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APRESENTACAO

Ciéncia é uma palavra que vem do latim, “scientia’, que significa conhecimento.
Basicamente, definimos ciéncia como todo conhecimento que é sistematico, que se
baseia em um método organizado, que pode ser conquistado por meio de pesquisas. Ja a
tecnologia vem do grego, numa jung¢ao de “tecnos” (técnica, oficio, arte) e “logia” (estudo).
Deste modo, enquanto a ciéncia se refere ao conhecimento, a tecnologia se refere as
habilidades, técnicas e processos usados para produzir resultados.

A produgéo cientifica baseada no esforgco comum de docentes e pesquisadores
da area da saude tem sido capaz de abrir novas fronteiras do conhecimento, gerando
valor e também qualidade de vida. A ciéncia nos permite analisar o mundo ao redor e
ver além, um individuo nascido hoje num pais desenvolvido tem perspectiva de vida de
mais de 80 anos e, mesmo nos paises mais menos desenvolvidos, a expectativa de vida,
atualmente, é de mais de 50 anos. Portanto, a ciéncia e a tecnologia s&o os fatores chave
para explicar a redugdo da mortalidade por varias doengas, como as infecciosas, o avanco
nos processos de diagnostico, testes rapidos e mais especificos como os moleculares
baseados em DNA, possibilidades de tratamentos especificos com medicamentos mais
eficazes, desenvolvimento de vacinas e o consequente aumento da longevidade dos seres
humanos.

Ciéncia e tecnologia sdo dois fatores que, inegavelmente, estdo presentes nas
nossas rotinas e associados nos direcionam principalmente para a resolugéo de problemas
relacionados a saude da populagdo. Com a pandemia do Coronavirus, 0s novos métodos
e as possibilidades que até entdo ainda estavam armazenadas em laboratérios chegaram
ao conhecimento da sociedade evidenciando a importancia de investimentos na area e
consequentemente as pessoas viram na pratica a importéncia da ciéncia e da tecnologia
para o bem estar da comunidade.

Partindo deste principio, essa nova proposta literdria construida inicialmente de
quatro volumes, propde oferecer ao leitor material de qualidade fundamentado na premissa
que compde o titulo da obra, isto €, a busca de mecanismos cientificos e tecnolbégicos que
conduzam o reestabelecimento da satde nos individuos.

Finalmente destacamos que a disponibilizacdo destes dados através de uma
literatura, rigorosamente avaliada, fundamenta a importancia de uma comunicagéo s6lida e
relevante na area da saude, assim a obra “Medicina: A ciéncia e a tecnologia em busca da
cura - volume 2” proporcionara ao leitor dados e conceitos fundamentados e desenvolvidos
em diversas partes do territrio nacional de maneira concisa e didatica.

Desejo uma o6tima leitura a todos!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: As doencas raras sdo aquelas que
acometem até 65 individuos para cada 100 mil
habitantes. Cerca de 80% dessas doencas sdo
de etiologia genética. Dados da Organizagédo
Mundial de Salude sugerem que no mundo,
cerca de 400 milhdes de pessoas sofrem com
essas desordens. No Brasil, & estimado que
aproximadamente 13 milhdes de brasileiros vivem
comdoengas raras. Apesar do nimero expressivo
de pacientes, o diagnéstico e tratamento das
doencas raras ainda é um desafio. 95% dessas
enfermidades ndo possuem tratamento curativo,
sendo o suporte multidisciplinar fundamental para
a reabilitacdo e melhoria da qualidade de vida
desses pacientes. Nesse cenario, € preciso uma
rede de apoio para que familiares, cuidadores, e
principalmente paciente sejam acolhidos. Este
trabalho tem o objetivo de esclarecer e enfatizar a
importancia de diferentes profissionais da saude
no atendimento multidisciplinar dos pacientes
com doencas raras. Destacamos a atuacéo da
fisioterapia, fonoaudiologia, nutricéo, psicologia e
neuropsicologia no manejo e acompanhamento
das doengas raras neuromusculares.

PALAVRAS-CHAVE: Doencas raras,

Capitulo 3


http://orcid.org/0000-0003-0337-166x
http://orcid.org/0000-0003-1060-1419
http://orcid.org/0000-0002-1447-0009
http://lattes.cnpq.br/3251129847291464
http://orcid.org/0000-0002-9635-9813
http://lattes.cnpq.br/2444460666510529
http://orcid.org/0000-8619-2925?lang=en
https://orcid.org/0000-0002-9114-4514

neuromuscular, qualidade de vida.

MULTIDISCIPLINARY APPROACH TO CARE FOR PATIENTS WITH RARE
NEUROMUSCULAR DISEASES

ABSTRACT: Rare diseases are those that affect up to 65 individuals for every 100,000
habitants. About 80% of these diseases are of genetic etiology. Data from the World Health
Organization suggest that around 400 million people worldwide suffer from these disorders.
In Brazil, it is estimated that approximately 13 million Brazilians live with rare diseases.
Despite the significant number of patients, the diagnosis and treatment of rare diseases is
still a challenge. 95% of these ilinesses do not have curative treatment, and multidisciplinary
support is essential for the rehabilitation and improvement of the quality of life of these
patients. In this scenario, it is necessary to set up a support network so that family members,
caregivers, and especially patients are welcomed. This work aims to clarify and emphasize
the importance of different health professionals in the multidisciplinary care of patients with
rare diseases. We highlight the role of physiotherapy, speech therapy, nutrition, psychology
and neuropsychology in the management and monitoring of rare neuromuscular diseases.
KEYWORDS: Rare diseases, neuromuscular, quality of life.

11 INTRODUGAO

As Doencas Raras (DRs) sdo desordens que acometem até 65 individuos por cada
100 mil habitantes, existindo de 6 mil a 8 mil tipos de patologias neste grupo (BRASIL,
MINISTERIO DA SAUDE, 2014). De acordo com dados da Organizagdo Mundial de Saude
(OMS), cerca de 400 milhdes de pessoas no mundo sofrem com doencas raras (DR);
existem mais de 7 mil doencas raras, sendo que 80% delas sdo de origem genética: as
demais podem ser ocasionadas por infec¢des bacterianas, virais ou causas degenerativas.
Sao condigcbes geralmente crdnicas e degenerativas, muitas delas sem cura ou tratamento
efetivo (AURELIANO, 2018). Cerca 13 milhdes de brasileiros vivem com essas enfermidades;
para 95% nao héa tratamento, restando somente os cuidados paliativos e servicos de
reabilitacdo; a maioria & diagnosticada tardiamente, por volta dos 5 anos de idade e 75%
ocorrem em criangas e jovens. Podemos citar algumas destas patologias: acromegalia;
ataxia espinocerebelar, atrofia muscular espinhal, dermatomiosite e polimiosite; doenca de
Huntington; esclerose lateral amiotréfica; esclerose multipla; miastenia gravis; sindrome de
Guillain-Barré, entre muitos outros. A alta complexidade dessas doencas exigem propostas
de intervencdo bem estruturadas. A Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com
Doencas Raras, com o objetivo de reduzir a morbimortalidade e trazer melhoria da qualidade
de vida dessas pessoas, preconiza a garantia de acesso e de qualidade dos servicos, que
oferecam cuidado integral e multiprofissional. Dessa forma, consegue promover agbes de
deteccao precoce, tratamento oportuno, redugdo de incapacidade e cuidados paliativos
(BRASIL, MINISTERIO DA SAUDE, 2014).

A identificacdo precoce da doenca, a assisténcia continua, o aconselhamento e o
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cuidado familiar sdo elementos primarios no acompanhamento de pacientes com DRs. Os
servicos de referéncia, dentro do escopo da ateng¢do especializada, sédo parte importante
desse modelo, fornecendo ao paciente a interface com outras redes, como os servigos de
urgéncia e emergéncia, de acolhimento ambulatorial especializado, de diagnéstico e de
terapia multidisciplinar (ROSA, 2014).

Nesse sentido, a fragmentacdo do cuidado é indesejavel e incompativel com
a atencdo a saude requerida por um individuo com doenca rara, uma vez que objetos
complexos sempre exigem olhares plurais (COSTA, 2004). A abordagem multidisciplinar tem
a intencdo de aumentar a resolubilidade de problemas e a eficiéncia do servigco hospitalar-
ambulatorial. A integralidade da assisténcia expressa-se em rela¢des cooperativas, que
confluem em diferentes dominios e contribuem para a otimizagéo do cuidado de pacientes
com doencas raras (FERREIRA, 2021).

A equipe multidisciplinar busca melhorar a qualidade de vida dos pacientes,
cuidadores e familiares, fortalecendo sua relagdo com os profissionais, a adesédo ao
tratamento e o entendimento da doenga ndo apenas como um fator médico-biologico,
mas como um processo vinculado a histéria de vida do individuo e seu entorno social
(FERREIRA, 2021).

Neste sentido, o presente estudo tem o objetivo de esclarecer e enfatizar a
importancia de cada profissional de saude no atendimento e na melhora da qualidade
de vida dos pacientes com DRs. Deve se destacar também que a integragéo da equipe
multidisciplinar € fundamental para a reducdo do impacto negativo das DRs na qualidade
de vida dos pacientes.

21 AFISIOTERAPIA NAS DOENCAS RARAS

Areabilitagéo pela fisioterapia tem como objetivo a reintegracao das fungées motoras
e a melhoria do condicionamento cardiorrespiratério. E, quanto antes a intervencéo for
realizada, maiores séo as chances de agirmos preventivamente. Geralmente, as sessbes
de fisioterapia séo realizadas duas vezes por semana, em sessdes de 40 minutos cada. Por
se tratar de terapia individualizada, a frequéncia e a intensidade variam entre os pacientes.
Pacientes com a mesma doenca podem apresentar resultados distintos, dependendo do
tempo de diagnéstico, da abordagem terapéutica e do apoio familiar.

O objetivo do fisioterapeuta em pacientes com doencas raras € manter o maximo de
funcionalidade possivel, evitando a perda de for¢a, de massa muscular e de coordenagéo,
situacdo que ocorre frequentemente com a evolu¢gdo do quadro. Mas um ponto muito
importante e muitas vezes negligenciado em seu carater de prevengao primaria € o sistema
respiratorio e a necessidade de acompanhamento da fisioterapia respiratoria.

A respiragdo é essencial a vida e o sistema respiratério funciona integrado a todos
os demais, fornecendo oxigénio para o restante do organismo. O sistema respiratorio ndo

Medicina: A ciéncia e a tecnologia em busca da cura 2 Capitulo 3 “



se restringe apenas aos pulmdes, mas ele € composto de outras estruturas que fazem
0 processo de ventilagdo e permitem aos pulmbes a capacidade de captar oxigénio
adequadamente, como a estrutura da caixa toracica, formada pelos ossos, articulagcbes
e musculos respiratérios, que obedecem ao comando do sistema nervoso central para
gerar o ritmo normal da respiracéo e manter a respira¢gdo harmoniosa e de acordo com as
necessidades dos individuos.

No contexto das doengas raras, podemos encontrar deformidades na coluna
vertebral e caixa toracica causando cifoescolioses, na, alteracbes metabdlicas que
impedem a funcgéo correta dos musculos respiratérios, disfungées no sistema nervoso que
afetam o comando da fungéo respiratéria, além de patologias raras afetam especificamente
o parénquima pulmonar, comprometendo a troca gasosa.

Desta forma é essencial que haja um olhar mais atencioso dos profissionais da
salde que atendem individuos com DRs, para que observem pequenos desconfortos
respiratérios, ou possiveis comprometimentos que a patologia podera causar a respiragao
do paciente futuramente. A prevencéo primaria, isto €, a manutencdo da sadde respiratoria
antes que ocorra uma disfun¢do pulmonar (como pneumonias de repeti¢éo, hipoventilagdo
noturna, atelectasias) € essencial para a qualidade de vida e a sobrevida destes pacientes.

O fisioterapeuta respiratério é o profissional indicado para avaliar a fungéo
cinesiolégica da respiragdo, acompanhar a evolugéo do caso, orientar e treinar familiar e
cuidadores quanto aos cuidados respiratorios para a manutencéo da saude dos pulmdes,
tratar eventuais problemas pulmonares que possam ocorrer, prescrever suporte ventilatério
de uso prolongado para minimizar os impactos da hipoventilagéo, organizar e implementar
programas individualizados e especificos de reabilitagdo pulmonar relativo ao treinamento
fisico na caracteristica especifica de acometimento respiratério do individuo com DRs.

A avaliagdo cinesiologica da respiragdo pode incluir avaliagcdo de volumes,
capacidades e fluxos no sistema respiratério, avaliagdo da mecéanica da tosse, mensuragéao
da forga e endurance muscular respiratoria, avaliagdo da mobilidade toracica, avaliagdo do
impacto do comprometimento da respiragdo na toleréncia aos esfor¢os, seja em exercicio,
em atividades rotineiras do dia a dia quanto em atividades de cuidados pessoais. Estas
avaliagcbes sé@o escolhidas e realizadas de acordo com cada caso especifico e devem
ter periodicidade para monitorar possiveis pioras ou agravos da respiragdo. A partir da
compreensdo do impacto que a doenca tem no sistema respiratorio, o fisioterapeuta
respiratdrio conseguird planejar estratégias individualizadas para a manutencéo da saude
da respiracéo destes pacientes.

Uma das grandes caracteristicas de doencas neuromusculares raras € a
hipoventilagcao noturna, que antecede a faléncia ventilatéria diurna. Se o paciente apresentar
sintomas de sonoléncia diurna, cefaleia, despertares noturnos frequentes e dessaturacéo
noturna na polissonografia, a ventilacdo ndo invasiva (VNI) deve ser iniciada.

A VNI indicada adequadamente pode retardar a necessidade da traqueostomia.
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Dispositivos de suporte ventilatério noturno com dois niveis de presséao (Bilevel) estdo
disponiveis no mercado, seja através da compra ou aluguel do equipamento, ou através
de empréstimo por associagdes que apoiam os portadores de doengas neuromusculares.
Os equipamentos com suporte ventilatério com apenas um nivel de pressado (CPAP) néao
séo apropriados, pois ndo promovem variacdo do volume corrente, ou seja, ndo ventilam
0 paciente.

A eficacia da VNI noturna em prolongar a sobrevivéncia na populagdo com doencga
neuromuscular foi avaliada mais comumente no contexto de esclerose lateral amiotréfica
(ELA), onde uma série de estudos de coorte prospectivos e retrospectivos foram conduzidos.
(JOSHUA BENDITT, 2019)

Por fim, & importante lembrar que portadores de doengas neuromusculares
dificilmente apresentardo alteracdo em parénquima pulmonar, exceto nos quadros de
infeccbes respiratérias. Logo, ndo é indicado o uso de oxigenioterapia de forma isolada.
Em pacientes que hipoventilam, o uso continuo do oxigénio promovera retencéo de gas
carbdnico, por causa de seu efeito nos quimiorreceptores de 02, diminuindo a frequéncia
respiratéria podendo levar o paciente faléncia respiratéria. Caso seja necessario, &
obrigatorio o uso de equipamento bilevel para ventilar o paciente, durante o uso de
oxigenioterapia.

31 ACOMPANHAMENTO FONOAUDIOLOGICO NA DOENGAS RARAS

Afonoaudiologia na interface da Neurologia atua na triagem, avaliagdo, diagndstico,
gerenciamento e terapia dos distarbios de fala, linguagem, voz, audigdo, motricidade oral
e deglutico.

No ambito das doencas neuromusculares (DNMs), a intervencdo fonoaudiolégica
se d& principalmente nos diferentes graus de disfagia e disartria apresentados pelos
pacientes. OrientacOes e ajustes especificos ao longo da evolugéo da doencga de base séo
necessarios, incluindo modificagdes e ajustes na consisténcia dos alimentos e liquidos, a
fim de reduzir riscos de desnutricdo, desidratagcdo e pneumonias aspirativas.

Pacientes com DNMs raras como ELA, atrofia muscular espinhal (AME), diferentes
tipos de distrofia, dentre outras, frequentemente apresentam disfagia, disfonia e disartria
ao longo do curso evolutivo de suas manifestagcdes neuroldgicas. Muitos progridem com
reducdo da ingesta nutricional, de etiologia multifatorial, determinada pela inapeténcia,
disfagia, fraqueza, dispneia e depresséo, repercutindo negativamente na qualidade de
vida dos pacientes.

A disfungéo progressiva da musculatura orofaringolaringea e musculos respiratorios
na ELA, se justifica pela degeneragdo dos neurdnios motores do trato corticobulbar,
resultando em queixas de disartria, dispneia, disfonia e disfagia.

Em relagdo ao sistema fonatério, as caracteristicas perceptivas podem incluem
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aspereza, voz estrangulada pela tensédo, soprosidade, tremor e anormalidades de tom. Nos
casos de acometimento bulbar, a disfonia pode ser o sintoma clinico inicial, antes mesmo
da disfagia. Lingua e labios frequentemente sdo afetados precocemente resultando em
possiveis dificuldades na fase oral da degluticdo.

Secundariamente, prejuizos na fase faringea da degluticdo s&o reportados,
repercutindo nao so6 na eficiencia como tambem na eficicia da degluticdo orofaringea.

95-98% dos pacientes com ELA bulbar apresentam, alem da disfagia, distussia e
prejuizo no controle de saliva. Isso contribui para a dificuldade de controle de secregdes,
desnutri¢céo, sequelas pulmonares e redugéo da qualidade de vida relacionada a degluti¢éo.
Por ser uma doenga que consome muita energia, manter ou tentar evitar a redugdo do peso
fornece um fator de protegéo e nesse sentido, a indicagdo de gastrostomia atualmente vem
sendo feita 0 mais precocemente possivel.

O fonoaudi6logo que acompanha pacientes com DNMs raras deve ter um olhar
diferenciado, visto que o tratamento dessas doencas muitas vezes é paliativo, exigindo
0 atuacdo de uma equipe multiprofissional, que dara suporte tanto ao paciente quanto ao
cuidador ou familiar.

Estudos mostram que modelos de cuidados multidisciplinares parecem ser um
preditor de sobrevivéncia nesses casos, reduzindo o risco de morte em 45% em cinco anos

quando comparados a pacientes tratados em clinicas de neurologia geral.

41 AIMPORTANCIA DA PSICOLOGIA

O acompanhamento psicol6gico na assisténcia aos pacientes com DRs torna-se
importante desde o inicio da procura pelo diagnéstico, sendo um momento dificil para o
paciente. Aliado ao surgimento dos sintomas, ha um impasse quanto ao diagnéstico por
sua dificuldade, abrangéncia e diferentes sintomas, podendo levar tempo até o conclusédo
deste, O resultado deste processo até a definicdo do diagndstico € o aumento da ansiedade,
estresse e do medo para o paciente e seus familiares.

Atualmente, ha um grande empenho da industria farmacéutica e da medicina para
que sejam desenvolvidos medicamentos mais efetivos para as DRs, que em sua grande
maioria sdo cronicas e degenerativas, porém, ainda sdo doengas sem perspectiva de cura,
segundo Aureliano (2018).

A partir dessa realidade, a vida do paciente com doencgas raras passa por diversas
mudancgas e adaptacdes que precisam ser feitas ao longo de sua vida, de acordo com o
desenvolvimento da doenca, 0 que exige do paciente estar em constante movimento de
mudanca. Sendo assim, o psicélogo pode possibilitar que o paciente amplie seu campo de
visdo para as possibilidades existentes em sua vida, sem focar apenas nos aspectos que
ndo sdo mais possiveis, auxiliando que o paciente se comprometa com o que ainda pode
ser vivido por ele (FRANKL, 2008).
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Além das adaptagOes necessarias nesse tempo, o diagnostico de DRs pode levar
0 paciente a questdes mais existenciais como pensar sobre suas escolhas feitas durante
vida, seus valores, a finitude da vida, o sentido da vida, sobre como sera sua morte, o
que vira depois da morte e como ficardo as relagbes familiares a partir daguele momento.
A psicoterapia pode ajudar o paciente a lidar melhor com esse tempo e os pensamentos
préprios dele, o ajudando a perceber o que pode fazer em relagdo ao que sente e o que
deseja.

Para a Logoterapia, abordagem psicolégica centrada no sentido da vida, o ser
humano é constituido por trés dimensdes: fisica, psicologica e bioldgica. A dimensao fisica
€ onde se encontram o0s processos fisicos, o nivel psicoldgico é onde estéo os sentimentos,
as sensacbes e os condicionamentos, e por fim, a dimensdo noética, exclusiva do ser
humano e onde encontram-se a vontade de dar sentido a vida, espiritualidade, religiosidade,
liberdade e responsabilidade, de acordo com Luna (2015).

De acordo com a abordagem, a dimens&o noética ndo é passivel de adoecimento,
mesmo que a dimensao biologica e psicolégica estejam adoecidas (FRANKL, 2011). Essa
vis&o pode enriquecer o trabalho do psic6logo que trabalha com esse publico, pois 0 mesmo
entende que o adoecimento das outras duas dimensdes pode trazer questionamentos para
a dimensao noética mas essa, que o faz homem, ndo adoece. Por isso, a demanda do
paciente deve ser ouvida, acolhida e respeitada, tanto por sua familia, quanto pela equipe
de saude que trabalha com ele.

Além de ser ouvido e respeitado, trabalhar essa dimensdo com a pessoa, possibilita
que ela se sinta humana e viva, abandonando uma possivel visdo que alguns pacientes
tém que sdo pesos para a sua familia, ja que necessitam agora de cuidados especiais.
A partir do trabalho com o paciente, € importante que seja trabalhado para que ele se
reconheca como uma pessoa Unica na vida de seus familiares e em relagdo a si mesmo,
tendo um olhar de reconhecimento e valorizagé@o para a sua vida e histéria.

Quando se trabalha com pessoas com DRs, se faz necessario trabalhar com a
familia também, pois essa tera um papel importante na vida e no cuidado com o paciente.
Desde o diagnéstico, assim como o paciente, a familia também passa a ter duvidas sobre o
futuro de seu ente querido, sobre como ficara a organizagao e relacionamento da familia e
também precisa lidar com o medo da patologia e da finitude da vida de seu familiar.

Além dessas demandas, algumas DRs, como por exemplo a ELA, conforme o tempo
vai passando e a doencga se desenvolvendo, levam o paciente a precisar de um cuidado
em tempo integral, sendo necessario que alguém assuma o papel do cuidador, que muitas
vezes & um familiar préximo, sem muito conhecimento da doenca e de como proceder
frente a situacéo.

O papel do cuidador pode gerar medo pelo que acontecera com a vida do seu
familiar e com a sua, angustia pelo que esta vivendo, ansiedade frente as situacdes e
novidades, frustracédo frente a vida que gostaria de levar, soliddo nesse papel, além de
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uma reorganizagao da vida social da pessoa. Sendo assim, faz-se necessério que tenha
um local de escuta e acolhimento para as demandas relacionadas a sua vida, a vida do seu
ente que esta enfermo e aos papéis sociais que ele proprio esta exercendo, possibilitando
que o mesmo lide melhor com o que esta vivendo.

Devido as mudancas constantes que o paciente passa a partir do diagnostico e as
inquietagcdes que muitas vezes ndo podem ser respondidas no momento, é importante
que o paciente e que também seus familiares tenham um espago que possibilite
escuta e acolhimento. Isso permite elaborar melhor seus pensamentos, sentimentos,
questionamentos, os dando oportunidades de enfrenta-los e de lidar melhor com eles,
possibilitando uma diminui¢cdo do sofrimento psiquico.

51 COMO A NEUROPSICOLOGIA PODE AJUDAR?

A Neuropsicologia atua nas interfaces da neurologia, psiquiatria, neurociéncias
e psicologia. Entende-se que as demandas sdo compostas por aspectos organicos e
inorgénicos: organicos de cunho fisiolégico-anatdmico e inorgénicos de cunho subjetivo,
emocional e psiquico. Essas demandas necessitam de um acompanhamento profissional
e atendé-las em conjunto as tornam passivel de um processo terapéutico diferenciado.
O ser humano, entéo, é visto como biopsicossocial (ENGEL, 1977) e valorizado em sua
totalidade. Nesse sentido, os atendimentos neuropsicoldgicos se fazem importantes para
integrar uma equipe multidisciplinar.

O profissional deve dialogar com as demais especialidades no objetivo de aprimorar
as propostas de acolhimento e estratégias de intervengéo, além de criar um suporte
em rede com diferentes visbes sobre as demandas do mesmo paciente. A atuacéo do
neuropsic6logo ndo se limita a aplicagéo e correcédo de testes cognitivos.

Em uma avaliacdo especializada, é possivel diferenciar quando as alteragdes
cognitivas estdo relacionadas a presenca de sintomatologia ansiosa ou depressiva,
a alguma patologia especifica e/ou a interacdo destes. Assim, & possivel realizar um
trabalho detalhado e direcionado aos impactos dos sintomas nas atividades de vida diéria,
ocupacional, social e pessoal do paciente.

Dos testes cognitivos selecionados, leva-se em consideragéo as propostas solicitadas
e as limitagbes de cada atendimento, adaptando os testes e as formas de avaliar sempre
que for necessario. A aplicagéo desses testes busca detalhar o perfil cognitivo do paciente,
ou seja, a capacidade cognitiva global e os demais dominios cognitivos como memodria,
linguagem, fung¢des executivas e habilidades visuoespaciais. Para isso, sdo utilizados
testes como Exame Cognitivo de Addenbrooke (ACE-R), Escala Wechsler Abreviada de
Inteligéncia (WASI), Five Digit Test (FDT), Teste de Aprendizagem Auditivo-Verbal de Rey
(RAVLT) e outros.

Na avaliacao cognitivada ELA, por exemplo, o Transtorno do Espectro Fronto temporal
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€ um quadro clinico incidente. Outras variaveis também estdo associadas a patologia, como
déficits mistos, comprometimentos na cogni¢do social e comprometimento na linguagem
Entretanto, na ELA, sabe-se que a associacdo com deméncia frontotemporal (DFT) pode
ser um indicador de pior prognéstico, especialmente em estagios mais graves da doenca,
também apresentando impacto na sobrevida do paciente. Outro indicador significativo para
pacientes com ELA, pode ser a correlagdo da perda de peso com o prognéstico negativo
e o consequente declinio cognitivo. Além disso, a AME, doenga genética de carater
degenerativo que pode evoluir para a perda total e/ou parcial dos movimentos dos membros
inferiores, bem como pode ocasionar deformidades na coluna e insuficiéncia respiratoria,
também pode apresentar alteracdes cognitivas. Na avaliagdo de pacientes com AME,
variaveis como exclusdo social, dispneia, cefaleia matinal, sonoléncia diurna excessiva,
irritabilidade e alteracao de humor, também estédo associadas a patologia, devido a falta de
estimulo cognitivo e social. Fatores de risco como inicio bulbar e baixo nivel educacional
também podem agravar o prognéstico.

A sintomatologia depressiva, ansiosa, emocional e psiquica deve ser acompanhada
pela psicologia, buscando trabalhar de forma especializada a saude mental. Outras
alteragbes como os déficits nutricionais, dificuldades respiratérias e dificuldades como
degluticdo também devem ser acompanhados pela nutricdo, fisioterapia respiratéria
e fonoaudiologia, respectivamente, visto que todos os fatores estdo associados ao
desempenho cognitivo e qualidade de vida do paciente.

61 O APOIO NUTRICIONAL

Na alimentagédo, muitas funcbes do sistema nervoso sédo exigidas; desta forma,
algum transtorno em uma dessas fungdes pode afetar a capacidade de um individuo
manter a nutricdo adequada e, consequentemente, resultar na incapacidade de cumprir
as demandas metabdlicas. A nutricdo tem papel fundamental nas doengas raras, ja que
s@o doencgas que apresentam gasto energético elevado e dificeis de diagnosticar, pois os
sintomas s&o parecidos com doengas comuns e, quanto mais demorado o diagnéstico,
maior o risco de perda de peso, massa muscular e outros danos a saude do paciente.

O atendimento do profissional nutricionista nas doencas raras vai além de uma
simples dieta. Observa-se que é preciso acompanhar de perto a evolugéo da doencga. O
paciente € avaliado pelo profissional neurologista, que informa o diagnostico para a equipe
multidisciplinar. Para uma boa conduta nutricional, o paciente deve passar pelo profissional
fonoaudiblogo para avaliar a presenca de engasgo com alimentos, agua, saliva e outros
fatores. E de extrema importancia que o fonoaudiélogo atue, no tratamento dos pacientes,
em sintonia com o nutricionista, o profissional responsavel por adequar a dieta do paciente
a consisténcia alimentar liberada pelo fonoaudi6logo, preservando seu estado nutricional e
0 prazer que, culturalmente, costuma-se associar a alimentagéo.
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No primeiro atendimento com o profissional nutricionista, é realizada avaliagéo clinica
para a coleta de informagdes, investigando o histérico social e familiar, rotina alimentar,
preferéncias e aversdes alimentares e dificuldades do paciente em sua alimentagéo. E feito
o recordatério de 24 horas, onde o paciente relata a quantidade de alimentos e bebidas
consumidos no dia anterior da consulta, com o objetivo de analisar os habitos alimentares
e arotina. Em seguida, utilizando a balancga, o estadiémetro (aparelho utilizado para medir
a altura) e a fita métrica, realiza-se uma avalicdo antropométrica, que € um método que
permite avaliar peso, estatura, indice de massa corporal e outras medidas. Com esses
dados, é possivel avaliar o estado fisico e o peso ideal, comparando com os parametros
ideais e acompanhando a evolugdo do tratamento.

Nas consultas séo utilizadas as avalia¢gdes para determinar a conduta nutricional e
elaborar o plano alimentar, de acordo com as necessidades nutricionais e financeiras do
paciente. Prescrever um plano alimentar para o paciente com dificuldades de se alimentar é
complexo, pois existe um percurso que vai desde a preparagéo do alimento até o momento
darefeicdo. O retorno a equipe multidisciplinar € fundamental, com o intervalo de trés a seis
meses. A cada retorno do paciente, sao feitos novos ajustes ou troca do plano alimentar,
novas avaliagbes antropométricas e, caso necessario, a troca da consisténcia da dieta e
uso de nutricéo enteral néo invasiva, conforme a evolugéo da doenca.

O acompanhamento do profissional psicélogo na nutricdo se faz necessario nos
casos em que o paciente tenha dificuldades psicol6gicas, baixa autoestima, ansiedade
e depressdo, devido a ndo aceitacdo do diagndstico, interferindo na alimentagcdo com
inapeténcia ou compulsdo alimentar. Os problemas ocasionados por alimentacdo
inadequada e ma-nutrigdo relacionam-se com o quadro clinico da doenga, potencializando
as dificuldades motoras e respiratérias (PONTES et al., 2012).

Com a progressédo das doengas neuromusculares, um quadro hiper metabolico é
instalado, o que explica o rapido declinio de peso nas fases avancadas da doenca. O
profissional fisioterapeuta nos auxilia na prevencdo ou na melhora dessas complicagcbes
motoras e respiratérias, com técnicas e exercicios, estabilizando assim o gasto energético.
Com esses ajustes & possivel melhorar as fungdes respiratérias e motoras. Isso deixa
claro a importancia do tratamento com a equipe multidisciplinar para auxiliar o paciente na
superacgéo de cada etapa da doenca e oferecer valiosas informacoes.

71 CONCLUSAO

Apesar da maioria das DNMs raras serem degenerativas é possivel melhorar a
qualidade de vida dos pacientes e amenizar o impacto do diagnéstico no ambiente familiar.
Grande parte dessas doengas ainda ndo possuem tratamento medicamentoso, mas, mesmo
para aquelas em que ha tratamento, o acompanhamento com equipe multidisciplinar é
de fundamental importancia. Cada especialidade participa ativamente de forma sinérgica
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com foco integral a saude, dedicando assisténcia e cuidado especial ao paciente. Esse
estudo ressalta a importancia de uma equipe multidisciplinar bem estruturada como pilar
fundamental no acompanhamento dos pacientes com DNMs raras.
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