YL ST A

NEUROCIENCIAS

©
=
o
=
O

Perfis sociodemografico e clinico de
individuos com Atrofia Muscular Espinhal
e de seus cuidadores

Sociodemographic and clinical profile of individuals with
Spinal Muscular Atrophy and their caregivers

Perfiles sociodemografico y clinico de personas con
Atrofia Muscular Espinal y sus cuidadores

Natalia Guimaréeg, Melo!, Geovane Balcanufo de Souza e Silva?,
Cecilia Rosa de Avila3, Francine Aguilera Rodrigues da Silva%,
Maysa Ferreira Martins Ribeiro>, Leticia de Araujo Morais®

1.Fisioterapeuta, Especialista em Saude Funcional e Reabilitacdo. Centro de Referéncia em Atengdo a
Saude da Pessoa Idosa (CRASPI). Goiania-GO, Brasil. Orcid: https://orcid.org/0000-0001-6971-3103
2.Fisioterapeuta, Especialista em Saude Funcional e Reabilitagdo. Centro de Reabilitacdo, Orientacdo e
Assisténcia ao Encefalopata. Goidnia-GO, Brasil. Orcid: https://orcid.org/0000-0002-2657-055X
3.Fisioterapeuta. Especialista em Fisioterapia geral com énfase em fisioterapia hospitalar respiratéria.
Centro Estadual de Reabilitagdo e Readaptagdo Dr. Henrique Santillo (CRER). Goiania-GO, Brasil. Orcid:
https://orcid.org/0000-0002-2451-4714

4.Fisioterapeuta. Doutora em Ciéncias da Saude - Universidade Federal de Goias. Pontificia Universidade
Catdlica de Goias (PUC-GO). Goiania-GO, Brasil. Orcid: https://orcid.org/0000-0003-1368-7924
5.Fisioterapeuta. Doutora em Ciéncias da Saude - Universidade Federal de Goids. Universidade Estadual
de Goias. Goiania-GO, Brasil. Orcid: https://orcid.org/0000-0002-7871-6987

6.Fisioterapeuta. Doutora em Ciéncias e Tecnologias em Salude - Universidade de Brasilia. Centro
Universitario Estacio de Sa de Goias. Goiania-GO, Brasil. Orcid: https://orcid.org/0000-0002-2799-8021

Resumo

Objetivo. Analisar os perfis sociodemografico e clinico de pessoas com Atrofia Muscular
Espinhal (AME) e de seus cuidadores. Método. Estudo transversal, realizado em clinica de
doencas neuromusculares de um centro de reabilitacdo. Foi utilizado um questionario com
anamnese, identificacdo, perfis sociodemografico e clinico. As varidveis categoricas foram
apresentadas em frequéncia absoluta e relativa, e as variaveis continuas pela média e desvio
padrdo. Para comparacao entre os tipos de AME foram utilizados o Qui-quadrado de Pearson
e a ANCOVA, nivel de significancia de p<0,05. Resultados. Participaram do estudo 27
cuidadores e 32 pessoas com AME, sendo 17 participantes com AME do tipo III, 9 do tipo Il e
6 do tipo I. A idade dos participantes com AME variou entre 1 e 59 anos, com maior prevaléncia
do sexo masculino (53,1%). No nivel de escolaridade, as prevaléncias foram o ensino superior
(31,3%) e o fundamental (28,1%). Apenas 34,4% tinham histérico de AME na familia. Com
relacdo aos aspectos clinicos, 87,5% necessitavam de dispositivo auxiliar para locomogdo. O
uso de medicacdo especifica para AME e de suporte respiratério foi mais comum entre pessoas
com AME dos tipos I e II. Quanto aos cuidadores, a maioria era composta por pessoas do sexo
feminino (96,3%), maes (74,1%) e que se dedicavam exclusivamente ao lar e aos cuidados
do individuo com AME (88,9%). Conclusdo. A maioria dos participantes com AME ndo tinha
histérico da doenca na familia e necessitava de dispositivo auxiliar para locomogdo. As maes
foram as cuidadoras prevalentes.

Unitermos. Atrofia Muscular Espinal; Atrofias Musculares Espinais da Infancia; Cuidadores;
Perfil de Saude

Abstract

Objective. To analyze the sociodemographic and clinical profiles of people with Spinal
Muscular Atrophy (SMA) and their caregivers. Method. Cross-sectional study, carried out in a
neuromuscular disease clinic of a rehabilitation center. A questionnaire with anamnesis,
identification, sociodemographic, and clinical profiles was used. Categorical variables were
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presented in absolute and relative frequency, and continuous variables by mean and standard
deviation. Pearson's Chi-square and ANCOVA were used to compare the types of SMA, with a
significant level of p<0.05. Results. Twenty-seven caregivers and 32 people with SMA
participated in the study, 17 participants with SMA type III, 9 with type II, and 6 with type I.
The age of participants with SMA ranged from 1 to 59 years, with a higher prevalence of males
(53.1%). Regarding education level, the prevalence was higher education (31.3%) and
elementary education (28.1%). Only 34.4% had a family history of SMA. Regarding clinical
aspects, 87.5% required an assistive device for locomotion. The use of specific medication for
SMA and respiratory support was more common among individuals with SMA types I and II.
Regarding caregivers, the majority were female (96.3%), mothers (74.1%), and who
dedicated themselves exclusively to the home and the care of the individual with SMA (88.9%).
Conclusion. Most participants with SMA had no family history of the disease and required an
assistive device for locomotion. Mothers were the prevalent caregivers.

Keywords. Spinal Muscular Atrophy; Spinal Muscular Atrophies of Childhood; Caregivers;
Health Profile

Resumen

Objetivo. Analizar el perfil sociodemografico y clinico de las personas con Atrofia Muscular
Espinal (AME) y sus cuidadores. Método. Estudio transversal, realizado en la consulta de
enfermedades neuromusculares de un centro de rehabilitacién. Se utilizé un cuestionario con
anamnesis, identificacion, perfil sociodemografico y clinico. Las variables categoéricas se
presentaron como frecuencias absolutas y relativas, y las variables continuas como media y
desviacion estandar. Para comparar los tipos de AME se utilizé el Chi-cuadrado de Pearson y
ANCOVA, con un nivel de significancia de p<0,05. Resultados. Participaron del estudio 27
cuidadores y 32 personas con AME, 17 participantes con AME tipo III, 9 tipo Il y 6 tipo I. La
edad de los participantes con AME oscilé entre 1 y 59 afios con mayor prevalencia del sexo
masculino (53,1%). En cuanto al nivel educativo, la mayor prevalencia fue la educacion
superior (31,3%) y la educacién primaria (28,1%). Sdlo el 34,4% tenia antecedentes de AME
en la familia. En cuanto a los aspectos clinicos, el 87,5% precisé algun dispositivo de asistencia
para la locomocién. El uso de medicacion especifica para AME y soporte respiratorio es mas
comun entre personas con AME tipos Iy II. En cuanto a los cuidadores, la mayoria son mujeres
(96,3%), madres (74,1%) y se dedicaban exclusivamente al hogar y al cuidado de la persona
con AME (88,9%). Conclusion. La mayoria de los participantes con AME no tenian
antecedentes familiares de la enfermedad y necesitaban un dispositivo de asistencia para la
movilidad. Las madres fueron las cuidadoras mas frecuentes.

Palabras clave. Atrofia Muscular Espinal; atrofias musculares espinales de la infancia;
cuidadores; Perfil de Salud

Trabalho realizado no Centro Estadual de Reabilitagdo e Readaptagdo Dr. Henrique Santillo (CRER).
Goiania-GO, Brasil.

Conflito de interesse: ndo Recebido em: 27/01/2024 Aceito em: 08/10/2024

Enderecgo para correspondéncia: Leticia A Morais. Rua Tamisa, quadra R, lote 8. Jardins Porto. Senador
Canedo-GO, Brasil. CEP 75255-424. E-mail: |eticiadearaujo@hotmail.com

INTRODUCAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca
neuromuscular degenerativa, de carater genético do tipo
recessivo, e que resulta em um comprometimento
progressivo dos neurbnios motores; apresenta como

principais caracteristicas clinicas a fraqueza e a atrofia

Rev Neurocienc 2024;32:1-17.


mailto:leticiadearaujo@hotmail.com

muscular!. Sua incidéncia é de aproximadamente 1:11.000
nascidos vivos?.

Quando diagnosticado com AME, o individuo pode ser
classificado em um dos quatro tipos basicos, de acordo com
alguns critérios, entre eles: a idade de inicio dos sintomas,
0S marcos motores alcancados e as caracteristicas do quadro
clinico. Aqueles classificados como tipo I caracterizam-se
pelo quadro clinico considerado mais grave: ndo conseguem
permanecer sentados e apresentam elevado
comprometimento respiratério e motor. Os do tipo II
conseguem se sentar, mas nao conseguem desenvolver a
capacidade de marcha. Ja os individuos dos tipos III e IV
apresentam as formas mais leves da doenca e sao capazes
de andar, porém podem perder essa capacidade ao longo do
processo evolutivo da patologia?®.

A AME é uma condicdo clinica complexa e que vem
apresentando modificacdes nos fendtipos dos individuos
devido as intervencgoes, principalmente as medicamentosas®.
Avaliar o perfil epidemioldgico e clinico se faz importante
para conhecer as caracteristicas da populacao acometida e
para permitir uma abordagem mais individualizada.

As limitacOes fisicas e funcionais das pessoas com AME
ocasionam dificuldades para a realizacao de atividades de
vida didria e tornam necessaria a presenca de um cuidador
informal, para auxilio na rotina e para a melhoria da
qualidade de vida®.

O contato didrio proporciona ao cuidador a capacidade

de percepcdao de mudancgas imediatas no quadro clinico,
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conhecimentos importantes que podem  contribuir
diretamente no cuidado integral da pessoa com AME e
melhor organizacao da rotina de cuidado domiciliar®.

Cuidadores de um individuo com uma condicdo clinica
grave podem apresentar maior vulnerabilidade na salde,
tanto fisica quanto psicoldgica®>. Portanto, torna-se
necessario conhecer e analisar o perfil dessas pessoas, para
gue estratégias de saude possam ser melhor direcionadas a
elas.

Estudar aspectos epidemioldgicos no contexto de
salde, principalmente em saude publica, permite aos
gestores o direcionamento das politicas publicas com base
nas caracteristicas da populacdao pesquisada, o que torna a
abordagem mais individualizada e resolutiva’.

Considerando a importancia de melhor conhecer a
caracterizacao de individuos com AME e de seus cuidadores,
este estudo tem como objetivo analisar os perfis

sociodemogréfico e clinico desses dois grupos populacionais.

METODO
Amostra

Realizou-se um estudo observacional transversal, em
um centro de reabilitacao, com 32 participantes com AME e
27 cuidadores. Foram incluidos individuos com diagndstico
clinico de AME, de ambos os sexos, de qualquer faixa etaria
e que estivessem realizando acompanhamento médico ou
ambulatorial no referido centro. Foram também incluidos os

cuidadores familiares principais desses individuos, de ambos
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0s sexos e com idade superior a 18 anos. Seriam excluidos
cuidadores ou participantes com AME que apresentassem
dificuldades para compreender as perguntas, porém essa
circunstancia nao ocorreu.

Cinco pessoas com AME relataram nao precisar de um
cuidador direto nas suas atividades de vida diaria, por isso a
diferenca entre o niumero de pacientes e cuidadores.

Todos os participantes maiores de 18 anos foram
orientados sobre os procedimentos da pesquisa e aqueles
que concordaram em participar assinaram o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). Os menores de 18
anos tiveram o TCLE assinado pelo responsavel e
consentiram sua participagao por meio do Termo de
Assentimento Livre e Esclarecido (TALE), adaptado de acordo
com a idade. O estudo seguiu as Normas Regulamentadoras
de Pesquisa Envolvendo Seres Humanos e foi submetido e
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) Leide das
Neves Ferreira (Protocolo CAAE: 54883321.3.0000.5082). A
coleta de dados foi realizada apos aprovacao no CEP, entre

marco e agosto de 2022.

Procedimento

As entrevistas foram presenciais, realizadas em um
ambiente reservado, com a participacao dos individuos com
AME e seus cuidadores. Utilizou-se um questiondrio que
contém anamnese e perguntas para levantamento de
informacgoes sobre identificacdo e perfis sociodemografico e

clinico, elaborado pelas pesquisadoras. Por esse instrumento
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foram coletadas informacgoes referentes ao sexo, idade, data
de nascimento, nacionalidade, naturalidade, local de
residéncia, nivel de escolaridade, renda familiar, tipo de
AME, idade do diagndstico, confirmacdao do diagndstico por
teste genético, histérico familiar de AME, terapias realizadas
atualmente, capacidade de realizar a marcha, uso dispositivo
auxiliar para locomogao, uso de medicacao especifica para
AME (como o Zolgensma, o Risdiplam ou o Spinraza),
necessidade de suporte respiratorio e via de alimentacdo. Em
relagcdo ao cuidador, também foram coletadas informacoes,
como: idade, sexo, grau de parentesco, tempo dedicado ao

cuidado, estado civil, nivel de escolaridade e profissao.

Analise Estatistica

Para avaliacdo estatistica, os dados foram analisados
com auxilio do Statistical Package for Social Science - SPSS,
versao 26.0, e foi adotado o nivel de significancia de 5%
(p<0,05). A descricao do perfil dos participantes e
cuidadores foi realizada por meio de frequéncia absoluta e
relativa para as variaveis categoricas, e para as variaveis
continuas foi utilizada a média e desvio padrdao. A
parametricidade dos dados foi verificada mediante a
ferramenta estatistica Q-Q plot normalizado e o histograma
dos residuos padronizados®.

A distribuicdo dos perfis demografico e clinico dos
individuos com AME e das caracteristicas dos cuidadores foi

realizada de acordo com o tipo de AME por meio da Analise
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da Covariancia (ANCOVA) e do teste Qui-quadrado de

Pearson, com analise dos residuos padronizados “Post hoc"”.

RESULTADOS

A amostra foi composta por 32 participantes com AME.
A idade variou entre um e 59 anos, com maior prevaléncia
do sexo masculino. Os individuos foram categorizados em
trés grupos, de acordo com as manifestagdes de gravidade
da doenca. O tipo III foi o mais frequente, com 17 individuos,
seguido do tipo II, com nove participantes, e os do tipo I,
com seis. Os dados de caracterizacao do pefrfil
sociodemografico dos participantes deste estudo estdo
descritos na Tabela 1.

Com relagao a faixa etaria, no tipo I foram prevalentes
os individuos com idade entre um e cinco anos; no tipo II
prevaleceu a faixa dos seis aos 18 anos; e no tipo III os
maiores de 18 anos. A maioria dos participantes relatou
residir em cidades que nao a capital do estado. Sobre o
numero de habitantes por moradia, o dado mais comum foi
a referéncia de quatro a seis moradores por domicilio.

No que tange a escolaridade, o analfabetismo foi mais
frequente entre os individuos com AME do tipo I, e o ensino
fundamental predominou entre os do tipo II.

Quanto a situacdo conjugal, grande parte dos
entrevistados relatou nao ter um(a) companheiro(a). A
maioria declarou nao trabalhar, e os individuos com AME tipo

III s3o maioria entre os que recebem beneficio assistencial.
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Tabela 1. Perfil sociodemografico dos participantes com AME (n=32).

Tipo de AME

Tipo 1 Tipo 2 Tipo 3 Total p*

(n=6) (n=9) (n=17)
Sexo
Feminino 2 (33,3) 7 (77,8) 6 (35,3) 15 (46,9) 0,09
Masculino 4 (66,7) 2 (22,2) 11 (64,7) 17 (53,1)
Faixa etaria
1 a5 anos 4 (66,7)% 1(11,1) 1(5,9) 6 (18,8)
6 a 18 anos 2 (33,3) 6 (66,7)% 3(17,6) 11 (34,4) <0,01
> 18 anos 0 (0,0) 2 (22,2) 13 (76,5)% 15 (46,9)
Escolaridade
Analfabeto 6 (100,0)* 1(11,1) 0 (0,0) 7 (21,9) <0.01
Ensino fundamental 0 (0,0) 6 (66,7)* 3(17,6) 9 (28,1) !
Ensino médio 0 (0,0) 0 (0,0) 6 (35,3) 6 (18,8)
Ensino superior 0 (0,0) 2 (22,2) 8 (47,1) 10 (31,3)
Situagdao conjugal
Com companheiro 0 (0,0) 0 (0,0) 6 (35,3) 6 (18,8) 0,06
Sem companheiro 6 (100,0) 9 (100,0) 11 (64,7) 26 (81,3)
Local de residéncia
Capital 1(16,7) 3 (33,3) 11 (64,7) 15 (46,9) 0.08
Outros 5(83,3) 6 (66,7) 6 (35,3) 17 (53,1) !
n° moradores na casa
2a3 2 (33,3) 4 (44,4) 9 (52,9) 15 (46,9) -
4a6 4 (66,7) 5 (55,6) 8 (47,1) 17 (53,1) !
Trabalha
Nao 6 (100,0) 9 (100,0) 11 (64,7) 26 (81,3) -
Sim 0 (0,0) 0 (0,0) 6 (35,3) 6 (18,8) !
Recebe Beneficio
Nao 5(83,3) 4 (44,4) 4 (23,5) 13 (40,6) 0,04
Sim 1(16,7) 5 (55,6) 13 (76,5)* 19 (59,4)
Meio de Transporte
Préprio 3 (50,0) 7 (77,8) 12 (70,6) 22 (68,8) 050
Outros 3 (50,0) 2 (22,2) 5(29,4) 10 (31,3) !

n°: nimero. Dados expressos frequéncia (n) e porcentagem (%). *Qui-quadrado de Pearson; *Post hoc.

A caracterizacao dos aspectos clinicos de acordo com
cada tipo de AME estd demonstrada na Tabela 2. Nesta
constam informacdes, como: histérico da AME, marcha,
dispositivo de locomocao, capacidade funcional, via de
alimentacao, entre outras.

A via de alimentacdo mais frequente foi a oral, porém o
uso de gastrostomia foi comum para os participantes com

AME do tipo I. O uso de medicacdao especifica para AME
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apresentou-se mais comum nos tipos I e II, assim como o

uso de suporte respiratorio.

Tabela 2. Perfil clinico de acordo com o tipo de AME (n=32).

Tipo de AME

Tipo 1 Tipo 2 Tipo 3 Total p*

(n=6) (n=9) (n=17)
Histdorico de AME na familia
Nao 4 (66,7) 6 (66,7) 11 (64,7) 21 (65,6) 0.99
Sim 2 (33,3) 3 (33,3) 6 (35,3) 11 (34,4) !
Realizou marcha
Nao 6 (100,0)* 9 (100,0)* 0 (0,0) 15 (46,9) <0,01
Sim 0 (0,0) 0 (0,0) 17 (100,0)* 17 (53,1)
Dispositivo de locomogao
Nao 0 (0,0) 0 (0,0) 4 (23,5) 4 (12,5) 0.13
Sim 6 (100,0) 9 (100,0) 13 (76,5) 28 (87,5) !
Capacidade funcional
Caminha 0 (0,0) 0 (0,0) 5(29,4) 5 (15,6)
Nao senta 6 (100,0)* 2 (22,2) 2(11,8) 10 (31,3) <o0,01
Permanece sentado 0 (0,0) 7 (77,8)% 10 (58,8) 17 (53,1)
Via de alimentacao
Gastrotomia 5 (83,3)% 1(11,1) 0 (0,0) 6 (18,8)
Oral 0 (0,0) 7 (77,8)% 17 (100,0)* 24 (75,0) <0,01
Oral - Consisténcia modificada 1(16,7) 1(11,1) 0 (0,0) 2 (6,3)
Comorbidades associadas
Nao 5(83,3) 7 (77,8) 12 (70,6) 24 (75,0) 0,80
Sim 1(16,7) 2 (22,2) 5(29,4) 8 (25,0)
Medicagcao para AME
Nao 0 (0,0) 3 (33,3) 17 (100,0)* 20 (62,5) <0,01
Sim 6 (100,0)* 6 (66,7)% 0 (0,0) 12 (37,5)
Precisa de suporte
respiratorio
Nao 0 (0,0) 1(11,1) 12 (70,6)* 13 (40,6) 0,01
Sim 6 (100,0) 8 (88,9) 5(29,4) 19 (59,4)
Atendimento multiprofissional
Nao 0 (0,0) 3 (33,3) 3(17,6) 6 (18,7) 0.26
Sim 6 (100,0) 6 (66,7) 14 (82,4) 26 (81,3) !
Presenca de cuidador
Nao 0 (0,0) 0 (0,0) 5(29,4) 5 (15,6) 0.07
Sim 6 (100,0) 9 (100,0) 12 (70,6) 27 (84,4) !

AME: Amiotrofia Muscular Espinhal. Dados expressos em frequéncia (n) e porcentagem (%). *Qui-

quadrado de Pearson; ¥Post hoc.

Com relacao a acompanhamentos multiprofissionais,

pelo Sistema Unico de Salde (SUS) ou pelo sistema privado,
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a maioria realizava algum tipo, sendo os mais frequentes:
fisioterapia, terapia ocupacional, fonoaudiologia e psicologia.

Grande parte relatou precisar de um cuidador para
auxiliar nas atividades de vida diaria. O perfil dos cuidadores

esta descrito na Tabela 3.

Tabela 3. Perfil do cuidador de acordo com o tipo de AME (n=27).

Tipo de AME

Tipo 1 Tipo 2 Tipo 3 Total p*

(n=6) (n=9) (n=12)
Idade 31,3%5,4 42,8410,8  41,8+11,5 39,8+10,9 0,09
Horas dedicadas ao cuidado 22+4,9 24+0,0 18,0+6,6 20,9+£5,5 0,04
Sexo do cuidador
Feminino 6 (100,0) 9 (100,0) 11 (91,7) 26 (96,3) 0.52
Masculino 0 (0,0) 0 (0,0) 1(8,3) 1(3,7) !
Reside com o paciente
Nao 1(16,7) 0 (0,0) 0 (0,0) 1(3,7) 0.16
Sim 5(83,3) 9 (100,0) 12 (100,0) 26 (96,3) !
Parentesco
Mae 5(83,3) 9 (100,0)* 6 (50,0) 20 (74,1) 005
Outros 1 (16,7) 0 (0,0) 6 (50,0)% 7 (25,9) !
Estado civil do cuidador
Com companheiro 5(83,3) 7 (77,8) 9 (75,0) 21 (77,8) 0.92
Sem companheiro 1(16,7) 2 (22,2) 3 (25,0) 6 (22,2) !
Profissao do cuidador
Do lar 6 (100,0) 9 (100,0) 9 (75,0) 24 (88,9) 0.12
Outro 0 (0,0) 0 (0,0) 3 (25,0) 3(11,1) !
Escolaridade do cuidador
Ensino fundamental 2 (33,3) 2 (22,2) 3 (25,0) 7 (25,9)
Ensino médio 3 (50,0) 4 (44,4) 6 (50,0) 13 (48,1) 0,96
Ensino superior 1(16,7) 3 (33,3) 3 (25,0) 7 (25,9)
Renda da familia
1 salario-minimo 3 (50,0) 2 (22,2) 3(17,6) 8 (25,0)
2 a 3 saladrios-minimos 2 (33,3) 5 (55,6) 12 (70,6) 19 (59,4) 0,49
4 ou mais salarios-minimos 1(16,7) 2 (22,2) 2 (11,8) 5 (15,6)

AME: Amiotrofia Muscular Espinhal. Dados expressos em média, desvio padrdo (£DP), frequéncia (n)
e porcentagem (%). *Qui-quadrado de Pearson; *Post hoc.

Os cuidadores dos participantes com AME tinham em
média 39,8 anos; eram majoritariamente do sexo feminino,

maes, tinham um companheiro, dedicavam-se ao lar e o grau
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de escolaridade prevalente era o ensino médio. Relataram
dedicar em média 20 horas ao cuidado da pessoa com AME
e ndo recebiam nenhum tipo de auxilio financeiro adicional,

além do valor recebido pelo paciente.

DISCUSSAO

O perfil sociodemografico dos participantes com AME
revelou prevaléncia de participantes do sexo masculino, com
faixa etaria variando de um a 59 anos, sendo que 46,9%
eram maiores de 18 anos. Com relacao ao tipo da doenca, a
maior parte da amostra foi composta por individuos do tipo
ITI, e apenas seis pessoas foram classificados como tipo I.

Um estudo que também avaliou individuos com AME,
verificou  caracteristicas  similares: predominio  de
participantes do sexo masculino, grande variacao na faixa
etaria e menor numero de individuos com tipo I'°. Por se
tratar de uma doenca considerada rara, em que a gravidade
do quadro esta relacionada diretamente com a idade do
surgimento dos sintomas, a variacao da faixa etaria na AME
é esperada, assim como a diferenca no numero de
participantes em cada tipo da doenca, principalmente
considerando que os dois estudos abordaram todos os tipos.

A frequéncia de individuos analfabetos observada em
nosso estudo foi maior entre os participantes classificados
como tipo I. Esse resultado pode ser justificado pelas
caracteristicas clinicas desse tipo de AME, que representam
a forma mais grave da doenca. Em alguns desses casos a

pessoa necessita de gastrostomia e/ou suporte ventilatério,
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0 que pode dificultar o acesso as escolas ou a continuidade
do processo de escolarizacao. No presente estudo, a maioria
dos avaliados com AME tipo I usava gastrostomia e fazia uso
de suporte ventilatério. Achados semelhantes foram
encontrados em uma pesquisa que avaliou 49 sujeitos com
AME, sendo 15 do tipo I; desses 15, todos necessitavam de
suporte ventilatério e 93,3% usavam gastrostomiall.

Outro aspecto que justifica o pouco grau de instrucao é
o fato de que a maior parte dos participantes estava na faixa
etaria de um a cinco anos. Segundo a lei brasileira n°
12.796/2013, a educacdo basica é obrigatdria e deve ser
fornecida de forma gratuita a partir dos quatro anos; logo
essas criancas ainda estavam no processo inicial de
escolarizacdo®?.

A moradia fora da capital do estado foi frequente em
53,1% dos avaliados, 81,3% nao trabalhavam, 40,6% nao
recebiam beneficio assistencial e 31,3% utilizavam outros
meios de transporte. Esses aspectos mostram um pouco da
realidade socioeconbmica dos avaliados e que alguns
participantes, por nao residirem na capital, podiam nao ter
acesso ao centro de reabilitacao da forma adequada. Sabe-
se que os fatores socioecondmicos podem influenciar no
acesso, na adesao e na continuidade do tratamento,
principalmente considerando que a abordagem terapéutica
nesses casos acontece ao longo de toda a vida. E necessdria,
portanto, a implementacdao de politicas publicas para

permitir, facilitar ou melhorar esses aspectos?3.
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Dos avaliados apenas 37,5% faziam uso de medicacoes
especificas para AME, sendo mais frequente nos tipos I e II.
Essas medicacdes surgiram como uma alternativa para
auxiliar no tratamento e no progndstico dessa condicao
clinica, apesar de ndo curarem a doencga. O tratamento com
modificadores de splicing ou terapia genética tem mostrado
beneficios notaveis, principalmente quando administrados na
fase pré-sintomatica ou nos primeiros anos de vida'#*!>, No
Brasil, a liberacao do uso dessas medicacdes acontece pelo
SUS ou via Ministério da Saude, na modalidade
compartilhamento de riscol®.

Um estudo realizado no Chile buscou avaliar o perfil
clinico e funcional de participantes com AME e verificou que,
dos 49 avaliados, a maioria era do sexo masculino, nivel
socioecondmico classificado como médio ou baixo, ndo tinha
antecedentes familiares com AME, fazia uso de assisténcia
ventilatoria e tinha como via predominante de alimentacdo a
forma oral, com risco de broncoaspiracao!!. Tais achados
corroboram em grande parte os do presente estudo.

A capacidade de deambular nao foi percebida em todos
os individuos do tipo III, em que apenas 15,6% da amostra
permaneceu com marcha. Em contraste, um estudo que
avaliou 49 individuos com AME, 16 do tipo III, com média de
idade 12,9+5,4 anos, a capacidade de deambular estava
presente em 50% desses participantes. A diferenca dos
percentuais encontrados na presente pesquisa pode ser
justificada pelo fato de os individuos do tipo III apresentarem

prevaléncia de idade maior de 18 anos (76,5%). Como a AME
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€& uma doenca progressiva a capacidade de marcha tende a
ser perdida com o avanco da idade!l.

Sobre o perfil dos cuidadores, a maioria era composta
por maes, com meédia de idade de 39,8+0,9 anos, 77,8%
com companheiro e se dedicavam integralmente aos
cuidados com o doente/filho, a familia e ao lar, dados que
corroboram o levantamento de um estudo que analisou a
sobrecarga de 68 cuidadores informais de participantes com
AME: 81% eram do sexo feminino (a maioria maes), com
idade aproximada de 39,9+9,1 anos e 73% casadas®’.

E comum encontrar achados semelhantes em estudos
que avaliam o perfil do cuidador familiar; normalmente a
maioria dos avaliados é composta por mulheres e maes que
se dedicam integralmente ao cuidado da familia, do doente
e do lar, principalmente nas condicdes clinicas
pediatricas!®1?,

A saude do cuidador é um aspecto que constantemente
esta sendo estudado. Um estudo de revisao realizado
recentemente mostrou que os fatores socioecondmicos
influenciam diretamente no nivel de sobrecarga, uma vez
que podem atuar como fator de risco ou de protecao. Em
situacoes socioecondmicas mais baixas, os cuidadores ficam
propensos a se tornar mais vulneraveis a saude fisica e/ou
mental?°,

O presente estudo reforca a importancia de avaliar o
perfil dos pacientes e de seus cuidadores para permitir uma
abordagem mais individualizada, assim como a

implementacdao de politicas publicas que auxiliem na
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continuidade da abordagem terapéutica, considerando,
principalmente, que esse acompanhamento sera realizado ao
longo de toda a vida. Nesse sentido, estudos que tenham
como abordagem conhecer esse perfil populacional em
diversas regides do pais trardo beneficios para que se
verifiquem as diferencas socioecondmicas e culturais

existentes e suas repercussoes.

CONCLUSAO

Identificou-se prevaléncia do sexo masculino entre os
individuos com AME, observou-se menor idade nos casos de
tipos I e II, e o tipo I foi 0o mais frequente entre os
analfabetos. A dependéncia de dispositivos auxiliares para
locomocgao foi recorrente, aspecto esse que aponta para a
necessidade de acompanhamento multiprofissional mais
intensivo. Quanto ao perfil de quem cuida, verificou-se

predominancia das maes.
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