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APRESENTAGAO

A obra “Discursos, Saberes e Praticas da Enfermagem” aborda uma série de
estudos realizados na area da Enfermagem, sendo suas publicacdes realizadas
pela Atena Editora. Em sua totalidade estd composta por 6 volumes, sendo eles
classificados de acordo com a area de abrangéncia e tematicas de estudo. Em seus
27 capitulos, o volume VI aborda a publicacdes que envolvem aspectos relativos a
variadas questdes de Saude Publica no Brasil nos diferentes niveis de atencéo a
saude, desde a atencao basica até a assisténcia hospitalar.

Nesse contexto, aobratraz pesquisas sobre aassisténciaadiversas morbidades,
sendo elas relacionadas ao aparelho cardiovascular, doencas infectocontagiosas,
doencas crbnicas, oncologia, além de estudos sobre dependéncia quimica, suicidio,
acidentes de transito, dentre outros. Os estudos realizados contribuem para melhor
entendimento acerca dos maiores enfrentamentos no que diz respeito a alguns dos
principais problemas de Saude Publica existentes no Brasil. Dessa forma, fornecem
informacdes para elaboracao de estratégias com finalidade de prevencéo de doencas
e agravos bem como para a promog¢éo da saude.

Portanto, este volume € dedicado aos profissionais atuantes nos servigcos de
saude, com intuito de aprimorar seus conhecimentos e fornecer atualizacdo de
informagbes téo relevantes no cenario de Salde Publica brasileiro. E dedicado
também ao publico usuario dos servicos de saude, no tocante ao desenvolvimento
de praticas de autocuidado, promoc¢ao da saude e prevencéo de agravos.

Ademais, esperamos que este livro possa fornecer informacdes relevantes
para o fortalecimento e aprimoramento dos Programas de Saude Publica vigentes
no Brasil e, assim, melhorar cada vez mais os indicadores em saude do pais.

Isabelle C. de N. Sombra
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RESUMO: As doencas neurodegenerativas
raras (DNR) sdo caracterizadas pela faléncia
ou morte dos neurdnios, ocasionando a perda
progressiva e gradual das fungbes motoras,
fisioldgicas e cognitivas. Neste estudo as DNR
enfocadas serdo as de etiologia genética,
com destaque para a Doenga de Huntington
(HD) e as Ataxias Espinocerebelares (SCA).
A cronicidade das DNR faz com que seus
portadores  vivam

longos periodos de

dependéncia, sendo incapazes de realizar
simples atividades do cotidiano, necessitando
de um cuidador integralmente. Objetivou-
se estudar as atividades funcionais de vida
diaria de portadores de HD e SCA, por meio
do indice de Katz. A amostra foi composta por
dois grupos domiciliares de familias distintas,
sendo um com membros afetados por HD e

outro com membros afetados por SCA. Péde-
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se verificar com os dados obtidos que esses disturbios trazem grande impacto
para a vida do individuo, interferindo nas suas atividades de vida diaria e causando
progressivamente incapacidades permanentes. Verificou-se ainda que o uso do indice
de Katz proporcionou reconhecimento da forma de progresséo da doenca em cada
individuo. Conclui-se que, tanto o portador de HD quanto o de SCA, possuem sérios
agravamentos durante o percurso da doenca que os levam a comprometimentos
irreversiveis, causando dependéncia total e impacto negativo nas suas vidas e de
suas familias. Vale destacar que as interven¢des, quando planejadas tendo em vista a
singularidade de cada caso, sdo cruciais na vida dessas pessoas, pois melhoram sua
autoestima e promovem uma melhor qualidade de vida.

PALAVRAS-CHAVE: Doencas Raras; autocuidado; qualidade de vida.

STUDY OF FUNCTIONAL ACTIVITIES OF DAILY LIFE IN PATIENTS WITH
NEURODEGENERATIVE RARE DISEASES

ABSTRACT: Rare neurodegenerative diseases (DNR) are characterized by the
failure or the death of neurons, which cause progressive and gradual loss of motor,
physiological and cognitive functions. In this study, the DNR will focus on those with
genetic etiology, with emphasis on Huntington’s Disease (HD) and Spinocerebellar
Ataxias (SCA). The chronicity of DNR causes its carriers long periods of dependence,
being unable to perform simple daily activities, eventually leading to the requirement of
a full caregiver. The objective of this research was to study the functional activities in the
daily lives of patients with HD and SCA, using the Katz Index. The sample consisted
of two household groups from different families, one with members affected by HD and
one with members affected by SCA. It can be confirmed from the data obtained that
these disorders have a great impact on the individual’s life, interfering with their life
activities and progressively causing permanent disabilities. It was also found that the
use of the Katz Index provided recognition of the disease progression in each individual.
It is concluded that both HD and SCA individuals have serious aggravations during the
course of the disease, which leads to irreversible injuries, causing total dependence
and a negative impact on their quality of life and that of their families. It is noteworthy
that interventions when planned, given the uniqueness of each case, are crucial to their
lives, as they improve their health and promote a better quality of life.

KEYWORDS: Rare Diseases; self care; quality of life.

11 INTRODUCAO

Ao retratar os aspectos inerentes as atividades de vida diaria de pacientes
com Doencgas Neurodegenerativas Raras (DNR) propomos uma reflexdo sobre
a importancia do conhecimento de duas DNR: a Doenca de Huntington (HD) e a
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Ataxia Espinocerebelar (SCA) e suas implicagdes na qualidade de vida de seus
portadores e familia.

Tendo em vista uma melhor abordagem e entendimento do assunto exposto,
alguns conceitos serdo primeiramente destacados como as Atividades Basicas de
Vida Diaria (ABVD), Atividades Instrumentais de Vida Diaria (AIVD), Atividades
Avancadas de Vida Diaria (AAVD) e Capacidade Funcional (CF).

ABVD, também denominada como Atividades de Vida Diaria (AVD), sao
tarefas basicas de sobrevivéncia, na qual o autocuidado € o enfoque (DIAS, 2009;
DIAS et al., 2011). No nivel intermediario de cuidados estao inseridas as AIVD, que
exigem habilidades que podem ser aprendidas durante a infancia e adolescéncia,
como exemplo a gestao de finangas, preparo de alimentos, uso de medicacao, entre
outras (DEL DUCA; SILVA; HALALL, 2009). Nas AAVD estao incluidas atividades
mais especificas, de cunho individual, relacionadas ao desempenho de papéis
sociais (FONSECA; RIZZOTTO, 2008). A CF € um termo cuja definicdo agrupa os
conceitos de ABVD, AIVD e, para alguns autores, também AAVD. Dessa forma,
a CF pode ser sintetizada como a potencialidade do individuo em executar seu
autocuidado, gerenciar as atividades necessarias a manutencao de sua vida e estar
ativo socialmente (TAVARES et al., 2011).

Medidas de mensuracdo e deteccdo de fatores que colocam em risco a
independéncia funcional de uma pessoa, nos seus mais diversos niveis, séo focos
de estudos desde o século passado.

A partir da década de 1960 foram criados os primeiros instrumentos com
a finalidade de graduar a assisténcia necesséaria por meio do desempenho das
atividades do cotidiano. Assim surgiram o indice de Katz, dispostivo de escolha deste
trabalho e a Escala de Lawton e Brody, ambos ainda utilizados na pesquisa e na
pratica assisténcial (MAHONEY; BARTHEL, 1965; DUNLOP; HUGHES; MANHEIM,
1997).

Sidney Katz, e colaboradores, propds o indice que leva seu nome em 1963,
quando foi publicada sua primeira versao, que tinha como objetivo avaliar o grau
de dependéncia de pessoas com doencas cronicas. Durante sua elaboracao seus
autores evidenciaram que a recuperacao do desempenho funcional era considerada
basica na vida cotidiana de idosos incapacitados e assemelhava-se ao processo
de desenvolvimento infantil, concluindo, assim, que eram funcbes primarias em
uma hierarquizacdo das respostas neuroldgicas e locomotoras, podendo ser de
relevancia na compreensao do processo de adoecimento e suas consequéncias.

Como pressuposto avaliativo, Katz utilizou seis pardmetros relacionados a
funcbes e atividades rotineiras, como: banhar-se, vestir-se, alimentar-se, utilizar
o banheiro, transferir-se (da cama para a cadeira e vice-versa) e ser continente.
Com a utlizagdo deste instrumento é possivel classificar a pessoa por index
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compreendidos de A a G, que representam o grau de dependéncia de terceiros,
variando de independente a totalmente dependente, conforme retrata o quadro 1
(DUARTE; ANDRADE; LEBRAO, 2007).

Index de AVD Grau de Dependéncia
A Independente para todas as atividades
B Independente para todas as atividades menos uma
C Independente para todas as atividades menos banho e mais uma adicional
D Independente para todas as atividades menos banho, vestir-se e mais uma

adicional
Independente para todas as atividades menos banho, vestir-se, ir ao

E banheiro e mais uma adicional
E Independente para to_das as gtividades_ menos banho, vestir-se, ir ao
banheiro, transferéncia e mais uma adicional
G Dependente para todas as atividades
outro Dependente em pelo menos duas fungdes mas que nao se classifica em C,

D,EeF

Quadro 1 — Grau de independéncia para as atividades de vida diaria de Katz
Fonte: Katz, 1963

A validacdo e adaptacdo transcultural para o portugués do indice de Katz,
foi efetivada por Lino et al. (2008). Atualmente, € um instrumento preconizado pelo
Ministério da Salude e publicado na versdo adaptada nos cadernos de atencao
basica de cuidados aos idosos, sendo utilizada em instituicbes publicas e privada
(BRASIL, 2007).

Com o uso de escalas como a de Katz, é possivel a identificacdo das
necessidades reais e potenciais de cuidados necessarios a manutencédo da
qualidade de vida (QV) de uma pessoa com limitacbes impostas pela doenca.
Embora o indice de Katz seja mais aplicado a idosos, a estratégia metodolégica
de sua criacdo teve como base as doencgas cronicas. Dessa forma sua utilizagc&o
respalda o planejamento assistencial de pacientes/familias acometidas com HD e
SCA.

Mesmo sendo foco de varias pesquisas, ainda ndo existe um consenso sobre
a definicdo do termo QV. De modo geral as conceitua¢gbes giram em trono da
questao de ter ou ndo boa saude (MICHALOS; ZUMBO; HUBLEY, 2000; SCHMIDT;
DANTAS, 2006). A definicdo proposta pela Organizagcdo Mundial de Saude (OMS),
no final do século passado, ainda hoje é uma das mais utilizadas e se refere a
“percepcgao do individuo de sua posi¢céo na vida no contexto da cultura e sistema de
valores nos quais ele vive e em relagcéo aos seus objetivos, expectativas, padrdes e
preocupacdes” (WHOQOL, 1994).

As DNR séo caracterizadas pela faléncia dos neurbnios, ocasionando
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progressiva, gradual e dolorosa perda das fungcdes motoras, fisiolégicas e cognitivas
(COPPEDE; MIGLIORE, 2015), estando incluidas nessa classificacdo a HD e a
SCA. Ambas possuem etiologia genética, causadas fisiologicamente pela toxicidade
neuronal, que é determinada por expansdes anormais do trinucleotideo Citosina-
Adenina-Guanina (CAG).

A HD é uma doenca autossémica dominante, causada por expansdes CAG
aumentadas, encontradas no cromossomo 4p16.3, no gene HTT. A manifestacéo
clinica é variada, onde se destaca a atrofia muscular generalizada, que levara a
dislalia e disfagia progressiva, movimentos coreicos, disturbios comportamentais e
psiquicos como irritabilidade, agressividade, alucinag¢des e delirios (ROOS, 2010).

As Ataxias Espinocerebelares sdo um grupo de doencgas, também de etiologia
genética ocasionada pelo aumento das expansdes CAG, que levam a uma desordem
neuroldgica, responsavel pela degeneracdo dos feixes espinocerebelares,
piramidais e da coluna posterior (ZEIGELBOIM, 2015). Atualmente existem
descritos na literatura mais de 30 tipos, sendo denominadas por numeros de
acordo com a ordem cronolégica das descobertas de suas bases moleculares. O
inicio do surgimento dos sintomas acontece por volta da quarta década de vida,
podendo também apresentar manifestacées precoces, até mesmo antes dos 20
anos. Enfatiza-se que independente da forma ou da idade do acometimento, as
DNR séo incuraveis, implicando em dependéncia precoce a cuidados basicos, além
de grande padecimento até o falecimento (RAMOS et al., 2018; KRISTJANSON;
AOUN; OLDHAM, 2006).

Tratando-se de condi¢des patoldgicas sem perspectiva de cura, o diagnédstico
precoce é indispensavel. Entretanto, observa-se que isso nem sempre ocorre, em
virtude do desconhecimento da familia e até de profissionais de saude quanto
aos procedimentos que sao necessarios. Além disso, ha também dificuldade nas
unidades de atendimento para acolher esses pacientes.

Destaca-se que com a universalizagdo da assisténcia publica a saude, o
usuario deveria ter acesso aos servicos adequados por meio das Equipes de Saude
da Familia (ESF) que atuam na atencao primaria, onde seria realizado o acolhimento
inicial, reconhecimento dos sinais, sintomas e necessidades prioritarias. A partir
desses procedimentos, poderia ser feita a referéncia para os outros niveis de
atendimento, com vistas a definicdo do diagnédstico e instauracdo do tratamento
(HENRIQUES; ROCHA; MADEIRA, 2010; BRASIL, 2014).

Com a cronicidade e progressividade dessas patologias, seus portadores nao
serdo mais capazes de realizar as mais basicas atividades do dia-a-dia, passando
a dependéncia total de terceiros. Desse modo, é essencial que os profissionais
de saude direcionem suas a¢des visando postergar a instalacdo da incapacidade
funcional (RAMOS et al., 2018).
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Com este intuito, o indice de Katz é considerado um instrumento importante
para o planejamento da assisténcia, auxiliando no prognéstico, na efetividade
do tratamento e, principalmente, exercendo a funcdo de um sinal indicativo na
progressao das incapacidades (BRASIL, 2007).

Desta forma, o objetivo principal desta pesquisa foi avaliar o grau de
dependéncia de portadores de HD e SCA utilizando-se para tal finalidade o indice
de Katz.

2| METODOLOGIA

Trata-se de um estudo de modalidade qualitativa, com abordagem descritiva,
realizado por meio de dados coletados dos relatérios e instrumentos de pesquisa de
pacientescom HD e SCA. Tal pesquisa se insere em um projeto de maior abrangéncia,
coordenado por pesquisadores vinculados ao grupo de pesquisa do Laboratério de
Genética Humana (LGH), pertencente a Universidade Federal de Rondénia (UNIR),
que visa contribuir para o conhecimento sobre as DNR na Amazénia Ocidental.

A amostra foi delimitada a duas familias, sendo uma portadora de HD e outra
de SCA. Optou-se por essa abordagem em virtude dessas familias serem as que
melhor expressam o0 objeto de estudo e por apresentarem consideravel nimero
de pessoas com manifestacdo clinica dessas doencas. A identificacdo e contato
inicial com os portadores e familias foi realizado nas instituicbes publicas de saude
Oswaldo Cruz/POC e no Centro de Atencéao Psicossocial/CAPS e, posteriormente,
por meio de visitas a seus domicilios, agendadas previamente.

Como critério de inclusdo para participacdao na pesquisa adotou-se como
pardmetro abordar todos os individuos dessas familias que, no momento da coleta
de dados, apresentassem sintomas clinicos e/ou comprovag¢ao molecular da doenca.
Dessa forma, o total da amostra estudada foi de sete individuos.

A coleta de dados transcorreu entre dezembro de 2016 a maio de 2017 por
meio de visitas domiciliarias. Para a obtencéo dos dados utilizou-se um formuléario
elaborado especificamente para este fim, contendo quesitos de identificacao,
condi¢gdes socioecondbmicas, habitos de vida, condi¢bes de saude e aplicada a
Escala de Katz.

Tendo como base o respeito aos aspectos legais que regem as pesquisas
com seres humanos, este estudo foi submetido a apreciagcdao do Comité de Etica
em Pesquisa — CEP, recebendo parecer favoravel em 02 de dezembro de 2016
(parecer 1849777), com base na Resolugdo 466/2012, do Conselho Nacional de

Salde.
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31 RESULTADOS E DISCUSSAO

Dentre os sete individuos da amostra, cinco eram portadores de HD e dois
de SCA. Visando facilitar a compreensao, os sujeitos deste estudo serdo assim
denominados: A, B, C, D e E, pertencentes a familia portadora de HD e F e G,
pertencentes a familia portadora de SCA.

A relacao de parentesco entre as pessoas deste estudo assim se estabelece:
B, C, D e E s&o irm&dos germanos (mesmo pai e mesma mae), assim como F e G
também o séo, e A é filho de D.

Afaixa etéaria variou entre 18 e 35 anos de idade e o0 sexo feminino foi prevalente
na amostra estudada, representando 71% dos acometidos. A forma juvenil da HD
foi evidenciada nos portadores A e B.

Segundo Martelli (2014) e Woffenbuttel, Gerzson, Almeida (2016), os primeiros
sintomas da HD e SCA geralmente iniciam-se a partir dos 40 anos de idade, porém
no Brasil observa-se que essa média € variante e o inicio pode ser mais precoce.
Considerando a HD juvenil, os autores relatam que as primeiras manifestacbes
clinicas podem surgir antes dos 20 anos, fato este observado com os individuos A
e B, que apresentaram os primeiros sintomas aos 16 anos.

Quanto a escolaridade, 29% possuem o Ensino Médio completo, 14% nao o
concluiram, 28% completaram o Ensino Fundamental e os demais, 29%, tiveram
poucos anos de estudo, nao finalizando o ensino fundamental.

A baixa escolaridade, associada as alteracdes cognitivas, é um fator destoante
e de impacto negativo para a compreensao das questdes que envolvem o processo
de adoecimento e de sua gravidade. No Brasil observa-se significante desigualdade
em relacdo a promocao, prevencao e acesso aos servigcos de saude entre pessoas
de menor nivel educacional (BRASIL, 2010).

Neste contexto, ressalta-se ainda que as familias acometidas por HD e SCA
desta pesquisa, manifestam crendices e atitudes que dificultam a adesédo ao
tratamento, muitas delas possivelmente relacionadas a baixa escolaridade.

Para assegurar uma melhor qualidade de vida aos acometidos é imprescindivel
0 estabelecimento de acdes que colaborem para a preservacédo do autocuidado
e diminuicdo da progressao da doenca, sendo fundamental a compreenséo e
participacéo ativa, do paciente e familia, no processo do cuidado (RAMOS et al.,
2018).
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Individuo Grau de Dependéncia
A Independente para todas as atividades
Independente para todas as atividades menos banho e mais uma adicional
Independente para todas as atividades
Independente para todas as atividades menos uma
Dependente para todas as atividades
Dependente para todas as atividades

Independente para todas as atividades menos banho, vestir-se e mais uma
adicional.

QO MMmMOO|wm

Quadro 1 - Grau de dependéncia dos portadores de HD e SCA para as AVD segundo a Index
de Katz

Fonte: autoria propria, 2017.

Dentre os afetados nota-se que E e F sdo os mais comprometidos, necessitando
de ajuda para todas as atividades diarias, onde se destaca o quesito transferéncia.
No periodo de coleta de dados F ja se encontrava totalmente restrita a cadeira
de rodas e E apresentava muitas limitacbes de locomog¢ado, com dificuldade para
manter o equilibrio e deambular, estando em risco para quedas constantes.

Em relacdo a B e D, apesar de serem classificadas como independentes na
maior parte das fungdes, suas atividades eram limitadas. A presenca de desequilibrio
na marcha e dor em membros inferiores interferia no autocuidado, conforme
demonstrado pelo Index de Katz. .

O individuo G conseguia realizar poucas atividades, necessitando de auxilio
para banhar-se, vestir-se, levantar-se da cama ou cadeira. Vale destacar que
mesmo com grande dependéncia para as AVD, G empenhava-se na realizagcéo dos
cuidados a seu filho de um ano e ainda no auxilio a F.

Em relacdo aos pacientes A e C, estes eram capazes de realizar todas as
atividades basicas do cotidiano satisfatoriamente, mas ja eram evidentes o0s
disturbios de cogni¢céo e psiquicos, que certamente seriam detectados durante a
avaliacéo das AAVD.

O acompanhamento do declinio funcional, mediante o uso da Escala de Katz,
mostrou-se eficaz, permitindo uma visédo ampliada sobre os impactos da doenca para
cada portador, do mesmo modo que contribuiu para a compreensao dos aspectos
gue envolvem a celeridade dos sintomas e sua discrepancia entre membros de uma
mesma familia. Foi possivel ainda observar durante os momentos de encontro, as
restricbes impostas por essas condicdes patologicas na vida laboral, nas relagcbes
interpessoais e sociais, mesmo nao sendo este o foco principal do estudo.

O processo de incapacitacdo traz consequéncias que influenciam
diretamente na qualidade de vida dessas pessoas. Durante o decorrer da doenca
seus portadores irao necessitar, por vezes, de internagdes hospitalares para o
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tratamento de comorbidades como pneumonia broncoaspirativa, traumas e outras
infeccdes, advindas da fragilidade e vulnerabilidade fisica, psiquica e social que
lhes sao peculiares. Assim sendo, destaque deve ser dado a implementacéo de
intervencdes que possam retardar o processo de degeneragao e evitar o surgimento
de intercorréncias (RAMOS et al., 2018).

O portador de DNR geralmente possui lentidao de raciocinio e de movimentos,
consequente a perda de neurénios, levando-o a externar dificuldades progressivas
nas AVD. Neste contexto reforca-se que ele, o paciente, deve durante todo o
processo ser coparticipe na realizacdo das AVD, mesmo que suas possibilidades
em executa-las sejam minimas.

Diante do exposto, péde-se perceber que com o avancar da doencga, esses
individuos perdem sua autonomia e independéncia, necessitando de um cuidador
de forma integral para realizagdo das AVD e também de uma equipe multiprofissional

que possa fornecer o suporte assistencial necessario para minimizar os sintomas.

41 CONCLUSAO

Conclui-se que com o desenvolvimento das DNR ocorrem progressivas perdas
de dominios funcionais basicos para a sobrevivéncia e que, tanto o portador de HD
quanto o de SCA, possuem agravamentos ao longo desse processo, levando-os a
comprometimentos irreversiveis e dependéncia funcional total.

Péde-se evidenciar neste estudo que o conhecimento do nivel de dependéncia
dos pacientes com HD e SCA por meio da Escala de Katz, foi de suma importancia
para a compreensao da progressao da doencga e para o planejamento assistencial.

Em virtude do maior comprometimento cognitivo e psiquico evidenciado nos
pacientes com HD, enfatiza-se a importancia da avaliagcdo conjunta das AVD, AIVD
e AAVD, para a obtencdo mais precisa do grau de dependéncia do paciente e de
seu prognostico.

Ficou evidente também a necessidade da realizacdo de outros estudos que
busquem avaliar fatores que afetam a qualidade de vida dos portadores dessas
condi¢cdes patolbgicas, a fim de direcionar estratégias de enfrentamento e o
direcionamento de politicas publicas para este fim.
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