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APRESENTAÇÃO

A obra “Discursos, Saberes e Práticas da Enfermagem” aborda uma série de 
estudos realizados na área da Enfermagem, sendo suas publicações realizadas 
pela Atena Editora. Em sua totalidade está composta por 6 volumes, sendo eles 
classificados de acordo com a área de abrangência e temáticas de estudo.  Em seus 
27 capítulos, o volume VI aborda a publicações que envolvem aspectos relativos à 
variadas questões de Saúde Pública no Brasil nos diferentes níveis de atenção à 
saúde, desde a atenção básica até a assistência hospitalar.

Nesse contexto, a obra traz pesquisas sobre a assistência à diversas morbidades, 
sendo elas relacionadas ao aparelho cardiovascular, doenças infectocontagiosas, 
doenças crônicas, oncologia, além de estudos sobre dependência química, suicídio, 
acidentes de trânsito, dentre outros. Os estudos realizados contribuem para melhor 
entendimento acerca dos maiores enfrentamentos no que diz respeito a alguns dos 
principais problemas de Saúde Pública existentes no Brasil. Dessa forma, fornecem 
informações para elaboração de estratégias com finalidade de prevenção de doenças 
e agravos bem como para a promoção da saúde.

Portanto, este volume é dedicado aos profissionais atuantes nos serviços de 
saúde, com intuito de aprimorar seus conhecimentos e fornecer atualização de 
informações tão relevantes no cenário de Saúde Pública brasileiro. É dedicado 
também ao público usuário dos serviços de saúde, no tocante ao desenvolvimento 
de práticas de autocuidado, promoção da saúde e prevenção de agravos.  

Ademais, esperamos que este livro possa fornecer informações relevantes 
para o fortalecimento e aprimoramento dos Programas de Saúde Pública vigentes 
no Brasil e, assim, melhorar cada vez mais os indicadores em saúde do país.

Isabelle C. de N. Sombra
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RESUMO: As doenças neurodegenerativas 
raras (DNR) são caracterizadas pela falência 
ou morte dos neurônios, ocasionando a perda 
progressiva e gradual das funções motoras, 
fisiológicas e cognitivas. Neste estudo as DNR 
enfocadas serão as de etiologia genética, 
com destaque para a Doença de Huntington 
(HD) e as Ataxias Espinocerebelares (SCA). 
A cronicidade das DNR faz com que seus 
portadores vivam longos períodos de 
dependência, sendo incapazes de realizar 
simples atividades do cotidiano, necessitando 
de um cuidador integralmente. Objetivou-
se estudar as atividades funcionais de vida 
diária de portadores de HD e SCA, por meio 
do Índice de Katz. A amostra foi composta por 
dois grupos domiciliares de famílias distintas, 
sendo um com membros afetados por HD e 
outro com membros afetados por SCA. Pôde-
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se verificar com os dados obtidos que esses distúrbios trazem grande impacto 
para a vida do indivíduo, interferindo nas suas atividades de vida diária e causando 
progressivamente incapacidades permanentes. Verificou-se ainda que o uso do Índice 
de Katz proporcionou reconhecimento da forma de progressão da doença em cada 
indivíduo. Conclui-se que, tanto o portador de HD quanto o de SCA, possuem sérios 
agravamentos durante o percurso da doença que os levam a comprometimentos 
irreversíveis, causando dependência total e impacto negativo nas suas vidas e de 
suas famílias. Vale destacar que as intervenções, quando planejadas tendo em vista a 
singularidade de cada caso, são cruciais na vida dessas pessoas, pois melhoram sua 
autoestima e promovem uma melhor qualidade de vida.
PALAVRAS-CHAVE: Doenças 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. 

1 |  INTRODUÇÃO

Ao retratar os aspectos inerentes às atividades de vida diária de pacientes 
com Doenças Neurodegenerativas Raras (DNR) propomos uma reflexão sobre 
a importância do conhecimento de duas DNR: a Doença de Huntington (HD) e a 
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Ataxia Espinocerebelar (SCA) e suas implicações na qualidade de vida de seus 
portadores e família.

Tendo em vista uma melhor abordagem e entendimento do assunto exposto, 
alguns conceitos serão primeiramente destacados como as Atividades Básicas de 
Vida Diária (ABVD), Atividades Instrumentais de Vida Diária (AIVD), Atividades 
Avançadas de Vida Diária (AAVD) e Capacidade Funcional (CF).

ABVD, também denominada como Atividades de Vida Diária (AVD), são 
tarefas básicas de sobrevivência, na qual o autocuidado é o enfoque (DIAS, 2009; 
DIAS et al., 2011). No nível intermediário de cuidados estão inseridas as AIVD, que 
exigem habilidades que podem ser aprendidas durante a infância e adolescência, 
como exemplo a gestão de finanças, preparo de alimentos, uso de medicação, entre 
outras (DEL DUCA; SILVA; HALALL, 2009). Nas AAVD estão incluídas atividades 
mais específicas, de cunho individual, relacionadas ao desempenho de papéis 
sociais (FONSECA; RIZZOTTO, 2008). A CF é um termo cuja definição agrupa os 
conceitos de ABVD,  AIVD e, para alguns autores, também AAVD. Dessa forma, 
a CF pode ser sintetizada como a potencialidade do indivíduo em executar seu 
autocuidado, gerenciar as atividades necessárias à manutenção de sua vida e estar 
ativo socialmente (TAVARES et al., 2011).

Medidas de mensuração e detecção de fatores que colocam em risco a 
independência funcional de uma pessoa, nos seus mais diversos níveis, são focos 
de estudos desde o século passado. 

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

Sidney Katz, e colaboradores, propôs o índice que leva seu nome em 1963, 
quando foi publicada sua primeira versão, que tinha como objetivo avaliar o grau 
de dependência de pessoas com doenças crônicas. Durante sua elaboração seus 
autores evidenciaram que a recuperação do desempenho funcional era considerada 
básica na vida cotidiana de idosos incapacitados e assemelhava-se ao processo 
de desenvolvimento infantil, concluindo, assim, que eram funções primárias em 
uma hierarquização das respostas neurológicas e locomotoras, podendo ser de 
relevância na compreensão do processo de adoecimento e suas consequências. 

Como pressuposto avaliativo, Katz utilizou seis parâmetros relacionados a 
funções 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 utlização deste instrumento é possível classificar a pessoa por index 
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compreendidos de A a G, que representam o grau de dependência de terceiros, 
variando de independente a totalmente dependente, conforme retrata o quadro 1 
(DUARTE; ANDRADE; LEBRÃO, 2007). 

Index de AVD Grau de Dependência
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

E Independente para todas as atividades menos banho, vestir-se, ir ao 
banheiro e mais uma adicional

F Independente para todas as atividades menos banho, vestir-se, ir ao 
banheiro, transferência e mais uma adicional

G Dependente para todas as atividades 

Outro Dependente em pelo menos duas funções mas que não se classifica em C, 
D, E e F

Quadro 1 – Grau de independência para as atividades de vida diária de Katz
Fonte: Katz, 1963

A  validação e adaptação transcultural para o português do Índice de Katz, 
foi efetivada por Lino et al. (2008). Atualmente, é um instrumento preconizado pelo 
Ministério da Saúde e publicado na versão adaptada nos cadernos de atenção 
básica de cuidados aos idosos, sendo utilizada em instituições públicas e privada 
(BRASIL, 2007).

Com o uso de escalas como a de Katz, é possível a identificação das 
necessidades reais e potenciais de cuidados necessários à manutenção da 
qualidade de vida (QV) de uma pessoa com limitações impostas pela doença. 
Embora o Índice de Katz seja mais aplicado a idosos, a estratégia metodológica 
de sua criação teve como base as doenças crônicas. Dessa forma sua utilização 
respalda o planejamento assistencial de pacientes/famílias acometidas com HD e 
SCA.

Mesmo sendo foco de várias pesquisas, ainda não existe um consenso sobre 
a definição do termo QV. De modo geral as conceituações giram em trono da 
questão de ter ou não boa saúde (MICHALOS; ZUMBO; HUBLEY, 2000; SCHMIDT; 
DANTAS, 2006). A definição proposta pela Organização Mundial de Saúde (OMS), 
no final do século passado, ainda hoje é uma das mais utilizadas e se refere a  
“percepção do indivíduo de sua posição na vida no contexto da cultura e sistema de 
valores nos quais ele vive e em relação aos seus objetivos, expectativas, padrões e 
preocupações” (WHOQOL, 1994).

As DNR são caracterizadas pela falência dos neurônios, ocasionando 
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progressiva, gradual e dolorosa perda das funções motoras, fisiológicas e cognitivas 
(COPPEDÈ; MIGLIORE, 2015), estando incluídas nessa classificação a HD e a 
SCA. Ambas possuem etiologia genética, causadas fisiologicamente pela toxicidade 
neuronal, que é determinada por expansões anormais do trinucleotídeo Citosina-
Adenina-Guanina (CAG). 

A HD é uma doença autossômica dominante, causada por expansões CAG 
aumentadas, encontradas no cromossomo 4p16.3, no gene HTT. A manifestação 
clínica é variada, onde se destaca a atrofia muscular generalizada, que levará a 
dislalia e disfagia progressiva, movimentos coreicos, distúrbios comportamentais e 
psíquicos como irritabilidade, agressividade, alucinações e delírios (ROOS, 2010).

As Ataxias Espinocerebelares são um grupo de doenças, também de etiologia 
genética ocasionada pelo aumento das expansões CAG, que levam a uma desordem 
neurológica, responsável pela degeneração dos feixes espinocerebelares, 
piramidais e da coluna posterior (ZEIGELBOIM, 2015). Atualmente existem 
descritos na literatura mais de 30 tipos, sendo denominadas por números de 
acordo com a ordem cronológica das descobertas de suas bases moleculares. O 
início do surgimento dos sintomas acontece por volta da quarta década de vida, 
podendo também apresentar manifestações precoces, até mesmo antes dos 20 
anos. Enfatiza-se que independente da forma ou da idade do acometimento, as 
DNR são incuráveis, implicando em dependência precoce a cuidados básicos, além 
de grande padecimento até o falecimento (RAMOS et al., 2018; KRISTJANSON; 
AOUN; OLDHAM, 2006).

Tratando-se de condições patológicas sem perspectiva de cura, o diagnóstico 
precoce é indispensável. Entretanto, observa-se que isso nem sempre ocorre, em 
virtude do desconhecimento da família e até de profissionais de saúde quanto 
aos procedimentos que são necessários. Além disso, há também dificuldade nas 
unidades de atendimento para acolher esses pacientes.

Destaca-se que com a universalização da assistência pública à saúde, o 
usuário deveria ter acesso aos serviços adequados por meio das Equipes de Saúde 
da Família (ESF) que atuam na atenção primária, onde seria realizado o acolhimento 
inicial, reconhecimento dos sinais, sintomas e necessidades prioritárias. A partir 
desses procedimentos, poderia ser feita a referência para os outros níveis de 
atendimento, com vistas à definição do diagnóstico e instauração do tratamento 
(HENRIQUES; ROCHA; MADEIRA, 2010; BRASIL, 2014).

Com a cronicidade e progressividade dessas patologias, seus portadores não 
serão mais capazes de realizar as mais básicas atividades do dia-a-dia, passando 
a dependência total de terceiros. Desse modo, é essencial que os profissionais 
de saúde direcionem suas ações visando postergar a instalação da incapacidade 
funcional (RAMOS et al., 2018).
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Com este intuito, o Índice de Katz é considerado um instrumento importante 
para o planejamento da assistência, auxiliando no prognóstico, na efetividade 
do tratamento e, principalmente, exercendo a função de um sinal indicativo na 
progressão das incapacidades (BRASIL, 2007). 

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

2 |  METODOLOGIA

Trata-se de um estudo de modalidade qualitativa, com abordagem descritiva, 
realizado por meio de dados coletados dos relatórios e instrumentos de pesquisa de 
pacientes com HD e SCA. Tal pesquisa se insere em um projeto de maior abrangência, 
coordenado por pesquisadores vinculados ao grupo de pesquisa do Laboratório de 
Genética Humana (LGH), pertencente à Universidade Federal de Rondônia (UNIR), 
que visa contribuir para o conhecimento sobre as DNR na Amazônia Ocidental.

A amostra foi delimitada a duas famílias, sendo uma portadora de HD e outra 
de SCA. Optou-se por essa abordagem em virtude dessas famílias serem as que 
melhor expressam o objeto de estudo e por apresentarem considerável número 
de pessoas com manifestação clínica dessas doenças. A identificação e contato 
inicial com os portadores e famílias foi realizado nas instituições públicas de saúde 
Oswaldo Cruz/POC e no Centro de Atenção Psicossocial/CAPS e, posteriormente, 
por meio de visitas à seus domicílios, agendadas previamente.

Como critério de inclusão para participação na pesquisa adotou-se como 
parâmetro abordar todos os indivíduos dessas famílias que, no momento da coleta 
de dados, apresentassem sintomas clínicos e/ou comprovação molecular da doença. 
Dessa forma, o total da amostra estudada foi de sete indivíduos. 

A coleta de dados transcorreu entre dezembro de 2016 a maio de 2017 por 
meio de visitas domiciliárias. Para a obtenção dos dados utilizou-se um formulário 
elaborado especificamente para este fim, contendo quesitos de identificação, 
condições socioeconômicas, hábitos de vida, condições de saúde 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 à apreciação do Comitê de Ética 
em Pesquisa – CEP, recebendo parecer favorável em 02 de dezembro de 2016 
(parecer 1849777), com base na Resolução 466/2012, do Conselho Nacional de 
Saúde.
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3 |  RESULTADOS E DISCUSSÃO

Dentre os sete indivíduos da amostra, cinco eram portadores de HD e dois 
de SCA. Visando facilitar a compreensão, os sujeitos deste estudo serão assim 
denominados: A, B, C, D e E, pertencentes à família portadora de HD e F e G, 
pertencentes à família portadora de SCA.

A relação de parentesco entre as pessoas deste estudo assim se estabelece: 
B, C, D e E são irmãos germanos (mesmo pai e mesma mãe), assim como F e G 
também o são, e A é filho de D. 

A faixa etária variou entre 18 e 35 anos de idade e o 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 Woffenbüttel, 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 é variante e o início pode ser mais precoce. 
Considerando a HD juvenil, os autores relatam que as primeiras manifestações 
clínicas podem surgir antes dos 20 anos, fato este observado com os indivíduos A 
e B, que apresentaram os primeiros sintomas aos 16 anos.

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

A baixa escolaridade, associada às alterações cognitivas, é um fator destoante 
e de impacto negativo para a compreensão das questões que envolvem o processo 
de adoecimento e de sua gravidade. No Brasil observa-se significante desigualdade 
em relação à promoção, prevenção e acesso aos serviços de saúde entre pessoas 
de menor nível educacional (BRASIL, 2010).

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

Para assegurar uma melhor qualidade de vida aos acometidos é imprescindível 
o estabelecimento de ações que colaborem para a preservação do autocuidado 
e diminuição da progressão da doença, sendo fundamental a compreensão e 
participação ativa, do paciente e família, no processo do cuidado (RAMOS et al., 
2018). 
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Individuo Grau de Dependência
A Independente para todas as atividades
B Independente para todas as atividades menos banho e mais uma adicional
C Independente para todas as atividades 
D Independente para todas as atividades menos uma
E Dependente para todas as atividades
F Dependente para todas as atividades

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

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

Fonte: autoria própria, 2017.

Dentre os afetados nota-se que E e F são os mais comprometidos, necessitando 
de ajuda para todas as atividades diárias, onde se destaca o quesito transferência. 
No período de coleta de dados F já se encontrava totalmente restrita a cadeira 
de rodas e E apresentava muitas limitações de locomoção, com dificuldade para 
manter o equilíbrio e deambular, estando em risco para quedas constantes. 

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

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

Em relação aos pacientes A e C, estes eram capazes de realizar todas as 
atividades básicas do cotidiano satisfatoriamente, mas já eram evidentes os 
distúrbios de cognição e psíquicos, que certamente seriam detectados durante a 
avaliação das AAVD.

O acompanhamento do declínio funcional, mediante o uso da Escala de Katz, 
mostrou-se eficaz, permitindo uma visão ampliada sobre os impactos da doença para 
cada portador, do mesmo modo que contribuiu para a compreensão dos aspectos 
que envolvem a celeridade dos sintomas e sua discrepância entre membros de uma 
mesma família. Foi possível ainda observar durante os momentos de encontro, as 
restrições impostas por essas condições patológicas na vida laboral, nas relações 
interpessoais e sociais, mesmo não sendo este o foco principal do estudo. 

O processo de incapacitação traz consequências que influenciam 
diretamente na qualidade de vida dessas pessoas. Durante o decorrer da doença 
seus portadores irão necessitar, por vezes, de internações hospitalares para o 
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tratamento de comorbidades como pneumonia broncoaspirativa, traumas e outras 
infecções, advindas da fragilidade e vulnerabilidade física, psíquica e social que 
lhes são peculiares. Assim sendo, destaque deve ser dado à implementação de 
intervenções que possam retardar o processo de degeneração e evitar o surgimento 
de intercorrências (RAMOS et al., 2018).

O portador de DNR geralmente possui lentidão de raciocínio e de movimentos, 
consequente a perda de neurônios, levando-o a externar dificuldades progressivas 
nas AVD. Neste contexto reforça-se que ele, o paciente, deve durante todo o 
processo ser coparticipe na realização das AVD, mesmo que suas possibilidades 
em executá-las sejam mínimas. 

Diante do exposto, pôde-se perceber que com o avançar da doença, esses 
indivíduos perdem sua autonomia e independência, necessitando de um cuidador 
de forma integral para realização das AVD e também de uma equipe multiprofissional 
que possa fornecer o suporte assistencial necessário para minimizar os sintomas.

4 |  CONCLUSÃO

Conclui-se que com o desenvolvimento das DNR ocorrem progressivas perdas 
de domínios funcionais básicos para a sobrevivência e que, tanto o portador de HD 
quanto o de SCA, possuem agravamentos ao longo desse processo, levando-os a 
comprometimentos irreversíveis e dependência funcional total.

Pôde-se evidenciar neste estudo que o conhecimento do nível de dependência 
dos pacientes com HD e SCA por meio da Escala de Katz, foi de suma importância 
para a compreensão da progressão da doença e para o planejamento assistencial. 

Em virtude do maior comprometimento cognitivo e psíquico evidenciado nos 
pacientes com HD, enfatiza-se a importância da avaliação conjunta das AVD, AIVD 
e AAVD, para a obtenção mais precisa do grau de dependência do paciente e de 
seu prognóstico.

Ficou evidente também a necessidade da realização de outros estudos que 
busquem avaliar fatores que afetam a qualidade de vida dos portadores dessas 
condições patológicas, a fim de direcionar estratégias de enfrentamento e o 
direcionamento de políticas públicas para este fim.   
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