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Resumo

Objetivo: tracar o perfil e a capacidade funcional de sujeitos com Doenga de Huntington (DH) atendidos em um ambulatério de fisioterapia do Distrito
Federal. Método: trata-se de um estudo transversal em que foram aplicados um questionario para coletar informacgdes gerais para tragar o perfil, além do
indice de Barthel, escala Lawton para medir grau de independéncia para as atividades de vida diaria, for¢a de preensido palmar por meio do dinamometro
JAMAR®), equilibrio por meio da escala de equilibrio de Berg, declinio cognitivo por meio da Montreal Cognitive Assessment (MoCA), e risco de disfagia
utilizando a Eating assessment tool (EAT-10). Resultados: foram avaliados sete sujeitos, 58% homens e 42% mulheres com média de idade de 45,8+10,5
anos e tempo médio de diagnéstico de 7,5+4,2 anos. Todos apresentam redugdo da for¢a de preensdo palmar (21,1+7,3 Kg/F) e declinio cognitivo (13,1+4,2
pontos) no MoCA. Sobre o risco de cair, este se fez presente em todos os participantes com o risco de disfagia. Conclusao: os individuos com Doencga de
Huntington apresentaram déficit cognitivo, diminuicdo da for¢a de preensio palmar e alteragdes de marcha; porém, ainda mantém independéncia para as
atividades basicas de vida diaria, além de risco para a disfagia.

Palavras-chave: Doenca de Huntington. Incapacidade Funcional. Perfil de Saude.

Abstract

Objective: to outline the profile and functional capacity of subjects with Huntington’s disease (HD) attended at a physiotherapy clinic in the Federal
District. Methods: This is a cross-sectional study in which a questionnaire was used to collect general information to profile, besides Barthel index, Lawton
scale to measure the degree of independence for the activities of daily life, palmar grip strength using the JAMAR® dynamometer, balance by means of Berg
balance scale, cognitive decline by means of the Montreal Cognitive Assessment (MoCA), and risk of dysphagia using the Eating assessment tool (EAT-10).
Results: Seven subjects were evaluated, 58% male and 42% female with mean age of 45.8 + 10.5 years and mean diagnosis time of 7.5 + 4.2 years. All
presented reduced palmar grip strength (21.1 + 7.3 Kg / F) and cognitive decline (13.1 + 4.2 points) in MoCA. About the risk of falling this was present in
all partcipants as well as the risk of dysphagia. Conclusion: The individuals with Huntington’s disease presented cognitive deficit, decreased palmar grip
strength and gait alterations, however still maintains independence for the basic activities of daily life, besides risk for dysphagia.
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INTRODUCAO

A Doenca de Huntington (DH), descrita pela primeira vez em
1872 por George Huntington, € uma doenga neurodegenerativa,

Geralmente, as pessoas com DH manifestam os sintomas entre
40 e 50 anos de idade, com tempo médio de sobrevida variando

de heranga autossdOmica dominante (mutagGes dindmicas e
repetidas de CAG) caracterizada, clinicamente, pela triade de
disturbios de movimentos, problemas psiquiatricos (alteracdo
de personalidade, depressdo) e declinio cognitivo, podendo
culminar com sindrome demencial®.

Com a evolucdo da doencga, ocorre perda progressiva de
neurénios, principalmente no nucleo caudado e no putdmem,
que sdo responsaveis pela producdo do neurotransmissor
GABA; ocasiona o aparecimento de movimentos involuntarios
irregulares, coreia e distonia, sobrevindo de forma progressiva
e degeneracdo mental**.

entre 15 e 20 anos, apds o aparecimento dos primeiros
sintomas, sendo a disfagia a principal complicacdo que pode
causar perda ponderal, broncoaspiracdo e risco de morte®. A
prevaléncia da doenca varia conforme a regido global, sendo
escassos dados referentes 8 América Latina, e 13,7/100.000
habitantes no Canada e 0,65/100.000 no Jap&o®.

Levando em consideracdo as alteragcbes geradas na
funcionalidade desses sujeitos, a literatura aponta a necessidade
da intervencao fisioterapéutica, objetivando, nesses individuos,
as suas habilidades para a realizacdo das atividades de vida
didria (AVD), a adaptacdo de equipamentos disponiveis com
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foco na melhoria da capacidade funcional, minimizando, assim,
risco de quedas’®.

Com base no presente exposto, o objetivo deste estudo foi
tracar o perfil e a capacidade funcional de individuos com
DH, atendidos em um ambulatério de fisioterapia do Distrito
Federal, Brasil.

METODOS

Foi realizado um estudo descritivo, série de casos, com amostra
de conveniéncia oriunda do Projeto de Extensdao “Ambulatdrio
de Fisioterapia na Doenga de Huntington” na Clinica Escola do
Centro Universitario EuroAmericano de Brasilia (UNIEURO),
no Campus Aguas Claras, em parceria com a Associa¢do Brasil
Huntington (ABH), responsdvel pelo encaminhamento dos
pacientes, entre os meses de margo e junho de 2018.

Os critérios de inclusdo foram sujeitos adultos e com DH,
residentes no Distrito federal, de ambos os sexos, cadastrados
no site da ABH e que compareceram a entrevista agendada para
iniciar acompanhamento fisioterapéutico.

Como critério de exclusdo, deu-se a recusa em responder aos
questiondrios aplicados ou o ndo comparecimento as consultas
de admissdo.

Este projeto foi Aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
da UNIEURO, numero do Protocolo 2.371.614, e todos os
acompanhantes e/ou representantes legais preencheram e
assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE).
Inicialmente, foi aplicada uma ficha com a finalidade de coletar
informagdes como sexo, idade atual, tempo de doenga, histdrico
clinico, nUmero de filhos, além de informagGes socioeconémicas
para tragar o perfil desses sujeitos.

Para a avaliagdo de capacidade funcional, adotaram-se como
instrumentos os testes a seguir.

Para a avaliagdo do comprometimento cognitivo, foi utilizado o
Montreal Congnitive Assesment (MoCA), que é um instrumento
de triagem breve para mensurar fungdes executivas como
habilidades visoespaciais, nomeacdo, evocag¢do, raciocinio
abstrato, orientacdo no tempo e espago, em que escores
inferiores a 20 pontos sdo sugestivos de transtorno cognitivo®!®

Para avaliar o grau de funcionalidade, utilizou-se a versdo
brasileira do indice de Barthel, instrumento que avalia o nivel
de independéncia na realizagdo de dez atividades basicas da
vida didria (ABVD), como comer, higienizar-se, usar sanitdrio,
tomar banho, vestir-se, despir-se, controlar o esfincteriano,
deambular, transferir-se da cadeira para a cama, subir e descer
escadas, e escores inferiores a 60 pontos indicam dependéncia
funcional®.

Para atividades instrumentais de vida diaria (AIVD), foi utilizada a
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Escala de Lawton que possui oito atividades em que o sujeito foi
avaliado de acordo com o seu desempenho e/ou participagdo,
necessidade de assisténcia, qualidade da execucdo e a iniciativa
do sujeito??.

A escala de equilibrio de Berg (EEB) foi utilizada para avaliar
o equilibrio dindmico e estatico dos individuos nas atividades
do cotidiano, como ficar de pé, sentar-se, girar, transferir-se,
alcancar, por meio de 14 tarefas distintas, sendo que 45 pontos
ja indicam predisposigdo para queda®.

Para mensurar a muscular, optou-se pela for¢ca de preensdo
palmar (FPP), umavez que esse é um indicador da forca muscular
global, e foi utilizado o dinamometro hidraulico Jamar®, sendo
adotado o protocolo recomendado pela American Society of
Hand Therapists (ASHT) para a aquisigdo das informag&es®.

Para mensurar queixas relacionadas a disfagia, utilizou-se
a Eating Assessment Tool (EAT-10), um questionario de 10
questdes autoaplicaveis, que deverao ser respondidas de modo
subjetivo pelo paciente, cujas respostas variam em uma escala
de 0 a 4, em que escores superiores a quatro pontos indicam
disfungdo®.

Para a avaliagdo da marcha, foi utilizada a escala de Classificagdo
Funcional da Marcha Modificada (CFMM), em que o paciente é
classificado em uma escala de zero a cinco pontos, sendo que
a pontuacgao zero significa que ndo realiza marcha; pontuacdo
um, marcha terapéutica ndo funcional; pontuagdo dois,
marcha domiciliar; pontuagao trés, deambula pela vizinhanca;
pontuagdo quatro, marcha comunitdria e pontuagdo cinco,
marcha normal®®.

Para andlise dos dados, utilizou-se o software Statistical Package
for the Social Sciences (SPSS) versdo 22, em que as variaveis
guantitativas foram descritas por meio de mediana e valores
minimos e maximos, e as variaveis categoéricas por frequéncias
absoluta e relativa.

RESULTADOS

Ap0Os contato com a ABH para divulgacdo do presente projeto,
foram captados sete sujeitos oriundos de quatro familias
distintas cujas caracteristicas estdo disponiveis na tabela 1.

Observou-se que cinco sujeitos sdo casados (71,5%) e que todos
os individuos tém filhos, podendo contribuir com risco de novos
casos de DH nas préximas geragées.

A respeito da capacidade funcional, os dados sdo apresentados
na tabela 2; observa-se que todos ainda sdo independentes
para as ABVD com escores superiores a 60 pontos no indice de
Barthel, apesar de apresentarem redugdo da forca de preensao
palmar além de declinio cognitivo, apontado pelo MoCA, além
das queixas relacionadas a disfagia mensuradas por meio da
escala EAT-10.
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O risco de cair apenas um sujeito apresentou escores superiores
a 45 pontos na EEB, e este é justamente o que ainda apresenta
marcha comunitaria.

Tabela 1. Aspectos socioeconémicos dos sujeitos com doenga
de Huntington atendidos em um ambulatério de Fisioterapia do
Distrito Federal, 2018.

Variavel N % MédiaxDP
Idade (anos) 45,8+10,5

Tempo de diagndstico (anos) 7,5%4,2
Tem filhos? 2,5%1,5
Sexo

Feminino 03 42

Masculino 04 58
Estado Civil

Solteiro 03 28,5

Casado 05 71,5
Escolaridade

Ensino Médio 04 57,2

Ensino Superior 03 42,8
Rendaf

Até 2 salarios 01 14,3

Entre 3 e 5 salarios 04 57,2

Mais de 6 salarios 02 28,5

£=saladrio-minimo em vigor em 2018 é de R$937,00.

Tabela 2. Capacidade funcional em sujeitos com Doenca de
Huntington atendidos em um ambulatdrio de fisioterapia.

Variavel Mediana Valores Valores

Minimos Maximos
indice de Barthel 83 75 97
Escala Lawton 16 13 19
Forga de Preensdo Palmar 21 12 23
MoCA 13 9 17
EEB 41 35 45
EAT-10 7 5 9

MoCA= Montreal Cognitive Assesment; EEB= Escala de equilibrio de
Berg; EAT-10= Eating Assesment Tool; CIF= Classificagdo Internacional
de Funcionalidade.

DISCUSSAO

Observou-se, pelos dados colhidos, que todos os individuos
tém filhos, o que remeteu ao questionamento sobre o
aconselhamento genético, cujo objetivo é fornecer informacdes
detalhadas sobre determinada condicdo as familias, com
explicacdo dos riscos genéticos, além da importancia de
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0s parentes em risco submeterem-se a exames genéticos
relacionados ao problema, caso o desejarem, uma vez que a
hereditariedade é fator preponderante na determinagdo do
fator de risco para DH, com probabilidades altissimas para a
descendéncia?’.

De acordo com o relato dos participantes, antes de
apresentarem os primeiros sintomas da DH, possuiam vinculo
empregaticio ou desenvolviam uma fun¢do remunerada na
sociedade até o surgimento dos primeiros sintomas, como
falta de destreza e precisdo de movimentos distais, presenca
de discinesia (coreia e distonia) alteragGes sutis na marcha,
além do declinio cognitivo, o que corrobora o afastamento do
trabalho e, consequentemente, de uma vida social produtiva®®.

Quanto ao risco de quedas, Hausdorff et al.(2007) relataram
gue a coreia afeta o centro de gravidade dos pacientes com DH
durante a marcha e que os movimentos involuntarios, se muito
intensos, podem prejudicar o equilibrio, resultando na queda
do paciente por ndo conseguir o necessario ajuste postural
antecipatdrio e compensatdrio que evitaria a queda®.

No tocante a idade, encontra-se uma média de 41,5 anos, com
diferenga média de idade de 17,5 anos, circunscrevendo os
individuos em patamar de meia idade, notadamente, a faixa
etdria de maior incidéncia da DH em que, aproximadamente,
80% dos casos situam-se em pacientes de meia idade, uma vez
que, aproximadamente 10% correspondem a forma juvenil e
igualmente, 10% correspondem a forma sexagenaria®.

Ndo obstante, o fato de haver uma diferenca média de 7,5
anos de diagndstico da DH e considerando o desvio-padrao de
14,2 anos, com exce¢do do participante nimero sete (paciente
acamado), os demais, apesar da diferenca no tempo de
diagndstico e fase de evolugdo da doenga, sao independentes
para as ABVD. Entretanto, os pacientes com DH apresentam
prejuizo nessa area somente em estagios mais avangados,
diferentemente do que ocorre com as AIVD que dependem
diretamente da capacidade cognitiva?*?2.

Outro fator importante a ser observado nos pacientes com
DH é a disfagia, que é a principal causa de morte para esses
pacientes, devido a perda da capacidade de deglutigao, levando
a morte por asfixia ou pneumonia aspirativa que ocorre nos
estagios mais avangados da doenga. Entretanto, os problemas
de degluticdo podem ser vistos em estagios inicias da DH,
mesmo que nenhum comprometimento motor seja evidente?.

Uma doenga progressiva e que acarreta disfungdes significativas
gue acometem a capacidade funcional além de risco aumentado
de comorbidades e mortalidade, a DH, historicamente, traz um
estigma para os portadores do gene e suas familias que, muitas
vezes, tém receio em buscar, precocemente, o aconselhamento
genético por medo, e essa incerteza em saber se possuem
ou ndo o gene, cria um fantasma que segrega e martiriza
principalmente os familiares mais proximos, responsaveis pelo
cuidado direto e a duvida de ser o préoximo acometido?.
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Sobre a forga muscular, a amostra apresenta escores inferiores
ao referencial de normalidade, o que pode levar a diminuig¢do
na mobilidade e estabilidade e justificar as dependéncias para
as ABVD e risco de quedas®®. No estudo de Cruickshank et
al., foi proposto um protocolo multiprofissional cujo objetivo
era melhorar mobilidade, forga muscular e humor em 22
sujeitos com DH e, apds 36 semanas de acompanhamento,
observaram efeitos positivos que foram gerados por meio desse
protocolo, que incluia o treino de forga muscular como parte do
tratamento?®.

As disfungdes cognitivas estdo associadas aos avangos da
DH, contextualizadas aqui com alteragdes de memoria,
e, principalmente, fung¢bes executivas (atengdo, calculo,
inibicdo, percepcdo, abstracdo), que se associam a desordens
psiquidtricas como apatia, depressdo e, principalmente,
compulsdo?. No presente estudo, escores baixos do MoCA
em que se verificam as altera¢gdes de fungBes executivas se
associam com os achados da Lawton, indicando dependéncia
nas atividades instrumentais de vida diaria, prejudicando as

capacidades laborativas, lazer e participagdo social.

A literatura carece de informagdes mais detalhadas sobre as
disfungOes geradas pela DH para a elaboragdo de estratégias
fisioterapéuticas aplicdveis para o incremento de forga muscular,
minimizar risco de quedas, além de mecanismos para intervir
nas desordens motoras como a coreia, fazendo-se necessarios
mais estudos sobre essa tematica.

CONCLUSAO

Os individuos com doenga de Huntington apresentaram deficit
cognitivo, diminuigao da forga de preensdo palmar, presenca de
disfagia e alteragdes de marcha que os restringiram ao domicilio;
porém, ainda mantém independéncia para as atividades basicas
de vida diaria.
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