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Dedico este trabalho ao bem mais precioso que Deus me deu para
cuidar, minha filha Sara Alcantara Souza, minha pequena guerreira, que
mesmo sem dizer uma sO palavra me mostrou o caminho que deveria
seqguir. Foi por vocé “Sarinha, amor da mamae”, que eu levantei todos os
dias durante estes 4 anos de graduacéo e segui em frente, foi por vocé que
voltei para casa as vezes estando cansada, frustrada, mas vocé estava ali
me esperando com seu siléncio que responde todas as duvidas e
indagagdes. Seu sorriso, seu olhar, seu amor, sua pureza me fizeram
enxergar a fisioterapeuta que havia dentro de mim e que eu era capaz de
aprender muito mais para cuidar melhor de vocé.

A Leucodistrofia Metacromaética te tirou muita coisa, mas o seu brilho
ndo se apagou, e a sua esséncia continuainspirando outras pessoas a sua
volta. E por vocé, é para vocé e sempre sera sobre voce.
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RESUMO

O Cuidador é estimado por ser uma pessoa que possui atribuicdes diferenciadas, pois
demonstra sentimentos nobres da humanidade. Na maioria das vezes, € uma pessoa
leiga e sem preparo algum para o exercicio desta funcdo. Nem sempre assume esse
papel por espontaneidade, tornando-se o Unico cuidador acarretando o acumulo de
diversas tarefas desgastando-se mentalmente e fisicamente. Muitos dos cuidadores
sao pais, e por terem um filho com deficiéncia congénita ou adquirida tem a sua rotina
alterada, desestabilizando toda a familia, surgindo sentimentos inesperados e muitas
decisdes a serem tomadas. Neste contexto estdo inseridas as “doencas raras’,
conforme a definicdo do Ministério da Saude, sdo aquelas que afetam 65 pessoas a
cada 100 mil ou seja 1,3 pessoa a cada duas mil. Existem entre 6 e 8 mil doencas
raras mundialmente, 80% delas de origem genética, em muitos casos hereditarias,
afetando cerca de 8% da populacdo mundial. No Brasil, a estimativa € de 13 a 15
milhdes de pessoas afetadas. A Leucodistrofia Metacromatica (LDM) faz parte desta
classificacdo, sendo de carater autossdbmico recessivo, neurodegenerativa e ainda
sem cura. Porém existem técnicas terapéuticas para melhorar a qualidade de vida
como uma forma paliativa e também como prevencéo de deformidades futuras. Esta
pesquisa vem apresentar quem sdo os cuidadores da LDM e descrever sua trajetoria
de vida, com um olhar fisioterapéutico orientando-os para proporcionar conforto aos
seus entes afetados nesse grande desafio que € “a luta pela Vida” na Leucodistrofia
Metacromatica (LDM). OBJETIVO: Verificar a percepcéao dos
cuidadores/responsaveis sobre a Leucodistrofia Metacroméatica e orienta-los quanto
aos cuidados fisioterapéuticos. METODOLOGIA: Sera feito um estudo observacional
transversal a partir dos dados obtidos por meio de um questionario, aplicado de modo
online aos cuidadores/responsaveis de pacientes com LDM, apés tabulacao e analise
dos dados, foi elaborada uma cartilha com o intuito de divulgacéao e oferecer um maior
conhecimento, contendo técnicas e orientacfes fisioterapéuticas, a contribuir no
conforto para aos pacientes e seus cuidadores/responsaveis, na convivéncia com a
LDM. RESULTADO E DISCUSSAO: Observamos que os cuidadores/responséaveis
geralmente sdo maes, de 30 a 50 anos, classe média baixa, eram ativas
profissionalmente e estdo sobrecarregadas. Possuem somente um filho, média de
idade 3 a 24 anos de idade, viventes de 3-6 anos, 6bitos antes da primeira década de
vida. Com comorbidades nos aspectos neuropsicomotores, disartrias, disfagias,
agravos respiratorios e intelectual. Compreendem bem a LDM, veem a necessidade
de divulgacdo sobre a doenca e orientacdes fisioterapéuticas para os cuidados.
Portanto foi criada a cartilha online para este fim. CONCLUSAO: Este estudo
descreveu detalhadamente quem séo os cuidadores/responsaveis de pacientes com
Leucodistrofia Metacromatica e qual é a percepcéo deles sobre a doenca. Foi possivel
evidenciar a importancia da informacéo e divulgacao de orientacGes fisioterapéuticas
no tratamento aos pacientes com LDM, visando a manutencéo, ajudando a prevenir
futuras deformidades e complicacdes. Foi criada a cartilha online, com acesso rapido
a fim de guiar os cuidadores/responsaveis e aos profissionais fisioterapeutas que
ainda ndo conhecem a LDM, com intuito de contribuir no conforto dos pacientes e
seus cuidadores/responsaveis, durante o processo evolutivo da LDM.

Palavra - chave: Leucodistrofia, Metacromatica, Orientacdo, Percepcéao
Fisioterapia, Familiares, Cuidadores, Cuidador, Questionario, Qualidade, Vida,
Cuidados Paliativos.
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ABSTRACT

The Caregiver is esteemed for being a person who has different attributions, as it
demonstrates noble feelings of humanity. Most of the time, he is a lay person and
without any preparation for the exercise of this function. He does not always assume
this role by spontaneity, becoming the only caregiver causing the accumulation of
various tasks, mentally and physically wearing out. Many of the caregivers are parents,
and because they have a child with a congenital or acquired disability, their routine is
changed, destabilizing the whole family, giving rise to unexpected feelings and many
decisions to be taken. In this context, “rare diseases”, as defined by the Ministry of
Health, are those that affect 65 people per 100,000, that is, 1.3 people per two
thousand. There are between 6 and 8 thousand rare diseases worldwide, 80% of them
of genetic origin, in many cases hereditary, affecting about 8% of the world population.
In Brazil, the estimate is between 13 and 15 million people affected. Metachromatic
Leukodystrophy (MDL) is part of this classification, being autosomal recessive,
neurodegenerative and still incurable. However, there are therapeutic techniques to
improve the quality of life as a palliative and also to prevent future deformities. This
research presents who the caregivers of LDM are and describes their life trajectory,
with a physiotherapeutic look guiding them to provide comfort to their affected ones in
this great challenge that is “the fight for Life” in Metachromatic Leukodystrophy (LDM).
PURPOSE: To verify the perception of caregivers/guardians about Metachromatic
Leukodystrophy and guide them about physical therapy care. METHODOLOGY: A
cross-sectional observational study will be carried out based on data obtained through
a questionnaire, applied online to caregivers/guardians of patients with LDM, after
tabulating and analyzing the data, a booklet will be prepared in order to disseminate
and offer greater knowledge, containing physiotherapeutic techniques and guidelines,
to contribute to the comfort of patients and their caregivers/guardians in living with
LDM. RESULT AND DISCUSSION: We observed that caregivers/guardians are
usually mothers, aged 30 to 50 years, lower middle class, were professionally active
and are overloaded. They have only one child, mean age 3 to 24 years old, living 3-6
years old, deaths before the first decade of life. With comorbidities in
neuropsychomotor aspects, dysarthria, dysphagia, respiratory and intellectual
disorders. They understand the LDM well, see the need for dissemination about the
disease and physical therapy guidelines for care. Therefore, the online booklet was
created for this purpose. CONCLUSION: This study described in detail who are the
caregivers/responsible for patients with Metachromatic Leukodystrophy and what their
perception of the disease is. It was possible to highlight the importance of information
and dissemination of physical therapy guidelines in the treatment of patients with LDM,
aiming at maintenance, helping to prevent future deformities and complications. The
online booklet was created, with quick access in order to guide caregivers/guardians
and physical therapists who do not yet know the LDM, in order to contribute to the
comfort of patients and their caregivers/guardians during the evolutionary process of
the LDM.

Keywords: Leukodystrophy, Metachromatic, Orientation, Physical Therapy
Perception, Relatives, Caregivers, Caregiver, Questionnaire, Quality, Life,
Palliative Care.
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1. INTRODUCAO

O Cuidador é estimado por ser uma pessoa que possui atribuicdes
diferenciadas, pois demonstra sentimentos nobres a humanidade!, doando-se
inteiramente, oferecendo afeto e compaixdo ao necessitado?. Na maioria das vezes,
é uma pessoa leiga, tornando-se um cuidador informal®2'O cuidador nem sempre
assume esse papel por espontaneidade, geralmente € designado pela familia e
muitos sdo os motivos para que isso acontecal, os principais s&o: o dever moral
fundamentados em sua cultura e religido; se for seu conjuge?,ou filho*® ; e também
pela parte financeira! ,assim acumulando mudltiplas responsabilidades e atividades
,sobrecarregando seu fisico e sua mente’.

E essencial compreender essa atitude de se tornar um cuidador, porém é uma
dificil tarefa que envolve diversas emocdes conflitantes?. Segundo o Guia Pratico do
Cuidador (BRASIL, 2008)%! “diz que o ato de cuidar é complexo e pode apresentar
sentimentos diversos e contraditorios, tais como raiva, culpa, medo, angustia,
confusao, cansaco, estresse, tristeza, nervosismo, irritacdo, choro, medo da morte e
da invalidez”. Tais sentimentos podem surgir. Por isso precisam ser compreendidos,
pois fazem parte da relacdo de ambos?*. O cuidador deve manter um bom estado
fisico e emocional, e observar o comportamento do paciente para encontrar solucdes
e formas de acédo durante todo o cuidado?.

O trabalho do cuidador é de fazer companhia e ajudar o paciente naquilo que
ele ndo consegue fazer sozinho, dando incentivo no ganho de sua autonomia mesmo
sendo pelos menores feitos. Um trabalho que exige calma e tempo?. O paciente, se
possivel e com ajuda do cuidador, pode realizar algumas tarefas, dentre elas o
autocuidado. Pois a ato de cuidar néo significa fazer o que o outro néo faz, mas auxiliar
o0 outro naquilo que ele necessite. Esse cuidado ndo € s6 com o corpo fisico, a
angustia pela doenca, as limitacbes adquiridas, o emocional, 0os sentimentos
confusos, o e 0 passado do paciente, fazem parte dele e deve-se respeitar todo esse
contexto??.

Cada paciente apresentara uma necessidade diferente, definida por idade,
sexo tipo de patologias ou limitacBes adquiridas, o tempo de diagndstico, se esta
fechado ou nao, essas informacgdes trazem influéncia no tipo de cuidado que devera

ser prestado aquele paciente®®. As doencas crénicas ou avancadas, degenerativas,
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hereditarias ou ndo, demandam uma atencdo maior por parte de seus cuidadores
podendo gerar sobrecarga®! ou adoecé-los, por terem a maior parte do seu dia
dedicado a este cuidado®®.

Na rotina do cuidador , estdo inclusas estes tipos de atividades: ser o elo entre
a familia e os profissionais de satde 2%; mostrar solidariedade, e estar atento e escutar
a pessoa ser cuidada, ser responsavel pelos cuidados higiénicos e vestimentas;
incentivar a autonomia do paciente neste quesito se possivel; ajudar ou alimentar o
paciente; auxiliar na locomocéo e atividades fisicas e de lazer (se possivel)®; Realizar
mudancas de decubito na cama e na cadeira, assim prevenindo escaras ou futuras
deformidades; administrar as medicacdes, sob orientacdes médicas; alertar aos
profissionais as possiveis intercorréncias que surgirem; promover o conforto e a
melhoria da qualidade de vida do paciente através de atitudes necessarias segundo a
sua necessidade32. E essencial que os profissionais da satide esclarecam aquilo que
pode ou nao ser feito pelo cuidador “informal”’, e 0 momento de procurar ajuda
profissional, principalmente quando o paciente estiver em situagdo de risco a vidaZ.

E dentre os familiares que se encontra o cuidador3®. Os pais s&o os principais
gue desempenham este papel, em muitos casos néo estao preparados para cuidar de
um doente®, sem qualquer informacdo, ou orientagdo de tratamento e cuidados
especificos®, tendem a causar stress?! e assim podera desestabilizar-se com a noticia
136, O diagnéstico de uma doenca pode mudar a rotina de qualquer familia
Jprincipalmente se tratando das doencas genéticas, raras degenerativas e
hereditarias, iniciando um momento de sofrimento e choque para os pais®* ,pois um
filho com deficiéncia congénita ou adquirida desperta questdes® traumaticas e sem
explicacdo®. O desejo de que o “filho seja normal’, traz uma crise familiar, com
conflitos internos e surgem sentimentos de fracasso, a soliddo, a negagédo, a
impoténcia, a frustracdo, a culpa e o medo?, os sentimentos semelhantes ao processo
de luto, ou seja, todos os sonhos tracados antes para aquele filho, neste momento
sdo enterrados?®.

Neste contexto da descoberta desse tipo de doenca rara degenerativa
hereditaria, a eleicdo do cuidador entre o pai e a mae € muito importante, ou seja,
guem assumira essa responsabilidade de imediato, e quem dara o suporte para que
isso acontega®“. Os pais cuidadores comegam a abdicar da vida social e seus lazeres,
até mesmo da vida conjugal, por estarem ocupados ou cansados para dar atencdo
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aos demais integrantes de sua familia®®4. Sem se desprender das coisas que faziam
parte de sua vida antes do diagndéstico. Quase sempre, neste comeco, €é inevitavel
ndo conseguir dar conta de sua nova realidade® e saber lidar com os acontecimentos
futuros*®. Serd necessario, a busca, de informacdes sobre esta doenca, como cuidar
deste filho agora com uma doenca rara da qual ndo se tem muita informacao ou
experiéncia de vida, ou seja, nunca ouviu falar e nem viu alguém com ela’.

Conforme a definicdo do Ministério da Saude, doencas raras sdo aquelas que
afetam 65 pessoas a cada 100 mil ou seja 1,3 pessoa a cada duas mil. Existem entre
6 e 8 mil doencas raras mundialmente, 80% delas de origem genética, em muitos
casos hereditarias, afetando cerca de 8% da populacdo mundial. No Brasil, a
estimativa é de 13 a 15 milhdes de pessoas afetadas 7. Em sua maioria as doencas
raras sdo cronicas degenerativas e hereditarias, sem perspectiva de cura®® '3, com
muitas comorbidades, que alteram tanto na funcionalidade biolégica®!! e fisioldgicas
89 e até mesmo nas incertezas do futuro e no prognéstico da doenga'®11.913,

Aguilo que diferencia as doencas raras das outras doengas crénicas® como o
diabetes ou a hipertensao, é o controle dos sintomas, nas doencas raras por muitas
vezes eles sdo desconhecidos, ou j& se manifestaram antes da sua descoberta
1311912 A busca pelo diagnéstico de uma doenca rara pode perdurar por anos e
muitas das vezes ndo sao concluidos ou ndo tem um nome a ser dado a essa doenca
por muitas vezes chamada de sindrome pelo simples fato de serem raras e sem
estudos ou comprovagdes cientificas de sua existéncial? 3.

Aqueles que convivem com uma doencga degenerativa como as ataxias ou as
distrofias, por exemplo, sendo o préprio afetado ou o familiar e cuidador tera de ajustar
sua vida para suprir a necessidade das transformagdes que ocorrerao durante todo o
processo da doenca®!3. Nas doencas que se manifestam no nascimento ou na
infancia isso requerera mais atencdo e demandara uma compreensao e discernimento
daquilo que é aceitavel ou diferenciado para a idade crianca®>'3. J4 quando as
doencas raras se manifestam tardiamente, seja na adolescéncia, juventude ° ou
velhice, a questdo estard em entender como aquele ente querido dantes saudavel, se
encontra nesta situagao®°.

Por ndo obter a cura disponivel, doencas raras quase sempre, vem associadas
com um alto custo de medicacédo ou algum tipo de tratamento paliativo ?? ou adjacente

gue traga um certo conforto para o paciente!®. A doenca rara hereditaria vem
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acompanhada de muitas preocupacdes, uma delas é: se ja existir irmaos ou
descendentes nesta familia, se serdo diagnosticados ou portadores dela'?*3. Dado a
este fato, comeca a busca por conhecimento aprofundado sobre esta doenca rara, o
gue € bom para o ajudar compreendé-la e possivelmente se preparar para a nova
vida, mas, ruim pois podera ser desgastante e decepcionante quando se vai ao fundo
da questdo, como sera o prognostico desta doenga rara 812131,

No leque de doencas raras, a Leucodistrofia Metacromatica (LDM) esta
inserida, pois ela € um erro inato do metabolismo, ligada ao grupo das doencas
lisossémicas (DL)®1%1215 com uma prevaléncia de 1:40.000 a 1:160.000
nascidos vivos®1%12 Ocorre por uma mutacéo autossdmica recessiva do cromossomo
22013.33, que resulta na atividade deficiente da enzima Arilsulfatase A ou ARSA
(Cerebroside-sulfatase), uma enzima lisossomal que degrada uma série de lipideos
sulfatados (sulfogalactosilceramidas ou sulfatideos), localizados principalmente em
macréfagos, microgliais e oligodendrécitos. O principal destes sulfatideos é o
cerebrosideo-sulfato que, em conjunto com os demais, tem como principal funcéo
constituir a bainha de mielina de células nervosas centrais e periféricas, componentes
dos esfingolipidios®% Conhecidos como galactocerebrosideos e glicocerebrosideos
gue sdo ceramidas monossacaridicas4.

Sabe-se que foi em 1910 surgiu a primeira descri¢ao clinica de um caso de LDM
(adulto), descrito por Alzheimer, apresentando como uma doencga neurodegenerativa,
cujas laminas histolégicas de cértex cerebral apresentavam metacromasia, ou seja,
fendmeno em que certos corantes catibnicos mudam a sua coloracédo azulada para
tons rosados ou amarronzados, quando ligados a certos grupamentos aniénicos
presentes em diversos compostos organicos, como os sulfatideos (figura 1)8. Mas foi
em 1963, que foi provada a relagcédo causal entre a LDM e a deficiéncia de ARSA,
sendo que 17 anos depois 0 gene ARSA, foi identificado e localizado no braco longo
do cromossomo 22 e totalmente sequenciado em 1989 por Stein e colaboradores &,

Os sulfatideos dentro dos macréfagos estéo ligados ao corante, apresentando
cor amarronzada. Os macréfagos estédo localizados ao redor do vaso sanguineo e

dispersos por todo parénquima cerebral, conforme figura 8.
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Figura 1 - Lamina de tecido cerebral de individuo com LDM

o | 6'3“’ b -

Fonte: (OP, Artigaids. 2009, pag. 15)8

Com a deficiéncia da enzima ARSA, os sulfatos (ou sulfatideos) se acumulam
no corpo e sao levados da corrente sanguinea para outros tecidos, formando
depdsitos nos nervos periféricos com consequente desmielinizacdo nos neurénios
periféricos, principalmente nas bainhas protetoras que circundam 0s neurdnios,
enquanto o lactosil sulfato se acumula nos rins, vesicula biliar, bexiga e outros 6rgaos
8101411 O acumulo destes sulfatideos torna-se o primeiro responsavel pelas
manifestacdes patoldgicas da doenc¢al®®. Podendo assim contribuir para uma leséo
na substancia branca, incluindo inibir a diferenciacdo de oligodendrdcitos e obter uma
resposta poés-inflamatéria da micréglia causando instabilidade da mielina e
desmielinizacdo central, simétrica e progressiva da substancia branca do sistema
nervoso central (SNC)*11, Nem todas as pessoas com LDM apresentam lesdes de
substancia branca inicialmente!>16.11,

A diminuicdo da atividade ARSA ndo é suficiente para o diagnéstico de DLM,
pois pode refletir pseudodeficiéncia de ARSA (PD-ARSA)!!. Cerca de 2% da
populacdo em geral possui essa deficiéncia sem desenvolver qualquer manifestacao

patolégica associada a LDM. A pseudodeficiéncia de ARSA (PD-ARSA) ocorre devido
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a homozigose de um alelo da Arilsulfatase A, que se caracteriza por dois
polimorfismos8. E necesséario um estudo da PD-ARSA mais aprofundado por ter
implicacdes diretas no diagnostico de LDM e no aconselhamento genético das
familias!?.

A LDM é caracterizada clinicamente por alteracdes neuroldgicas, secundarias
tanto a processos de desmielinizacdo (formacao inadequada da bainha de mielina),
ou (perda da mielina previamente formada), sendo a segunda, a forma predominante
11,9,12_

A LDM faz parte de um grupo de patologias com mais de 30 doencas genéticas
heterogéneas causadas por defeitos na sintese ou metabolismo de mielinas com uma
prevaléncia de 1:40.000 a 1:160.000 nascidos vivos com padrdo de heranca
autossOmico recessivo, embora 16% da populacdo possa ter alguma deficiéncia da
enzima Arilsulfatase A (ARSA)%°.

A LDM é transmitida de pais para filhos, filhos que herdam apenas um gene
defeituoso de um dos pais, serdo portadores, mas nao terdo a LDM. Quando 2
portadores tém um filho, hd uma chance de 1 em 4 de o filho herdar ambos os genes
e apresentar LDM, ou seja, 25%'%. De um modo geral, estudos de prevaléncia de DL,
como a LDM, sdo bastante escassos na literatura®014.15,

A LDM pode manifestar-se clinicamente em qualquer fase da vida,
apresentando-se de forma bastante heterogénea, a LDM pode ser dividida e
classificada em trés formas diferentes, conforme a apresentacgéo inicial de sinais e
sintomas, e idade. Sendo: infantil tardia, dos 6 meses aos 4 anos de idade, a juvenil,
de 4 a 16 anos de idade e a adulta que é apés a puberdade em diante0°.

A forma infantil tardia, tem suas manifestagdes iniciais na infancia, é o tipo
clinico mais comum da LDM, com o quadro mais uniforme, pois a variabilidade
fenotipica é bastante intensa entre as formas adultas®!°. De forma geral, a LDM tende
a cursar com a mesma forma clinica dentro de uma mesma familia, mas variacées
intrafamiliares também ja foram descritas®. Em todas as formas o desenvolvimento
neuropsicomotor é normal até o surgimento das primeiras manifestacdes clinicas!?.

A forma Infantil Tardia, € a forma clinica mais prevalente, frequente entre 50%
a 60% dos casos, tem por caracteristica a rapida progressdo da regressao
psicomotora sendo a pior delas,?'>1¢ que pode se manifestar entre os 6 meses e 0s 4

anos de vida. Geralmente os primeiros sintomas e sinais ocorrem entre 12 e 24 meses
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de vida, em uma crianca previamente higida e com desenvolvimento neurolégico
normal, que conseguiu sentar-se sozinha e caminhou com apoio. O inicio da
deambulacdo independente, muitas vezes, ja apresenta algum atraso®14.11.12.15,

As primeiras manifestagfes clinicas s&o: irritabilidade, quedas frequentes,
desequilibrio de marcha (ataxia), fraqueza muscular (hipotonia), evoluindo
progressivamente para diminuicdo ou perda dos reflexos tendinosos profundos (hipo-
e arreflexia), sinal de Babinski, crises convulsivas, dificuldade na fala,
comprometimento cognitivo e hipotonia musculart®12,

Com a progressdao da doenca o paciente evolui para um quadro de
espasticidade com grave limitacdo funcional e perda de contato com o meio 2815, Nos
meses subsequentes a apresentacao inicial, a doenca evolui inexoravelmente para
comprometimento intelectual e cegueira (por atrofia do nervo Optico e nistagmo),
também apresenta disartria e disfagia'®.

Essa crian¢a que inicialmente apresentava flacida e hipotdnica, passa agora a
tornar-se espastica, progredindo para uma quadriparesia espastica e limitacédo total
ao leito®1%, Com a evolucdo do quadro neuroldégico descrito, cerca de 25% dos
pacientes apresentam crises convulsivas (em geral, de carater generalizado). Portanto
o eletroencefalograma nesses pacientes, em geral, ndo apresenta alteracdes focais,
e sim lentificacéo difusa de ondas nas fases mais tardias da doenc¢a!®°,

O quadro evolui para a perda total da capacidade de realizagcdo de qualquer
atividade e contato com o meio, estimando-se uma sobrevida de 6 meses a 8 anos
apos o surgimento dos sintomas iniciais (Quadro 1)%1°, Geralmente, a progressao da
doenca é€ inevitavel; a maioria dos pacientes morre no final da primeira década apos
o inicio dos sintomas®

A forma Juvenil corresponde aproximadamente de 20% a 30% dos casos e
manifesta-se entre 4 e 16 anos de idade'?. Nesta forma clinica, em uma crianca
previamente higida e mentalmente normal. Apresenta-se com alteracées emocionais,
mudanc¢as comportamentais, perda de funcdes mentais e dificuldades de linguagem
que afetam o desenvolvimento intelectual e o desempenho escolar '°. Nos casos de
progressao lenta, predominam os sintomas motores; tetraplegia espastica, sintomas
bulbar, ataxia, convulsGes e atrofia do nervo Optico podem ocorrer'?, Essas

manifestacfes podem perdurar por meses e até mais de um ano, antes de qualquer
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outro sinal neurolégico®!l. A atividade da enzima ARSA é limitada, mostra atividade
residual, mas nao tdo limitada quanto na forma infantil 8.

As Crises convulsivas também estao presentes nesta forma da LDM ocorrendo
de 30% a 50% dos casos, sendo geralmente do tipo parcial. Sinais clinicos de
neuropatia periférica desmielinizante nem sempre estao presentes, sendo notado no
exame fisico reflexos tendinosos profundos vivos®1?14 Na forma juvenil, deve-se
ressaltar que toda a progressao da deterioracéo intelectual e motora da LDM é mais
lenta, quando comparada com a forma infantil tardia, de modo que os pacientes
podem sobreviver mais de dez anos apds o inicio dos sintomas, tendo assim, a
sobrevida de 3 a 17 anos (Quadro 1)34,

A forma Adulta é a mais rara, da LDM, com inicio variando amplamente entre
os 15 aos 60 anos® corresponde a 10% dos casos'®. Pode se apresentar de duas
formas: uma com predominancia motora (sindrome do cerebelo piramidal); e uma com
predominio de sintomas psiquiatricos’®. Nos sintomas motores apresentam
transtornos de marcha, ataxia e sinais de neuropatia periférica. Sendo esta ultima um
aspecto frequente da LDM forma adulta, podendo ser o sinal inicial*®*°,

Com uma frequéncia bem rara, as convulsdes também podem ocorrer, assim
como nas outras formas clinicas. A progressao tende a ser mais lenta que nas outras
formas, tendo uma sobrevida de 10 a 20 anos apo6s as manifestacdes iniciais. (Quadro
1)'28, De uma forma geral, as alteracées comportamentais e a deterioracéo cognitiva
s8o os sinais e sintomas mais intensos, comumente encontrados no inicio do quadro,
podendo assim vir as ser confundidos, muitas vezes, com déficit de atencao,

esquizofrenia ou outras psicoses®18-
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diferenciais e exames laboratoriais
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diagnosticos

Achados Forma infantil tardia Forma juvenil Forma adulta
Idade de inicio | Entre 0 a 4 anos Entre 4 e 15 anos A partir dos 15 anos
- Atraso nos marcos do desenvolvimento
_ ) (marcha, fala...) Alteragdes comporamentais - Alteragoes comportamentais
Principais - Quedas freqientes e ataxia de marcha - Dificuidades escolares (quadro psiquidtrica)
manifestagdes | - Hipotonia - Alaxia e guedas freqientes - Deméncia progressiva
clinicas - Reflexos tendinosos ausentes ou diminuidos -Comprometimento extrapiramidal - Ataxia
- Atrofia Gptica e nistagmo Convulsbes Convulsdes
- Convulsdes
Sobrevida De 6 meses a B anos De 10 a 20 anos De 10 a 30 anos
] - - Psicose
- Doenga de Krabbe - Adrenoleucodistrofia ligada ao X L
Principais - Encefalopatia mitocondrial - Encefalopatia mitocondrial gg:;%?;:i?:g‘bgﬁgiﬂﬁg motor
diagndsticos - Doenga de Canavan - Distrofia neurcaxonal " 3 Lt
- r " - Neuropatia, ataxia e retinite
diferenciais Doenga de Alexander Doenga de Krabbe juvenil
- Distrofia neurcaxonal - Gangliosidoses juvenis (GM1/GM2) pigmeniosa (NARF)
g . ' - Adrenomieloneuropatia
- Alleragoes de substancia branca
Imagem do SNC | periventricular e centro semioval - Alteragdes de substancia branca no centro semioval
(RNM ou TC) - Fibras U poupadas - Inicio do pélo anterior em diregdo posterior
- Inicio do pdlo posterior em diregdo anterior
Lr’qur’do_ : Hiperproteinorraquia significativa Hiperproteinorraguia ocasional
cefalorraquidiano
Esiudos - Diminuigao da velocidade de condugao
neurofisiolboicos (predominio motor) - Diminuigio da velocidade de condugao (predominio motor)
og - Alteragdes eventuais nos potenciais evocados

Fonte: (OP, Artigaids. 2009, pag. 21) 8

1.1 FORMAS DE DIAGNOSTICO DA LDM

Os sintomas iniciais que o LDM ao longo do curso clinico, exames de imagem
e resultados laboratoriais, se assemelham a outras doencas neurodegenerativas
associadas a LDM que apresentam distrofia da substancia branca. Devido as
mudancas na cognicdo e no desenvolvimento neuropsicomotor,
comparadas ou até confundidas com a doenca de Krabbe, adrenoleucodistrofia ligada
ao X, doenca de Pelizaeus-Merzbacher, doenca de Alexander, fucosidose, doenca de
Canavan, gangliosidose GM1 e GM2 (Quadro 2)% também podem sugerir o
diagndstico de deméncia de inicio precoce. As alteracbes radioldégicas podem ser

distinguidas da microangiopatia do envelhecimento ou da esclerose multipla; porque

tendem a ter lesdes em simetria confluentes na substancia brancal®811,

podem ser
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Quadro 2 Leucodistrofia: principais erros inatos do metabolismo a serem

considerados no diagnostico diferencial

Erro Inato do Metabolismo Enzima deficiente Padré&o de
Heranca
Doenca de Krabbe Galactocerebrosidase AR
Doenca de Canavan Aspartoacilase AR
Doenca de Alexander Proteina glial fibrilar acida AD
Distrofia neuroaxonal fosfolipase A2 - grupo VI AR
Doenca de Pelizaeus-Merzbacher Proteina proteolipidica-1 LX
Fucosidose alfa-L-fucosidase AR
Adrenoleucodistrofia ligada ao X ATP cassete-ligadora subfamilia D LX
membro 1
Gangliosidose GM1 e GM2 formas juvenis beta-galactosidase AR
Encefalopatias mitocondriais a depender do defeito génico MT, AD,
associado AR

Legenda: AR: autossdmica recessiva, AD: autossdmica dominante, LX: ligada ao X. MT: mitocondrial

Fonte: (OP, Artigaids. 2009, pag. 18) 8

1.2 DIAGNOSTICOS BloQuiMICO

A ARSA estad presente em varios fluidos do corpo humano, como urina, o

sangue e para a confirmacdo do diagnostico, € necessario avaliar no exame

bioquimico a atividade da ARSA em leucécitos e fibroblastos por biépsia de pele®15L,

Quando sua atividade € baixa, podemos encontrar trés situacdes diferentes: 1)

paciente com LDM; 2) paciente com deficiéncia de saposina B &17; 3) paciente que

esta com uma pseudodeficiéncia de ARSA (situacédo ndo patoldgica)®’. Dadas essas

possibilidades (quadro 3), a avaliacdo deve continuar com o0s exames de

acompanhamento necessarios para um diagnéstico preciso®?’.




deficiéncia da enzima ARSA
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Quadro 3 Condi¢cbes a serem consideradas no diagnostico diferencial de

Atividade Atividade de = - o
Di Ssti de ARSA ¢ Excregdo Manifestagdes
lagnostico ﬁj vitro su?fuatr:sses urinaria clinicas principais
Leucodistrofia,
- hiperproteinorraquia,
Deficiéncia multipla Muito ) gﬂg'%‘ﬁgzai diminuigdo da velocidade
de sulfatases reduzida Reduzida aridegs de conducdo nervosa,
face grosseira,
disostose, ictiose
e Sulfatideos e
Deﬁcu_anug de Normal Normal outros LO[L;ﬂdm semelhante a
saposina glicolipideos !
Pseudodeficiéncia i i .
de ARSA Reduzida Normal Mormal Assintomatico
Leucodistrofia Muito -
metacromatica reduzida | ormal Sulfatideos | LDM

Fonte: (OP, Artigaids. 2009, pag. 37)8

1.3 DIAGNOSTICO GENETICO

Confirma-se a deficiéncia do ARSA, em outro modo, através da analise genética
molecular que mostra a atividade enzimatica e o carregamento de sulfatideos!?8,
através da urina®1’'8, tantos nos pacientes quanto nos familiares, podendo assim
auxiliar no diagnéstico pré-natal, e através do liquido amniético. Vale destacar que o
aconselhamento genético familiar é fundamental quando diagnosticado um caso de
LDM na familia, prevenindo novos casos!?. Na indicacéo de teste genético molecular,
0 uso de um painel multigénico podera fornecer informacdes e aconselhamento aos
familiares, em caso de pais consanguineos®?!!.

O diagnéstico pos-natal € feito por meio da histéria clinica, avaliagéo fisica e
ressonancia magnética, estudo neurofisiologico e exames laboratoriais que
apresentem a esse déficit da Arilsulfatase A (ARSA) em leucdcitos obtidos do sangue
periférico e presenca de sulfatideos em excesso na urina'?1.0 diagnéstico pode ser
suspeitado assim que 0 paciente apresentar sinais de baixas capacidades
intelectuais, motoras e/ou cognitivas e assim confirmar com a dosagem de enzima

ARSA e sulfatideos, conforme apresentado no fluxograma (quadro 4)*8.
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Quadro 4 Fluxograma para diagndstico de leucodistrofia metacromatica.

LEUCODISTROFIA
METACROMATICA

Dosagem
de ARSA

-

Cromatografa Urinana de
Sulfatideos

|
v v v v
ARSA ARSA ARSA ARSA
normal ¢ alterado ¢ alterado ¢ normal ¢
sulfatideos sulfatideos sulfatideos sulfatideos

normais nNOrMais alterados alterados

J A

' .
e PSEUDODEFICIENCIA Dosagem DEFICIENCIA
3 = DE ARSA de outra DE SAPOSINA
pdor Sulfatase 8
de M
Andlise de dna Normal Alterada Analise de
! : s DNA

y A

Confirmacgao
DEFICIENCIA

MLD MULTIPLA DE
SULFATASES

Confirmagao

1.4 DIAGNOSTICO HISTOPATOLOGICO

A realizacdo de biopsia de nervo periférico quase ndo é realizada para o
diagnostico da LDM, pois os exames laboratoriais (tanto bioquimicos, como
genéticos), sdo os mais utilizados. Inicialmente mostra-se uma desmielinizacdo
desigual, mas durante a evolugéo da doenca completamente toda a substancia branca
é afetada de forma simétrica, e o tronco cerebral também, de forma branda, assim
como os hemisférios cerebelares que também podem estar comprometidos®16:18,

A caracterizacao histologica da LDM marcada pela desmielinizacdo do sistema
nervoso (tanto central, quanto periférico) e encontra-se no tecido neural um grande
acumulo de depdsito dos granulos metacromaticos. Assim é observado na

microscopia se 0s axOnios estdo intactos, porgue somente nas areas mais
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comprometidas pela LDM os axonios apresentam uma diminui¢do de sua densidade.
Enquanto os astrocitos se propagam expressivamente, ndo Sse veem 0S
oligodendrdcitos nestas é&reas afetadas e sdo bem reduzidos nas areas
preservadas®!8. Frequentemente encontrado na LDM, um outro achado laboratorial
mostra a elevacao dos niveis de proteina no liquido cefalorraquidiano®, sendo achado

assiduo na forma infantil tardia, mas raro nas formas adultas®.

1.5 ExAMES COMPLEMENTARES

Na investigacdo clinica da LDM, ha exames que sdo importantissimos e
extremamente Uteis para o diagnostico como: os exames de imagem, tomografia
computadorizada (TC) e ressonancia nuclear magnética (RNM)1%:15.18,

A Evidéncia da RM, sempre se apresentam como anormalidades simétricas
difusas de mielina (desmielinizacdo) periventricular com hyperintensities em T2
imagens ponderadas. A substancia branca anormal € frequentemente descrita como
tendo um padréo tigroid (rajado) ou listras radiais, demonstrado pelas (setas brancas)
na (Figura 2)%1%15, O corpo caloso, parte posterior da capsula interna, tratos piramidais

no tronco cerebral estdo também comprometidos®*!, conforme (Figura 2).
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Figura 2 RM de cranio: um caso de LDM juvenil, a substancia branca é
difusamente envolvida, sendo poupadas as fibras U, dentro das areas
afetadas é visto o padréo tigréide.

Fonte: (OP, Artigaids. 2009, pag. 61) 8

Com a progressdo da LDM as anormalidades da RM tornam-se mais
pronunciadas em uma progressao rostral-caudal e cerebral atrofia se desenvolve
lesbes anteriores que podem ser mais comuns inicialmente em individuos com inicio
posterior. Nem todas as pessoas com DLM apresentam lesfes de substancia branca
inicialmente!?l.

Os resultados de ressonancia magnética RNM, nas diferentes manifestacdes
clinicas da LDM, afeta uma parte do encéfalo. Na forma Juvenil (adolescentes e
adultos), ha um comprometimento nos lobos frontais do cérebro e progride antero-
posteriormente®. J4 na forma Infancia Tardia, o comprometimento comeca no lobo

occipital e progredindo em direcdo anterior'®!®, Por algumas vezes além da
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desmielinizacdo predominar na regido periventricular ela poupa o territorio subcortical
(fibras em “U”) da substancia branca!”'8. Entdo ndo se vé nenhum dano ao cértex
cerebral, o qual permanece relativamente intacto, com menos perda ou auséncia de
neurdnios e nenhum material metacromatico é acumulado*®

Com a evolucdo da LDM, por muitos anos, 0s pacientes passam a apresentar
envolvimento com o cerebelo, ganglios da base e talamo, com hipodensidade, além
das topografias jA& mencionadas. Essa hipodensidade de sinal LDM, pode ser
confundida com doenca de Krabber, por isso € necesséario considerar o grau e a
gravidade dos sinais na substancia branca. Em comparacdo com a TC, a RM é mais

sensivel as lesdes que envolvem a substancia branca®1:1,

1.6 TRATAMENTOS

A LDM ainda n&o tem um tratamento curativo'®1412, No entanto, as terapias
de intervencbes sdo paliativas juntamente com outras opcOes de abordagens
disponiveis®, tem como objetivo, retardar o curso clinico da doencal®'?, Sendo
necessario que seja feito um diagndstico precoce e seguro, principalmente nos casos
em gue os tratamentos ou as abordagens e intervencdes sdo indicadas e possiveis
10,16,19,17.

As opcdes de tratamento existentes incluem, as Terapias genéticas®?18, o
transplante de células troncos hematopoiéticos (TCTH), substituicdo intratecal de
substrato/enzima, edicdo de genomas, entre outras®6. Tratamento medicamentoso
antibioticos, antiespasmodicos e analgésicos, anticonvulsivantes e o0
acompanhamento primordial da equipe médica multidisciplinar, onde o foco da
intervencao médica e da equipe de reabilitacdo tem sido a prevencao de complicacdes
secundarias, as deformidades osteomusculares, as infeccbes e aspiracdes
brénquicas, que tem sido utilizado para protelar o curso da doenca, viabilizando uma
expectativa de vida maior 891216,

O Transplante de Células Tronco Hematopoiéticas (TCHT) tem sido o mais
visto como um dos tratamentos mais indicados com resultados benéficos para
pacientes com LDM, com indicacéo de aplicacdo na forma juvenil e forma adulta 816.1°,
Neste tratamento com TCHT, os macrofagos conseguem passar pela barreira

hematoencefélica, e logo apo6s se distinguem em microglias que irdo suprir as
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microglias deficientes de ARSA, por meio de uma ponte cruzada que acontece essa
correcdo'®. Portanto na LDM o tratamento por TCHT visa a melhora (ou
desaceleracéo) da evolucéo do quadro da forma juvenil e adulta da LDM*®17,

O TCHT é atualmente o Unico tratamento genético para LDM nas formas
Juvenil tardio e Adulto®®. Esse tipo de tratamento apresenta um ponto negativo por ser
lento em sua resposta da substituicdo do tecido em comparacédo com a velocidade de
evolucéo da doencal’. Em estudos cientificos, aponta-se que séo de 12 a 24 meses
para a estagnacéo do curso da doenca. Pode-se observar em estudos recentes, que
alguns pacientes que foram submetidos a TCHT, apresentaram retardo e outros
pacientes, o cessamento da progressdo da LDM. A capacidade funcional e cognitiva
foram aperfeicoadas, implicando a uma evolugdo no aumento vivéncia desses
pacientes. Ainda assim necessita de mais estudos para tal tratamento, e que haja mais
publicacdes concernentes a este assunto'® 17,

Com o objetivo de alterar geneticamente as células tronco hematopoiéticas
autdlogas (HSC) para emitir o gene ARSA, a terapia genética vem sendo utilizada em
experimentos com animais, por intermédio de um vetor retroviral. Uma das vantagens
desta terapia tem a vantagem de reduzir a procura por doadores, que sejam
compativeis no banco de dados de medula 6ssea, e a fila de espera de pacientes,
além é claro de diminuir a morbidade®16:17,

Sendo a LDM uma doenca que apresenta durante seu curso um prognostico
com muitas comorbidades, € disponibilizar medidas para melhorar, a qualidade de
vida destes pacientes. Entdo deve-se estar envolvido médicos, fisioterapeutas,
fonoaudidlogos, nutricionistas, psicologos, enfermeiros a fim de atenuar as
complicagbes da doenca, acrescer as funcdes intelectuais e neuromusculares
trazendo assim um bem-estar para o paciente!®14,

Os profissionais mais solicitados no processo de reabilitacdo s&o: os
fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais fonoaudidlogos, nutricionistas, psicologos e
enfermeiros. Utilizando inimeros recursos e técnicas que contribuirdo no retrocesso
do avanco da doenca, ofertando uma qualidade de vida melhorada aos pacientes 127,

Embora que, ainda ndo haja a cura para LDM, ha sim, como utilizar
intervencBes?® para retardar a evolugéo do quadro clinico dela, e é neste objetivo que
a fisioterapia intervém, com terapias, técnicas e recursos disponiveis no tratamento

da LDM.A intervencdo na LDM com o uso de agentes fisicos e do movimento
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diminuem sua progresséao, diminuem o grau de espasticidade, um fator limitante para
a mobilidade, pois gera dor 111217,

Entdo sado utilizadas técnicas de facilitacdo proprioceptiva, cinesioterapia,
hidroterapia, mobilizag&do entre outras que tem como objetivo; alinhar os padrdes de
movimento; ganho de um aumento da amplitude de movimento paciente (ADM),
reduzir a espasticidade; trabalhar o controle postural e o ganho forca muscular, a fim
de diminuir o ténus musculart411.12.23 Qualquer opcéo de tratamento depende do

diagndstico rapido e preciso do individuo!’.

1.7 JUSTIFICATIVA

A LDM por ser uma patologia progressiva e degenerativa rara, que ainda nao
tem a cura, com marcos de déficits neuropsicomotores, se faz necessario a atuacéo
da fisioterapia visando um tratamento de reabilitacdo e manutenc&o nestes pacientes
para amenizar a evolucdo progressiva, e reduzir algumas comorbidades e
hospitalizacdes, bem como orientar os cuidadores/responsaveis acerca do curso da
patologia e auxilia-los para ofertarem melhor qualidade e expectativa de vida aos

pacientes.
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2. OBJETIVO

2.1 OBJETIVO GERAL

Verificar a percep¢do dos cuidadores/responsaveis sobre a Leucodistrofia

Metacromatica e orienta-los quanto aos cuidados fisioterapéuticos.

2.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

> Definir qguem é o cuidador de pacientes com limitacdes fisicas e mentais.

> Descrever quais impactos surgem ao longo da vida desse

cuidador/responsavel.

> Descrever guem sdo os cuidadores/responsaveis de pacientes com doencas
raras/genéticas progressivas.

> Definir doencas raras.
Descrever a Leucodistrofia Metacromética LDM.

> Aplicar um questionario adaptado aos cuidadores/responsaveis de pacientes
com LDM.

> Verificar percepcao e identificar as davidas dos cuidadores/responsaveis em
relacéo a LDM.

> Apresentar quais sdo os cuidados fisioterapéuticos para pacientes com LDM.

> Elaborar uma cartilha autoexplicativa com orientacdes especificas para os

cuidadores/responséaveis de pacientes com LDM.
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3. METODO

3.1 TiPO DE PESQuUISA

Pesquisa de natureza observacional transversal utilizando método quantitativo.

Neste tipo de estudo, o investigador atua meramente como expectador de
fenbmenos ou fatos, sem, no entanto, realizar qualquer intervencdo que possa
interferir no curso natural e/ou no desfecho deles, embora possa, neste meio tempo,
realizar medicfes, andlises e outros procedimentos para coleta de dados.

Trata-se de um estudo transversal realizado através de aplicacdo de um
guestionario online como descrever o estudo observacional

Nesta pesquisa foi usado o método quantitativo que trouxe informacgdes de

forma numéricas em graficos e tabelas dos dados.

3.2 LocAL DA PESQUISA

A pesquisa foi realizada na Universidade Santo Amaro, localizada & Rua Prof.
Enéas de Siqueira Neto, 340. Conforme carta de ciéncia do coordenador do Curso
(ANEXO C).

Foi encaminhado aos cuidadores e responsaveis dos pacientes com LDM um
guestiondrio eletrdnico que foi respondido por meio de celulares, tablets,

computadores, e outros instrumentos de forma remota.

3.3 CAsuisTICA

3.3.1 AMOSTRA

Amostra ndo probabilistica com elementos deliberados de forma intencional,
com pessoas que conhecem do assunto e convivem com pessoas diagnosticadas com
LDM.

Essa pesquisa teve uma estimativa de alcancar em média 45 pessoas, de

ambos o0s sexos, cuidadores ou responsaveis de pacientes com LDM.
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3.3.2 CRITERIO DE INCLUSAO

Participaram desta pesquisa familiares e cuidadores que convivem diariamente

com pessoas com LDM.

3.3.3 CRITERIO DE EXCLUSAO

Familiares e ou cuidadores que ndo tem o convivio direto com os pacientes

com diagnéstico de LDM.

3.4 VARIAVEIS DA PESQUISA

Historias de vida, vivéncia, conhecimento e informacdes

3.5 INSTRUMENTO DE PESQUISA

Questionério exploratério construido e adaptado de forma online (APENDICE
A), para auxiliar na aplicacdo e coleta de dados, com perguntas fechadas com
variaveis quantitativas de ordem discretas e continuas, para que todos o0s
participantes sejam questionados de igual forma.

As perguntas do questionario foram embasadas em questionérios ja realizados
e validados, como a partir da escala de ZARIT reduzida %22%7, que possui grande
utilidade na abordagem dos cuidadores adaptada com a ESCALA BURDEN
INTERVIEW DE ZARIT ?7, o Questionario Sociodemografico (QSD) ® o Questionario
Impacto da Doenca Croénica (IDC) 3. A Escala de Estresse Percebido (Perceived
Stress Scale) (PSS) 2.

Apés o tratamento estatistico dos resultados, uma cartilha explicativa de
orientacdes 24 24 26 fisioterapéuticas®® aos cuidadores/responsaveis, no manejo aos

pacientes com LDM, foi elaborada neste estudo.
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3.6 ASPECTOS ETICOS DA PESQUISA

O projeto foi enviado ao Comité de ética e pesquisa para apreciacdo e
aprovacdo. E todos os participantes assinaram autorizagdo do uso dos dados na
pesquisa por meio do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (ANEXO B).

Parecer comisséo de ética no (ANEXO D), compromisso de confidencialidade
(ANEXO A).

Apresentado e avaliado no Congresso de Iniciacdo Cientifica da Unisa.

(ANEXO E)

3.7 COLETA DE DADOS

A coleta de dados foi realizada por meio de questionario construido e adaptado
de forma online.

Essa coleta trouxe informacfes como: quem sao esses cuidadores e
familiares, perfil sociodemografico, escolaridade, como conheceram a Leucodistrofia
Metacromatica, se foi o primeiro caso de LDM na familia, o que pode foi mais
assustador na doenca, quais foram as grandes mudancas, como se sentem em
relacdo a LDM, como é realizado o conforto por meio deles a esse paciente, 0 que
mais preocupa os familiares de forma e o conhecimento sobre os tipos de tratamento

e terapias, afim de enriquecer a pesquisa.

3.8 ANALISE

A analise dos dados feita por meio de tabulacéo das respostas do questionario
e andlise estatistica e comparativa. Ao final foi apresentada uma cartilha conforme
(APENDICE B) de orientacbes fisioterapéuticas aos cuidadores/responsaveis

participantes da pesquisa.

Financiamento proprio: Telefone e internet.
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4. RESULTADOS

Os participantes que responderam o questionario deste estudo foram os
cuidadores/responséaveis que convivem diariamente com pessoas com diagndéstico de
Leucodistrofia Metacromatica (LDM). Foram descritos os resultados obtidos da
tabulacédo feita, através de um questionario adaptado e aplicado de forma online.

Os resultados da coleta de dados do questionario, estédo divididos em 11 partes,
gue trardo as informagdes como: (1°) A relagdo dos participantes com a pessoa com
LDM e o questionario sociodemogréfico. (2°) Informacdes do paciente, do diagndstico
e do desejo das mées de engravidar. (3°) O Impacto da descoberta da LDM e o
cuidador/responsavel. (4°) O nivel de estresse do cuidado/responsavel. (5°) Se possui
algum auxilio profissional no cotidiano com o paciente/familiar. (6°) O grau de
conhecimento destes cuidadores/responsaveis sobre a LDM. (7°) A saude atual e
agravos da LDM nos pacientes/familiares. (8°) A equipe multidiciplinar e acesso a
saude e aos tratamentos. (9°) O profissional de contato mais proximo com o
paciente/familiar e o nivel de conhecimento deles, quanto a LDM. (10°) A divulgagéo
sobre a LDM e sua influéncia no contexto familiar. (11°) A experiéngia do

cuidador/responsavel com a fisioterapia.

4.1 - A RELACAO DOS PARTICIPANTES COM A PESSOA COM LDM E O QUESTIONARIO

SOCIODEMOGRAFICO.

Na 1° parte, demonstradas por 7 tabelas. Na tabela 1, esta descrita qual é a
relacdo dos participantes e as pessoas com LDM. Nas tabelas de 2 a 8, esta
discriminado o perfil sociodemografico, de cada participante, com as seguintes
informacdes: idade, género, estado civil, nacionalidade, grau de parentesco, religido,
guantidade de moradores na casa, o tipo de moradia, escolaridade, renda familiar e

ocupacéo profissional.
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Tabela 1 - A relagdo dos participantes com a pessoa com LDM.

OQUE VOCE E DO PACIENTE?

. 14
Cuidador 50%
Familiar/Responsavel 14

P 50%

Na tabela 1 esta demonstrada a relacdo de convivéncia dos 34 participantes e
a pessoa com LDM. Sendo 50%(14), sdo cuidadores/responsaveis, e 50% (14)

representam os familiares.

Tabela 2 - Perfil sociodemografico (idade e género).

IDADE
1
18-19
3%
7
20-2
0-29 21%
11
30-39
32%
13
40-4
0-49 38%
2
+50
6%
GENERO
Feminino 28
82%
) 6
Masculino
18%
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Tabela 3 - Continuacao - Perfil sociodemografico (estado civil e nacionalidade).

ESTADO CIVIL
4
itei
Solteiro 12%
22
Casad
asado 65%
) ) 4
D
ivorciado 19%
Unido Estavel 3
9%
Viavo .
3%
NACIONALIDADE
31
Brasilei
rasileira 91%
2
P
eruana 6%
. 1
Uruguaia
3%

Na tabela 2, demonstra que 70% tem uma idade entre 18 a 50 anos, com uma
média de 30 a 50 anos. Observa-se que 82% (28), sdo do sexo feminino e que 18%
(6) sado do sexo masculino. Quanto ao estado civil, 65% (22), sao casados; 12% (4)
sao solteiros e 12% (4); 3% (1) Viuvo e 9% (3) estdo em situacado de uniao estavel.No
guesito nacionalidade, 91% (31) s&o brasileiros e 9%(3) sdo estrangeiros a saber (2

peruanas e 1 uruguaiana).
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Tabela 4 - Perfil sociodemogréfico (parentesco e religido).

GRAU DE PARENTESCO
23
M3
ae 68%
) 5
P
al 15%
Avo (0) 1
3%
1
Irméa (O
rma (O) 3%
. 2
T
ia (O) 6%
Primo (A) .
3%
1
Cunhada
3%
RELIGIAO
11
E i
vangélico 3206
17
Catoli
atolico 50%
2
Espirit
spirita 6%
4
Outra
12%

Na tabela 4, em relacédo ao grau de parentesco, a maior parte, 68% (23) sao
compostas por mées; sendo que 15% (5) sao pais; 6% (2) sao tios; os outros 3% (1)
representados respetivamente por, irmao, avo, primo e cunhada. No aspecto religido,
50% (17) séo catdlicos; 32% (11) sao evangélicos; 3% (2) seguem o espiritismo e 12%
(4) possuem outro tipo de religido.
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Tabela 5 - Quantidade de moradores na casa, o tipo de moradia.

QUANTAS PESSOAS MORAM NA SUA CASA? (INCLUINDO O PACIENTE)
3
2
9%
31
3-6
91%
A CASA ONDE VOCE MORA E?
9
Alugada 26%
L, 22
Propria 65%
3
Cedida
9%

Na tabela 5, demonstra que a quantidade de moradores em cada lar representa
um percentual maior de 91% (31), de 3 a 6 moradores no lar, e de 9% (3); sendo 2 a
3 moradores, sendo o tipo de moradia de maior percentagem, de 65% (22) de casas

proprias; 26%(9) de casas alugadas e 9% (3) de casas cedidas.

Tabela 6 - Nivel de escolaridade.

QUAL SEU NIVEL DE ESCOLARIDADE?
Da 12 a 42 série do Ensino Fundamental .
3%
. . 2
Da 52 a 82 série do Ensino Fundamental
6%
. . . 3
Ensino Médio Incompleto (antigo 2° grau) 9%
0
Ensino Médio completo (antigo 2° grau) 14
. . , ~ 14
Ensino Superior ou Pés-graduacéo
41%

Na tabela 6, quanto & formacao escolar, observa-se que 41% (14) concluiram

o Ensino Médio (antigo 2° grau) e se graduaram no Ensino Superior ou POs
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graduacdo; 9%(3) possuem o Ensino Médio Incompleto (antigo 2° grau); 6%(2),
possuem de 52 a 82 série do Ensino Fundamental completo; apenas 3%(1) possuem

a escolaridade de 12 a 42 série do Ensino Fundamental completo.

Tabela 7 - Renda familiar

SOMANDO A SUA RENDA COM A RENDA DAS PESSOAS QUE MORAM COM
VOCE, QUANTO E APROXIMADAMENTE, A RENDA FAMILIAR MENSAL?
Até 1 salario-minimo (R$1.100,00) 11
B 32%
. - . 1
De 2 a 5 salarios-minimos (R$ 2.200,00 até R$ 5.500,00) 47(2/
0
- - ) 6
De 6 a 10 salarios-minimos (R$ 6.600,00 até R$ 11.000,00) 18%
1
Mais de 11 salarios-minimos (mais de R$12.100,00) 3%
0

Com relagcdo a renda familiar, os dados revelam que a renda familiar
predominante, 47% (16), € acima de 2 a 5 salarios-minimos (R$ 2.200,00 até R$
5.500,00); seguido de 32% (11) das familias que recebem até 1 salario minimo (R$
1.100,00); que 18%(6) recebem de 6 a 10 salarios-minimos (R$ 6.600,00 até R$
11.000,00); somente 3% (1) recebem mais de 11 salarios-minimos (+ de
R$12.100,00).
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Tabela 8 - Ocupacéao profissional.

EM QUE VOCE TRABALHA ATUALMENTE? (MARQUE APENAS UMA
RESPOSTA)
Desempregado 3
preg 9%
No lar (sem remuneracao) 12
¢ 35%
Como profissional liberal 4
P 12%
Funcionario publico !
P 21%
Home office 2
6%
. 1
Na agricultura, no campo, na fazenda ou na pesca 3%
e . 1
Na industria ou na construcéo civil
3%
. 1
Aposentado ou recebo beneficio governamental 3%
0
L L 3
No comércio ou Empresario
9%

Na tabela 8, mostra que a ocupacédo profissional dos participantes, com um
maior percentual de 35%(12) daqueles que trabalham no lar (sem remuneragao);
21% (7) séo funcionérios publicos; 12% (4) sao profissionais liberais; 9%(3) atuam no
comércio, sdo empresarios ou estdo desempregado; 6%(2) sdo home offices e
somente 3%(1) respectivamente, trabalham na agricultura, no campo, na fazenda ou

na pesca; também na industria ou na construgdo civil ou aposentado ou/e recebe

algum beneficio governamental.
4.2 - INFORMAGOES DOS PACIENTES DO DIAGNOSTICO E O DESEJO DE TER MAIS FILHOS.

Na 2° parte, que esté dividida em 3 tabelas, sendo 9; 10; 11; 12 Na tabela 9,
contém informacdes sobre o0s pacientes. A tabela 10, se refere ao diagnostico da LDM.
A tabela 11, esta descrito sobre o 6bito, se houve algum ou ndo. A tabela 12 que

esclarece se ha desejo das mulheres terem mais filhos.
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Na tabela 9 estdo descritos os dados dos pacientes (a quantidade em cada
casa e qual € a idade de cada um).

Tabela 9 - Dados dos pacientes, quantidade e idade.

VOCE POSSUI QUANTOS FAMILIARES/PACIENTES COM A LDM (EM VIDA)?

33

1 97%
1

2
3%

QUAL E A IDADE DO SEU FAMILIAR/PACIENTE QUE POSSUI A LDM?
NO CASO DE MAIS DE UM, PODERA ASSINALAR MULTIPLAS QUESTOES:

16
3-6 anos 47%
11
7-10 anos 3004

11-15 anos >
15%

16-20 anos L
3%

1

21-24 anos

3%

Observa-se na tabela 9, que 97%(33) das familias, possuem somente um filho
e que 3% (1) possuem 2 filhos com a LDM. A faixa etaria deles esta representada de
3 a 24 anos, sendo predominantemente de 3 a 6 anos, que sédo equivalentes a 47%
(16); seguido de 7 a 10 anos sendo 32% (11); de 11 a 15 anos que sao 15% (5) e
representando a menor parte, respectivamente a 3% (1) de 16 a 20, e 21 a 24 anos
de idade.



Tabela 10 - Informac¢des quanto ao diagndstico.

a7

QUAL FOI A IDADE EM QUE A LDM COMECOU A SE MANIFESTAR NA VIDA

DO SEU FAMILIAR/PACIENTE?

17
Antes dos 2 primeiros anos
primet 50%
) 17
Entre 2 e 6 anos de idade
50%

CONTANDO DO TEMPO DAS PRIMEIRAS MANIFESTACOES DOS SINAIS DA
LDM, ATE O DIAGNOSTICO CONCLUSIVO, FOI QUANTO TEMPO DE

ESPERA?
o . 2
O diagnastico ainda esta em aberto
6%
26
Men 1an
enos de 1 ano 26%
5
2 anos 15%
3 anos !
3%

Na tabela 10 estdo informacfes sobre diagnéstico;(quando surgiram as
primeiras manifestacdes clinicas, de que maneira e o tempo de espera para o

diagnostico final, se houve algum ébito, com quantos anos apo6s a descoberta da LDM

se deu).

Percebe-se que as primeiras manifesta¢6es clinicas da LDM, aconteceram no
intervalo dos 2 primeiros anos de vidas sendo 50%(17) e entre 2-6 anos de idade que
sdo 50%(17). Quanto ao tempo de espera para confirmacdo do diagndstico,
predomina um tempo menor que um ano, cerca de 76%( 26); em sequéncia 15%(5)

entre 2 anos de espera, 3% (1) um tempo de 3 anos; e 6%(2) ainda néo tiveram o

diagnastico fechado.




48

Tabela 11 - Sobre o 6bito.

ALGUM DE SEUS FAMILIARES/PACIENTES COM O DIAGNOSTICO DE LDM
VEIO A OBITO?

. 10
S
m 20%
i 24
Nao
71%

SE RESPONDEU ACIMA SIM, COM QUANTOS ANOS O OBITO ACONTECEU?

22
Nao tenho nenhum que faleceu
g 65%
Antes dos 2 primeiros anos 2
P 6%
Entre 2 e 6 anos de idade 3
9%
_ 7
Entre 7 e 10 anos de idade
21%

Na tabela 11, quanto ao ébito, um total de 29%(10) vieram a Obito e 71%(24)
estdo vivos Daqueles que vieram a ébito, a faixa etaria era entre 2 a 10 anos, sendo
com maior percentual de 21%(7), entre 7 a 10 anos de idade; seguido de 9%(3) entre
2 a 6 anos de idade; e uma pequena porcentagem cerca de 6%(2) vieram a o6bito

antes dos 2 primeiros anos de vida.
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Tabela 12 - Gestacéao atual e futuras e se possuem acompanhamento genético.

PARA MULHERES: PENSA EM TER MAIS FILHOS?

. 7
Sim 23%
~ 23

Nao
77%
PARA AS GESTANTES: VOCE FAZ ACOMPANHAMENTO GENETICO
11
N& ao f
ao, eu nao fago 29%
. 3
Sim, eu faco
21%

A tabela 12, esta demonstrando a vontade das mulheres de terem mais filhos,
totalizando 30 mulheres respondentes, das quais 77%(23) nao manifestaram desejo
de terem outros filhos e somente 23%(7) responderam sim. Ocorre que (14) delas e
destas um total de 21% (3) estdo gestantes ou fazendo acompanhamento genético
para engravidar e 79% (11), ndo fazem nenhum acompanhamento genético, mas

desejam ter filhos.
4.3 - O IMPACTO DA DESCOBERTA DA LDM E O CUIDADOR/RESPONSAVEL.
A 3° parte, esta representada nas tabelas 13; 14; 15; 16. Na tabela 13, esta

demonstrando a relagcdo do impacto da descoberta da LDM e o cuidador/responsavel,

tais como: 0s sentimentos que surgiram no primeiro impacto da descoberta da LDM.
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Tabela 13 - O impacto primario na descoberta da LDM, para o
cuidador/responsavel.
PRIMEIRO IMPACTO DA LDM SIM NAO AS
VEZES
, 27 4 3
Sentiu-se desesperado(a)
79% 12% 9%
: 32 1 1
Ficou preocupado(a)
94% 3% 3%
_ ) 26 2 6
Triste, porém com esperanca de cura
76% 6% 18%
, 9 23 2
Pensou que fosse um castigo
26% 68% 6%
. 6 24 4
Arrependimento
18% 71% 12%
_ o 21 6 7
Ficou deprimido(a)
62% 18% 21%
10 21 3
Sentiu vontade de morrer
29% 62% 9%

Na tabela 13, em relagéo ao impacto da descoberta da LDM e o cuidador, em

um primeiro impacto, observa-se que entre os participantes, 79% (27) se sentiram

desesperados; 94% (32) ficaram preocupados; 76% (26) se entristeceram, mas

tiveram a esperanca de cura; 68%(26) ndo pensaram que isso fosse um castigo;

destes 71%(24) nao se arrependeram. Mas 62% (21) ficaram deprimidos e 29% (10)

sentiram vontade de morrer.
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Tabela 14 - Alteracfes na vida dos cuidadores/responsaveis apés o impacto da

descoberta do diagnostico da LDM.

APOS O IMPACTO DA DESCOBERTA DA LDM SIM NAO VI?ZSES
6 24 4
Dorme melhor que antes
18% 71% 12%
6 19 9
Come melhor
18% 56% 26%
_ 13 7 14
Sente-se feliz
38% 21% 41%
. . 27 0 7
Tenta ser tolerante e aceitar as coisas
79% 0% 21%
_ _ _ 32 1 1
Quer aproveitar melhor e mais cada segundo da vida
94% 3% 3%
. 4 28 2
Obteve algum vicio
12% 82% 6%
o 8 14 12
Esta apatico, cansado
24% 41% 35%
o 5 11 18
Sensacdao de fracasso, deprimido
15% 32% 53%
_ _ 3 22 9
Sentimento de autopiedade
9% 65% 26%
o 8 11 15
Impaciéncia
24% 32% 44%
_ _ 15 9 10
Guarda as coisas dentro de si
44% 26% 29%
Limitacdo fisica/dor (andar, pegar, necessidades 6 16 12
fisiologicas) 18% A7% 350

A tabela 14, mostra as altera¢des que surgiram na vida dos participantes apos
0 impacto da descoberta da LDM, nas seguintes questdes foram: 71%(24) nao
dormem melhor que antes; 56%(19) ndo se alimentam como antes; 41%(14) tem

momentos de felicidades; 79%(27) tentam ser tolerantes; 94%(32) querem aproveitar
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melhor e mais cada segundo da vida; 12%(4) obtiveram algum vicio; 41%(14) estédo
apaticos e cansados; 53%(18) as vezes, se sentem fracassados ou deprimidos;
26%(9) tiveram sentimento de autopiedade; 23%(8) estdo impacientes; 44%(15)

guardam as coisas dentro de si; 18%(6) adquiriram limitacao fisica/dor.

Tabela 15 - Mudancas na rotina dos cuidadores/responsaveis.

X AS
ROTINA SIM NAO VEZES
30 0 4
Tarefas de casa
88% 0% 12%
_ _ 21 7 6
Horario das refeicfes
62% 21% 18%
. o 28 0 6
Tipo de atividades de lazer
82% 0% 18%
_ 21 5 8
Preparo dos alimentos
62% 15% 24%
31 1 2
Despesas da casa
91% 3% 6%

Na tabela 15, estdo representadas como as mudangas ocasionadas na rotina
dos cuidadores/responsaveis, pela LDM, afetaram suas vidas.

A rotina dos participantes, apresentaram mudanc¢as nos seguintes aspéctos:
88% (30) nas tarefas da casa; 62%(21) nos horéarios das refei¢cdes; 82%(28) nas
atividades de lazer; 62%(21) no preparo dos alimentos; 91%(31) nas despesas da

casa.
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Tabela 16 - Sentimentos em relagcao ao possivel 6bito dos pacientes/familiares
com LDM.

. . AS
EM RELACAO A MORTE SIM NAO VEZES
o _ 20 3 11
Angustia ou medo da morte do paciente
59% 9% 32%
11 13 10
Tem pensamentos de morte
32% 38% 29%
- - : 2 30 2
Alivio pela proximidade do fim
6% 88% 6%
o 7 15 12
Sensacéo de fracasso, deprimido ou sem esperanca
21% 44% 35%
) 14 11 9
Esta consolado
41% 32% 26%
] 28 3 3
Se conforta em sua fé/ Crenca
82% 9% 9%
. 25 5 4
Tem esperanca de que a cura seja descoberta
74% 15% 12%
Se ja tiver perdido um familiar, sente-se com o dever 10 19 S
cumprido 29% | 56% | 15%
Se ja tiver perdido um familiar, sente-se que fez| 3 27 4
menos que deveria 9% 79% 12%

Na tabela 16 observa-se quais 0s sentimentos que surgiram nos
cuidadores/responsaveis em relacdo ao possivel 6bito dos pacientes/familiares com
LDM.

Nesta tabela, observa-se que em relacdo a morte, as seguintes situacées estao
presentes na vida dos participantes: 59% (20) sentem angustia ou medo da morte do
paciente; 32% (11) tem pensamentos de morte; 88%(30) ndo sentem alivio pela
proximidade do fim; 35%(12) as vezes tem sensacao de fracasso, deprimido ou sem
esperanca; 41%(14) estdo consolados; 82%(28) se confortam em sua fé/ crenca,
74%(25) tem esperanca de que a cura seja descoberta. Para aqueles que ja perderam



54

um familiar; 56% (19) ndo se sentem com o dever cumprido e 9%(3) sentem-se que

fizeram menos que deveria.

4.4 - NiVEL DE ESTRESSE DO CUIDADOR/RESPONSAVEL.

Na 4°parte, representada nas tabelas 17; 18, que mostra o nivel de estresse
do cuidador/responsavel de pacientes com LDM. Sdo questdes em relacdo ao tempo
utilizado no cuidado do paciente; a situac&o atual vivida e relagdo com outras pessoas;
a exaustao; se a saude do cuidador tem sido afetada; se jA perdeu o controle da

situacao desde o diagnostico; e se sente sobrecarregado.

Tabela 17 Nivel de estresse do cuidador/responsavel.

SENTE QUE, POR CAUSA DO TEMPO QUE UTILIZA COM O SEU
FAMILIAR/PACIENTE JA NAO TEM TEMPO SUFICIENTE PARA VOCE
MESMO?

R 21
A
S vezes 62%
5
N
unca 15%
8
Quase sempre
24%

ACHA QUE A SITUACAO ATUAL AFETA A SUA RELACAO COM AMIGOS OU
OUTROS ELEMENTOS DA FAMILIA DE UMA FORMA NEGATIVA?

R 17
A
S vezes 50%
11
Nun
unca 390
6
Quase sempre
18%
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SENTE-SE EXAUSTO QUANDO TEM DE ESTAR JUNTO DO SEU
FAMILIAR/PACIENTE?
R 19
As vezes 56%
13
Nunca
N 38%
Quase sempre 2
P 6%

A respeito do nivel de estresse do cuidador/responsavel de pacientes com LDM,
se tratando das opc¢des de respostas, sendo, as vezes, nunca e quase sempre; dos
respondentes a que prevaleceu em todas as questdes, foi a opcéo (as vezes). Sendo
assim, 62% (21) demonstram que por causa do tempo que utiliza com o seu
familiar/paciente, as vezes nao tem tempo suficiente para si mesmos; 50% (17)
sentem que, a situagcdo atual, &s vezes acaba afetando a relagdo com amigos ou
outros elementos da familia de uma forma negativa; 56%(19), também, as vezes,

sentem-se exaustos quando tem de estar junto do seu familiar/doente
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Tabela 18 - Saude, controle da situagao e sobrecarga.

SENTE QUE SUA SAUDE TEM SIDO AFETADA POR TER QUE CUIDAR DO
SEU FAMILIAR/PACIENTE?

R 2
As vezes 0
59%
11
N
unca 390
3
Quase sempre
9%

SENTE QUE TEM PERDIDO O CONTROLE DA SUA VIDA DESDE QUE A
DOENCA DO SEU FAMILIAR/ PACIENTE SE MANIFESTOU?

R 1
As vezes °
47%
12
Nunca
i 35%
6
Quase sempre
18%

NO GERAL, SENTE-SE MUITO SOBRECARREGADO POR TER QUE CUIDAR
DO SEU FAMILIAR/ DOENTE?

. 2
AsS vezes 0
59%
6
Nunca 18%
8
uase sempre
Q P 24%

Na tabela 18, que dia respeito sobre a saude, controle da situacéo e sobrecarga,
0s participantes responderam que, 59%(20) sentem que, as vezes, sua saude tem
sido afetada por ter que cuidar do seu familiar/doente; 47%(16) declaram que, as
vezes, tem perdido o controle da sua vida desde que a doencga do seu familiar/ doente
se manifestou; 59%(20) geralmente, 4s vezes, sentem-se muito sobrecarregados por

terem que cuidar do seu familiar/ doente.
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4.5 — AJUDA PROFISSIONAL NO CUIDADO COTIDIANO DO PACIENTE/FAMILIAR.
Na 5° parte, que esta representada na tabela 19, que demonstra se o
cuidador/responsavel possui alguma ajuda profissional no cuidado diario com o

paciente/familiar com LDM.

Tabela 19 - Ajuda profissional no cuidado diario com o paciente/familiar.

VOCE CONTA COM ALGUMA AJUDA PROFISSIONAL NO CUIDADO DO DIA
A DIA COM SEU FAMILIAR /PACIENTE?

. 9
Sim 26%
~ 18
Nao 530

As vezes .
3%
S6 em uma parte do dia 4
12%
2
Algumas vezes na semana
6%

Em questéo da ajuda profissional, no que tange aos cuidados cotidianos com o
paciente/familiar, 53% (18), declaram ndo possuir nenhum tipo de ajuda profissional;
mas 26%(9) possuem; 12%(4) somente em uma parte do dia; 6%(2) apenas algumas

vezes na semana e 3%(1) as vezes, possuem essa ajuda profissional.

4.6 - GRAU DE CONHECIMENTO DOS CUIDADORES/RESPONSAVEIS SOBRE A LDM.

Na 6° parte, na tabela 20, estd descriminado o0 quanto o0s
cuidadores/responsaveis conhecem sobre a LDM, se sabem o que é a doenca; quais
as fases da vida que se manifesta; os médicos/e terapeutas que fazem
acompanhamentos; os sintomas; se ha algum tipo de tratamento, quais sdo se estédo

inseridos neles e se ja obtiveram algum resultado.
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Tabela 20 - Grau de conhecimento sobre a LDM, pelos cuidadores/responséaveis.

QUAL O SEU GRAU DE CONHECIMENTO SOBRE A LDM,

NOS SEGUINTES ASPECTOS: SIM- | NAG
] 33 1
Sabe 0 que é a doenca?
97% 3%
_ 32 2
Sabe em que fases ela pode se manifestar
94% 6%
Sabe quais médicos/e terapeutas podem fazer o| 32 2
acompanhamento do seu familiar 94% 6%
Sabe diferenciar cada sintoma que seu familiar apresenta ao 27 7
longo do curso da doenca 79% 21%
- o 23 11
Sabe quais tipos de tratamentos estao disponiveis atualmente
68% 32%
27 7

Conhece os tratamentos genéticos experimentais para LDM
79% 21%

JA participou ou esta participando de alguma pesquisa 8 26
experimental genética para a LDM 24% 76%
. " . 5 29

Ja fez algum tratamento genético/ experimental
15% 85%
12 22

Obteve algum resultado ou estagnacéo da LDM

35% 65%

Os dados da tabela 20, sobre o grau de conhecimento dos participantes sobre
a LDM, 97%(33) sabem o que é a doenca de fato; 94%(32) conhecem todas as fases
em que a LDM manifesta-se; 94%(32) sabem quais médicos/e terapeutas necessarios
par o acompanhamento; 79%(27) sabem diferenciar os sintomas da LDM; 68%(23)
conhecem os tipos de tratamentos existentes; 79%(27) a maioria, sabe dos
tratamentos genéticos experimentais; 24%(8) participaram ou estao participando de
alguma pesquisa experimental genética; 15%(5) ja fizeram algum tratamento genético

e 35%(12) apresentaram resultados ou a propria estagnacédo da LDM.
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4.7 A SAUDE ATUAL E AGRAVOS DA LDM NOS PACIENTES/FAMILIARES.

Na 7° parte, na tabela 21, demonstra o estado de salde e 0s agravamentos que
surgiram nos pacientes/familiares ao longo do curso da LDM. Que estéa descrito, em 7
itens; item 1, parte motora; item 2 parte, disfagia e degluticdo; item 3, parte
respiratoria; item 4, o uso dos dispositivos auxiliares; item 5, das deformidades e

cirurgias; item 6, parte neuroldgica e medicacdes; por fim item 7, a qualidade do sono.

Tabela 21 - Saude atual e agravos da LDM nos pacientes/familiares. ltem 1 - Parte
motora.

QUAIS AS CONDICOES EM QUE SEU FAMILIAR/PACIENTE SIM NAO
SE ENCONTRA?
_ 2 32
Anda sem apoio
6% 94%
1 32
Tem controle de tronco
3% 94%
_ 15 18
PARTE MOTORA | Senta-se com apoios
44% 53%
_ _ 22 12
Passa muito tempo deitado na cama
65% 35%
12 22
Passa muito tempo na cadeira de rodas
35% 65%

Da parte motora, é possivel relatar que: 94% (32) ndo andam sem apoio;
94%(32) ndo possuem o controle de tronco; 53%(18) ndo conseguem permanecer
sentados com apoios; 65%(22) permanecem a maior parte do tempo deitados e

65%(22) ndo passam muito tempo na cadeira de rodas.
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Tabela 22 - Saude atual e agravos da LDM nos pacientes/familiares. Item 2 —

Disfagia e degluticao.

QUAIS AS CONDICOES EM QUE SEU FAMILIAR/PACIENTE

SE ENCONTRA? S Aate
_ 17 17
Fala ou emite algum som
50% 50%
_ _ 13 21
Se alimenta por via oral
38% 62%
Usa dispositivos para se 24 10
DISFAGIA_ alimentar/gastrostomia 71% 200
E DEGLUTICAO 12 22

Faz uso de Dieta caseira
35% 65%

23 11
Faz uso de Dieta enteral
68% 32%
8 26

Faz uso de dieta caseira e dieta enteral

24% 76%

Da disfagia e degluticdo, 50% (17) falam/ou emitem algum som; 62%(21) n&o
se alimentam por via oral; 71%(24) possuem algum dispositivos para se
alimentar/gastrostomia; 65%(22) ndo usam dieta caseira; 68%(23) usam dieta entera;

24%(8) fazem uso da dieta caseira e dieta enteral.
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Tabela 23 - Saude atual e agravos da LDM nos pacientes/familiares. Item 3 —

Parte respiratoria

QUAIS AS CONDICOES EM QUE SEU FAMILIAR/PACIENTE

SE ENCONTRA? SIM NAO

Faz uso de oxigénio O2
18% 82%

Kl Tem traqueostomia : %0
RESPIRATORIA g 12% | 88%
Usa Bipap ou outro equipamento para 7 27

ajudar na respiragao 21% 79%

Quanto a parte respiratoria 18% (6) fazem uso de oxigénio O2; 12%(4) possuem
tragueostomia, 21%(7) utilizam o bipap ou outro equipamento como suporte

respiratorio.

Tabela 24 - Saude atual e agravos da LDM nos pacientes/familiares. Item 4 — Uso

de dispositivos auxiliares

QUAIS AS CONDICOES EM QUE SEU FAMILIAR/PACIENTE SIM NAO
SE ENCONTRA?
DISPOSITIVOS |Usa algum colete postural, Orteses, 14 20
AUXILIARES | proteses 41% 59%

Quanto ao uso de dispositivos auxiliares,59%(20) fazem uso de algum colete

postural, de érteses ou proteses.
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Tabela 25 - Saude atual e agravos da LDM nos pacientes/familiares. Item 5 —

Deformidades e cirurgias.

QUAIS AS CONDICOES EM QUE SEU FAMILIAR/PACIENTE SIM NAO
SE ENCONTRA?
_ _ 16 18
Possui alguma deformidade na coluna
47% 53%
) I o g 21 13
DEFORMIDADES Esta com algum membro atrofiado 62% 28%
E
CIRURGIAS |J4 passou por algumas destas cirurgias S 29
/coluna/quadril/pés/méos /bexiga 15% 85%
5 29
Teve alguma escara (Ulceras por presséao)
15% 85%

Em questdo das deformidades e cirurgias; 47%(16) possuem alguma
deformidade na coluna; 62%(21) estdo com algum membro atrofiado; 15%(5) ja
fizeram algumas destas cirurgias /coluna/quadril/pés/méaos /bexiga; 15%(29)

apresentaram alguma escara (Ulceras por pressao).

Tabela 26 - Saude atual e agravos da LDM nos pacientes/familiares. Iltem 6 - Parte

neurol6gica e medicagdes.

QUAIS AS CONDICOES EM QUE SEU FAMILIAR/PACIENTE

SE ENCONTRA? SIM NAO

16 18
47% 53%

Tem crises convulsivas

PARTE
NEUROLOGICA o 33 1
E Faz uso de medicacdes controladas
~ 97% 3%
MEDICACAO

Faz algum procedimento como o uso de 13 21
toxina botulinica/ ou remedio fitoterapico 38% 62%
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No que se diz a respeito da parte neuroldgica e medicacbes, 47% (16)
apresentam crises convulsivas; 97%(33) faz em uso de medicacdes controladas;

38%(13) fazem o uso de toxina botulinica no/ ou remédio fitoterapico.

Tabela 27 - Saude atual e agravos da LDM nos pacientes/familiares. Item 7 -

Qualidade do sono.

QUAIS AS CONDIC;@ES EM QUE SEU FAMILIAR/PACIENTE SIM NAO
SE ENCONTRA?
28 6
QUALIDADE DO
Dorme bem
SONO 82% 18%

Observa-se que 82%(28) dorme bem.
4.8 - EQUIPE MULTIDISCIPLINAR, E O ACESSO A SAUDE E TRATAMENTOS.
A 8° parte, na tabela 28, que esta dividida em 6 itens, descrito sobre a equipe
multidisciplinar e sobre o acesso a saude (privada ou publica) que os

pacientes/familiares possuem.

Tabela 28 - Equipe multidisciplinar. ltem 1 - Acompanhamento médico.

POSSUI ACOMPANHAMENTO MEDICO? SE SIM, COM QUE FREQUENCIA?
4
Semanal 129
15
M I
ensa 44%
16
Tri I
rimestra 47%
1x ao ano >
15%
~ 1
N&o, nenhum acompanhamento
3%
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O item 1, mostra que daqueles que possuem atendimento médico, com uma
frequéncia de, 12%(4) semanalmente; 44%(15) mensalmente; 47%(16) trimestral

15%(5) anualmente e 3%(1) ndo possuem nenhum atendimento médico.

Tabela 29 - Equipe multidisciplinar. Item 2 - Acompanhamento com o

nutricionista.

POSSUI'A ACOMPANHAMENTO NUTRICIONAL? SE SIM, COM QUE
FREQUENCIA?

2
Semanal 6%

8
Mensal 24%
Trimestral 8

24%
1x ao ano 9

27%
N 7
N&o, nenhum acompanhamento

21%

Do acompanhamento nutricional, 27%(9), possuem somente anualmente;
24%(8) respectivamente possuem, mensalmente e trimestralmente; 6%(2)

semanalmente e 21%( 7) nao possuem.
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Tabela 30 - Equipe multidisciplinar. Item 3 - Acompanhamento com o

fisioterapeuta .

POSSUI'A ACOMPANHAMENTO FISIOTERAPEUTICO? SE SIM, COM QUE
FREQUENCIA?
3
N&ao, nenhum acompanhamento
9%
1x por semana 8
p 24%
15
2X a 3X na semana 44%
Mais de 4x na semana !
21%
1
Mensalmente
3%

Em questdo do acompanhamento fisioterapéutico, 24%(8) 1 vez na semana;
44%(15) de 2 a 3 vezes na semana; 21%(7) mais de 4x na semana; somente 3%(1) 1

vez no més.

Tabela 31 - Equipe multidisciplinar. Item 4 - Acompanhamento com terapeuta

ocupacional.
POSSUI ACOMPANHAMENTO COM TERAPEUTA OCUPACIONAL? SE SIM,
COM QUE FREQUENCIA?
N&o, nenhum acompanhamento 19
! P 56%
10
(A) 1x por semana 29%
5
2x a 3x na semana
15%

Do acompanhamento com terapeuta ocupacional, 56%(19) ndo possuem
nenhum acompanhamento; 29%(10) 1 vez na semana e 15%(5) de 2 a 3 vezes por

semana.
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Tabela 32 - Equipe multidisciplinar. Item 5 - Acompanhamento com servi¢co de

enfermagem/ou cuidador particular.

POSSUI ACOMPANHAMENTO DE SERVICO DE ENFERMAGEM/OU
CUIDADOR PARTICULAR? SE SIM, QUANTAS HORAS/ DIA?
N&o possui enfermagem 25
p g 74%
3
h/di
oh/dia 9%
. 4
12h/dia 12%
2
24h/dia
6%

Dos servigos de enfermagem/ou cuidador particular, 74%(25) n&o possuem
nenhum deles; 12%(4) possuem 12h por dia; 9%(3) possuem 6h por dia e somente

6%(2) possuem por 24 horas.

Tabela 33 - Equipe multidisciplinar. Item 6 - Acesso a saude (privada ou publica)

POSSUI PLANO DE SAUDE E ATENDIMENTO HOSPITALAR SEMPRE QUE
PRECISA?

) 25
Sim 7%
- 9

Nao
26%

Do atendimento hospitalar e saude privada, 74%(25) possuem planos de saude

e 26%(9) depende da saude publica para terem acesso aos atendimentos.
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4.9 - O PROFISSIONAL DA SAUDE, DE CONTATO MAIS PROXIMO COM O PACIENTE/FAMILIAR.

FAMILIAR O NIVEL DE CONHECIMENTO DELES QUANTO A LDM .

Na 9°, na tabela 34, estao listados os profissionais da saude que tem um contato
mais proximo com o paciente/familiar. Na tabela 35 esta descrito o quanto esses
profissionais conhecem a respeito a LDM.

Tabela 34 - profissionais de contato mais préximo com o paciente/familiar

QUAL DESTES PROFISSIONAIS VOCE TEM MAIS CONTATO?
.- 21
Médico 62%
Fisioterapeuta 29
85%

. 10
Fonoaudiologo 29%

Nutricionista y
27%

Terapeuta Ocupacional 9
27%

Enfermeiro >
15%

. 6

Auxiliar de enfermagem

18%

Na tabela 34, observa-se, o profissional que tem o contato mais préximo com
paciente/familiar, listado a seguir do maior para o menor, é de; 85%(29) o
fisioterapeuta; de 62%(21) o médico; 29%(10) fonoaudidlogo; com 27% (9)
respectivamente o nutricionista e o terapeuta ocupacional; 18%(6) o auxiliar de

enfermagem e 15%(5) o enfermeiro.
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Tabela 35 - Grau de conhecimento dos profissionais da satude sobre a LDM.

QUAL NIVEL DE CONHECIMENTO OU CONTATO QOM OS PACIENTES
PORTADORES DE LDM OS PROFISSIONAIS QUE VOCE CONHECE TEM?
L, ) 5
Ja tiveram pacientes com LDM 15%
Ja ouviram falar, mas nunca trataram 17
' 50%
) 12
Nunca ouviram falar
35%

Na tabela 35, naquilo que se diz respeito ao conhecimento dos profissionais da
saude sobre a LDM; 50%(17) j& ouviram falar, mas nunca trataram pacientes com

LDM; 35%(12) nunca ouviram falar e 15%(5) ja tiveram pacientes com LDM.

4.10 - DIVULGACAO DA LDM E COMO ISSO AFETARIA A VIDA DOS PACIENTES/FAMILIARES E

DOS CUIDADORES/RESPONSAVEIS.

Na 10° parte, na tabela 36, esta descrita a opinido dos participantes sobre a
importancia da divulgacao sobre a LDM em qualquer ambiente, para um diagnéstico
precoce, e como essa divulgacao afetaria suas vidas, em questdo de buscarem um
tratamento precoce, estar mais preparados para lidar com a LDM ou mesmo encontrar

familiares que os auxiliassem com suas experiéncias.
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Tabela 36 - Importancia da divulgacéo sobre a LDM e sua influéncia no contexto

familiar.

VOCE CONSIDERA IMPORTANTE A DIVULGACAO OU JA TER TIDO
INFORMACOES SOBRE A LDM, NAS FACULDADES E NA MIDIA, EM REDES
SOCIAIS, NOS HOSPITAIS OU EM QUALQUER AMBIENTE PARA QUE POSSA
SE FAZER O DIAGNOSTICO MAIS RAPIDO?

34

Sim 100%

SE SIM, COMO ISSO AFETARIA SUA VIDA E DE SEU FAMILIAR? ASSINALE
A ALTERNATIVA MAIS CORRESPONDENTE AO SEU PENSAMENTO
VERDADEIRO:

Poderia ir em busca de um tratamento precoce antes dos sinais e 25
sintomas se agravarem; 74%
Amenizaria nosso sofrimento, pois j4 estariamos preparados para 6
lidar com esta doenca; 18%
Procuraria outras familias para me informar melhor do assunto e 3
aprender com eles; 9%

Em relagdo a divulgacdo sobre a LDM, 100%(34) dos participantes,
responderam que é sim importante essa divulgacao e por meio dela isso afetaria suas
vidas de forma que; 74%(25) disseram que buscariam um tratamento precoce antes
dos sinais e sintomas se agravarem; 18%(6) afirmaram que isso poderia amenizar 0
sofrimento da familia por jA estarem preparados para lidar com esta doenca; 9%(3)

procuraria outras familias para aprenderem como lidar com LDM.

4.11 - EXPERIENCIA DO CUIDADOR/RESPONSAVEL COM A FISIOTERAPIA.

Na 11° parte, demonstrada na tabela 37, estéo relatadas as experiéncias
dos cuidadores/responséaveis com a fisioterapia, situa¢des tais como: o conhecimento
e 0 contato do profissional com a LDM; a sua importancia para seu familiar; se
possuem vontade de aprender mais sobre a fisioterapia; se acha capaz de reproduzir
alguns movimentos fisioterapéuticos em seu paciente/familiar; se pensam que a
fisioterapia € um dos tratamentos paliativos existentes ; 0 contato com a fisioterapia
antes da LDM surgir; se o acesso rapido as orientacdes mais especificas do

tratamento fisioterapéutico para LDM, alguns agravos seriam amenizados; se acham
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importante mais divulgacéo sobre os cuidados com a LDM.

Tabela 37 - Experiéncia do cuidador/responsavel com a fisioterapia.

SOBRE A FISIOTERAPIA E SUA EXPERIENCIA COM OS SIM NAO
FISIOTERAPEUTAS
Algum profissional ja conhecia a LDM/ou ja trataram pacientes| 8 26
com a LDM 24% 76%
. L : . 32 2
A fisioterapia é importante na vida do seu familiar
94% 6%
Vocé tem vontade de aprender mais sobre as técnicas de 34 0
tratamento fisioterapéutico para ajudar seu familiar 100% 0%
Observando os tipos de tratamentos que o profissional faz com 7 27
seu familiar, vocé acha muito dificil de fazer sozinho (a) 21% 79%
. . - 29 5
Pensa que a fisioterapia é um dos tratamentos paliativos
85% 15%
A - . _ 13 21
Vocé ja teve contato com a fisioterapia antes da LDM surgir
38% 62%
Vocé acha que se tivessem orientagcdes mais especificas no 29 5
tratamento fisioterapéutico para LDM, algumas das
deformidades ou mesmo sintomas poderiam ser evitados ou
diminuidos na vida do seu familiar 85% | 15%
Vocé acha importante mais divulgagéo sobre os cuidados com 34 0
alLDM 100% | 0%

Em relacdo a experiéncia dos cuidadores/responsaveis com a fisioterapia, 0s
participantes relataram assim: 76%(26) destes profissionais nao tiveram pacientes e
nem conheciam a LDM; 94%(32) acham que a fisioterapia é importante na vida do seu
familiar; 100%(34) querem aprender mais sobre as técnicas fisioterapéuticas
possiveis, para ajudar seu familiar; 79%(27) que observam os tipos de tratamentos
possiveis, que o profissional faz, ndo acham dificil reproduzi-los sozinhos; 85%(29)
pensam que a fisioterapia é um dos tratamentos paliativos; 62%(21) ja tiveram contato
com a fisioterapia; 85%(29) acha que se tivessem orientacées mais especificas no

tratamento fisioterapéutico para LDM, algumas das deformidades ou mesmo sintomas
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poderiam ser evitados ou diminuidos na vida do seu familiar; 100%(34) pensam que

€ importante ter mais divulgacéo sobre os cuidados com a LDM.
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5. DISCUSSAO

Os resultados deste instrumento, apos as analises especificas, desmontaram-
se confiaveis, corroborando assim, para elaboracdo de uma cartilha autoexplicativa
com orientacdes especificas para os cuidadores/responsaveis de pacientes com LDM.

O questionario foi respondido por 34 participantes, nele continha 11 partes,
com 49 perguntas no total, distribuidas em 44 tabelas descritas em porcentagem para
melhor entendimento. Os dados resultantes, foram tabulados com uma andlise
estatistica e comparativa que foram suficientes para consentir com o objetivo deste
estudo, de verificar a percepcao dos cuidadores/responsaveis sobre a Leucodistrofia
Metacromatica e orienta-los quanto aos cuidados fisioterapéuticos através de uma
cartilha.

Observamos que o perfil do cuidador/responsavel de pacientes com LDM, que
€ composta respectivamente por familiares e cuidadores/responsaveis, leigos nao
profissionais!?, com a predominancia de mulheres, casadas, entre 30 e 50 anos,
representando as méaes. Em contrapartida a representatividade dos homens, na
posicéo de cuidadores, € quase escassa, pois a maioria tem que lidar com o fato de
se tornar o Unico provedor do lar financeiramente, a partir da descoberta da LDM, o
gue nos confirma outros autores*® .

A predominancia de mées estarem entre os cuidadores, estd em concordancia
com outros estudos!3456 com um resultado ja esperado, realcando a ocorréncia
cultural e habitualmente de que as mulheres e principalmente as méaes, tomam para
si a responsabilidade dos cuidados necessarios para a saude de seu familiar doente,
tornando-se exclusivamente a Unica cuidadora/responsavel em tempo integral. Esses
mesmos dados ainda nos remetem ao fato que, com essa decisao, por muitas vezes
sem escolha propria, causam um conflito diario e intenso nas maes, pelo fato de
conviveram com a doenca por mais tempo, isso se confirma em outras literaturas*®.

As mées de pacientes com LDM, vem assumindo o papel do cuidadoras de
imediato, muitas tiveram que abdicar de suas préprias vidas*#¢, neste contexto esta
incluso suas carreiras profissionais. Vimos que muitas delas possuem o0 ensino
superior, graduacao, portanto ja tinham uma profissdo definida. Hoje, essas maes
tornaram-se donas do lar, exercem essa fungcdo sem remuneragao e convivem com

uma renda mensal familiar predominante, de 2 a 5 salarios-minimos.
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Ainda sobre as mées, ficou claro que a maioria delas, ndo possuem o desejo
de engravidar novamente ou terem outros filhos, considerando que a atencdo e o
cuidado diario com o familiar que possui LDM, demanda muita atencéo, tornando-se
cansativo e estressante ou por ter a LDM, uma grande porcentagem na
hereditariedade'#, o medo de gerarem outro bebé com a mesma doencga genética,
impeca este desejo. Essas informacdes também estdo demonstradas por outros
autoresl'3'6'12’13'21.

A faixa etaria dos pacientes de LDM, é de 3 a 24 anos de idade. A maioria das
familias possuem somente um filho, sendo a faixa etaria deles entre 3 e 6 anos de
vida. Conforme afirmaram os autores OP, Artgalas®, Espejo et al*®, Shiller et al'®, que
descreveram em seus artigos, serem estas as idades, que apresentam a forma clinica
mais prevalente e com caracteristicas progressivas mais rapidas e graves. Mas uma
peculiaridade foi que, uma familia possui um filho com a idade de 24 anos, sendo essa
a forma da apresentacdo da LDM mais rara, 0 que esta descrito em outros
achad058'1°'11'14'15.

Vimos nos resultados, que os cuidadores/responsaveis declaram que as
primeiras manifestagfes clinicas da LDM, predominantemente, aconteceram antes
dos 2 primeiros anos de vida até os 6 anos de vida do paciente, estas informacdes
estdo afirmadas em outras literaturas!t121415 Sendo que a busca pelo diagnéstico
teve um tempo prevalente menor que um ano e alguns pacientes ainda estdo em
investigacao.

Os estudos de Ribeiro et al'> e de AA, Waleska et al', que esta de acordo
com este estudo, nos apresentou que a demora no diagnéstico é um fator ruim, pois
as doencas raras podem néo serem descobertas e muitas vezes, elas séo confundidas
com outras sindromes ou outras doengas existentes semelhantes. Oque pode trazer
consequéncias gravissimas e irreversiveis na vida do paciente com LDM ,0 que esta
afirmado em outras literarturas!® . Portanto qualquer diagnéstico precisa ser rapido e
preciso para que haja intervences e opcdo de tratamentol’, possiveis, conforme
presume outros autores 1019,

Foram observados, que os cuidadores/responsaveis relataram sobre a questao
de sobrevida dos pacientes com LDM, que a maior parte deles estdo vivos, com a
faixa etaria predominante de 3 a 6 anos de idade e isso encontramos nas literaturas

de Artigalas et al & e Brito et al', que descreveram uma sobrevida de 6 meses a 8
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anos apo0s o surgimento dos sintomas iniciais. Daqueles que foram a 6bito, a faixa
etaria era entre 2 a 10 anos de idade, isso esta confirmado nas literaturas de muitos
autores®111416  sendo que a maioria dos pacientes morrem no final da primeira
década apo0s o inicio dos sintomas.

O impacto que a noticia de uma doenca rara traz, a LDM no caso, sendo
comum gerar alguns sentimentos negativos. Os cuidadores/responsaveis declararam
gue tiveram muitos sentimentos diferentes na descoberta da LDM. Foram sentimentos
como: desespero; preocupacao; tristeza e depressao, apenas uma pequena parte
teve pensamentos de morte, o que entoa com algumas literatura®®*321, Na contraméao
destes sentimentos negativos, outros sentimentos positivos também surgiram: a
esperanca de cura; e o ndo arrependimento de serem familiares de paciente com
LDM. Em muitas literaturas®41325 encontramos esse cenario, e descrevem-nas como
reac0es adaptativas, para amenizar o0 impacto negativo na vida dos
cuidadores/responséaveis mediante a uma noticia tdo dura.

Sabemos que apds a descoberta de uma doenca, surgem muitas alteracdes na
vida e na rotina dos cuidadores/responsaveis, isso esta expresso em varios estudos®
5132125 Essas alteracdes na vida dos cuidadores/responsaveis, apresentaram de
forma que o sono e a alimentacao foram afetados de forma negativa. A impaciéncia,
a felicidade, e a sensacéo de fracassados ou deprimidos, estdo presentes em suas
vidas, ndo com tanta frequéncia, por isso tentam ser mais tolerantes e querem
aproveitar melhor a vida, mas guardam muitas coisas dentro de si.

A rotina na casa dos cuidadores/responsaveis também sofreram mudancas, ao
ponto que as despesas aumentaram, pois o cuidado com um paciente portador de
uma doencga rara, demanda a necessidade de alimentacdo especial, medicamentos
especificos, fraldas, itens de higiene pessoal, gastos com adequacdes e tratamentos
diferenciados, isto estad confirmado em diversos estudos®®!322 | |sso ocasionou
impactos nas atividades de lazer e nas tarefas da casa, comprometendo os horarios
de refeicbes e até o preparo dos alimentos, pois a atencdo neste momento fica
totalmente voltada para o familiar adoecido, e o tempo tem que ser dividido entre o
“‘cuidar” e a rotina diaria.

Percebemos que os cuidadores/responsaveis tiveram mais sentimentos e
alteracbes negativas. A convivéncia com a LDM e seu progndstico trouxe para os
cuidadores/responséaveis, a sensacdo de impoténcia, porque ndo sabiam o que
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esperar, cercada de incertezas'®, do estava por vir e até mesmo o medo de perder o
familiar, que assustou e ainda assusta, aqueles que estdo ao redor do paciente com
LDM.

Vimos que o possivel 6bito dos pacientes, assusta os cuidadores/responsaveis
e quando foram indagados sobre este assunto, em muitos foram despertados
sentimentos! como; angustia, medo, sensacdo de fracasso, deprimidos ou sem
esperanca e alguns ainda tiveram pensamentos de morte. Mas como 0s sentimentos
sdo por muitas vezes contraditorios e isto esta descrito no “Manual de Cuidados
Paliativos ANCP. 2° ed, 2012"25; que “o ato de cuidar é complexo, e o cuidador ou a
pessoa a ser cuidada podem apresentar sentimentos diversos e contraditérios, sao
sentimentos que precisam ser compreendidos”, os cuidadores/responsaveis disseram
estar consolados, tem a esperanca de descoberta da cura e se confortam em sua fé/
crenca®, sem sentir algum alivio se caso aconteca 6bito do paciente.

Para aqueles que ja perderam um familiar, observamos que a maioria relatou
gue se sentem que ndo cumpriram seu dever e uma pequena parte, sentem-se que
fizeram menos que deveria. Essa sensacdo de falha, culpa! por néo ter feito mais pelo
bem-estar do paciente, ou mesmos até a demora da descoberta da cura, sdo normais
depois do 6bito, sdo sentimentos que estdo encaixados dentro do luto segundo o autor
da literatura, “Manual de Cuidados Paliativos. Sao Paulo: Hospital Sirio-libanés;
Ministério da Saude; 175p. 2020” 2°, que esta descrito sobre o luto, e mostra que
somente “a partir da vivéncia de uma perda, € natural sentirmos inseguranca, tristeza,
pesar, revolta, entre outras reacgoes”.

A respeito do nivel de estresse do cuidador/responsavel de pacientes com LDM,
percebemos que pelo fato de terem que cuidarem deles, muitos ndo tem tempo
suficiente para si mesmos e pesam que a situacdo atual, acaba afetando
negativamente, a relagdo com outras pessoas, familiares ou amigos, por isso
declararam, que por muitas vezes, se sentem exaustos nesta funcao de cuidar do
familiar, que esta de acordo com alguns autores*®. Com isso sentem que sua salde
foi afetada, gerando sobrecarga tanto emocional como fisica e que tem perdido o
controle de suas vidas desde que a doenca do seu familiar se manifestou. Pelo fato
de muitos deles ndo possuirem nenhum tipo de ajuda profissional no cuidado diario

com os pacientes, pelo fato de ficarem com a maior parte das tarefas na assisténcia
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ao paciente, acabam se sobrecarregando e por muitas vezes adoecem tambéms®,

ficando sem tempo para o autocuidado.

Os cuidadores por vezes, ndo estdo preparados para assumir o familiar
adoecido e necessitam de muitas informagdes sobre a doencga, e foi questionado aos
cuidadores/responsaveis sobre o grau de conhecimento deles da LDM, obtivemos as
respostas que apesar de ser uma doenca rara, quase todos dizem saber sabem oque
€ a doenca de fato, conhecem todas as fases e os sintomas, quais meédicos e
terapeutas'®!4 necessarios para o acompanhamento, os tipos de tratamentos
existentes e sabe dos tratamentos genéticos experimentais!?'®  apesar de ndo serem
muito divulgados e isto esta descrito em outros artigos cientificos?’:1°.

Apesar de ndo ter tanta repercussao, ou poucas publicacdes cientificas sobre o
tratamento genético da LDM, constatamos que uma pequena parte dos pacientes,
participaram ou estdo participando de alguma pesquisa experimental genética e
apresentaram resultados ou a propria estagnacao da LDM, assim como descrevem
os autores®1619  declarando o Transplante de Células Tronco Hematopoiéticas
(TCHT), sendo o Unico tipo de tratamento genético, mais eficaz, com resultados
benéficos na LDM, principalmente ser for feito na forma juvenil e adulta da LDM,
podendo desacelerar ou cessar a progressao da LDM.

Percebemos que os tratamentos medicamentosos e 0 acompanhamento
multidisciplinar, sdo aqueles que sao mais conhecidos e utlizados pelos
cuidadores/responsaveis, durante o curso da doenca, trazendo um conforto e
elevando a expectativada sobrevida do paciente. Assim como afirmam os autores das
literaturas®:16.

Durante a progressdo da LDM, que € marcada por muitas alteracbes
neurolégicas®'?, comecam a surgir muitas comorbidades®® , sendo inevitavel este
processo de degeneracdo, a saude dos pacientes sofrem agravos. Entdo foi
guestionado aos cuidadores/responsaveis como seus pacientes/familiares estéo
atualmente e quais dificuldades neuropsicomotoras,ou limitagdes eles apresentam.

O estudo apresentou que o desenvolvimento neurolégico nos pacientes com
LDM, aproximadamente a metade destes pacientes, apresentam crises convulsivas,
oque esta de acordo com alguns autores'®  eles descreveram que essas crises

convulsivas em geral, podem ser de carater generalizado, na forma infantil tardia da
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doenca. Ja na forma Juvenil, as convulsdes apresentam-se geralmente do tipo parcial,
sendo esta ultima, a forma onde a perda intelectual e motora, sdo mais lentas, se

comparada a forma infantil tardia®1214,

Nas literaturas®°16, encontramos descrito que os medicamentos controlados
sdo muito utilizados durante o decorrer da LDM. Eles nos descrevem que os tipos de
medicacdes sdo os antibidticos, antiespasmaodicos, analgésicos e anticonvulsivantes,
viabilizando uma expectativa melhor de vida a estes pacientes. Confirmamos que
praticamente todos fazem uso de medicacdes controladas e uma boa parte fazem o
uso de toxina botulinica/ ou remédio fitoterapico, assim percebemos que a maioria
deles tem uma qualidade de sono consideravel boa.

Dando segmento, quanto ao desenvolvimento motor, vimos quase todos ja ndo
andam, ndo possuem controle de tronco, portanto ndo conseguem permanecer
sentados com apoios, consequentemente permanecem a maior parte do tempo
deitados e nem utilizam muito a cadeira de rodas, oque esta em concordancia com os
autores de outros artigos®'® .[Em seus artigos foram relatados que inicialmente o
paciente apresenta flacido e hipotdnico, porém tornar-se espastico, progredindo para
uma quadriparesia espastica e limitacéo total ao leito.

Com a evolucao da LDM, os pacientes comecam a apresentar dificuldades de
fala, comprometimento cognitivo e hipotonia muscular, disartria e disfagial®?.
Observamos que a metade destes pacientes, ja ndo falam/ou emitem algum som.
Muitos possuem algum dispositivo para se alimentar(gastrostomia), e fazem uso de
dieta enteral ou dieta caseira, nem sempre associadas. Sendo assim, isso afeta
tamém a parte respiratéria, muitos precisam do uso do bipap ou outro equipamento
como suporte respiratério. Um pouco mais da metade fazem uso de oxigénio O2, e
uma minoria possuem traqueostomia.

Os cuidadores/responsaveis relataram sobre as deformidades e cirurgias, que
a maior parte sofre com alguma atrofia muscular ou esquelética, sendo a principal
delas, localizada na coluna. Na tentativa de evitar a progressao desta e outras
atrofias®91216, muitos fazem o uso de algum colete postural, de érteses ou proéteses.
Durante o decorrer da doenca alguns, ja apresentaram alguma escara (Ulceras por
pressédo), mas uma minoria, fizeram alguma cirurgia de corre¢do, tanto para as

deformidades quanto nos orgaos.
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Conforme esta descrito no Guia Pratico do Cuidador- 20082%¢, “que a parceria
entre os profissionais de saude e os cuidadores, deve ser sistematizada para que
ocorra a promocdo da saude, a prevencdo de incapacidades e a manutencdo da
capacidade funcional da pessoa cuidada e do seu cuidador, evitando-se assim, na
medida do possivel, hospitalizacédo, asilamentos e outras formas de segregacao e
isolamento.” E de suma importangia o acompanhamento da equipe multidisciplinar na

vida destes pacientes com doencas de longa permanéncia.

Assim, também descreveram os autores de outras literaturas!®'4, que uma
equipe multidisciplinar precisa atuar no processo evolutivo da LDM, para minimizar
as complicacdes, que vem acompanhadas com seu prognostico. Uma equipe que
tenham especialidades como médicos, fisioterapeutas, fonoaudiologos, nutricionistas,
psicologos, enfermeiros, é considerada quase que indispensavel para trazer um bem-
estar ao paciente 891216,

Neste sentido foi perguntado aos participantes que tipo de atendimento
médico, acesso a saude e tratamentos seus familiares/pacientes possuem, e a maior
parte deles, possuem o acompanhamento médico trimestralmente, o fisioterapéutico,
de 2 a 3 vezes na semana, o nutricional somente uma pequena parte, anualmente, o
acompanhamento com terapeuta ocupacional e de enfermagem/ou cuidador
particular, a maioria ndo possui, sendo que uma grande porcentagem deles tem
acesso a saude privada.

Como observamos, o profissional da saude, de contato mais proximo com o
paciente/familiar de LDM, é o fisioterapeuta, o que se confirma em outras
lliteraturas'?t’. Sendo o profissional mais solicitado no processo de reabilitacdo com
0 uso de inUmeros recursos e técnicas para ajudar minimizar o avanco da doenca,
dando uma qualidade de vida melhorada aos pacientes de LDM.

Os cuidadores também relataram que, naquilo que se diz respeito ao
conhecimento dos profissionais de saude sobre a LDM, metade ja ouviram falar, mas
nunca tiveram pacientes com este diagndstico e uma pequena parte ja cuidaram de
pacientes com LDM.

Assim a resposta dos cuidadores/responsaveis sobre a divulgacdo da LDM e
foi unanime ao dizerem que a consideram muito importante. Principalmente por terem

grandes impactos em suas vidas, ao ponto de declararem que se tivessem
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conhecimento sobre a LDM antes do seu surgimento, que buscariam um tratamento
precoce ,ou que também isso poderia amenizar o sofrimento da familia por ja estarem
preparados para lidar com a LDM, assim como afirmam alguns autores sobre a
importancia de mais estudos e divulgacéo da LDM °10.16.17.19

Relatamos a experiéncia dos cuidadores/responsaveis com a fisioterapia.
Vimos que muitos consideram a fisioterapia muito importante na vida do seu
familiar/paciente e também consideram como um tratamento paliativo. Gostariam de
aprender m ais sobre as algumas técnicas fisioterapéuticas possiveis e que se fossem
orientados de forma adequada, conseguiriam ajudar mais seus familiares/pacientes.

Com isso, acham que se houvessem orientacdes especificas quanto ao
tratamento fisioterapéutico para LDM, para os profissionais, algumas das
deformidades ou mesmo sintomas poderiam ser amenizados ou mesmo evitados, por
isso consideram importantissima a divulgagdo sobre a LDM.

Diante dos relatos e das dificuldades que os cuidadores/responsaveis
evidenciaram neste estudo, foi elaborada uma cartilha online, (Colocar o link)
contendo informacfes sobre a Leucodistrofia Metacromatica, algumas técnicas e
orientacdes fisioterapéuticas e orientagcdes para o autocuidado, direcionadas aos
cuidadores/responsaveis dos pacientes/familiares com LDM. S&o informacdes de facil
interpretacdo, desde o profissional de satde ao cuidador informal, aqui, representados
pelos pais.

As orientacdes e as técnicas fisioterapéuticas contidas na cartilha, poderéo ser
reproduzidas com total seguranca por aqueles que tiverem acesso a ela, por serem
autoexplicativas e demonstradas com auxilio de imagens para melhor compreenséao.
Se colocadas em praticas, poderdo contribuir para suporte e direcionamento no
cuidado ao paciente com LDM, trazendo conforto, e aumentando assim a sua
sobrevida. S&o orientagcdes posturais e de posicionamento tanto no leito como na
cadeira de rodas, mudancas de decubitos, orientacbes sobre qual profissional de
saude devem buscar para cada fase da LDM, informacdes sobre os tratamentos
disponiveis, a fim de contribuir no conforto e qualidade de vida para o paciente com
LDM.
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CONCLUSAO

O presente estudo descreveu detalhadamente quem sao os cuidadores/
responsaveis de pacientes com Leucodistrofia Metacromatica e qual é a percepgéo
deles sobre a doenca. Foi possivel evidenciar a importancia da informacédo e
divulgacdo de orientacOes fisioterapéuticas no tratamento aos pacientes com LDM,
visando a manutencgao, ajudando a prevenir futuras deformidades e complicacoes,
contribuindo para um possivel desaceleramento da doenga e aumentando assim a
sobrevida destes pacientes.

Como finalidade foi criada a cartilha online, para que o maximo de pessoas
pudessem ter acesso rapido ao conteldo e para guiar os cuidadores/responsaveis e
aos profissionais fisioterapeutas que ainda ndo conhecem a LDM, com intuito de
contribuir no conforto dos pacientes e seus cuidadores/responséaveis, durante todo o
processo evolutivo da LDM.

Este trabalho podera colaborar também com outros profissionais da area da
saude interessados no assunto. Os resultados obtidos neste estudo sugerem a

continuidade da pesquisa para melhor aproveitamento dos resultados.
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ANEXO A - TERMO DE COMPROMISSO E CONFIDENCIALIDADE

TERMO DE COMPROMISSO E CONFIDENCIALIDADE
(Elaborado de acordo com a Resolucéao 466/2012-CNS/CONEP)

Em referéncia a pesquisa intitulada de: Orientacdes fisioterapéuticas aos
cuidadores/responsaveis de pacientes com Leucodistrofia Metacromética, eu
Samantha Horta, comprometo-me a manter em anonimato, sob sigilo absoluto,
durante e apos o término do estudo, todos os dados que identifiquem o sujeito da
pesquisa, usando apenas para divulgacéo os dados inerentes ao desenvolvimento do
estudo.

Asseguro o compromisso com a privacidade e a confidencialidade dos dados
utilizados, preservando integralmente o anonimato e a imagem do participante, bem
COMo a sua nao estigmatizarao.

Asseguro também, a nédo utilizacdo das informagBes em prejuizo das pessoas
e/ou da comunidade, inclusive em termos de autoestima, de prestigio e/ou econdmico-
financeiro.

Comprometo-me também com a destruicdo, apos o término da pesquisa, de
todo e qualquer tipo de midia que possa vir a identifica-lo tais como filmagens, fotos,

gravacoes, questionarios, formularios e outros.

Sao Paulo, data: / /

Pesquisador Responsavel:

Assinatura e carimbo



85

ANEXO B - TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

U N .
Universidade Santo Amaro

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

PROTOCOLO: OrientacBes fisioterapéuticas aos cuidadores/responsaveis de
pacientes com Leucodistrofia Metacromatica.

Estes esclarecimentos estdo sendo apresentados para solicitar sua participacao livre
e voluntaria, no projeto de Orientacdes fisioterapéuticas aos cuidadores/responsaveis
de pacientes com Leucodistrofia Metacromatica, que sera realizado pelo pesquisador
Raquel Fernandes Batista, e pelo graduando Samantha Horta Martins de Alcantara
do Curso de Fisioterapia, como Trabalho de Conclusdo de Curso. Quando os sujeitos
a serem pesquisados forem menores de idade o Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido ter4 que ser assinado pelo respectivo responséavel. Se for crianca ja
alfabetizada devera haver dois termos: um para o sujeito de pesquisa e outro para o
responsavel legal.

A pesquisa sera de natureza observacional transversal utilizando método quantitativo
através da aplicacdo de um questionario online, depois de homologados os resultados
serd elaborada uma cartilha explicativa com orientacbes especificas para o0s
cuidadores/responsaveis de pacientes com LDM, como objetivo final desse trabalho
A LDM por ser uma patologia progressiva e degenerativa rara, que ainda nao tem a
cura, com marcos de défices neuropsicomotores, se faz necesséario a atuacado da
fisioterapia visando um tratamento de reabilitacdo e manutencdo nestes pacientes
objetivando amenizar a evolucdo progressiva, e reduzir algumas comorbidades e
hospitalizagGes, que possam surgir durante todo o curso da patologia, trazendo assim
uma melhor qualidade e expectativa de vida, o que justifica o interesse pela pesquisa.
Como objetivo geral de: Verificar a percepcao dos cuidadores/responsaveis sobre a
Leucodistrofia Metacromatica e orienta-los quanto aos cuidados fisioterapéuticos.
Possuindo objetivos especificos que sédo: Definir guem é o cuidador de pacientes com

limitacdes fisicas e mentais. Descrever quais impactos surgem ao longo da vida desse
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cuidador/responsavel. Descrever quem séo os cuidadores/responsaveis de pacientes
com doencas raras/genéticas progressivas. Definir doencas raras. Descrever a
Leucodistrofia Metacromatica LDM. Aplicar um questionario adaptado aos
cuidadores/responsaveis de pacientes com LDM. Verificar percepcao e identificar as
duvidas dos cuidadores/responsaveis em relacdo a LDM. Apresentar quais Sd0 0S
cuidados fisioterapéuticos para pacientes com LDM. Elaborar uma cartilha explicativa
com orientacdes especificas para os cuidadores/responsaveis de pacientes com LDM.
E garantido o seu acesso, em qualquer etapa do estudo, aos profissionais
responsaveis pela pesquisa para esclarecimento de eventuais davidas ou informacdes
sobre os resultados parciais das pesquisas, quando em estudos abertos, ou de
resultados que sejam do conhecimento dos pesquisadores.

O pesquisador responsavel é Prof.2. Me. Raquel Fernandes Batista que pode ser
encontrado no endereco: Rua Professor Enéias de Siqueira Neto, 340 — Jd. Das
Imbuias, SP - no Telefone.: 21418696. Se vocé tiver alguma consideragéo ou davida
sobre a ética da pesquisa, entre em contato com o Comité de Etica em Pesquisa
(CEP-UNISA) — Rua Prof. Enéas de Siqueira Neto, 340, Jardim das Imbuias, SP —
Tel.: 2141-8687.

Os riscos sao considerados minimos, podendo haver constrangimento ao responder
alguma pergunta do questionario. Também néo ha beneficios direto aos pacientes, a
nao ser contribuir para os objetivos cientificos dessa pesquisa.

E garantida sua liberdade da retirada de consentimento a qualquer momento e deixar
de participar do estudo, sem qualquer prejuizo a continuidade de qualquer beneficio
gue vocé tenha obtido junto a Instituicdo, antes, durante ou ap0s o periodo deste
Comité de Etica em Pesquisa — Unisa. Rua Prof. Enéas de Siqueira Neto, 340 cep:
04829-300 Sao Paulo - SP Fone: (11) 2141-8687 www.unisa.br. As informacgdes
obtidas pelos pesquisadores serdo analisadas em conjunto com as de outros
participantes, ndo sendo divulgada a identificacdo de nenhum deles. Nao ha despesas
pessoais para o0 participante em qualquer fase do estudo. Também ndo ha
compensacao financeira relacionada a sua participacdo. Se existir qualquer despesa
adicional, ela sera absorvida pelo orcamento da pesquisa. (No caso de ressarcimento
de despesas dos participantes da pesquisa e delas decorrentes, tais como transporte
e alimentacao, explicitar como ocorrera esse ressarcimento e suas condi¢cdes — Res.
466/12.11.21).
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Em caso de dano pessoal, diretamente relacionado aos procedimentos deste estudo
(nexo causal comprovado), a qualquer tempo, fica assegurado ao participante o
respeito a seus direitos legais, bem como procurar obter indenizacbes por danos
eventuais.

Uma via deste Termo de Consentimento ficara em seu poder.

Sao Paulo, / /

(pesquisadores)

Se vocé concordar em participar desta pesquisa assine no espaco determinado abaixo
e coloque seu nome e o0 n° de seu documento de identificacao.
Nome: (dO PArtICIPANTE): ...ceeiiii e e e e e e e

Doc. IdentifiCaGa0: .........uuvriimiiiiiiiiiiiieee e

Nome: (do representante [€gal) ........cccoeeeeiiiiiiiiiiiier e

Do ol [0 [T 0 1 {{o%= Tor= o PP PPPPPPPPPPPP
Nivel de representagéo: (genitor, tutor, curador, procurador.) .........cccccceeeeeeeeeeeennn

Nome do partiCipante: ........cccceeevieeeeeeeeiieieeeee

Declaro (amos) que obtive(mos) de forma apropriada e voluntaria o Consentimento
Livre e Esclarecido deste participante (ou do representante legal deste participante)
para a participacdo neste estudo, conforme preconiza a Resolucdo CNS 466, de 12
de dezembro de 2012, IV.3 a 6.

Assinatura do pesquisador responsavel pelo estudo

Data / /
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ANEXO C - CARTA DE AUTORIZACAO DA PESQUISA

A Coordenacdo do curso de Fisioterapia da Universidade Santo Amaro-
UNISA.

Prezado professor,

Solicito autorizagdo para aplicar um questionario online para
pais/responsaveis de pacientes com Leucodistrofia Metacromatica, sera encaminhado
um questionario que foi adaptado por nds, e enviado via remota aplicativo do
WhatsApp.

A aluna Samantha Horta Martins de Alcantara, regularmente matriculado no 6°
semestre deste mesmo curso, realizard uma pesquisa orientada por mim, prof.2
Raquel Fernandes Batista.

O titulo da pesquisa ¢é: Orientacdes fisioterapéuticas aos

cuidadores/responséaveis de pacientes com Leucodistrofia Metacromatica. Com
objetivo de Verificar a percepc¢éo dos cuidadores/responsaveis sobre a Leucodistrofia
Metacromatica e orienta-los quanto aos cuidados fisioterapéuticos.

Esta pesquisa sera submetida ao Comité de Etica e Pesquisa (CEP) da UNISA.

Sado Paulo, 23 de maio de 2021.

Prof 2 Ms. Raquel Fernandes Batista

Orientadora

Ciente e autorizo,

Prof. Me. Sérgio Paulo Josely de Souza
Coordenador do Curso de Fisioterapia e
Responsavel Técnico pela Clinica de Fisioterapia da UNISA.
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ANEXO D - PARECER CoMmIssAO DE ETicA

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: ORIENTACOES FISIOTERAPEUTICAS AOS
CUIDADORES/RESPONSAVEIS DE PACIENTES COM LEUCODISTROFIA
METACROMATICA

Pesquisador: Raquel Fernandes Batista Area Temética:

Verséo: 1

CAAE: 47710121.1.0000.0081

Instituicdo Proponente: OBRAS SOCIAIS E EDUCACIONAIS DE LUZ Patrocinador
Principal: Financiamento Préprio

DADOS DO PARECER

Numero do Parecer: 4.782.179

Apresentacdo do Projeto:

O Cuidador é estimado por ser uma pessoa que possui atribuicdes diferenciadas, pois
demonstra sentimentos nobres da humanidade. Na maioria das vezes, é uma pessoa leiga e
sem preparo algum para o exercicio desta funcdo. Nem sempre assume esse papel por
espontaneidade, tornandose o Unico cuidador acarretando o acumulo de diversas tarefas
desgastando-se mentalmente e fisicamente. Muitos dos cuidadores sao pais, e por terem um
filno com deficiéncia congénita ou adquirida tem a sua rotina alterada, desestabilizando toda
a familia, surgindo sentimentos inesperados e muitas decisdes a serem tomadas. Neste
contexto estdo inseridas as “doencas raras”, conforme a definicdo do Ministério da Saude,
sdo aguelasque afetam 65 pessoas a cada 100 mil ou seja 1,3 pessoa a cada duas mil.
Objetivo da Pesquisa:

Objetivo Primario:

Verificar a percepgéo dos cuidadores/responséveis sobre a Leucodistrofia Metacromatica e
orienta-los quanto aos cuidados fisioterapéuticos.

Avaliacdo dos Riscos e Beneficios:

Riscos:

Riscos minimos de desconforto ao responder o questionario elaborado.

Endereco: Rua Prof® Enéas de Siqueira Neto, 340

Bairro: Jardim das Imbuias  CEP: 02.450-000

UF: SP Municipio: SAO PAULO

Telefone: (11)2141-8687 E-mail: pesquisaunisa@unisa.br
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Beneficios:

Continuacgédo do Parecer: 4.782.179

N&o ha beneficios direto aos pacientes, a ndo ser contribuir para os objetivos cientificos dessa

pesquisa.

Comentarios e Consideracfes sobre a Pesquisa:

A pesquisa sera de natureza observacional transversal utilizando método quantitativo. A
pesquisa sera realizada na Universidade Santo Amaro, localizada a Rua Prof. Enéas de
Siqueira Neto, 340.

Consideracfes sobre os Termos de apresentacdo obrigatoria:

Projeto de Pesquisa - apresentado e adequado;

Folha de rosto - apresentada e adequada,;

Questionario - apresentado e adequado;

TCLE - Apresentado e adequado; Cronograma - apresentado e adequado; Carta de

Anuéncia - adequada.

Conclusfes ou Pendéncias e Lista de Inadequacgdes:

- Aprovado.

Endereco: Rua Prof® Enéas de Siqueira Neto, 340

Bairro: Jardim das Imbuias  CEP: 02.450-000

UF: SP Municipio: SAO PAULO

Telefone: (11)2141-8687 E-mail: pesquisaunisa@unisa.br
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QRoaA ™

Pégina 02 de
Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:
Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situacao
Informagdes Basicas do PB_INFORMACC)ES_BASICAS_DO_ 03/06/2021 Aceito
Projeto PROJETO_1762163.pdf 19:09:58
Declaracgdo de autorizacaoclinica.pdf 03/06/2021 [Raquel Fernandes| Aceito
Instituicdo e 19:08:46 |Batista
Infraestrutura
Projeto Detalhado / ProjetoCEP.docx 03/06/2021 |Raquel Fernandes| Aceito
Brochura 19:08:04 [Batista
Investigador
Folha de Rosto FR.pdf 03/06/2021 [Raquel Fernandes| Aceito
19:06:28 |Batista

Outros LattesRaquel.pdf 25/05/2021 |Raquel Fernandes| Aceito
02:09:51 |Batista

Outros LattesSamantha.docx 25/05/2021 [Raquel Fernandes| Aceito
02:08:53 |Batista

Outros Questionario.pdf 25/05/2021 [Raquel Fernandes| Aceito
02:08:00 [Batista

TCLE / Termos de TCLE.docx 25/05/2021 [Raquel Fernandes| Aceito

CONTINUACAO DO PARECER: 4.782.179

Assentimento /Justificativa TCLE.docx 02:06:19 |Batista Aceito

de Auséncia

Cronograma Cronograma.docx 25/05/2021 |Raquel Fernandes | Aceito

02:06:01 [Batista

Situacédo do Parecer:

Aprovado

Necessita Apreciacdo da CONEP:

Nao

SAO PAULO, 15 de Junho de 2021

Assinado por:
Ana Paula Ribeiro
(Coordenador(a))

Endereco: Rua Prof® Enéas de Siqueira Neto, 340

Bairro:
UF: SP Municipio: SAO PAULO
Telefone: (11)2141-8687

Jardim das Imbuias  CEP:

E-mail:

02.450-000

pesquisaunisa@unisa.br
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ANEXO E

MA Universidade Santo Amaro

Universidade Santo Amaro

CERTIFICADO

Cerﬂﬂcomgs que Samantha Horta Martins de A_Icqntqra participou do(a) Comunicagdo Oral ORIENTAQOES
FISIOTERAPEUTICAS AOS CUIDADORES/RESPONSAVEIS DE PACIENTES COM LEUCODISTROFIA METACROMATICA
no(a) 24° Congresso de Iniciacdo Cientifica, orientado(a) por Raquel Fernandes Batista, ANGELA MITIZI

HAYASHI XAVIER redlizado(a) em 10/11/2021, com duragdo de 1h, promovida pela Universidade Santo
Amara.

Sé&o Paulo, 10 de Novembro de 2021

Emitido em: 06 de Dezembro de 2021 as 17:43:49 (data e hora de Brasilia).
Cadigo de autenticacio: 6RLK.RFMS.GWGF.YFAV
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APENDICE A - QUESTIONARIO ADAPTADO SOBRE A PERCEPCAO DOS
CUIDADORES/RESPONSAVEIS DE PACIENTES COM LEUCODISTROFIA METACROMATICA
(LDM).

O(a) Sr.(a) esta sendo convidado(a) para participar desta pesquisa realizada
na Universidade Santo Amaro, intitulada: OrientagOes fisioterapéuticas aos
cuidadores/responsaveis de pacientes com Leucodistrofia Metacromatica,
desenvolvido pela aluna Samantha Horta Martins de Alcantara e orientada pela Prof.
Ms. Raquel Fernandes Batista. Sua participacdo é de livre e espontanea vontade, e
pode deixar de responder a qualguer momento o questionario, sem qualquer prejuizo.
Os riscos sao considerados minimos, podendo haver constrangimento ao responder
alguma pergunta do questionario. Também néo ha beneficios direto aos pacientes, a

nao ser contribuir para os objetivos cientificos dessa pesquisa.

Portanto leia o texto atentamente e no final o(a) Sr.(a) devera responder a
pergunta com uma das opc¢des abaixo do texto.

1. O SR.(A) ACEITA PARTICIPAR DESTA PESQUISA? () Sim () Nao
2. O QUE VOCE E DO PACIENTE? () Cuidador () Responsavel () Familiar

QUESTIONARIO SOCIODEMOGRAFICO:

3. Sua idade:
4. GENERO: () Feminino () Masculino ( ) Prefiro Nao Dizer
5. ESTADO CIVIL: () Casado ( )Solteiro ( ) Divorciado
() Viuvo () Unido Estavel
6. NACIONALIDADE: () Brasileira () Estrangeira

7. GRAU DE PARENTESCO:

() Mae ( ) Tia (O)
() Pai ( ) Avo (O)
() Irma (O) ( ) Primo(A)
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8. RELIGIAO:
( ) Evangélico ( ) Espiritismo ( ) Outra
( ) Catdlico () Ateu

9. QUANTAS PESSOAS MORAM NA SUA CASA? (INCLUINDO O PACIENTE)
()2 ()36 ()7-10 ()11-15 () +15

10. A CASA ONDE VOCE MORA E?
() Propria () Alugada () Cedida

11. QUAL SEU NIVEL DE ESCOLARIDADE?
( ) Da 12 a 4@ série do Ensino Fundamental

( ) Da 5% & 82 série do Ensino Fundamental

( ) Ensino Médio Incompleto (antigo 2° grau)
( ) Ensino Médio completo (antigo 2° grau)

( ) Ensino Superior ou P6s-graduacao

( ) Nao estudou

12. SOMANDO A SUA RENDA COM A RENDA DAS PESSOAS QUE MORAM
COM VOCE, QUANTO E, APROXIMADAMENTE, A RENDA FAMILIAR
MENSAL?

( ) Nenhuma renda (Vivo de doacdes)

( ) Até 1 salario-minimo (R$1.100,00).

( ) De 2 a 5 salarios-minimos (R$ 2.200,00 até R$ 5.500,00).

( ) De 6 a 10 salarios-minimos (R$ 6.600,00 até R$ 11.000,00).
( ) Mais de 11 salarios-minimos (mais de R$12.100,00)

13. VOCE TRABALHA OU JA TRABALHOU? (MARQUE APENAS UMA
RESPOSTA)
() Sim ( ) Nao

14. EM QUE VOCE TRABALHA ATUALMENTE? (MARQUE APENAS UMA
RESPOSTA)

( ) Na agricultura, no campo, na fazenda ou na pesca.

( ) Na industria ou na construcéo civil.

( ) No comércio ou Empresario
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( ) Funcionario publico

( ) Como profissional liberal

( ) Home office

() Atividade Doméstica Remunerada
( ) No lar (sem remuneracao).

( ) Desempregado

( ) Aposentado ou recebo beneficio governamental

PACIENTE / DIAGNOSTICO

1. VOCE POSSUIU QUANTOS FAMILIARES COM A LDM (EM VIDA)?
(A)1 (B)2 (C)3 (D)4 (E)5

2. QUAL E A IDADE DO SEU FAMILIAR QUE POSSUI A LDM? NO CASO DE MAIS
DE UM FAMILIAR PODERA ASSINALAR MULTIPLAS QUESTOES:

(A) Menor de 2 anos (E) 16-20 anos
(B) 3-6 anos (F) 21-24 anos
(C)7-10 anos (G)Acima de 24 anos

(D)11-15 anos

3. QUAL FOI A IDADE EM QUE A LDM COMECOU A SE MANIFESTAR NA VIDA
DO SEU FAMILIAR?
(A) Antes dos 2 primeiros anos (D)Entre 11 e 16 anos de idade
(B) Entre 2 e 6 anos de idade (E) Depois de 17 anos de idade
(C)Entre 7 e 10 anos de idade

4. CONTANDO DO TEMPO DAS PRIMEIRAS MANIFESTACOES DOS SINAIS DA
LDM, ATE O DIAGNOSTICO CONCLUSIVO, FOI QUANTO TEMPO DE ESPERA?

(A) Menos de 1 ano (D)Diagnoéstico ainda estd em
(B) 2 anos aberto
(C)3 anos

5. ALGUM DE SEUS FAMILIARES COM O DIAGNOSTICO DE LDM VEIO A OBITO?
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(A) Sim (B) Nao
6. SE RESPONDEU ACIMA SIM, COM QUANTOS ANOS O OBITO ACONTECEU?
(A) Antes dos 2 primeiros anos (D)Entre 11 e 16 anos de idade
(B) Entre 2 e 6 anos de idade (E) Depois de 17 anos de idade
(C)Entre 7 e 10 anos de idade (F) Nao tenho nenhum que falece
7. PARA MULHERES: PENSA EM TER MAIS FILHOS?
(A) Sim (B) Nao
8. PARA AS GESTANTES: VOCE FAZ ACOMPANHAMENTO GENETICO?
(A) Sim, eu fago (B) Néo, eu néo fago

IMPACTO DA LDM E O CUIDADOR

PRIMEIRO IMPACTO DA LDM

As

1. Depois da descoberta da LDM: Sim Nao
vezes

Sentiu-se desesperado(a)

Ficou surpreso(a)

Ficou preocupado(a)

Triste, porém com esperanca de
cura

Pensou que fosse um castigo
Arrependimento

Ficou deprimido(a)

Sentiu vontade de morrer

APOS O IMPACTO DA DESCOBERTA DA LDM

2. Depois deste primeiro impacto,
essas situacdes sdo presentes em sua Sim Nao
vida de modo que vocé:

As
vezes

Dorme bem

Se alimenta bem

Sente-se feliz

Obteve algum vicio

Esta apatico, cansado

Sensacéo de fracasso, deprimido

Sentimento de autopiedade

Tem Impaciéncia

Guarda as coisas dentro de si

Limitacdo fisica/dor (andar, pegar,
necessidades fisioldgicas)

ROTINA



97

3.0correram alteracdes na rotina . ~ As
N Sim Nao

familiar: vezes

Tarefas de casa

Horario das refeicbes

Tipo de atividades de lazer

Preparo dos alimentos

Despesas da casa

EM RELACAO A MORTE:

4-Em relacdo a morte, estas situacdes . ~ As

~ L sim Nao
estdo presentes em sua vida: vezes
Angustia ou medo da morte do paciente
Tem pensamentos de morte
Alivio pela proximidade do fim
Sensacao de fracasso, deprimido ou sem
esperanca
Esta consolado
Se conforta em sua fé/ Crenca
Tem esperanca de que a cura seja
descoberta
Se ja tiver perdido um familiar, sente-se
com o dever cumprido
Se ja tiver perdido um familiar, sente-se
gue fez menos que deveria

NIVEL DE ESTRESSE DO CUIDADOR

1SENTE QUE, POR CAUSA DO TEMPO QUE UTILIZA COM O SEU
FAMILIAR/DOENTE JA NAO TEM TEMPO SUFICIENTE PARA VOCE MESMO?

(A) Nunca (B)As vezes (C)Quase sempre

3. ACHA QUE A SITUACAO ATUAL AFETA A SUA RELACAO COM AMIGOS OU
OUTROS ELEMENTOS DA FAMILIA DE UMA FORMA NEGATIVA?

(A)Nunca (B) As vezes (C) Quase sempre

4. SENTE-SE EXAUSTO QUANDO TEM DE ESTAR JUNTO DO SEU
FAMILIAR/DOENTE?

(A)Nunca (B) As vezes (C) Quase sempre
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5. SENTE QUE SUA SAUDE TEM SIDO AFETADA POR TER QUE CUIDAR DO
SEU FAMILIAR/DOENTE?
(A)Nunca  (B)As vezes (C)Quase sempre

6. SENTE QUE TEM PERDIDO O CONTROLE DA SUA VIDA DESDE QUE A
DOENCA DO SEU FAMILIAR/ DOENTE SE MANIFESTOU?

(A)Nunca  (B)As vezes (C)Quase sempre

7. NO GERAL, SENTE-SE MUITO SOBRECARREGADO POR TER QUE CUIDAR
DO SEU FAMILIAR/ DOENTE?
(A)Nunca  (B)As vezes (C)Quase sempre

SITUACAO FINANCEIRA E DE AUXILIO NO CUIDADO COM O FAMILIA

1. VOCE CONTA COM ALGUMA AJUDA PROFISSIONAL NO CUIDADO DO DIA A

DIA COM SEU FAMILIAR?
(1) Sim (4) S6 em uma parte do dia
(2) Nao (5) Algumas vezes na semana

(3) As vezes

RELACAO AO SEU CONHECIMENTO SOBRE A LDM

5 - Qual o seu grau de conhecimento sobre a LDM, Sim Nao
nos seguintes aspectos:

Sabe 0 que é a doenca

Sabe em que fases ela pode se manifestar

Sabe quais médicos/e terapeutas podem fazer o
acompanhamento do seu familiar

Sabe diferenciar cada sintoma que seu familiar apresenta
ao longo do curso da doenca

Sabe quais tipos de tratamentos estdo disponiveis
atualmente

Conhece os tratamentos genéticos experimentais para
LDM

J& participou ou esta participando de alguma pesquisa
experimental genética para a LDM

Jé fez algum tratamento genético/ experimental

Obteve algum resultado ou estagnag¢ao da LDM
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COMO SEU FAMILIAR ESTA HOJE:
6 - Quais as condi¢cOes em que seu familiar se
encontra?
Anda sem apoio

Sim N&ao

Tem controle de tronco

Senta-se com apoios

Fala/ou emite algum som

Se alimenta por via oral

Faz uso de Dieta caseira

Faz uso de Dieta enteral

Faz uso de dieta caseira e dieta enteral

Dorme bem

Esta com algum membro atrofiado

Usa dispositivos para se alimentar/gastrostomia
Faz uso de oxigénio O2

Tem tragueostomia

Usa Bipap ou outro equipamento para ajudar na
respiracao

J& passou por algumas destas cirurgias
/coluna/quadril/pés/méaos /bexiga

Passa muito tempo deitado na cama

Passa muito tempo na cadeira de rodas

Usa algum colete postural, orteses, proteses
Possui alguma deformidade na coluna

Teve alguma escara (Ulceras por presséo)

Tem crises convulsivas

Faz uso de medicacdes controladas

Faz algum procedimento como o uso de toxina
botulinica/ ou remédio fitoterapico

RELACAO AO ACOMPANHAMENTO MULTIDISCIPLINAR E CONHECIMENTO
SOBRE A LDM SEU FAMILIAR

1 — POSSUI ACOMPANHAMENTO MEDICO? SE SIM, COM QUE FREQUENCIA?
(A) Semanal (D) Umavez ao ano

(B) Mensal (E) N&o, nenhum acompanhamento
(C)  Trimestral

2 - POSSUI ACOMPANHAMENTO NUTRICIONAL? SE SIM, COM QUE
FREQUENCIA?
(A) Semanal (C)  Trimestral

(B) Mensal (D) Umavez ao ano
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(E) Na&o, nenhum acompanhamento

3 - POSSUI ACOMPANHAMENTO FISIOTERAPEUTICO? SE SIM, COM QUE
FREQUENCIA?

(A) 1x por semana (C)Mais de 4x na semana

(B) 2x a 3x na semana (D) Mensalmente

(E) Nao, nenhum acompanhamento

4 - POSSUI ACOMPANHAMENTO COM TERAPEUTA OCUPACIONAL? SE SIM,
COM QUE FREQUENCIA?

(A) 1x por semana (D) Mensalmente

(B) 2x a 3x na semana (E) Nao, nenhum acompanhamento

(C)Mais de 4x na semana

5 - POSSU ACOMPANHAMENTO DE SERVICO DE ENFERMAGEM/OU
CUIDADOR PARTICULAR? SE SIM, QUANTAS HORAS/ DIA?

(A) 6h/dia (C)24h/dia

(B) 12h/dia (D) Nao possui enfermagem

4 - POSSUI PLANO DE SAUDE E ATENDIMENTO HOSPITALAR SEMPRE QUE
PRECISA?
(A) Sim (B) Néo

7 - QUAL DESTES PROFISSIONAIS VOCE TEM MAIS CONTATO?
( A) Médico ( B) Fisioterapeuta (C) Fonoaudiologo (D) Nutricionista

( E) Terapeuta Ocupacional (F) Enfermeiro (G) Auxiliar de enfermagem

8 - QUAL NIVEL DE CONHECIMENTO OU CONTATO COM OS PACIENTES
PORTADORES DE LDM OS PROFISSIONAIS QUE VOCE CONHECE TEM?

(A) Nunca ouviram falar

(B) J& ouviram falar, mas nunca trataram

(C)Ja tiveram pacientes com LDM
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9- VOCE CONSIDERA IMPORTANTE A DIVULGACAO OU JA TER TIDO
INFORMACOES SOBRE A LDM, NAS FACULDADES E NA MIDIA, EM REDES
SOCIAIS, NOS HOSPITAIS OU EM QUALQUER AMBIENTE PARA QUE POSSA
SER FAZER O DIAGNOSTICO MAIS RAPIDO?

(A) Sim (B) Nao (C) Indiferente

10 - SE SIM, COMO ISSO AFETARIA SUA VIDA E DE SEU FAMILIAR? ASSINALE
A ALTERNATIVA MAIS CORRESPONDENTE AO SEU PENSAMENTO
VERDADEIRO:

(A) Poderia ir em busca de um tratamento precoce antes dos sinais e sintomas se
agravarem;

(B) Amenizaria nosso sofrimento, pois ja estariamos preparados para lidar com esta
doenca;

(C) Procuraria outras familias para me informar melhor do assunto e aprender com
eles;

(D) Mesmo se eu tivesse essas informagdes acho que seria em vao, ja que a doenca
nao tem cura;

(E) Para mim, seria indiferente, pois seria como adiantar o sofrimento da familia antes

do surgimento dos sintomas e sinais
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11 - Sobre a fisioterapia e sua experiéncia
com os Fisioterapeutas responda:

Sim

Algum profissional jA conhecia a LDM/ou ja
trataram pacientes com a LDM

A fisioterapia € importante na vida do seu
familiar

Vocé tem vontade de aprender mais sobre as
técnicas de tratamento fisioterapéutico para
ajudar seu familiar

Observando os tipos de tratamentos que o
profissional faz com seu familiar, vocé acha
muito dificil de fazer sozinho (a)

Pensa que a fisioterapia € um dos tratamentos
paliativos

Vocé ja teve contato com a fisioterapia antes da
LDM surgir

Vocé acha que se tivessem orientagbes mais
especificas no tratamento fisioterapéutico para
LDM, algumas das deformidades ou mesmo
sintomas poderiam ser evitados ou diminuidos
na vida do seu familiar

Vocé acha importante mais divulgacédo sobre os
cuidados com a LDM

OBRIGADA POR SUA PARTICIPACAQ!




APENDICE B - CARTILHAS INFORMATIVA

UNIVERSIDADE SANTO AMARO ~ UNISA|

FISIOTERAPEUTICAS
AOS CUIDADORES DE
PACIENTES COM
LEUCODISTROFIA
METACROMATICA

SAMANTHA HORTA MARTINS DE ALCANTARA

SOBRE A CARTILHA

Esta cartilha online foi criada “Els que o3
com o intuito de divulgar e oferecer filhos sdo
informagdes  referentes  a0s heranca do
cuidados e manejos dos pacientes Senhor, e o fruto
com Leucodistrofia Metacromética do ventre o seu
- u Contendo técnicas e galardao.
orientagdes fisioterapéuticas  a Belmos-427:9
contribuir no  conforto  dos
pacientes e

e
cuidadoresiresponsaveis durante o
processo evoiutivo da LDM

o O
Sio orlentagdes para todos os n
pacientes e cuidadores da LM, {n\ h]
levando em consideragdo s o
necessidades especificas de cada
um

Contendo llustragdes e de facii
entendimento para todos s
leitores

DEDICATORIA

Dedicamos esta cartiha aos cuidadores o familiares de
pacientes com Leucodistrofia Metacromatica, em especial 805
pais que possuem uma jormada dupla que se dividem entra o alo
de cuidar o as responsabilidades c de pais & provedores
o lar. Por vezes se abstém em prol do bem.estar de seus finos
ou familiares esquecendo-se de suas proprias necessidades o
anseios.
A convivéncia com uma doenga rara degenerativa, traz
sentimentos indesejados, por (550 &
haja  orientagbes para  guiar o8
cuidadoresiresponséveis preparando-os para estarem aptos &
exercerem essa tao dificil tarefa que é “cuidar de alguém" sem s3
porderem no caminho

CLASSIFICAGAO QUANTO AS
MANIFESTAGOES DA LDM

Os sintomas se aos 4 anos de idade
ta de 50% a 6!

FrsdouEA oA Com dficuidades Andar sobre a5
(Hipotonia para andar e manter pontas dos pés
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Crises Dificuldades na toconodncia
comndaives fola o de
emtondimento:
¢ £ =3 =
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Regressao Movimentos Cegueira total ou
mental e pord vokuntieios dos porci

olhos.
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1. Sobre a cartilha
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2. O que ¢ a Leucodistrofia Metacromatica
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LDM
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4. Forma Juvenil da LDM
7. Fisioterapia @ a LDM
6:Forma Adulta da LDM
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- b 14 17
16.Traqueostomia

18
17. Direitos dos pacientes

18. Dicas para os cuidadores
20

INFORMACOES

O QUE E LEUCODISTROFIA METACROMATICA -
?

A LDM & uma doenca
autossomica recessiva
neurodegenerativa e hereditaria

Pertence a um grupo de doencas
de emos inatos Co metabolismo
classificada  como doencas
lisossomicas. O seu defeito causa
acumulagio de  sufatideos que
lesionam 0 SNC.

LEUCO = BRANCA

DISTROFIA =| [Sosmerscsoda stinca
ranca 6o cbrabro o sistema

DEGENERACAO nervoso central - SNC

META = MUDANGA

A LDM E SUA CAUSA:

usada por uma
deficéncia enzimética,
Avilsulfatase A (gene
Arsa), que afeta a
substancia branca do
tema nervoso central

SNC.
Sem a enzima AMietina 6 un
que reveste as fib
nervosas (axdnios). Sua
teg

acumulam ndo
destruicio e degradagao
ta bainha de mielina.

axnios para que conduzam
s impulsos nervosos do

CLASSIFICAGAO QUANTO AS
MANIFESTAGOES DA LDM

- FORMA JUVENIL -
Os sintomas se inicia entre 4 e 12 anos de idade.
Atinge entre 20% a 30% dos casos.

o

ke L

n

Incapacidade de Alteragoes posturas.
Coodenagiodes  com yemor (Hipertonia
ety prograsaive)

o
estimulos dminuida
(reflexos profundos
diminuidos)

C mant Per
Fala arrastada, Comesxtomentn e

anormal :

o aratace, progressiva

com deterioragao aficuidades cogniva
emocionais el

-
- 0
1 e
Dificuldades do
Incontinéncia o Cegueira total ou audiclo e surdez
Iofeccdes parcial
urindrias .

103



CLASSIFICACAO QUANTO AS
MANIFESTAGOES DA LDM

s sintomas se iniciam na puberdade ou fase adulta até
0s 50 anos de klade. E a forma mais rara, representa de 15%

N
) (@
NN
- -
Mudancas do Porformanceou Movmantos oto
humor mau < ol
persanaidade desempentio (Nstagmo e
escolar o de cogueira)
D
. » -~ 9 ¢
W = & 7
Porda da sensibiidade Movimentos o Rigidez e limitagao
Gas extromidados  posturas anormais musciar
Neuvopans periférica) (Distonia ) (Espasticidade)

Pode ser confundida

com outras doengas
neurclégicas 5

Reagao corporal a

estimuios dimnuida

{rofioxos profundos.
diminuidos)

Incontinéncia
nana

‘ AFISIOTERAPIAE

ALDM

Os pacientes submetidos aos estimulos por meio da realizagdo
das atividades fisioterapéuticas, apresentam um
desenvolvimento favoravel, dentro do permitido no quadro
evolutivo da LDM.

Portanto é importante que o
fisioterapeuta tenha um
cimento sobre a LDM
a com o familiar as
terapias que serio
cia entre s naquele paciente.
ioterapeuta/familiar
precisa estar bem
estabelecida pois a troca
de experiéncias faciitara
no desenvolvimento dos
obj
possiveis para conforto e
qualidade de vida do
paciente/familiar com
LDM

“MUDANGA DE DECUBITOS PARA ACAMADOS:

Deciibito é a posicdo do corpo quando esta
deitado.

Existem diferentes decbitos para se posicionar
o paciente no leito, os mais usados sio
- Deciibito dorsal, ventral, lateral esquerdo e

- Deciibito dorsal ou supina, o
paciente fica com a barriga voltada
para cima, com 0s bragos
estendidos e as pemas levemente

afastadas, bem alinhado, e os pés
N30 cruzados.

+ Promove o conforto a0 paciente e a
expznsao pulmonar.
travesseiros,
e 6 rolos, para dar apoio ao
faclents, evkar a» posichies vicoeds
maos e preservar a
pos<;ac anatomica do corpo.

+ Deciibito ventral ou posicao prona,
o paciente fica deitado, com a face &
a regido do abdomen voltada para

baixo. Em termos populares, “‘de
m barriga para baixo” ou “de brugos”

O T « Em alguns casos esta posicdo e
contra indicada (pacientes
portadores de Incisdes abdominais,
ou com dficuldade respiratéria,
idosos e obesos

LDM - DIAGNOSTICO, TRATAMENTOS E
ATENDIMENTO MULTIDISCIPLINAR

Atendimento
multidisciplinar;
 Perda das capacidades
intelectuals, cOgnitvas & | Geneticista o

motoras adquiridas; - Pediatra

-Neurolog
“Fisioterapeuta
owgnestco  oames [0 | Eorcuniivess
Imagens. - Terapeuta ocupacional
Nutricionista

. RMM (ressonancia
magnética), mostra as
e emoemnaces % | Tratamento
R medicamentoso:

«  Eletroneuromiografia
(mostra a diminuicio da
velocidade de conducdo
nervosa, confirmando a
neuropatia periférica).

- Anticonvulsivantes;
- Antiespasmodicos:
- Fitoterapicos
Relaxantes musculares;
- Toxinas Botulinicas
« Bame de liquor
(hiperproteinorraquia)

Ainda ndo existe tratamento curativo para LOM

Uma opgéio, ainda em estudos, € o transplante de
medula 6ssea ou células tronco, que é indicado
somente nos casos iniciais, sem manifestago dos
sinais neurolégicos

POSICIONAMENTO
St detoons

POSICIONAMENTO
« Promover
estimulagio sensorial &
lado afetado
+ Evila a pressio
prolongada na face que

Prevenir ulceras

pressdo (escaras)

+ Prevenir complicagbes
ulares e articulares:

+ Proporcionar conforto

a0 paciente

+_Inibir a espasticidade.

Qualquer pessoa acamada deverd ser reposicionado
pefo menos a cada duas horas

i MUDANCA DE DECUBITOS PARA ACAMADO:!

Decublm Lateral Direito e
Esquerd

Posilondt: o paciente na cama
sobre um dos lados do corpo;
Colocar a cabega sobre o
travesseiro, apoiando também o

EI

e

Colocar outro travesseiro sob o
brago que esta suportando o peso

do corpo;
Colocar um travesseiro entre as

pemas para aliviar a pressao de
uma pema sobre a outra

Indicagdo:  Para  manter o
alinhamento _corporal _a_fim _de

Posicéo de Fowler (sentado melo
sentado)um anguio de 45° em
relagdo & cama,

. ¢ usada como
prevencao de aspiragdo pelas viea
respiratorias  de  secregdes
vomitos em pacientes com nivel de

rosscia romin consciéncia rebaixados. Per

ainda que o paciente se alimente
com maior facilidade

Pode-se  usar travesseiros,
acolchoados ou almofadas para
conforto do paciente.
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POSICOES MAIS U‘I'IIAS PARA PACIENTES COLCHOES, COXINS E ROLINHOS:

£ recomendado o uso de colchdes especiais (colchao piramidal),
caixa de 0vo ou colchao preumatico para pacientes acamados.

Um hordrio deve
r definido para que a
mudanga de dectibito
reposicionamento  do
paciente seja feito sem
esquecimentos.
Colchio caixa de ovo:
Auxilia na preves
ulceragdes da pele.

Cadeira
adaptacdes 2-ottobock
VANTAGENS:
+ & importante posiconar © | .+ Compensa a fata do
par/cn(o sentado na cadeira estabilidade postural,
sodss ou no cannho | . influencia
g iR posicionamento do corpo,
horas por da ou do acordo | . Facita _as  habidades
a  recomendagio funcionais:
failorspbuiica. o CookBn po e maide e |+ Coxins: Existem varios modelos e sao usados como suparte,
Coluna vertebral, som posnoonamemo  contengao do paciente no leito.

+ Sendo adsptadas para_as crianca sinta dor enquanto + Coxim tipo rolo indicado para utiizacdo entre as
necessidades dos estiver santada. pvoemlner\mas osseas (joelhos e calcanhares), longe de
Paciniss. 13 | contato direto um com o outro ou com a superficie da cama. ;4

DICAS DE BANHO E TROCA DE FRALDAS SONDA NASOENTERICA E NASOGATRICA
+ E importante observar qual banho sera adequado para + A impossibilidade de alimentagdio por via oral, 05
0 paciente, se no leito ou no chuveiro; engasgos, aspiragdes de saliva e de alimentos para a
- Teste a temperatra da 4gua antes de molhar o via respiratoria causam Infeccdes de repeticio no
assistido; pulmao (as chamadas pneumonias aspirativas), que
« E indicado o uso de luvas de procedimento pelo podem se tomar cada vez mais graves;
cuidador; + Sendo assim existe indicagdo para uso de

+ Avaliar a pele e observar a presenca de fungos ou dispositivos ou auxiliares para alimentago para os
Terid; pacientes gue apresentem estes sinais.
Coof3 IS PAS BB, especiaimente « Enire os dispostivos estlo as sondas nasogdsticas,
ea d

nas dobras e en! dedos (vinihaSR AXIARvillo do

banho no chuveiro,

o 16 i ek Sonda nasogastrica: Sonda nasoentérica:
=§ adaptadas segundo «+ Preparo do paciente para| * Tem como funglo
R vt s . a idade do paciente, exames, tratamentos e apenas a alimentagio

. . tanto as artesanais cirurgias; do paciente
uanto as « Lavagem Gastrica; + Escolha no caso de
Cadeira de banho de artesanal fabricadas, devem . Dvenagem de  suco|  pacientes

o | ter prescrigio gast moeneram alm\emacao
especifica pelos . Aumm»sxm;ao de al:menlos sonda por tempo
terapeutas (gavagem) indeterminads e

(Fisioterapeutas e
Terapeutas
Ooupacionais—TFO)-

ta Nasogastrica: f P V'a Kasocnterica:

Troca de fralda
er executada com bastante capricho para evitar
mbater assaduras outras  complicagbes
iada
+ Oideal é trocar a fralda sempre que estiver molhada ou

+ O momento da mudanga de decubito também pode
aproveitado para checar-se a condigo da frak

16
TRAQUEOSTOMIA - TQT
© QUE E GASTROSTOMIA 7 OQUEEATQT? ‘ AS VANTAGENS DA TQT:

« E um procedimento cirirgico feito no estomago
para melo exteno, com o propdsito de E um procedimento| |+ Diminuicio do trabalho
administragao de liquidos e alimentago enteral. cirirgico  Que  estabelece | respiratorio;

uma  comunicagdo da| |+ Melhora da aspiragdo
INDICACAO: traqueia com o meio| das vias aéreas;

+ € indicada quando o paciente necessita manter a exterior. Com 0 objetivo de| |+ Permitir a fonag3o e a
via altemativa de alimentagdo enteral por mais de dar ao paciente uma| alimentagdo por via
um més. possivilidade para respirar. | oral;

+ Criangas com neuropatias podem ser incapazes de " |+ Menor necessidade de
sugar, mastigar e engolr, levando sedagdo;
consequentemente 4 subnutriglo, oque & um Py " ‘ + Redugio do risco de
indicativo pra a GTT. o pneumonia associada a

/4 ventilagao mecanica,
L o + Diminuigdo do tempo
¥ SR de ventilagio mecanica
e a permanéncia em
PARA QUEM INM&ﬁW da

ASPIRACAO

Este praoedlmenxo
deve ser sobre
onemacau dos prohssmna»s
de saude. Os enfermeiros e
técnicos de enfermage,
também estdo habilitados
para tal fungo, siga
P corretamente as 18

Pacientes com gastrostomia podem receber mela
caseira, dieta industrializada ou ambas. De
maneira geral, com espessura menor que um pu«e

+ A GTT auliara na nutrigdo adequada favorecendo
uma meihor qualidade de vida.




DIREITOS DO PACIENTE:

Vocé sabla que toda pessoa com deficlénca fisica tem
direito a produtos de assisténcia e mobilidade?

Para solicitar esse recurso, basta comparecer a
de Salde ou a uma UBS da sua cidade e apresentar.

O pedido médico ou Laudo médico atestando a deficiéncia
fisica;

Copia de seus documentos pessoais e o cartdo do SUS
Comprovante de residéncia:

Depois & s6 aguardar o contato, pode demorar um pouco;
Depois de receber o que fol pedido, faga o
acompanhamento para o uso correto tanto da cadeira
como dos outros materials rec dos.

Isso também serve para pedidos de fraldas, remédic
dietas e insumos utilizados pelo p

Para culdadores:

ALONGAMENTO MATINAL

Beneficios do
alongamento:
Melhoram a postura
Aumentam a flexibilidade;
Permitem movimentos
amplos.

Ajudam no relaxamento;
Ativam a circulagdo
sanguinea
Prepara o corpo para o
esforgo e melhora o

~desempenho————
minutos de
Melhioa &
gtal
]
‘§ 4’
r . Q. am
£ g =
X 3%5) sencio :éo) PRANCHA
PR s v A R

Dicas para os cuidadores:

+ Compreendemos que o papel do cuidador/ familiar
informal, esta cheio de desafios e responsabilidades e &
neste contexto que oS cuidadores se encontram

e
Para ajuda-los neste processo, desenvolvemos algumas
dicas de atitudes e exercicios basicos para que o
cuidador possa ter o habito do autocuidado.

Soja objetivo o dafina o que serd folto o dia. Para
1850 crie uma . um quadro & escrova o
necessdrio para se Organizar nas tarefas.

Conheca sous kmites para tomar

cuidar de si mesmo.

Busque informacoes acerca da condicho da pesson
ser cuidada, busque maneiras de proporcionar
conforto ao seu famiiar,

Aceite o5 sentimentos e enfrenta as situagoes qua
surgirem ao longo deste ato de cuidar. Sefa firme &
corajoso, nao reprima seus sentimentos.

Procure alguém para desabafar. no guarde as
coisas pra vocé. Fale dos seus sentimentos, esta
posson poderd te aconselhar e to ajudar de alguma
forma,

Nao se Iscle, enconlre Um grupo do apoio ou do
v mesma situsgho que voos.
 &st sazinho e poderdo trocar

mutuaiments.

NENHUM DIAGNOSTICO E UM
PONTO FINAL!

Link para acesso a cartilha informativa:

https://www.flipsnack.com/5DAB9BEEFB5/cartilha-do-tcc.html
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