doengas de Niemann-Pick tipo C e de Friedreich.

Os achados de Sousa (2012), de Porto Alegre - RS, corroboram com nossa
pesquisa, pois o IMC de pacientes SCA 3 nao se correlacionou com a escala SARA,
mas se relacionou com o0 escore NESSCA (Escala De Avaliagdo Do
Comprometimento Neurolégico), isto €, hd uma tendéncia de que quanto maior o
escore na NESSCA, menor é o valor do IMC. Por isso, levanta-se a hipétese de que
a expansdo CAG pode produzir algum efeito no metabolismo celular extra-neuronal e
gue isso se relacionasse primariamente a perda de peso.

Quando realizada a comparacéo entre 0s grupos pela heranca genética
observamos que quanto maior a idade, maior o valor de SARA e menor € o IMC.
Portadores de Heranga Dominante obtiveram um maior valor de SARA e um menor

de IMC, em um menor tempo de duracdo da doenca, sendo verdadeiro o contrério
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para o grupo dos recessivos. Observamos, também, um estado de eutrofia e de alta
taxa metabdlica para ambos 0s grupos.

Ao separar os grupos pelo modo de heranca encontramos resultados mais
semelhantes aos demais estudos da éarea, provavelmente porque os achados
anteriores abordavam apenas uma classe etiolégica ou individuos de uma mesma
heranca, s6 dominantes ou sé recessivos, facilitando as associa¢cbes porque 0s
individuos apresentam caracteristicas fisiopatolégicas semelhantes.

Por exemplo, Diallo et al. (2017), encontraram associa¢éo entre o IMC e o
SARA em uma amostra de 384 pacientes da coorte prospectivo EUROSCA e
afirmaram que o declinio do indice de massa corporal esta relacionado a progressao
da doenca da ataxia espinocerebelosa em pacientes portadores de heranca
dominante [SCA1 (n = 80), SCA2 (n = 125), SCA3 (n = 105) ou SAC6 (n = 74)]. No
geral, o IMC diminuiu ao longo do tempo (-0,11 + 0,03 kg/ m 2 por década; P = 0,0009).
Os pacientes no grupo de IMC decrescente foram mais severamente afetados no
inicio do estudo, com escores mais altos de SARA e maior frequéncia de sinais de
nao ataxia (especialmente sintomas motores) em comparacdo com os dos outros
grupos. A perda de peso foi associada a uma progressao mais rapida da doenca (5,7
+ 0,7 pontos SARA por década; P = 0,036).

A explicacédo para este menor IMC de pacientes com Ataxia Hereditaria
Autossdmica Dominante (AHAD) é provavelmente devido ao aumento do estado
catabdlico. Mahler et al. (2014), demonstraram que pacientes com SCAL tiveram um
aumento de 22% no gasto de energia por quilograma de massa livre de gordura e um
aumento de 28% na oxidacdo de gordura em comparagcdo com o0s controles. Esse
estado catabdlico crescente pode estar relacionado a presenca de disfuncéo
autondmica, como sugerido na Doencga de Hustingson - DH (AZIZ et al., 2010).

Varios estudos relataram a presenca de disfuncdo autondmica em
pacientes com heranca dominante (SCA1, SCA2 e SCA3) sintométicos que podem
reduzir a atividade parassimpatica (NETRAVATHI et al., 2009).

Na esclerose lateral amiotréfica, o IMC mais baixo pode ser causado por
hipermetabolismo (PAGANONI et al., 2011). E provavel que oS mesmos mecanismos
estejam presentes em SCAl, SCA2 e SCA3. A maior prevaléncia de sinais
hipermotores, como distonia ou discinesia no grupo com diminui¢do do IMC, aponta

na mesma direcdo, porque esses sinais tém sido associados a alteracdes metabdlicas
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e perda de peso em outros disturbios, como a doenca de Parkinson (KASHIHARA,
2006).

Alteracdes no sistema insulina/fator de crescimento semelhante a insulina
- 1 estdo envolvidas como outro mecanismo para perda de peso em modelos animais
transgénicos e em dados de pacientes com SCA3, pois os oligbmeros causam
decréscimo no numero de receptores de insulina na superficie dos dendritos, gerando
aumentos de citocinas inflamatdrias e estresse oxidativo levando a um maior gasto
energético e consequente perda de peso (SAUTE et al., 2011; DUARTE-SILVA et al.,
2014). No entando, € interessante observar que a obesidade, tradicionalmente
associada ao guadro de resisténcia a acao da insulina
apresentou-se como consistente fator protetor contra o declinio cognitivo em estudos
com idosos, atribuido & acdo da leptina, um horménio produzido pelos adipdcitos que
teria atividade trofica para as conexdes do hipocampo (MOLONEY et al., 2010).

No estudo de coorte brasileiro, os pesquisadores observaram que o0s pacientes
com SCA3 tinham niveis reduzidos de insulina e que os niveis de insulina estavam
diretamente associados ao IMC (SAUTE et al., 2012). Resultados semelhantes foram
relatados na DH (AZIZ et al., 2008), mas n&o foram replicados em todos os estudos
em que, apesar da alta ingestéo calorica, ocorreu a perda de peso. Isso permitiu 0 uso
de um biomarcador de plasma para identificar os estagios iniciais da doenca
(MOCHEL et al., 2007).

Podemos observar também que as ataxias de heranga recessiva
apresentam um maior equilibrio dos dados, demonstrando uma maior estabilidade
celular. A tendéncia a perda de peso também é relatada neste grupo, por exemplo,
nos portadores de NPC a perda ocorre entre 16,10% - 75% dos avaliados (WRAITH
et al., 2010; PINEDA et al., 2009). Isso pode ocorrer por trés mecanismos basicos:
oferta reduzida de nutrientes/calorias; aumento da demanda metabdlica; perda
excessiva de nutrientes/calorias. E importante salientar que a mutacdo dessas
doencas nao sdo pontuais, ocorrem alteracées no mecanismo de reparacao génica,
gerando “imprinting” gendmico e um desequilibrio no padréo de metilagcdo, destes que
podem desregular a agdo de hormdnios e citocinas que controlam o apetite e os
processos digestivos e metabdlicos de um individuo em geral (TANG; HO, 2007).

Nota-se, portanto, que as alteracdes de peso dos pacientes com AHs séo
motivados por diversos mecanismos metabdlicos e que a adequacao do plano

alimentar juntamente com suplementacdao oral especifica e a avaliagdo antropométrica
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sistematica, séo fatores indispensaveis para terapia nutricional de individuos com esta
patologia. O estado nutricional destes pacientes deve ser avaliado frequentemente,
pois, a progressdo da doenca ocorre de forma rapida, implicando no progndstico da
doenca.

Confirmando que a avaliagdo do estado nutricional € de grande importancia
na pratica clinica, e esta deve fazer parte da rotina dos pacientes com AH, pois as
mudancas no estado nutricional podem ser muito rapidas devido as alteracdes
metabdlicas e perdas neuronais decorrentes da progressao da doenca, elevando o
risco dos pacientes regredirem seu quadro clinico e dificultando o tratamento. A
elaboracdo de um plano alimentar individualizado, de uma prescricdo de
suplementacao oral se necesséria e de mudancas na consisténcia dos alimentos, sédo
condutas importantes para a o manejo nutricional da doenca, na qual melhora a
gualidade de vida e o bem-estar do individuo.

O presente estudo teve algumas limitagdes, como o pequeno tamanho da
amostra, dificultando a deteccéo de diferencas entre subgrupos. Dados relatados aqui
revelam poucos pacientes com diagnoéstico confirmado, isso pode ser devido ao baixo
namero de testes genéticos para investigar formas recessivas de ataxia incluida no
estudo. Uma avaliagdo genética mais abrangente, incluindo o sequenciamento total
do exoma, poderia fornecer uma gama mais ampla de genes, aumentando,
consequentemente, o numero de pacientes com diagnostico especifico. Uma
abordagem alternativa poderia ser painéis genéticos abrangentes, o que poderia
reduzir custos em termos de reagentes e interpretacdo (SAUDI MENDELIOME
GROUP, 2015).

Ao longo dos anos, a caracterizacdo molecular de desordens neurolégicas
deixou de ser um interesse primario de pesquisa para a necessidade de um
diagnéstico clinico rpido com o objetivo de desenvolver terapias especificas
eficientes. Diagnosticando ataxia hereditaria em areas onde o diagndstico molecular
ndo é ainda amplamente disponivel continua sendo um desafio clinico. Apesar das
desvantagens descritas acima, 0s pacientes sem um diagnostico adequado existem
em todo o mundo, inclusive em areas carentes de recursos como a nossa. Portanto,
compartilhar experiéncias e estratégias pode ser esclarecedor para 0s centros
localizados nessas areas. O estabelecimento de trabalho cooperativo genético
internacional de grupos e testes genéticos econdmicos locais podem aumentar o

diagnostico das ataxias hereditarias em paises em desenvolvimento.
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Diante do exposto, este foi o primeiro estudo, de acordo com 0 Nnosso
conhecimento, com o objetivo de fornecer com acuracia o perfil nutricional dos
pacientes com ataxias hereditarias, por meio da realizacdo de varios métodos de
avaliacdo nutricional descritos na literatura. Além disso, utilizamos um grupo controle
devidamente pareado por idade, género e escolaridade, e correlacionamos o estado

nutricional também com aspectos clinicos e genéticos da doenca.
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7 CONCLUSAO

Pacientes com ataxia hereditaria e controles saudaveis foram
diagnosticados com sobrepeso, apresentando alto percentual de gordura corporal e
valores normais de musculo esquelético, com controles apresentando uma taxa
metabdlica basal mais acelerada e um maior consumo calorico.

A maioria dos participantes de ambos os grupos eram mulheres jovens
casadas, com escolaridade de até 15 anos, renda de mais de um salario minimo que
ndo faziam uso de bebidas alcodlicas ou fumo. Os pacientes com AH foram
classificados na maioria como sedentérios e os controles como ativos. Verificamos
gue a ocorréncia de Ataxias Hereditarias prejudica a qualidade de vida dos individuos
acometidos, apresentando maiores insatisfacdes quanto aos dominios fisico e social.

O numero de pacientes com heranca recessiva foi maior que o de
dominantes, com destaque para os portadores da Doenca de Niemann Pick tipo C e
Apraxia Oculomotora tipo 2. A pontuacdo da SARA apresentou maior gravidade
naqueles com ataxia por heranca genética dominante.

Pacientes apresentavam significativamente maior alteracéo de peso do que
controles saudaveis, além de alteracao na ingestdo alimentar, com ambos 0s grupos
possuindo um alto consumo de alimentos industrializados, agucarados e com excesso
de gordura. Com isso, 0 exame fisico nutricional dos pacientes apresentou alteracao
em todos os parametros avaliados (cabelos quebradicos e facil de arrancar; unhas
com listas hemorrdgicas; pele pélida e com dermatite seborreica; boca seca e com
pouca salivacdo e com alguns casos apresentavam edemas em tecido subcutaneo),
comprovando um estado de caréncia nutricional decorrentes da ma ingestao
alimentar.

Quando relacionados os aspectos clinicos e nutricionais ndo foi encontrado
correlagdo estatistica entre 0 SARA e as variaveis TMB e IMC, nem na média dos
grupos, nem na analise por cada subtipo separadamente. No entanto, quanto maior a

idade, maior o valor de SARA e menor é o IMC.
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APENDICE A - TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO E
TERMO DE ASSENTIMENTO DO MENOR DO PACIENTE (TCLE)

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE)

Iniciais do Sujeito de Pesquisa:

Nome do Registro da Pesquisa: Ataxias hereditarias e sua associacdo com o perfil
nutricional, sociodemografico, neurogenético e qualidade de vida dos pacientes.
Patrocinador: Sem patrocinador

Numero do Termo de Consentimento:

Duracédo planejada do Registro da Pesquisa: 6 meses.

Pesquisadora: Camila Gonc¢alves Monteiro Carvalho INVESTIGADOR PRINCIPAL
Orientador: Prof. Dr. Pedro Braga Neto

NUMERO DE TELEFONE: (85) 33668163 / (85) 3101-3160

Enderecos:

AMBULATORIO DE NEUROGENETICA

HOSPITAL UNIVERSTARIO WALTER CANTIDIO

FACULDADE DE MEDICINA - UNIVERSIDADE FEERAL DO CEARA

Rua Capitédo Francisco Pedro, 1290, térreo, Rodolfo Tedfilo Fortaleza, Telefone:
(85)33668344.

AMBULATORIO DE NEUROLOGIA GERAL

HOSPITAL GERAL DE FORTALEZA

Rua Avila Goulart, 900, térreo, Papicu, Fortaleza-CE

Data do Protocolo: Versao 11 de Outubro de 2018

CARO PARTICIPANTE DA PESQUISA:

INTRODUCAO

Vocé foi convidado(a) para ser voluntario(a) de uma pesquisa clinica intitulada:
“PERFIL NUTRICIONAL DE PACIENTES COM ATAXIA HEREDITARIA: correlacéo
com variaveis sociodemograficas, estilo de vida, neuroldgicas e genéticas”. Antes que
vocé decida participar ou ndo como voluntario(a) nesta pesquisa, é importante que
vocé leia com cuidado este formulario e compreenda por que a pesquisa esta sendo
feita, o que ela envolvera, como sua participacédo podera ajuda-lo(a), quaisquer riscos
potenciais a vocé e o que € esperado de vocé durante a pesquisa.

Esse termo € chamado de Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, uma vez que
vocé deve tomar uma decisdo voluntaria para participar nesta pesquisa somente
depois que vocé ler e entender este documento. Este termo de consentimento pode
conter palavras que vocé ndo entenda. Se vocé tiver alguma duvida em relagdo a
pesquisa, deve contactar o seu médico da pesquisa para esclarecimentos adicionais.
SEUS DIREITOS

Sua decisao para participar desta pesquisa  Rubrica do pesuisador:
é totalmente voluntaria. Se vocé decidir ndo

participar do estudo, isso ndo causara Rubrica do paciente:
nenhum prejuizo nem perda dos beneficios
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aos quais vocé teria direito. A sua participacdo pode também ser interrompida a
gualquer momento por vocé mesmo(a). Em qualquer caso, vocé nao sera
penalizado(a). Seus tratamentos atuais ou futuros n&o serdo afetados.

Se vocé concordar em participar do estudo como voluntério(a), sera solicitado que
vocé assine e date duas vias do termo de consentimento. Uma via ficara para nosso
registro e a outra via ficard com vocé.

OBJETIVO DA PESQUISA

Descrever o perfil nutricional dos pacientes com ataxias hereditarias
acompanhados em 2 centros de referéncia do SUS na regido de Fortaleza e
correlacionar os dados com variaveis sociodemogréficas, estilo de vida,
neuroldgicas e genéticas.

DADOS COLETADOS

O estudo coletara informacfes sobre pacientes com diagnéstico dessas doencas,
independentemente de como eles estejam sendo tratados.

Os dados coletados incluirdo informacfes médicas registradas antes e durante este
estudo, e de suas Vvisitas futuras ao seu médico. Como este é um Registro de coleta
de informacdes, o seu meédico atendera vocé da mesma maneira que ele/ela faria se
vocé néo fizesse parte do programa do Registro.
Os seguintes dados seréo coletados durante o estudo:
e Aplicacdo de questionario sociodemografico
e Obtencao do seu historico de estilo de vida (Aplicagdo do WHOQOL-Bref)
e Avaliacdo Clinica Neuroldgica (Aplicacdo da Escala Sara)
e Avaliacdo Clinica Nutricional (Exame Fisico, Avaliacdo Subjetiva Global e
Questionario de Frequéncia Alimentar).
e Avaliacdo Antropométrica (afericdo do peso, altura, circunferéncias e dobras
cutaneas)
e Aplicagbes de questionarios e avaliages deverdo durar cerca de 1 a 2 horas.

RISCOS E BENEFICIOS

Ao participar deste estudo vocé terda o mesmo cuidado que vocé receberia se vocé
nao estivesse participando neste programa de pesquisa. Embora este estudo tenha
sido classificado como de pequeno risco, ainda pode haver alguns riscos fisicos, que
na eventualidade de dano de qualquer natureza, o pesquisador do estudo sera
responsavel em  dar-lhe  assisténcia enquanto for necessario. A equipe
multiprofissional do estudo, fara todos os esfor¢os para minimizar os riscos potenciais.
Com relacéo aos riscos fisicos, a avaliacdo nutricional ndo utiliza nenhum material
perfurocortante, ndo havendo risco fisico. Caso isso ocorra, 0 pesquisador assegurara
o tratamento integral para resolver essas complicacdes. A aplicacao de questionarios
e avaliacdo médica e nutricional podem gerar desconforto e cansago devido ao maior
tempo de avaliacdo (1 a 2 horas de duracao).

Este estudo poderd ajudar a tracar o perfil nutricional dos pacientes portadores deste
tipo de doenca genética. A coleta de dados podera aumentar os conhecimentos sobre
esta doenca e o0 seu tratamento,
beneficiando toda uma equipe
multiprofissional e pacientes. Rubrica do paciente:

Rubrica do pesuisador:
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CUSTOS E COMPENSACOES

N&o havera compensacao financeira pela sua participacao no estudo. Vocé néao tera
nenhum gasto para participar deste Registro. Vocé néo sera cobrado(a) de nenhum
servigo profissional e procedimentos realizados como parte deste Registro.

AO ASSINAR O TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Se vocé aceitar em contribuir com seus dados para o estudo, serd solicitado a sua
assinatura no Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. Ao assinar este
documento vocé dara a permissdo para que seus dados de registro médico e
nutricional sejam utilizados para o presente estudo.

Caso alguma mudanca significativa seja feita no desenho ou conducéo deste estudo,
vocé sera informado(a) e questionado(a) por um consentimento continuado. O Comité
de Etica em Pesquisa do Hospital Geral de Fortaleza - aprovou este estudo de registro
a ser conduzido no hospital.

PARTICIPACAO VOLUNTARIA E DIREITO DE ENCERRAR A PARTICIPACAO

A sua participacdo neste estudo é voluntaria e vocé pode interromper a pesquisa a
qualquer momento ao informar seu medico. Se vocé fizer isso, sua participagdo na
pesquisa se encerrara e a equipe do Registro vai parar de coletar informagdes sobre
vocé. A sua recusa em participar da pesquisa ndo acarretara nenhum prejuizo seu no
acompanhamento médico no servico.

Os dados da pesquisa coletados antes da sua retirada podem ainda ser processados
juntamente com outros dados coletados como parte do Registro, a fim de manter a
integridade cientifica da pesquisa.

Vocé deve perguntar a equipe multiprofissional da pesquisa se tiver alguma davida
sobre a coleta e uso de suas informacoes.

CONTATO

Em caso de duvidas sobre qualquer aspecto da pesquisa, vocé podera entrar em
contato com os pesquisadores por telefone (85 - 988188751) ou no endereco
Departamento de Medicina Clinica - Rua Prof. Costa Mendes, 1608 - 4° andar - Rodolfo
Teofilo - CEP 60430-14- Fortaleza — CE. Podera também entrar em contato por email:
camila_gmonteiro9@hotmail.com.

Em caso de alguma dendncia, reclamacdo ou questdo relacionada a ética em
pesquisa, vocé poderd entrar em contato com o Comité de Etica em Pesquisa do
Hospital Universitario Walter Cantidio localizado na Rua Capitdo Francisco Pedro,
1290, térreo, Rodolfo Tedfilo Fortaleza. Tel: (85) 992674630

Rubrica do pesuisador:

Rubrica do paciente:
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CONSENTIMENTO PARA PARTICIPAR DA PESQUISA

Li e compreendi as informagdes apresentadas neste documento e tive a oportunidade
de esclarecer minhas duvidas com o médico. Todas as questdes que eu tinha foram
respondidas de maneira satisfatéria e eu tive tempo suficiente para refletir sobre as
informacdes antes de decidir em participar deste Registro.

Declaro receber neste ato uma das duas vias deste documento, datada e assinada
por mim e pelo Pesquisador Responsavel.

Fortaleza, de de 20

Assinatura do paciente ou responsavel legal

Ou

Digital do paciente ou responsavel legal

Assinatura do pesquisador

Rubrica do pesuisador:

Rubrica do paciente:
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TERMO DE ASSENTIMENTO DO MENOR

Vocé esta sendo convidado(a) a participar da pesquisa intitulada Ataxias
hereditarias e sua associacdo com o perfil nutricional, sociodemogréfico,
neurogenético e qualidade de vida dos pacientes. Seus pais permitiram que vocé
participe. Queremos entender um pouco mais sobre os pacientes com quadro de
doencas neurogenéticas. Para isso, precisamos aplicar um questionario com
perguntas a respeito dos sintomas da doenca, caracteristicas clinicas como idade de
inicio dos sintomas, histéria familiar, exame fisico neurolégico e nutricional,
guestionario de frequéncia alimentar e avaliacao nutricional poderao durar cerca de 1
a 2 horas. A sua participacdo ndo é obrigatéria. A qualquer momento vocé pode
desistir de participar e retirar seu consentimento. Sua recusa ndo trar& nenhum
prejuizo em sua relacdo com o pesquisador ou hospital em que vocé é atendido(a).

Os riscos relacionados a pesquisa estdo relacionados ao desconforto ou
cansaco na coleta dos dados. N6s nos responsabilizaremos por qualquer complicacéo
gue venha acontecer. Os beneficios da pesquisa sdo potencialmente grandes, pois
conseguiremos entender um pouco mais a sua doenca. Ninguém sabera que vocé
esta participando da pesquisa, ndo falaremos a outras pessoas, nem daremos a
estranhos as informagdes que vocé nos der. Serd garantido sigilo absoluto na
pesquisa. Os resultados da pesquisa vao ser publicados, mas sem identificar as
criancas que participaram da pesquisa. Quando terminarmos, vamos explicar os
resultados da pesquisa. Se vocé tiver alguma duvida, vocé pode perguntar aos
pesquisadores Pedro Braga Neto ou Camila Gongalves Monteiro Carvalho.

Endereco do responsavel pela pesquisa:

Nome: Pedro Braga Neto

Instituicdo Principal: Hospital Universitario Walter Cantidio
Endereco: Departamento de Medicina Clinica - Rua Prof. Costa Mendes,1608 - 4°
andar - Rodolfo Tedfilo - CEP 60430-14- Fortaleza — CE .

Podera também entrar em contato por email: pbraganeto@ufc.br

Telefone para contato: (85)988188751

Eu aceito participar da pesquisa
“PERFIL NUTRICIONAL DE PACIENTES COM ATAXIA HEREDITARIA: correlagdo
com variaveis sociodemograficas, estilo de vida, neurolégicas e genéticas”. Entendi
as coisas ruins e as coisas boas que pode me acontecer. Entendi que posso dizer
“sim” e participar, mas que, a qualquer momento, posso dizer “ndo” e desistir que
ninguém vai ficar furioso. Os pesquisadores tiraram minhas davidas e conversaram
com 0s meus responsaveis. Recebi uma copia deste termo de assentimento e li e
concordo em participar da pesquisa.

Assinatura do Menor

Assinatura do responsavel pela pesquisa
Ou
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Digital do paciente ou responséavel legal
Rubrica do pesuisador:

Fortaleza, de de

Rubrica do paciente:

APENDICE B - TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO E
TERMO DE ASSENTIMENTO DO MENOR DO CONTROLE (TCLE)

Iniciais do Sujeito de Pesquisa:

Nome do Registro da Pesquisa: Ataxias hereditarias e sua associacdo com o perfil
nutricional, sociodemografico, neurogenético e qualidade de vida dos pacientes.
Patrocinador: Sem patrocinador

Numero do Termo de Consentimento:

Duracéo planejada do Registro da Pesquisa: 6 meses

Pesquisadora: Camila Gongalves Monteiro Carvalho

Orientador: Prof. Dr. Pedro Braga Neto

NUMERO DE TELEFONE: (85) 33668163 / (85) 3101-3160

Enderecos:

AMBULATORIO DE NEUROGENETICA

HOSPITAL UNIVERSTARIO WALTER CANTIDIO

FACULDADE DE MEDICINA - UNIVERSIDADE FEERAL DO CEARA

Rua Capitdo Francisco Pedro, 1290, térreo, Rodolfo Teofilo Fortaleza, Telefone:
(85)33668344.

AMBULATORIO DE NEUROLOGIA GERAL

HOSPITAL GERAL DE FORTALEZA

Rua Avila Goulart, 900, térreo, Papicu, Fortaleza-CE

Data do Protocolo: Versédo 06 de Setembro de 2019

CARO PARTICIPANTE DA PESQUISA:

INTRODUCAO

Vocé foi convidado(a) para ser voluntario(a) de uma pesquisa clinica intitulada:
“Ataxias hereditarias e sua associacdo com o perfil nutricional, sociodemogréfico,
neurogenético e qualidade de vida dos pacientes”.

Antes que vocé decida participar ou ndo como voluntario(a) nesta pesquisa, é
importante que vocé leia com cuidado este formulario e compreenda por que a
pesquisa estd sendo feita, o que ela envolvera, como sua participagdo podera
ajuda-lo(a), quaisquer riscos potenciais a vocé e o que é esperado de vocé durante a
pesquisa.

Este termo é chamado de Termo de Consentimento Livre e Esclarecido uma vez que
vocé deve tomar uma decisdo voluntaria para participar nesta pesquisa somente
depois que vocé ler e entender este documento. Esse termo de consentimento pode
conter palavras que vocé ndo entenda. Se vocé tiver alguma davida em relacdo a
pesquisa, deve entrar em contato com seu médico da pesquisa para esclarecimentos
adicionais.

SEUS DIREITOS
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Sua deciséo para participar nesta pesquisa
é totalmente voluntaria. Se vocé decidir ndo
participar do estudo, isso ndo causarda Rubrica do paciente:
nenhum prejuizo nem perda dos beneficios

aos quais vocé teria direito. A sua participacdo pode também ser interrompida a
gualquer momento por vocé mesmo(a). Em qualquer caso, vocé ndo sera
penalizado(a). Seus tratamentos atuais ou futuros nao seréo afetados.

Se vocé concordar em participar do estudo como voluntério(a), sera solicitado que
vocé assine e date duas vias do termo de consentimento. Uma via ficara para nosso
registro e a outra via ficard com vocé.

Rubrica do pesuisador:

OBJETIVO DA PESQUISA

Analisar a associacdo entre os diferentes tipos de ataxias hereditarias e as
caracteristicas nutricionais, sociodemograficas, neurogenéticas e a qualidade de
vida dos portadores.

DADOS COLETADOS

O estudo coletara informacdes sobre pessoas sem o diagndéstico de Ataxia Hereditaria
— Grupo Controle.
Os seguintes dados seréo coletados durante o estudo:
e Aplicagcdo de questionario sociodemografico.
e Obtencao do seu historico de estilo de vida (Aplicagdo do WHOQOL-Bref)
e Avaliacdo Nutricional (Exame Fisico, Avaliagdo Subjetiva Global e Recordatério
Alimentar).
e Avaliacdo Antropométrica (afericdo do peso, altura, circunferéncias e
bioimpedancia)
e Aplicacbes de questionarios e avaliagdes deverao durar cerca de 40 minutos.

RISCOS E BENEFICIOS

Ao participar deste estudo vocé terd 0 mesmo cuidado que vocé receberia se vocé
nao estivesse participando neste programa de pesquisa. Embora este estudo tenha
sido classificado como de pequeno risco, ainda pode haver risco de constrangimento
devido a aplicacdo dos questiondrios sobre as caracteristicas sociodemograficas,
sobre a qualidade de vida e sobre a frequéncia alimentar. Como também podem gerar
desconforto e cansago devido ao maior tempo de aplicagdo dos mesmo
(40 minutos de duracdo). No entanto, tais riscos serdo minimizados, pois 0S
atendimentos serdo realizados de forma individualizada e por uma profissional
gualificada que evitara eventualidade de dano de qualquer natureza, o pesquisador
do estudo sera responsavel em dar-lhe assisténcia enquanto for necessario.

Este estudo poderéa ajudar a avaliar o perfil nutricional, sociodemografico e a qualidade
de vida de pessoas com e sem o diagnéstico de Ataxia Hereditaria. A coleta de dados
podera aumentar 0s conhecimentos sobre esta doenca e o seu tratamento,
beneficiando toda uma equipe multiprofissional e paciente.
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Rubrica do pesuisador:

Rubrica do paciente:

CUSTOS E COMPENSACOES

N&o havera compensacao financeira pela sua participacdo no estudo. Vocé néao tera
nenhum gasto para participar deste Registro. Sua participagdo ocorrerd& em uma
melhor data previamente marcado entre vocé e a equipe multidisciplinar da pesquisa
qgue ira Ihe atender. Vocé nao sera cobrado(a) de nenhum servico profissional e
procedimentos realizados como parte deste Registro.

AO ASSINAR O TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Se vocé aceitar em contribuir com seus dados para o estudo, sera solicitado a sua
assinatura no Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. Ao assinar esse
documento vocé dara a permissao para que seus dados de registro médico e
nutricional sejam utilizados para o presente estudo.

Caso alguma mudanca significativa seja feita no desenho ou conducéo deste estudo,
vocé sera informado e questionado por um consentimento continuado. O Comité de
Etica em Pesquisa do Hospital Universitario Walter Cantidio aprovou este estudo de
registro a ser conduzido no hospital.

PARTICIPACAO VOLUNTARIA E DIREITO DE ENCERRAR A PARTICIPACAO

A sua participacdo neste estudo é voluntaria e vocé pode interromper a pesquisa a
gualquer momento ao informar a equipe que ira lhe atender. Se vocé fizer isso, sua
participagdo na pesquisa se encerrara e a equipe do Registro vai parar de coletar
informacfes sobre vocé. A sua recusa em participar da pesquisa ndo acarretara
nenhum prejuizo para vocé.

Os dados da pesquisa coletados antes da sua retirada podem ainda ser processados
juntamente com outros dados coletados como parte do Registro, a fim de manter a
integridade cientifica da pesquisa.

Vocé deve perguntar a equipe multiprofissional da pesquisa se tiver alguma duavida
sobre a coleta e uso de suas informacgoes.

CONTATO

Em caso de duvidas sobre qualquer aspecto da pesquisa, vocé podera entrar em
contato com os pesquisadores por telefone (85 - 988188751) ou no endereco
Departamento de Medicina Clinica - Rua Prof. Costa Mendes,1608 - 4° andar - Rodolfo
Teofilo - CEP 60430-14- Fortaleza — CE. Podera também entrar em contato por email:
camila_gmonteiro9@hotmail.com.

Em caso de alguma denuncia, reclamacdo ou questdo relacionada a ética em
pesquisa, vocé podera entrar em contato com o Comité de Etica em Pesquisa do
Hospital Universitario Walter Cantidio localizado na Rua Capitdo Francisco Pedro,
1290, térreo, Rodolfo Tedfilo Fortaleza. Tel: (85) 992674630 e (85) 33668589.
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Rubrica do pesuisador:

Rubrica do paciente:

CONSENTIMENTO PARA PARTICIPAR DA PESQUISA

Li e compreendi as informac0es apresentadas neste documento e tive a oportunidade
de esclarecer minhas duvidas com o médico. Todas as questdes que eu tinha foram
respondidas de maneira satisfatéria e eu tive tempo suficiente para refletir sobre as
informacdes antes de decidir em participar deste Registro.

Declaro receber neste ato uma das duas vias deste documento, datada e assinada
por mim e pelo Pesquisador Responsavel.

Fortaleza, de de 20 .

Assinatura do paciente ou responsével legal

Ou

Digital do paciente ou responsavel legal :

Assinatura do pesquisador
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Rubrica do pesuisador:

Rubrica do paciente:

TERMO DE ASSENTIMENTO DO MENOR

Vocé estd sendo convidado(a) a participar da pesquisa intitulada “Ataxias
hereditarias e sua associacdo com o perfil nutricional, sociodemogréfico,
neurogenético e qualidade de vida dos pacientes”. Seus pais permitiram que vocé
participe. Queremos entender um pouco mais sobre aquelas pessoas que nao
possuem o diagnéstico da doenca. Para isso, precisamos aplicar um questionario
com perguntas a respeito das condi¢cdes que vocé vive, sobre sua rotina de exercicios,
sobre sua frequéncia alimentar e realizar uma avaliag&o nutricional que poderao durar
até 40 minutos. A sua participacao nao € obrigatoéria. A qualquer momento vocé pode
desistir de participar e retirar seu consentimento. Sua recusa nao trard nenhum
prejuizo em sua relacdo com o pesquisador ou hospital em que vocé esta sendo
atendido(a).

Os riscos relacionados a pesquisa estdo relacionados ao desconforto ou
cansaco na coleta dos dados. Nés nos responsabilizaremos por qualquer complicacao
gue venha acontecer. Os beneficios da pesquisa sdo potencialmente grandes, pois
conseguiremos entender um pouco mais sobre as diferencas entre pessoas com e
sem a ataxia hereditaria. Ninguém sabera que vocé esta participando da pesquisa,
nao falaremos a outras pessoas, nem daremos a estranhos as informacdes que vocé
nos der. Seré garantido sigilo absoluto na pesquisa. Os resultados da pesquisa vao
ser publicados, mas sem identificar as criangas que participaram da pesquisa. Quando
terminarmos, vamos explicar os resultados da pesquisa. Se vocé tiver alguma duvida,
vocé pode perguntar aos pesquisadores Pedro Braga Neto ou Camila Gongalves
Monteiro Carvalho.

Endereco do responsavel pela pesquisa:

Nome: Camila Gongalves Monteiro Carvalho

Instituicdo Principal: Hospital Universitario Walter Cantidio
Endereco: Departamento de Medicina Clinica - Rua Prof. Costa Mendes, 1608 - 4°
andar - Rodolfo Tedfilo - CEP 60430-14- Fortaleza - CE .

Podera também entrar em contato por email: camila_gmonteiro9@ hotmail.com
Telefone para contato: (85)988188751

Eu aceito participar da pesquisa "
Ataxias hereditarias e sua associacao com o perfil nutricional, sociodemografico,
neurogenético e qualidade de vida dos pacientes".

Entendi as coisas ruins e as coisas boas que pode me acontecer. Entendi que posso
dizer “sim” e participar, mas que, a qualquer momento, posso
dizer “ndo” e desistir que ninguém vai ficar furioso. Os
pesquisadores tiraram minhas davidas e conversaram com 0s
meus responsaveis. Recebi uma copia deste termo de
assentimento e li e concordo em participar da pesquisa.
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Assinatura do Menor

Assinatura do responséavel pela pesquisa

Ou
Digital do paciente ou responsével legal:
Fortaleza de de Rubrica do pesuisador:

APENDICE C - FICHA DE AVALIACAO . 4o paciente:
DEMOGRAFICA, SOCIOECONOMICA E DE ESTILO DE VIDA

Data do atendimento / /_
NOME COMPLETO:
DataNasc.. /[ ldade: Sexo: Raga :
Endereco: N°
Bairro: CEP: - Cidade : UF
Tel.:( ) Outros contatos
Cidade do nascimento: Estado:
Zona: (U) Urbana (R) Rural Tempo de residéncia: anos

Situacédo conjugal:(IBGE/2000)

(1) Casada/ Consensual (2) Separada/Divorciada/Desquitada
(3) Solteira (4) Viava

Escolaridade: (IBGE/2014-INCA/2014)

(1) N&o alfabetizada

(2) Alfabetizada/Alfabetizacéo de adultos

(3) Fundamental 1/ 1-4% Ano

(4) Fundamental 11/ 5-9% Ano

(5) Ensino Médio Completo

(6) Superior/ Superior mestrado/ Superior doutorado
Ocupacao Atual: Renda liquida mensal: N°
de membros da familia residindo na mesma casa:

FICHA DE AVALIAGAO DO ESTILO DE VIDA

1) INGERI BEBIDAS ALCOOLICAS

()Sim () Néo () Ja utilizou.

Bebida Inicio Término Tempo Quantidade/Recipiente Frequéncia
Pinga ( ) copo ( ) garrafa ( )dia( )sem.( )més

Cerveja () copo ( ) garrafa ( ) lata ( )dia( )sem.( )més
Martini ( ) copo ( ) garrafa ( )dia( )sem.( )més

Campari ( ) copo ( ) garrafa ( )dia( )sem.( )més

Vinho ( ) copo ( ) garrafa ( )dia( )sem.()més

Outros () copo () garrafa ( )dia( )sem.()més

2) HABITO DE FUMAR

Ja fumou?

( )Sim( ) Nao

Inicio: Término: Cigarros/dia? Tipo cigarro: () Filtro ( ) sem filtro ()
Fumo/rolo




APENDICE D - FICHA DE AVALIACAO CLINICA NEUROLOGICA

QUEIXA PRINCIPAL:

HDA:

ISDA:

ANTECEDENTES PATOLOGICOS:

MEDICACOES:

ANTECEDENTES FAMILIARES
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HEREDOGRAMA:

EXAME FiSICO GERAL
PA FC
Geral

EXAME NEUROLOGICO
Atitude/ Facies:

Minimental : ( )
Marcha

Toénus/Trofismo:

Manobras deficitarias:
MMSS

Ml
Forca:

Movimentos involuntarios:

Reflexos superficiais:

Reflexos axiais da face:

Reflexos tendinosos profundos
Sensibilidade
Superficial:

Profunda:

Coordenacéo:

Nervos cranianos

Fundo de olho:

Sinais meningeos:

Hipoteses diagndsticas
1.

2.

3

Exames realizados:
Resultados de testes genéticos:
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Conduta
Atendido por: CRM:
APENDICE E - Ficha de avalia¢&o nutricional
NUumero:
SEXO: IDADE DATA DA AVALIACAO:

1. EXAME FiSICO

RESULTADO | PELE | CABELO | MUCOSAS | UNHAS | DENTES | EDEMAS
COM _
ALTERAGAO

SEM
ALTERAGAO

2. AVALIACAO ANTROPOMETRICA

MASSA CORPORAL (kg): Peso mais adequado (kg): () Idem atual
ESTATURA: 1 2 3 RESULTADO
(cm)

Bioimpedancia

Resultado

INDICES RESULTADO CLASSIFICACAO

indice de Massa Corporal:

(IMC: kg/m2)

Relacdo Cintura-Quadril:

(RCQ)

Densidade Corporal (m/v):

Porcentagem Gordura (% G):

indice de Muscularidade (IM):

indice de Conicidade (IC)

Somatorio 8 Dobras Cutaneas

OBSERVACAO:
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ANEXO 1 - ATIVIDADE FiSICA (QUESTIONARIO INTERNACIONAL DE
ATIVIDADE FiSICA - IPAQ)

la Em quantos dias da ultima semana vocé CAMINHOU por pelo menos 10 minutos continuos em
casa ou no trabalho, como forma de transporte para ir de um lugar para outro, por lazer, por prazer ou
como forma de exercicio?

dias por SEMANA () Nenhum

1b Nos dias em que vocé caminhou por pelo menos 10 minutos continuos quanto tempo no total vocé
gastou caminhando por dia?

horas: Minutos:

2a. Em quantos dias da ultima semana, vocé realizou atividades MODERADAS por pelo menos 10
minutos continuos, como por exemplo pedalar leve na bicicleta, nadar, dancgar, fazer ginastica aerébica
leve, jogar volei recreativo, carregar pesos leves, fazer servicos domésticos na casa, no quintal ou no
jardim como varrer, aspirar, cuidar do jardim, ou qualquer atividade que fez aumentar moderadamente
sua respiracao ou batimentos do coracdo (POR FAVOR NAO INCLUA CAMINHADA)

dias por SEMANA () Nenhum

2b. Nos dias em que vocé fez essas atividades moderadas por pelo menos 10 minutos continuos,
guanto tempo no total vocé gastou fazendo essas atividades por dia?

horas: Minutos:

3a Em quantos dias da ultima semana vocé realizou atividades VIGOROSAS por pelo menos 10
minutos continuos, como por exemplo correr, fazer ginastica aerébica, jogar futebol, pedalar rapido na
bicicleta, jogar basquete, fazer servicos domésticos pesados em casa, no quintal ou cavoucar no jardim,
carregar pesos elevados ou qualquer atividade que fez aumentar MUITO sua respiracao ou batimentos
do coragéo.

dias por SEMANA () Nenhum

3b Nos dias em que vocé fez essas atividades vigorosas por pelo menos 10 minutos continuos quanto
tempo no total vocé gastou fazendo essas atividades por dia?

horas: Minutos:

Estas Ultimas questfes sao sobre o tempo que vocé permanece sentado, todo dia, no trabalho, na
escola ou faculdade, em casa e durante seu tempo livre. Isto inclui o tempo sentado estudando, sentado
enguanto descansa, fazendo licdo de casa visitando um amigo, lendo, sentado ou deitado assistindo
TV. Nao inclua o tempo gasto sentando durante o transporte em dnibus, trem, metrd ou carro.

4a. Quanto tempo no total vocé gasta sentado durante um dia de semana?

horas minutos

4b. Quanto tempo no total vocé gasta sentado durante em um dia de final de
semana?

horas minutos
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ANEXO 2 - Verséao abreviada em portugués do instrumento de avaliacao de
gualidade de vida da organizacdo mundial de saude (WHOQOL-BREF)

Instrucoes

Este questionario € sobre como voeé se sente a respeito de sua qualidade de vida, saide e
outras areas de sua vida. Por favor, responda a todas as questdes . Se vocé nfio tem
certeza sobre que resposta dar em uma questio, por favor. escolha entre as alternativas a
que lhe parece mais apropriada. Esta, muitas vezes. podera ser sua primeira escolha,

Por favor, tenha em mente seus valores, aspiragdes. prazeres e preocupagdes. Nos
estamos perguntando o que vocé acha de sua vida, tomando como referéncia as  duas
ultimas semanas. Por exemplo. pensando nas ultimas duas semanas, uma questio
poderia ser:

nada | muito meédio | mutto | completamente
pouco

Lh

Vocé recebe dos outros o apoto de que 1 2 3 4
necessita?

Voeé deve circular o nimero que melhor corresponde ao quanto vocé recebe dos outros o
apoio de que necessita nestas ultimas duas semanas. Portanto, vocé deve cieular o
mimero 4 se voeé receben "muito" apoio como abatxo.

nada | muito médio | muite | completamente
pouco
Vocé recebe dos outros o apoio de que 1 2 3 4 5
necessita?

Vocé deve circular o nimero 1 se voeé nio recebeu "nada” de apoio.



Por favor, leia cada questiio, veja o que vocé acha e circule no nimero e Ihe parece a melhor resposta.
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muito i N m boa muito
num nem boa boa
1 Como voce avaliaria sua qualidade de 1 2 3 4 5
vida?
muito insatisfeito nem satisfeito satisfeito muito
insatisfeito nem insatisfeito satisfeit
0
2 | Quao safisfeito(a) voce esta 1 2 3 4 5
cof a sua sande?

As questdes seguintes sdo sobre o quanto voce tem sentido algumas coisas nas ulfimas duas semanas.

nada nmito mais ou bastant extremamente
pouco MEenos e
3 | Em que medida vocé acha que sua dor 1 2 3 4 5
(fisica) impede vocé de fazer o que vocé
precisa?
4 | O quanto voce precisa de algum 1 2 3 4 3
tratamento médico para levar sua vida
diaria?
5 | O quanto voce aproveita a vida? 1 2 3 4 3
6 | Em que medida vocé acha que a sua vida 1 2 3 4 3
tem sentido?
7 | O quanto vocé consegue se concentrar? 1 2 3 4 3
§ | Qudo seguro(a) voce se senfe em sua vida 1 2 3 4 3
diaria?
9 | Quio saudavel é o seu ambiente fisico 1 2 3 4 5
(clima, barulho, poluigdo, atrativos)?

certas coisas nestas nltimas duas semanas.

As questdes seguintes perguntam sobre quio completamente

voceé tem sentido ou € capaz de fazer

nada | mmito meédio muito | completamente
pouco

10 | Vocé tem energia suficiente para seu dia-a-dia? 2 3 4
11 | Vocé e capaz de aceifar sua aparéncia fisica? 2 3 4
12 | Vocé tem dinheiro suficiente para satisfazer suas 2 3 4

necessidades?
13 | Qudo disponiveis para voceé estio as " 3 4

informacdes que precisa no seu dia-a-dia? -
14 | Em que medida vocé tem oporfunidades de 2 3 4

attvidade de lazer?
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As guestdes seguintes perguntam sobre  qudo bem ou satisfeito vocé se sentiu a respeito de virios
aspectos de sua vida nas ultimas duas semanas.
mito num nem num bom muifo
mum nem bom bom
15 | Quio bem vocé € capaz de se locomover? 1 2 3 4 5
Ty insatisfiite nem satisfedtn satisfeito TN
insatisfeiin e meafisfeiio satisfaito
16 | Qudo satisfeito(a) vocé estd com o seu 1 2 3 4 5
sono?
17 | Qudo satisfeito(a) vocé estd com sua 1 2 3 4 5
capacidade de desempenhar as atividades
do seu dia-a-dia?
18 | Quado satisfeito(a) voce esta com sua 1 2 3 4 5
capacidade para o trabalho?
19 | Qudo satisfeito(a) voce esta consigo 1 2 3 4 5
mesmo?
20 | Quao satisfeito(a) voce esta com suas 1 2 3 4 5
relagdes pessoais (amigos, parentes,
conhecidos, colegas)?
21 | Quio satisfeito(a) vocé estd com sua vida 1 2 3 4 5
sexual?
22 | Quio satisfeito(a) vocé estd com o apoio 1 2 3 4 5
que vocé recebe de seus amigos?
23 | Quio satisfeito(a) vocé estd com as 1 2 3 4 5
condigdes do local onde mora?
24 | Quio satisfeito(a) vocé estd com o seu 1 2 3 4 5
acesso aos servigos de satde?
25 | Quio satisfeito(a) vocé esti com o seu 1 2 3 4 5
meto de transporte?
As questdes seguintes referem-sea  com que freqiiéncia  vocé sentiu ou experimentou certas coisas nas
ultimas duas semanas.
i
26 | Com que fregiiéncia vocé tem 2 3 4 5

sentimentos negativos tais como mau
humeor, desespero. ansiedade.
depressdo?

Alguém lhe ajudou a preencher este questiondrioT ...

Vocé tem algum comentario sobre o questionirio?

OBRIGADO PELA SUA COLABORACAO
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ANEXO 3 - ESCALA PARA AVALIACAO E GRADUACAO DE ATAXIA (SARA)

1) Marcha
O paciente é solicitado (1) a andar em uma distancia segura paralela a uma parede e dar uma
meia-volta (meia volta para direcao oposta da marcha) e (2) andar tandem (pé-ante-pé) sem apoio.

0 Normal, sem dificuldade para andar, virar-se ou andar na posi¢ao tandem (até um erro aceito)

1 Discretas dificuldades, somente visiveis quando anda 10 passos consecutivos na posi¢cdo tandem

2 Claramente anormal, marcha na posi¢éo tandem impossivel com 10 ou mais passsos

3 Consideravelmente cambaleante, dificuldades na meia-volta, mas ainda sem apoio

4 Marcadamente cambaleante, necessitando de apoio intermitente da parede

5 Gravemente cambaleante, apoio permanente com uma bengala ou apoio leve de um braco

6 Marcha > 10m somente possivel com apoio forte (2 bengalas especiais ou um andador ou um
acompanhante)

7 Marcha < 10m somente possivel com apoio forte (2 bengalas especiais ou um andador ou um
acompanhante)

8 Incapaz de andar mesmo com apoio

Pontuacéo:

2) Postura

O paciente é solicitado a permanecer (1) na posi¢do natural, (2) com os pés juntos e em paralelo
(deddes juntos) e (3) em tandem (ambos os pés em uma linha, sem espaco entre os tornozelos e os
dedos). Deve-se retirar os sapatos e olhos permanecerem abertos. Para cada condicéo, trés tentativas
sdo permitidas. A melhor resposta é considerada.

0 Normal, consegue permanecer em pé na posi¢do tandem por > 10s

1 Capaz de permanecer em pé com 0s pés juntos sem desvios, mas ndo na posicao de tandem por >10s
2 Capaz de permanecer em pé com 0s pés juntos por >10s, mas somente com desvios

3 Capaz de permanecer em pé por > 10s sem apoio na posi¢ao natural, mas ndo com 0s pés juntos

4 Capaz de permanecer em pé por > 10s na posicdo natural somente com apoio intermitente

5 Capaz de permanecer em pé por >10s na posicao natural somente com apoio constante de um braco
6 Incapaz de permanecer em pé por > 10s mesmo com apoio constante de um braco

Pontuacéo:
3) Sentar

O paciente é solicitado a sentar na cama de exame sem apoio dos pés, olhos abertos e bracgos
esticados na frente.

0 Normal, sem dificuldades em sentar > 10s

1 Discretas dificuldades, desvios leves

2 Desvios constantes, mas capaz de sentar > 10s sem apoio
3 Capaz de sentar > 10s somente com apoio intermitente

4 Incapaz de sentar > 10s sem um apoio constante

Pontuacéo:
4) Desordens da fala

A fala é avaliada durante uma conversag¢ao normal

0 Normal

1 Sugestivo de alteracdo na fala

2 Alteragdo na fala, mas facil de entender

3 Ocasionalmente palavras dificeis de entender
4 Muitas palavras dificeis de entender

5 Somente palavras isoladas compreensiveis

6 Fala initeligivel / anartria
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Pontuacéo:

5) Perseguicao do dedo
Cada lado avaliado isoladamente

O paciente permanece confortavelmente sentado. Se necessario, é permitido o apoio dos pés e do
tronco. O examinador senta em frente do paciente e realizar 5 movimentos consecutivos inesperados
e rapidos de apontar em um plano frontal, a mais ou menos 50% do alcance do paciente. Os
movimentos deverdo ter uma amplitude de 30cm e uma frequéncia de 1 movimento a cada 2 segundos.
O paciente ¢ solicitado a seguir os movimentos com o index, 0 mais preciso e rapido possivel. E
considerada a execug¢édo dos 3 Ultimos movimentos.

0 Auséncia de dismetria

1 Dismetria, ndo atingir ou ultrapassar o alvo < 5cm
2 Dismetria, ndo atingir ou ultrapassar o alvo < 15cm
3 Dismetria, ndo atingir ou ultrapassar o alvo > 15cm
4 Incapaz de realizar os 5 movimentos

Pontuacao direito: Pontuacéo esquerdo:
Média dos dois lados (D + E /2):

6) Teste index-nariz

Cada lado avaliado isoladamente

O paciente permanece confortavelmente sentado. Se necessario, € permitido o apoio dos pés e do
tronco. E solicitado que o paciente aponte repetidamente seu index em seu nariz para o dedo do
examinador, que esta a cerca de 90% do alcance do paciente. Os movimentos s&o realizados a uma
velocidade moderada. A execuc¢do do movimento é graduada de acordo com a amplitude do tremor de
acao.

0 Auséncia de tremor

1 Tremor com uma amplitude < 2cm

2 Tremor com uma amplitude < 5cm

3 Tremor com uma amplitude > 5cm

4 Incapaz de realizar os 5 movimentos

Pontuacéo direito: Pontuacédo esquerdo:
Média dos dois lados (D + E /2):

7) Movimentos alternantes e rapidos da méo

Cada lado avaliado isoladamente

O paciente deve permanecer confortavelmente sentado. Se necessario, € permitido o apoio dos pés e
do tronco. E solicitado que o paciente realize 10 ciclos com alternacio pronagdo e supinagio em suas
coxas 0s mais rapido e preciso possivel. O movimento € demonstrado ao paciente ha aproximadamente
10 ciclos em 7 segundos. O tempo exato para execu¢do do movimento devera ser obtido.

0 Normal, sem irregularidades (realiza <10s)

1 Discretamente irregualr (realiza <10s)

2 Claramente irregular, dificil de distinguir movimentos individuais ou interrup¢fes relevantes, mas
realiza <10s

3 Muito irregular, dificil de distinguir movimentos individuais ou interrup¢ées relevantes, realiza > 10s
4 Incapaz de completer 10 ciclos

Pontuacéo direito: Pontuacédo esquerdo:

Média dos dois lados (D + E /2):

8) Calcanhar-joelho

Cada lado avaliado isoladamente

O paciente deita na cama de exame, sem conseguir visualizar suas pernas. E solicitado que levante
uma perna, aponte com o calcanhar no outro joelho, deslize pela tibia até o tornozelo e retorne a perna
em repouso na cama. A tarefa é realizada 3 vezes. O movimento de deslizamento deverd ser feito em
1s. Se o paciente deslizar sem o contato com a tibia em todas as trés tentativas, gradue como 4.
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0 Normal

1 Discretamente anormal, contato com a tibia mantido

2 Claramente anormal, saida da tibia mais do que 3 vezes durante 3 ciclos
3 Gravemente anormal, saida da tibia 4 ou mais vezes durante 3 ciclos

4 Incapaz de realizar a tarefa

Pontuacdo direito: Pontuacédo esquerdo:
Média dos dois lados (D + E /2):

TOTAL:

ANEXO 4 - AVALIACAO SUBJETIVA GLOBAL

(Selecione a categoria apropriada com um X ou entre com valor numeérico onde
indicado por “#)



A. Historia

1. Alteracdo no peso

Perda total nos ultimos 6 meses: total = # kg; % perda =

#

Alteracdo nas ultimas duas semanas: aumento sem alteracao
diminuicao.

2.Alteragcdo naingestao alimentar
sem alteracéo
alterada duracéo = # semanas.
tipo:
dieta solida sub-6tima
dieta liqguida completa
liquidos hipocaldricos

inanicao.

3. Sintomas gastrintestinais (que persistam por > 2 semanas)
nenhum nausea vomitos diarréia
anorexia disfagia.

4. Capacidade funcional
sem disfuncéo (capacidade completa)

disfuncao duragédo = # semanas.
tipo:

trabalho sub-6timo

ambulatério

acamado.

5. Doenca e sua relacdo com necessidades nutricionais
Diagnéstico priméario
(especificar)
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Demanda metabdlica (stress):
sem stress
baixo stress
stress moderado
stress elevado
B.Exame Fisico (para cada categoria, especificar: 0 = normal, 1+ = leve, 2+ =
moderada, 3+ = grave).
#  perda de gordura subcutanea (triceps, torax)
#  perda muscular (quadriceps, deltéide)
#  edematornozelo
#  edema sacral
#  ascite
C. Avaliacao subjetiva global (selecione uma)
A = bem nutrido
B = moderadamente (ou suspeita de ser) desnutrido
C = gravemente desnutrido

ANEXO 5 — Recordatério de 24 horas

ANEXO 5 - RECORDATORIO DE 24H

NUMERO:




DIA DA SEMANA:

ENTREVSITADOR:
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REFEICAO/HORARIO

ALIMENTO

QUANTIDADE/MEDIDA
CASEIRA




ANEXO 5 — PARECER DOS COMITES DE ETICA

UFC - HOSPITAL
UNIVERSITARIO WALTER W
CANTIDIO DA UNIVERSIDADE
FEDERAL DO CEARA / HUWC -
UFC

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP
Elaborado pela Instituicao Coparticipante

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA
Titulo da Pesquisa: ATAXIAS HEREDITARIAS E SUA ASSOCIAGAO COM O PERFIL NUTRICIONAL,

SOCIODEMOGRAFICO, NEUROGENETICO E QUALIDADE DE VIDA DOS
Pesquisador: PEDRO BRAGA NETO
Area Tematica:
Versao: 2
CAAE: 04351318.5.3001.5045
Instituicao Proponente: Universidade Federal do Ceara/HOSPITAL UNIVERSITARIO WALTER
Patrocinador Principal: Financiamento Proprio

DADOS DO PARECER
Numero do Parecer: 3.617.029

Apresentacao do Projeto:

Projeto em Coparticipa¢ao com o Hospital Geral de Fortaleza.

Contexto: Os distirbios neurolégicos decorrentes das lesdes no sistema nervoso demonstram
consequéncias no estado nutricional de acordo com a localizacdo atingida, afetando por vezes as
capacidades fisicas e cognitivas necessarias para uma nutricdo adequada. As ataxias hereditarias
compreendem um amplo espectro de distirbios neurodegenerativos geneticamente determinados, com
ataxia progressiva como o sintoma proeminente. O estudo tera um delineamento epidemiologico do tipo
observacional caso-controle, de carater quantitativo. A pesquisa sera realizada no Ambulatério de
Neurologia do Hospital Geral de Fortaleza e no Ambulatério de Neurogenética do Hospital Universitario
Walter Cantidio, localizados no Municipio de Fortaleza-Ceara, que recebem pacientes de varias regides do
Estado e do Pais. A populagao sera distinta em dois grupos. O primeiro (grupo caso) sera constituido por
pacientes com diagnéstico de ataxia hereditaria e o segundo (grupo controle) com individuos sem doengas
neurologicas. A populacéo é finita, em torno de 80 pacientes casos e serao pareados igual nimero para 0s
controles. Para coleta de dados, serao utilizados seis fichas de avaliagao: Avaliagao Sociodemogréfica
Avaliagao da Qualidade de Vida, incluindo o instrumento o IPAQ e o WHOQOL-Bref, Avaliagao Clinica
Neurolégica, incluindo a aplica¢ao da escala Sara, Avaliagao Clinica

Endereco: Rua Capitac Francisco Pedro,1290

Bairro: RodolfoTedfilo CEP: 60.430-370
UF: CE Municipio: FORTALEZA
Telefone: (85)3366-8589 Fax: (85)99267-4630 E-mail: cephuwc@® huwc.ufc.br
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UFC - HOSPITAL
UNIVERSITARIO WALTER W
CANTIDIO DA UNIVERSIDADE
FEDERAL DO CEARA / HUWC -
UFC

Continuagio do Parecer: 3.617.029
Nutricional, composta pelo Projeto em Coparticipagao com o Hospital Geral de Fortaleza.

Contexto: Os disturbios neurolégicos decorrentes das lesées no sistema nervoso demonstram
consequéncias no estado nutricional de acordo com a localizagao atingida, afetando por vezes as
capacidades fisicas e cognitivas necessarias para uma nutricdo adequada. As ataxias hereditarias
compreendem um amplo espectro de distirbios neurodegenerativos geneticamente determinados, com
ataxia progressiva como o sintora proeminente. O estudo tera um delineamento epidemiolégico do tipo
observacional caso-controle, de carater quantitativo. A pesquisa sera realizada no Ambulatério de
Neurologia do Hospital Geral de Fortaleza e no Ambulatério de Neurogenética do Hospital Universitario
Walter Cantidio, localizados no Municipio de Fortaleza-Ceara, que recebem pacientes de varias regides do
Estado e do Pais. A populagéo sera distinta em dois grupos. O primeiro (grupo caso) sera constituido por
pacientes com diagnoéstico de ataxia hereditaria e o segundo (grupo controle) com individuos sem doengas
neurolégicas. A populagao é finita, em torno de 80 pacientes casos e seréo pareados igual nimero para 0s
controles. Para coleta de dados, serdo utilizados seis fichas de avaliagao: Avaliagao Sociodemografica
Avaliagao da Qualidade de Vida, incluindo o instrumento o IPAQ e o WHOQOL-Bref, Avaliagao Clinica
Neurolégica, incluindo a aplicagao da escala Sara, Avaliagao Clinica Nutricional, composta pela avaliagao
Subjetiva Global; Avaliagao do Consumo Alimentar, composta por Recordatério de 24 horas e Avaliacao
Antropométrica, composta pela afericao do peso, altura, circunferéncias e bioimpedancia.

- Critério de Inclusao:

idade a partir de 16 anos, possuir consultas agendadas no periodo da coleta de dados do estudo e
diagnéstico molecular prévio para ataxia hereditaria (somente grupo caso).

Orgamento de R$ 1.508,50 financiamento proprio

Objetivo da Pesquisa:

Objetivo Primario: Analisar a associagao entre os diferentes tipos de ataxias hereditarias e as caracteristicas
nutricionais, sociodemograficas, neurogenéticas e a qualidade de vida dos portadores.

Objetivo Secundario:

« Descrever o perfil nutricional dos pacientes com ataxias hereditarias: avaliagao clinica,

Endereco: Rua Capitdo Francisco Pedro.1290

Bairro: RodolfoTedfilo CEP: 60.430-370
UF: CE Municipio: FORTALEZA
Telefone: (85)3366-8589 Fax: (85)99267-4630 E-mail: cephuwc®huwe.ufc br
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UFC - HOSPITAL
UNIVERSITARIO WALTER %&m
CANTIDIO DA UNIVERSIDADE
FEDERAL DO CEARA / HUWC -
UFC

Continuagdo do Parecer: 3.617.029

questionario quantitativo de frequéncia alimentar e avaliagcao antropométrica (peso, altura, IMC, relacao da
circunferéncia cintura/quadril e bioimpedancia).

« Correlacionar variaveis sociodemograficas (Sexo, Idade, Renda, Escolaridade, Estado Civil, etc), qualidade
de vida (Pratica de Atividade Fica, Tabagismo, Alcoolismo e WHOQOL-Bref), clinica neurologica (Escala
Sara) e genética (teste genético) com os tipos de ataxias hereditarias.

« Correlacionar as medidas nutricionais com os dominios de qualidade de vida dos individuos com Ataxias
Hereditarias

Avaliacao dos Riscos e Beneficios:

Ao participar desse estudo vocé tera o mesmo cuidado que vocé receberia se vocé nao estivesse
participando neste programa de pesquisa. Embora este estudo tenha sido classificada como de pequeno
risco, ainda pode haver risco de constrangimento devido & aplicagao dos questionarios sobre as
caracteristicas sociodemograficas, sobre a qualidade de vida e sobre a freqiiéncia alimentar. Como também
podem gerar desconforto e cansaco devido ao maior tempo de aplicacac dos mesmo (1 hora de duragao).
No entanto, tais riscos serao minimizados pois os atendimentos serao realizados de forma individualizada e
por uma profissional qualificada que evitara eventualidade de dano de qualquer natureza, o pesquisador do
estudo sera responsavel em dar-lhe assisténcia enquanto for necessario.

Este estudo podera ajudar a tragar o perfil nutricional dos pacientes portadores deste tipo de doenga
genética. A coleta de dados podera aumentar os conhecimentos sobre esta doenca e o seu tratamento,
beneficiando toda uma equipe multiprofissional e paciente.

estao de acordo com a RES 466/12

Comentarios e Consideracoes sobre a Pesquisa:

Pesquisa exequivel.

Consideracoes sobre os Termos de apresentacao obrigatoria:
Pesquisador anexou termos obrigatorios para apreciagao ética.

Recomendacoes:

Sem recomendacoes.

Conclusoes ou Pendéncias e Lista de Inadequacoes:

Apés atendimento das pendéncias descritas em parecer anterior (Parecer n° 3551336), a pesquisa esta
adequada do ponto de vista ético.

Endereco: Rua Capitao Francisco Pedro,1290

Bairro: RodolfoTedfllo CEP: 0.430-370
UF: CE Municipio: FORTALEZA
Telefone: (85)3366-8589 Fax: (85)99267-4630 E-mail: cephuwc@huwc.ufc.br
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UFC - HOSPITAL
UNIVERSITARIO WALTER W
CANTIDIO DA UNIVERSIDADE
FEDERAL DO CEARA / HUWC -
UFC

Continuagdo do Parecer: 3.617.029

Consideragoes Finais a critério do CEP:
Apresentar relatorios parciais (semestral) e final a este CEP.

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situagao
Informagbes Basicas|PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_P | 12/09/2019 Aceito
do Projeto ROJETO_1396223.pdf 15:05:45
Recurso Anexado |00_Carta_de_Encaminhamento_modelo| 12/09/2019 |PEDRO BRAGA Aceito

isador doc 15:05:08 INETO
Outros Projetocronograma.pdf 12/09/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
14:59:08 |NETO
Outros tclemodificado.pdf 12/09/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
09:40:27 INETO
Projeto Detalhado / | projeto.pdtf 07/06/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
Brochura 09:10:12 |NETO
| Investigador = -
Outros Carta_de_Encaminhamento_ao_CEP.pd| 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
{ 21:32:32 INETO
Outros Termo_de_compromisso_prontuarios.pd| 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
{ 21:30:39 |NETO
Outros Declaracao_fiel_depositario.pdf 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
21:29:23 INETO
Outros Declaracao_de_concordancia.pdf 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
21:27:00 INETO
Outros Carta_Anuencia.pdf 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
21:26:28 INETO
Outros Autorizacao_Chefia.pdf 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
21:19:53 INETO
TCLE / Termos de | TCLE.pdf 12/12/2018 |llvana Lima Verde Aceito
Assentimento / 08:45.00 |Gomes
Justificativa de
| Auséncia
Brochura Pesquisa |2.pdf 11/12/2018 |PEDRO BRAGA Aceito
04:48:25 INETO
TCLE / Termos de | 1.pdf 11/12/2018 |PEDRO BRAGA Aceito
Assentimento / 04:48:.04 |NETO
Justificativa de
| Auséncia
Situagao do Parecer:

Enderego: Rua Capitdo Francisco Pedro,1290

Bairro: RodolfoTedfilo CEP: 60.430-370
UF: CE Municipio: FORTALEZA
Telefone: (85)3366-8589 Fax: (85)99267-4630 E-mail: cephuwc®huwe.ufc.br
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UFC - HOSPITAL

UNI)/ERSITARIO WALTER W
CANTIDIO DA UNIVERSIDADE

FEDERAL DO CEARA / HUWC -
UFC
Aprovado
Necessita Apreciacao da CONEP:
Nao

FORTALEZA, 02 de Outubro de 2019

Assinado por:

Maria de Fatima de Souza
(Coordenador(a))

Endereco: Rua Capitac Francisco Pedro,1290
Bairro: RodolfoTedfilo

UF: CE Municipio: FORTALEZA
Telefone: (85)3366-8589 Fax: (85)99267-4630

CEP: 60.430-370

E-mail: cephuwc® huwc.ufc.br
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HOSPITAL GERAL DE W
FORTALEZA/SUS
PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DA EMENDA
Titulo da Pesquisa: ATAXIAS HEREDITARIAS E SUA ASSOCIAQAO COM O PERFIL NUTRICIONAL,

SOCIODEMOGRAFICO, NEUROGENETICO E QUALIDADE DE VIDA DOS
Pesquisador: PEDRO BRAGA NETO
Area Temitica:
Versio: 2
CAAE: 04351318.5.0000.5040

Instituicao Proponente: Hospital Geral de Fortaleza/SUS
Patrocinador Principal: Financiamento Proprio

DADOS DO PARECER

Numero do Parecer: 3.449.502

Apresentacao do Projeto:

Emenda para incluséo de no centro coparticipante.

Os distarbios neurologicos decorrentes das lesdes no sistema nervoso demonstram consequéncias no
estado nutricional de acordo com a localizagao atingida, afetando por vezes as capacidades fisicas e
cognitivas necessarias para uma nutricao adequada. As ataxias hereditarias compreendem um amplo
espectro de distirbios neurodegenerativos geneticamente determinados, com ataxia progressiva como o
sintoma proeminente.O estudo tera um delineamento epidemiolégico do tipo observacional caso-controle, de
carater quantitativo. A pesquisa sera realizada no Ambulatério de Neurologia do Hospital Geral de Fortaleza
@ no Ambulatério de Neurogenética do Hospital Universitario Walter Cantidio, localizados no Municipio de
Fortaleza-Ceara, que recebem pacientes de varias regioes do Estado e do Pais.A populagao sera distinta
em dois grupos. O primeiro (grupo caso) sera constituido por pacientes com diagnostico de ataxia
hereditaria e o segundo (grupo controle) com individuos sem doencas neurologicas. A populagao é finita, em
torno de 80 pacientes casos e serao pareados igual niGmero para os controles.Para coleta de dados, serao
utilizados seis fichas de avaliacao: Avaliagao Sociodemografica Avaliagao da Qualidade de Vida, incluindo o
instrumento o IPAQ e o WHOQOL-Bref, Avaliagao Clinica Neurologica, incluindo a aplicacao da escala Sara,
Avaliacao Clinica Nutricional, composta pela Avaliacao Subjetiva Global; Avaliacao do Consumo Alimentar,
composta por Recordatoério de 24 horas e Avaliagao Antropométrica, composta pela afericao do peso, altura,
curcunferéncias e bioimpedancia.

Endereco: Rua Avila Goulart, n® 900

Bairro: Papicu CEP: §0.155-290
UF: CE Municipio: FORTALEZA
Telefone: (85)3101-7078 Fax: (85)3101-3163 E-mail: cephgt.ce@gmail.com
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HOSPITAL GERAL DE
FORTALEZA/SUS
Continuagdo do Parecer: 3.449.502

Critério de Inclusao:

idade a partir de 16 anos, possuir consultas agendadas no periodo da coleta de dados do estudo e
diagnostico molecular prévio para ataxia hereditaria (somente grupo caso).

Critério de Exclusao:

Serao excluidos de ambos 0s grupos aqueles que possuam consanguinidade com os participantes e que
nao se alimentem pela via orofaringea, ou seja, pacientes dependente de alimentacao enteral ou parenteral.
Coleta dos dados agosto a dezembro de 2019 no projeto detalhado da UFC. Na emenda consta 11/01/19 a
31/0719.

Objetivo da Pesquisa:

Objetivo Primario:

Analisar a associagdo entre os diferentes tipos de ataxias hereditarias e as caracteristicas nutricionais,
sociodemograficas, neurogenéticas e a qualidade de vida dos portadores.

Obijetivo Secundario:

- Descrever o perfil nutricional dos pacientes com ataxias hereditarias: avaliagcao clinica, questionario
quantitativo de freqiéncia alimentar e avaliacao antropométrica (peso, altura, IMC, relagao da circunferéncia
cintura/quadril e bioimpedancia).

- Correlacionar variaveis sociodemograficas (Sexo, Idade, Renda, Escolaridade, Estado Civil, etc), qualidade
de vida (Pratica de Atividade Fica, Tabagismo, Alcoolismo e WHOQOL-Bref), clinica neurolégica (Escala
Sara) e genética (teste genético) com os tipos de ataxias hereditarias.

= Correlacionar as medidas nutricionais com os dominios de qualidade de vida dos individuos com Ataxias
Hereditarias.

Avaliagao dos Riscos e Beneficios:

Riscos:

Os riscos relacionados a pesquisa estao relacionados ao desconforto ou cansago na coleta dos dados.
Beneficios:

Os beneficios da pesquisa sdo potencialmente grandes, pois conseguiremos entender um pouco mais a
ataxia hereditaria.

Comentarios e Consideracoes sobre a Pesquisa:
Emenda para Inclusdo de coparticipante.
Centro incluido: Universidade Federal do Ceara/HOSPITAL UNIVERSITARIO WALTER CANTIDIO

Endereco: Rua Avila Goulart, n° 900

Bairro: Papict CEP: §0.155-290
UF: CE Municipio: FORTALEZA
Telefone: (85)3101-7078 Fax: (85)3101-3163 E-mail: cephgf.ce@gmail.com

Pagra 02de 04

161



HOSPITAL GERAL DE
FORTALEZA/SUS

Continuaghio do Parecer: 3.449 502

Nome do responsavel:

Renan Magalhaes Montenegro Jinior

Consideracdes sobre os Termos de apresentacao obrigatéria:

Apresentou:

Carta_de_Encaminhamento_ao_CEP.pdf
Termo_de_compromisso_prontuarios. pdf
Declaracao_fiel_depositario.pdf
Declaracao_de_concordancia.pdf

Carta_Anuencia.pdf
Autorizacao_Chefia.pd!

Recomendacodes:

Pesquisador necessita rever a data de coleta dos dados do projeto e das informagoes basica.
Conclusdes ou Pendéncias e Lista de Inadequacgdes:

Emenda aprovada

Consideracoes Finais a critério do CEP:

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Endereco: Rua Avila Goulart, n* 900

Bairro: Papicu
UF: CE
Telefone: (85)3101-7078

CEP: 60.155-200

Municiplo: FORTALEZA

Fax: (85)3101-3163

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situacao
Informagoes Basicas|PB_INFORMACOES_BASICAS_ 129025 07/06/2019 Aceito
|do Projeto 6 E1.pdf 09:11:.06
Projeto Detalhado / | projeto.pdf 07/06/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
Brochura 09:10:12 |NETO
Investigador
Outros Carta_de_Encaminhamento_ao_CEP.pd| 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
1 21:32:32 INETO
Outros Termo_de_compromisso_prontuarios.pd| 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
! 21:30:39 INETO
Outros Declaracao_fiel_depositario.pdf 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
21:29:23 |NETO
Outros Declaracao_de_concordancia.pdf 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
21:27:00 INETO
Outros Carta_Anuencia.pdf 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
21:26: INETO
Outros Autorizacao_Chefia.pdf 18/03/2019 |PEDRO BRAGA Aceito
21:19:53 |NETO
TCLE /Termosde |TCLE.pdf 12/12/2018 |livana Lima Verde Aceito
| Assentimento / 08:45:00 |Gomes

E-mail: cephgt.ce®@gmail.com
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HOSPITAL GERAL DE Plataoforma
FORTALEZA/SUS
Continuagao do Parecer: 3 449 502
Justificativa de TCLE.pdf 12/12/2018 |llvana Lima Verde Aceito
Auséncia 08:45:00 |Gomes
Brochura Pesquisa |2.pdf 11/12/2018 |PEDRO BRAGA Aceito
04:48:25 |INETO
TCLE /Termosde |1.pdf 11/12/2018 |PEDRO BRAGA Aceito
Assentimento / 04:48:04 |NETO
Justificativa de
Auséncia
Folha de Rosto SEAP.pdf 11/12/2018 |PEDRO BRAGA Aceito
03:07:58 |NETO
Situacao do Parecer:
Aprovado
Necessita Apreciacao da CONEP:
Nao

FORTALEZA, 11 de Julho de 2019

Endereco: Rua Avila Goulart, n° 900

Bairro: Papicu
UF: CE
Telefone: (85)3101-7078

Fax:

Assinado por:
livana Lima Verde Gomes
(Coordenador(a))

CEP: 60.155-290

Municipio: FORTALEZA

(85)3101-3163

E-mail: cephgf.ce@gmail.com
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