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RESUMO

Introducdo: A pneumonia aspirativa recorrente devido a disfagia é uma das
principais complicacdes tardias e causas de 6bito da Doenca de Machado-Joseph
(DMJ)/ Ataxia Espinocerebelar do tipo 3 (SCA3), uma condicdo neurogenética de
heranca autossémica dominante. A disfagia tem grande impacto sobre a qualidade
de vida dos individuos e existem poucos estudos na DMJ/SCA3, ndo havendo
padronizacdo de instrumentos para sua adequada avaliacdo. O SWAL-QOL € um
questiondrio de qualidade de vida em disfagia e ja foi validado em individuos
portadores de outras enfermidades, como cancer de cabeca e pescoco e Doenca de
Parkinson. Objetivo: Validar o questionario SWAL-QOL em pacientes portadores de
DMJ/SCA3, comparando seus resultados com os de um grupo controle. Métodos: O
questionario foi aplicado em uma amostra de 51 individuos com diagndéstico
molecular de DMJ/SCA3 e 25 controles da mesma origem social. Todos o0s
participantes concordaram em participar do estudo e assinaram o termo de
consentimento livre e esclarecido, tendo sido seus nomes mantidos em sigilo.
Calculou-se os coeficientes a de Cronbach, para verificar a consisténcia interna, e
de correlacdo intraclasse (CIC), para verificar a confiabilidade do questionario.
Comparou-se os escores SWAL-QOL dos grupos caso e controle por meio do teste
U de Mann-Whitney e foi feita a validacdo externa dos escores com os critérios de
gravidade da doenca, anos de duracdo e tamanho da expansdo CAG, por meio da
Correlacdo de Spearman, e com a auto-avaliacdo da saude, pelo teste de Kruskal-
Wallis. Foi realizada validacéo de face, com a exclusdo dos dominios sono, fadiga e
selecdo de alimentos, propondo-se o “SWAL-QOL red”. Resultados: A média e o
desvio padrdo do SWAL-QOL total foi menor no grupo caso (74,4+14,2%) do que no
grupo controle (94,5+4,2%) (p =0.0001). O questionario apresentou consisténcia
interna satisfatoria (a de Cronbach = 0,85) e concordancia forte entre teste-reteste
(CIC = 0,7), ao passo que o “SWAL-QOL red” apresentou a de Cronbach de 0,88 e
CIC de 0,78. O escore SWAL-QOL dos casos se correlacionou apenas ao tamanho
da expansao CAG, inversamente, (rho=-0,38, p= 0.006) e ndo aos anos de duracao
da doenca. Conclusdo: O SWAL-QOL apresentou consisténcia interna e boa
reprodutibilidade/confiabilidade, distinguindo os grupos caso e controle. O
questionario tem validade psicométrica parcial para uso em portadores de
DMJ/SCA3, e guanto maior o tamanho da expansdo CAG (mutacdo causal da
doenca), pior a qualidade de vida relacionada a degluticdo. O “SWAL-QOL red”
apresentou melhores consisténcia interna e correlacdo intraclasse do que o SWAL-
QOL original, ou seja, a exclusdo dos dominios aprimorou o questionario. Nao houve
correlagcdo do escore SWAL-QOL com os anos de duracdo da doenca, podendo
sugerir que a disfagia seja lentamente progressiva.

Descritores: Transtornos de Degluticdo; Degeneragdes Espinocerebelares;

Estudos de Validagéo
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1 INTRODUCAO

A Doenca de Machado-Joseph (DMJ), também chamada de ataxia
espinocerebelar do tipo 3 (SCA3) € uma doenca genética com heranga autossémica
dominante. A DMJ/SCA3 causa degeneracdo progressiva do sistema nervoso
central, especialmente das vias que controlam a coordenacdo motora. Ataxia de
marcha e de membros, disartria e diplopia s&o alguns achados frequentes nesta
doenca (JARDIM et al., 2001a).

N&o ha tratamento eficaz para esta afeccdo e, na maioria das vezes, o inicio
da doenca se da na vida adulta. Em estudos realizados na regido Sul do Brasil, a
média da idade de inicio dos sinais e sintomas da doenca foi entre 32 e 36 anos de
idade (JARDIM et al.,, 2001b; KIELING et al., 2007). A sobrevida média dos
individuos apds o inicio dos sintomas € de 21 anos, e esta fortemente relacionada a
idade de inicio, ou seja, quanto mais precoce o inicio dos sintomas, menor a média
de sobrevida dos pacientes (KIELING et al., 2007).

Embora ndo existam estudos sistematicos a respeito, a opinido de diversos
especialistas é que a principal causa de morte na DMJ/SCA3, em uma fase
neuroldgica terminal, sdo as infec¢cdes secundarias, devido a Ulceras por pressao,
mas mais especialmente a pneumonia de aspiragdo (RUB et al., 2006). Essa
afeccao, por sua vez, deve estar diretamente relacionada ao grau de disfagia que a
incoordenacdo motora progressiva ocasiona.

A atuacdo da autora como bolsista de iniciacdo cientifica em um grupo de
pesquisa em neurogenética da Universidade Federal do Rio Grande do Sul/ Hospital
de Clinicas de Porto Alegre (HCPA), no qual um dos principais estudos é a
DMJ/SCA3, motivou a realizacdo deste trabalho. A partir dessa experiéncia, surgiu 0
interesse em avaliar a disfagia nesses pacientes, visto que é um sintoma importante,
com significativa morbimortalidade e ainda sem estudos sistematicos sobre o
assunto.

Na regido Sul do Brasil, em um estudo sobre ataxias espinocerebelares, a
proporcdo de casos de DMJ/SCA3 se sobressaiu quando comparada as demais,
explicada, provavelmente, pela imigracdo acoriana (JARDIM et al., 2001b; TROTT et
al., 2006). Deste modo, a DMJ/SCA3 tem maior impacto no Rio Grande do Sul do
gue em outras regides do Brasil, pois apresenta prevaléncia mais expressiva, sendo
estimada em 1: 30.000 individuos (PRESTES et al., 2008).



Como j& mencionado, pouco se sabe sobre a evolucdo da disfagia na
DMJ/SCAS3, visto que ndo ha estudos cientificos bem delineados que avaliem
detalhadamente o tipo de disfagia e que quantifiquem sua gravidade nesta doenca.
Uma das principais razfes para isso € a auséncia de um instrumento de avaliacdo
clinica dessa complicacéo.

O SWAL-QOL (Quality of Life in Swallowing) é um questionéario elaborado por
McHorney et al. (2000) ja validado para outras condi¢cdes que afetam a degluticdo e
parece ser um instrumento adequado para a presente situacdo. O questionario
(ANEXO A) também ja foi traduzido e adaptado culturalmente para a lingua
portuguesa brasileira por Montoni et al. (2009) e validado por Portas (2009).

Esse trabalho é um subprojeto de um estudo maior, que medira a associacao
de fatores enddcrinos e nutricionais na DMJ/SCA3. Nesse sentido, beneficiar-se-a
da existéncia de mdultiplas variaveis que serdo colhidas e analisadas nesses
pacientes.

Desta forma, a validacdo do SWAL-QOL na DMJ/SCA3 permitira uma
avaliacdo adequada da disfagia. Consequentemente, podera se pensar em
tratamentos eficazes voltados para esse importante sintoma, bem como possibilitara
um maior entendimento da doenca.

A enfermagem € uma ciéncia do cuidado humano e a qualidade de vida dos
pacientes é um dos aspectos mais relevantes com o qual e para o qual trabalhamos,
principalmente nesta doenca, que é degenerativa e que ndo ha tratamento que
modifique seu curso. Avaliando o sintoma de forma apropriada, ter-se-do subsidios
para desenvolver maneiras de cuidado, visando a amenizar a manifestacdo do
sintoma e com isso, melhorar a qualidade de vida desses pacientes. Sendo assim, o
estudo procurard responder: o questionario SWAL-QOL é valido para avaliar a

degluticdo nos pacientes portadores da DMJ/SCA3?



2 OBJETIVOS

2.1 Geral

Validar o questionario SWAL-QOL para avaliacdo da degluticdo nos pacientes
portadores da DMJ/SCA3, comparando seus resultados com os de um grupo

controle.

2.2 Especificos

- Verificar se 0 SWAL-QOL discrimina grupos de sujeitos (caso e controle);

- Verificar a reprodutibilidade/confiabilidade do SWAL-QOL para a avaliagdo da
degluticdo nos pacientes portadores da DMJ/SCA3, na comparacdo dos resultados
entre teste-reteste;

- Confirmar sua consisténcia interna;

- Verificar se o escore total do SWAL-QOL se correlaciona com tempo de duracao da
doenca e com o tamanho da expansao CAG - critérios de gravidade da doenca - nos
portadores da DMJ/SCAS.



3 REVISAO DE LITERATURA

3.1 Doenca de Machado Joseph/ Ataxia Espinocerebelar do tipo 3

A Doenca de Machado Joseph/ Ataxia Espinocerebelar do tipo 3 (SCA3) é
uma doencga genética autossémica dominante, neurodegenerativa e de curso lento e
progressivo. O nome “Machado-Joseph” faz alusdo ao nome das duas primeiras
familias descendentes de portugueses, nas quais foram descritas pela primeira vez
os sintomas da DMJ/SCAS3 na década de 1970 (NINDS, 2011).

A maior prevaléncia de DMJ/SCA3 no mundo foi detectada na llha das Flores,
no arquipélago dos Acores, que chega a atingir uma proporcéo de 1:140 individuos.
Logo apos, descobriu-se na Europa uma ataxia hereditaria nomeada de SCA3 que
tinha o mesmo gene mutado que a DMJ, ou seja, tendo exatamente a mesma causa.
Tratava-se, portanto, da mesma doenca (NINDS, 2011).

A etiologia da DMJ/SCA3 esta relacionada a mutacédo do gene ATXN3, que se
localiza no cromossomo 14qg32.1 (TAKIYAMA et al., 1993). Esse gene que produz a
ataxina 3, sofre uma repeticdo expandida no coédon CAG, gerando uma
poliglutamina defeituosa, que, quando acumulada nos neurdnios, provoca sua
disfuncdo e morte. O exame molecular que confirma a repeticdo expandida do codon
CAG € o padrao-ouro para o diagnostico da doenca (PAULSON, 2011).

O tamanho da repeticdo do nucleotideo CAG se correlaciona diretamente com
a gravidade dos sinais e sintomas, ou seja, quanto maior o niamero de repeticdes,
mais graves s&o 0s sinais e sintomas, e inversamente com a idade de inicio, ou seja,
guanto maior o namero de repeticdes, mais cedo 0s sintomas se manifestam
(MARUYAMA et al., 1995). A repeticdo CAG de um individuo normal é de 12 a 40,
enquanto que um individuo portador da doenca apresenta de 60 a 84 repeticdes
(PAULSON, 2007).

Em um estudo realizado por Kieling et al. (2007), a taxa de sobrevida apés o
inicio dos sintomas foi de 21 anos, em média. Assim, 0s pesquisadores concluiram
que a idade de inicio precoce e o numero alto de repeticbes do CAG sao fatores
preditivos para determinar uma baixa taxa de sobrevida.

Os achados mais frequentes da DMJ/SCA3 séo sinais e sintomas como
ataxia de marcha e de membros, disartria, disfagia, sintomas extrapiramidais como

bradicinesia, distonia, acatisia e rigidez, hipo/hiperreflexia, oftalmoplegia, diplopia,



nistagmo, retracdo palpebral, neuropatia periférica, perda de peso e insénia.
Dificuldade para urinar, fasciculagfes da face e da lingua e alteracdes do sistema
nervoso auténomo também foram relatados na literatura (CORREA et al., 2011;
JARDIM et al., 2001a; NINDS, 2011).

Apesar de incuravel, ha tratamento sintomatico para a DMJ/SCAS3, visando a
melhora na qualidade de vida no cotidiano desses pacientes. Quanto a terapia ndo-
farmacoldgica, a fisioterapia auxilia principalmente na melhora da marcha ataxica,
reduzindo o risco de quedas e dificuldades relacionadas as atividades da vida diaria.
Sao propostos alongamentos e até mesmo fisioterapia respiratoria, se o paciente
apresentar sintomas como bronquiectasias, por exemplo. Ja a fonoterapia tem por
objetivo a melhora da disartria e da disfagia, mantendo a comunicacédo adequada e a
alimentacdo por via oral (SAUTE, JARDIM, 2008). A terapia ocupacional também
tem se mostrado benéfica, inclusive sobre sintomas depressivos, enquanto que
exercicios fisicos parecem melhorar a auto-estima e o humor (SILVA et al., 2010).

Quanto a terapia farmacologica, é relatado na literatura o uso de levodopa,
farmacos antiespasmoédicos e toxina botulinica, benzodiazepinicos e
antidepressivos. No entanto, para a maioria dos medicamentos, ndo ha estudos que
comprovem eficdcia especificamente em pacientes portadores de DMJ/SCAS
(SAUTE, JARDIM, 2008; D’ABREU et al., 2010).

E consenso que os pacientes diagnosticados recebam aconselhamento
genético imediatamente, informando que a DMJ/SCA3 ndo tem tratamento
modificador do curso da doenca. Também é necessario que seja dada a opcao para
que os membros da familia possam realizar o teste preditivo por espontanea
vontade (D’ABREU et al., 2010).

O progndstico ndo é favoravel e, comumente, com a evolugcdo dos sinais e
sintomas, 0s pacientes necessitam do uso de cadeira de rodas e posteriormente,
encontram-se na condi¢cdo de acamados (JARDIM et al., 2001a). Desta forma, trata-
se de uma doenca progressivamente incapacitante, de grande impacto familiar e
social, que exige compreensao e apoio de todas as pessoas que se relacionam com
esses pacientes.

Assim, pacientes com DMJ/SCAS3 tem sua qualidade de vida afetada por
diversos fatores. A qualidade de vida é representada por um conjunto de variaveis,
como emprego, condi¢cdes de moradia, valores espirituais e culturais, sendo a saude

um dos aspectos mais relevantes (WHO, 1998).
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3.2 Disfagia

A disfagia afeta a capacidade de comer e beber, uma das atividades mais
basicas do ser humano (MCHORNEY, 2000). Para Portas (2009), um impacto
negativo na qualidade de vida pode ser consequéncia da disfagia, visto que
individuos disfagicos mostraram alteragfes psicossociais em um estudo europeu
realizado por Ekberg et al. (2002).

A disfagia consiste na dificuldade da passagem dos alimentos ou liquidos da
cavidade oral para o estbmago, podendo ter diversas etiologias e classificada em
orofaringea ou esofagica. A disfagia orofaringea se refere a dificuldade na
passagem do liqguido ou do bolo alimentar para o esofago, freqientemente
relacionada a danos neurolégicos, como acidente vascular encefélico, ou a doencas
neurolégicas progressivas, como Doenca de Parkinson (GARCIA; CHAMBERS,
2010) e, no caso deste estudo, a DMJ/SCA3.

O centro regulador do mecanismo da degluticdo se encontra no bulbo (JEAN,
2001) e esse processo pode ser dividido em quatro fases: fase oral de preparacao
do bolo, fase oral de propulsdo do bolo, fase faringea - na qual os musculos
faringeos se contraem e a epiglote fecha, evitando que o bolo adentre a laringe e o
direcionando para o esbdfago - e por fim, a fase esofagica, na qual o bolo é levado
até o estomago (GARCIA, CHAMBERS, 2010).

Segundo a American Academy of Otorhinolaryngology (2011), alguns sinais e
sintomas podem ser indicadores de disfagia, como tosse, salivacdo, sensacédo de
corpo estranho na orofaringe e disfonia. Além de ser incbmoda, a disfagia pode levar
a diversas complicacdes, dentre elas malnutricdo, desidratacdo, pneumonia por
aspiracao, asfixia e, consequentemente, podendo levar o individuo a 6bito.

Em um estudo realizado por Jardim et al. (2001b), 63,5% dos casos
portadores de DMJ/SCA3 apresentaram disfagia. Ja outro estudo realizado por
Corréa et al. (2010) avaliou 20 pacientes portadores de DMJ/SCA3 e 20 controles
saudaveis e classificou a disfagia dos pacientes de grau leve a moderado. Além
disso, os pesquisadores concluiram que a disfagia orofaringea acompanha o curso
da doenca desde as primeiras manifestacdes neurologicas e que a fase faringea é
mais comprometida do que a fase oral da degluticao.

O tratamento e o cuidado com a disfagia devem ser realizados por uma

equipe multidisciplinar. O enfermeiro, como profissional que passa a maior parte da
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jornada de trabalho junto ao paciente, deve estar atento na observacdo e na
identificacdo das dificuldades para deglutir (GARCIA; CHAMBERS, 2010).

3.3 Questionario SWAL-QOL

Ha poucos instrumentos elaborados para avaliacdo da qualidade de vida em
relacdo a disfagia. O questionario denominado SWAL-QOL (Quality of Life in
Swallowing) foi elaborado por McHorney et al. (2000) para uso em pesquisa clinica,
a fim de avaliar pacientes com disfagia orofaringea de diferentes etiologias.
Posteriormente, o SWAL-QOL foi traduzido para o portugués brasileiro e adaptado
culturalmente para a populacdo brasileira por Montoni et al. (2009), tendo sido
mantidos os objetivos e o conteudo da versédo original.

Alguns estudos de validagdo do SWAL-QOL ja foram realizados por Vieira
(2010), que validou o questionario no idioma portugués europeu para pacientes com
cancer de cabeca e pescoco e por Portas (2009), que validou o questionario no
idioma portugués brasileiro também em pacientes oncoldgicos.

O SWAL-QOL € composto por 11 dominios, contendo 44 itens que analisam:
degluticio como um fardo, desejo de se alimentar, tempo para se alimentar,
frequéncia de sintomas, selecédo do alimento, comunicagdo, medo de se alimentar,
saude mental, funcionamento social, sono e fadiga (MCHORNEY, 2000). Também
ha questdes complementares a fim de saber se o individuo recebe algum alimento
via sonda e de conhecer a consisténcia da alimentacao e dos liquidos ingeridos pelo
individuo. Séo indagadas informacdes gerais e socioeconémicas do participante
como idade, grau de escolaridade, etnia, estado civil, bem como a auto-avaliagdo do
estado de saude pelo individuo e se ele necessitou de ajuda para responder o
questionario.

O SWAL-QOL utiliza o sistema de Likert nas diversas opcdes de resposta. O
participante é questionado quanto a frequéncia (sempre, muitas vezes ou
frequentemente, algumas vezes, um pouco ou dificilmente, nunca) ou quanto a
concordancia (concordo totalmente ou parcialmente, ndo sei, discordo parcialmente
ou totalmente) das assertivas.

O valor das questdes de cada dominio é somado e dividido pelo nUmero de
guestdes do mesmo, obtendo-se um valor de zero a 100. O escore de cada dominio

é isolado, sendo que quanto maior o valor, melhor a qualidade de vida em relacdo a
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disfagia (MCHORNEY et al., 2002). Embora ndo tenha sido proposto um escore final
para o SWAL-QOL pelos autores do questionério, alguns pesquisadores (PLOWMAN-
PRINE et al., 2009) j& o tem feito.
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4 METODOS

4.1 Tipo de estudo

O trabalho é do tipo observacional (ndo-experimental, no qual as situacdes
ocorrem naturalmente) caso-controle. De acordo com Almeida Filho e Rouquayrol
(1992), o estudo observacional caso-controle consiste na comparacao de um grupo
de doentes (casos) a um grupo de nao-doentes (controles), a fim de verificar a
frequéncia de um agravo na presenga ou auséncia de um determinado fator

condicionante/determinante.

4.2 Local de estudo

O estudo foi realizado no Centro de Pesquisa Clinica do HCPA, no periodo de
julho de 2011 a maio de 2012.

4.3 Populagao e amostra

Os individuos sao provenientes do ambulatério de Neurogenética do HCPA, o
qual possui um banco de dados de pacientes ja com diagnéstico molecular de
DMJ/SCA3. Os patrticipantes do grupo caso foram recrutados a partir deste banco e
nao configuram uma populacdo especial. Os participantes do grupo controle foram
recrutados entre conjuges, amigos e vizinhos, de mesmo estrato social dos casos.
Todos os individuos sé@o provenientes de Porto Alegre e da sua regido
metropolitana.

O critério de inclusdo para os casos foi ter diagndstico molecular prévio da
DMJ/SCAZ3; e para os controles, ndo ter consanguinidade com 0s casos, para evitar
que fossem portadores da doenca. O critério de exclusdo para ambos 0s grupos foi
ter diagnostico prévio de outra doenga que comprometesse a degluticéo.

Como ndo se conhece a distribuicdo do escore SWAL-QOL na populacao
normal, nem na DMJ/SCA3, um estudo piloto entre 10 pacientes mostrou que a
média do escore SWAL-QOL total na DMJ/SCAS3 foi de 74,4 e o desvio padrédo de
12. Com um intervalo de confianca de 95%, supondo um erro de no maximo 10

pontos da média populacional real do SWAL-QOL e com 85% de poder do teste,
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submeteram-se as variaveis ao calculo, resultando em um ndmero amostral minimo

de 21 individuos no grupo caso e 21 no grupo controle.

4.4 Coleta dos dados

A coleta dos dados ocorreu por meio da aplicagdo do questionario SWAL-
QOL nos dois grupos, 51 casos e 25 controles. Com 25 participantes no grupo
controle, verificou-se diferenca estatistica significativa do escore SWAL-QOL entre
0S grupos. J& no grupo caso, optou-se por aumentar a amostra para abranger
individuos com mais anos de duracdo da doenca, testando-se se havia correlacdo
dessa variavel com o escore SWAL-QOL total e se a qualidade de vida em disfagia
piora com mais tempo de doenca.

O questionario SWAL-QOL foi elaborado por McHorney et al. (2000) para uso
em pesquisa clinica. Posteriormente, foi traduzido para o portugués e adaptado para
a populacéo brasileira por Montoni et al.(2009), tendo sido mantidos os objetivos e o
conteudo original, e validado por Portas (2009), sendo esta Ultima a versao utilizada
no presente estudo.

Trata-se de um questionario auto-aplicavel, mas em algumas situacdes, 0s
pesquisadores auxiliaram o0s participantes no preenchimento para melhor
compreensao. A aplicacdo foi realizada durante consulta de pesquisa no Centro de
Pesquisa Clinica do HCPA e seu preenchimento levou em torno de 15 minutos.

Em 20 individuos do grupo caso, escolhidos aleatoriamente, foi realizado o
reteste dentro de trés meses, correspondente ao intervalo entre as consultas, a fim
de verificar a confiabilidade do questionario. No grupo controle, o questionéario foi
aplicado apenas uma vez, a fim de verificar se o escore obtido era diferente do

grupo caso.
4.5 Andlise dos dados
Para analise estatistica, os resultados do questionario foram inseridos em

uma base de dados PASW Statistics 18, programa utilizado para realizacdo dos

testes estatisticos. Os resultados serdo apresentados por meio de tabelas e gréficos.
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Neste estudo, foi proposto um escore total para o0 SWAL-QOL. Obteve-se
esse valor unico, que variou de 0 a 100, por meio do célculo da média aritmética dos
escores de cada dominio.

Utilizou-se a estatistica descritiva para realizar a caracterizacdo da amostra,
com as variaveis género, escolaridade, auto-avaliacdo da saude, raca, estado civil,
necessidade de ajuda para responder o questionario e uso de sonda, comparando-
Se as variaveis entre os grupos através do teste qui-quadrado. Para a variavel idade,
utilizou-se o teste T de Student para comparar as médias entre 0s grupos.

Para verificar se havia associacdes entre essas variaveis e o SWAL-QOL
total, foi utilizado o teste de Kruskal-Wallis, ao passo que para analisar a distribuicéo
dos escores dos dominios do SWAL-QOL, foi utilizado o teste de Kolmogorov-
Smirnov.

Os seguintes aspectos de validacdo do questionario foram analisados
conforme proposto por Giannini (s.d.):

- Validade de construto: se os escores SWAL-QOL discriminam grupos de sujeitos
(caso e controle), como um todo e em seus dominios, por meio do Teste U de Mann-
Whitney;

- Consisténcia interna: por meio da estatistica Alpha de Cronbach. Quando itens sdo
utilizados em conjunto para formar uma escala, eles devem ter consisténcia interna,
ou seja, devem avaliar a mesma condicdo e se correlacionar entre eles (Cronbach,
1951);

- Validade de face: se os itens parecem medir realmente o que se propdem a medir;
- Confiabilidade/reprodutibilidade: por meio da analise de concordancia dos escores
(SCHROUT; FLEISS, 1979) entre a primeira e a segunda aplicacdo do questionario
(teste-reteste) nos individuos do grupo caso com trés meses de intervalo, avaliados
pelo coeficiente de correlacgéo intraclasse (CIC);

- validade externa: se o escore total do SWAL-QOL se correlaciona com tempo de
duracdo da doenca e com a repeticdo da expansdo CAG (critérios de gravidade da

doenca) por meio do Coeficiente de Correlacdo de Spearman.

4.6 Aspectos éticos

7

O presente trabalho é subprojeto do estudo “Caracterizagdo de Novos

Biomarcadores para a Doenca de Machado-Joseph: Aspectos Endocrinos e
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Nutricionais”, aprovado previamente pelo Comité de Etica em Pesquisa do HCPA,
identificado pelo ndamero 10-513 (ANEXO B). Posteriormente, o trabalho foi
submetido a avaliacdo da Comissdo de Pesquisa (COMPESQ) da Escola de
Enfermagem da UFRGS e aprovado pela mesma, para constituir-se em trabalho de
concluséo de curso (ANEXO C).

A pesquisadora se apresentou como graduanda da Escola de Enfermagem da
UFRGS e o termo de consentimento livre e esclarecido (TCLE) foi apresentado e lido
detalhadamente para os participantes. Foi enfatizado que os individuos eram livres
para participar ou ndo do estudo, podendo desistir a qualqguer momento. Os nomes
dos participantes foram mantidos em sigilo e os sujeitos que concordaram em
participar do estudo assinaram o TCLE para o grupo caso (ANEXO D) ou TCLE para
o grupo controle (ANEXO E) em duas vias, permanecendo com uma cépia para si e
outra arquivada sob responsabilidade dos pesquisadores.

Os autores citados neste estudo foram devidamente referenciados conforme
normas da Associacdo Brasileira de Normas Técnicas (ABNT, 2002), preservando
seus direitos autorais. As diretrizes e normas regulamentadoras de pesquisas
envolvendo seres humanos foram respeitadas de acordo com a resolucéo 196/96 do
Conselho Nacional de Saude (BRASIL, 1996).

Esta pesquisa podera trazer beneficios aos afetados em longo prazo. Nao
existe, ainda, nenhum questionario validado para avaliar o impacto da disfagia na
qualidade de vida dos portadores da DMJ/SCA3. Por exemplo, ndo se sabe se a
disfagia de fato progride com o tempo de duracédo da doenca ou com a gravidade da
mutacéo do gene ATXNS3.

Acrescentando-se esse conhecimento, o estudo auxiliara na previsdo do
progndéstico e no manejo dos casos. Casos de disfagia mais grave terdo indicacées
mais fortes de intervengdes invasivas, como gastrostomia, por exemplo.

N&o ha riscos fisicos, emocionais e sociais associados a aplicagdo do SWAL-
QOL. Os questionarios respondidos estdo registrados em papel e armazenados em
armario chaveado na sala do grupo de pesquisa em neurogenética do Centro de
Pesquisa Clinica do HCPA. Os escores estdo armazenados em banco de dados tipo
SPSS, em pastas acessiveis apenas pelos pesquisadores atraves de senhas

individuais.
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5 RESULTADOS

5.1 Caracterizacdo da Amostra

O estudo teve 76 participantes no total, sendo 51 casos, 51% do sexo
feminino, e 25 controles, 60% do sexo feminino. Quanto a etnia, 88,24% dos casos e
92% dos controles se auto-declararam caucasoides.

Os individuos que concluiram o ensino médio ou superior representaram
52,9% dos casos e 60% dos controles, enquanto que 64,7% dos casos e 64% dos
controles se declararam casados. Quanto a essas comparagdes, ndo houve
diferenca significativa entre os grupos (p<0,05), constituindo, portanto, uma amostra

homogénea.

Tabela 1 — Caracterizacdo da amostra quanto ao género, escolaridade, estado
civil e etnia.

Caso Controle Total
Género Masculino N 25 10 35
%  49% 40% 100%
Feminino N 26 15 41
% 51% 60% 100%
Escolaridade Analfabeto N O 1 1
% 0% 4% 1,3%
Ensino fundamental incompleto N 15 7 22
% 29,4% 28% 28,9%
Ensino fundamental completo N 9 2 11
% 17,6% 8% 4,5%
Ensino médio incompleto N 2 1 3
% 3,9% 4% 3,9%
Ensino médio completo N 18 12 30
% 35,3% 48% 39,5%
Ensino superior completo N 7 2 9
% 13,7% 8% 11,8%
Estado Civil  Solteiro N 6 3 9
% 11,8% 12% 11,8%
Casado N 33 16 49
% 64,7% 64% 64,5%
Divorciado N 12 4 13
% 21,6% 16% 17,1%
Vildvo N 1 1 2
% 2% 4% 2,6%
Etnia Caucasoide N 45 23 68
declarada % 88,2% 92% 89,5%
Afro-descendente N 2 1 3
% 3,9% 4% 3,9%
Asiatico N 2 1 3
% 3,9% 4% 3,9%
Ignorada N 2 0 2

%  3,9% 0% 2,6%
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A média de idade dos participantes foi de 43 anos (+11,2) no grupo caso e de
39,6 anos (x14,1) no grupo controle, igualmente semelhantes entre si, assim como

as variaveis analisadas anteriormente, como mostra a tabela abaixo.

Tabela 2 — Idade dos individuos participantes do estudo.
Grupo N Média  Desvio Padréo Teste Significancia

Idade Caso 51 43,04 11,24
Controle 25 39,64 14,1

*ndo significativo

T de Student > 0,05*

Todos os patrticipantes se alimentavam por via oral e ingeriam todos os tipos
de liquidos. Apenas um (1,96%) participante do grupo caso referiu ter uma dieta com
alimentos macios e faceis de mastigar.

Pelo fato de alguns participantes apresentarem um déficit motor e/ou visual,
era necessario auxilio para assinalar as respostas. Assim, responderam o0

guestionario sem ajuda 80% dos controles e 49% dos casos.
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5.2 Validade de Construto: Portadores de DMJ/SCAS3 versus Controles
Como a distribuicdo do escore SWAL-QOL total entre os grupos ocorreu de
forma nao-paramétrica e a amplitude total foi de zero a 100 (Gréfico 1), os testes

estatisticos escolhidos para as comparac¢des também foram n&o-paramétricos.

Gréfico 1 — Distribuicdo do escore SWAL-QOL total nos grupos caso e controle.

grupo
1
x| M2
2—1
1—1
0—

36515531639 1695[762178618351860191,71932|960 1981
538 603 676 736 772 817 843 898 924 953 973

SQ 1total

Legenda: 1 = caso, 2 = controle
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Os escores do SWAL-QOL variaram entre 0s participantes, ou seja, 0
questionario é capaz de distinguir os individuos dos grupos caso e controle. A média
do SWAL-QOL total foi de 74,1 % (+14,18) no grupo caso e de 94,54% (+4,16) no
grupo controle (p = 0,0001, teste U de Mann-Whitney).

TABELA 3 — Distribuicdo dos escores SWAL-QOL em cada dominio.
SWAL-QOL Grupo N Média Desvio Teste Significancia

Padréao
Caso 51 74,1 14,18
SQ1 total 0,0001
Controle | 25 94,54 4,16
Dominios Caso 51 78,53 20,562
0,0001

SQ fardo 1 Controle | 25 100,00 ,000
Caso 51 83,00 17,161

SQ desejo de se
alimentar 1 0,001
Controle | 25 95,99 9,359
SQ duracéo da Caso 51 75,49 33,163
alimentagéo 1 0,1*
Controle | 25 90,50 13,636
SQ frequénciade | Caso 51 80,42 15,957
sintomas 1 0,0001
Controle | 25 97,50 4,062
SQ selecao de Caso 51 85,05 22,082
alimentos 1 0,32*
Controle | 25 88,00 22,673 |U de Mann-
Whitney

Caso 51 62,99 23,580
SQ comunicacéo 1 0,0001
Controle | 25 98,50 5,496
SQ medo de se Caso 51 68,88 27,535
alimentar 1 0,0001
Controle | 25 97,75 5,671
SQ salde mental Caso 51 81,27 21,905
1 0,0001
Controle | 25 100,00 ,000
Caso 51 82,75 23,050
SQ social 1 0,0001
Controle | 25 99,20 2,769
Caso 51 66,422 | 34,2318
SQsono 1 0,02
Controle | 25 84,500 | 21,4330
Caso 51 | 56,2041 |30,22198
SQ fadiga 1 0,0001
Controle | 25 | 87,9972 | 16,15297

*valores > 0,05 foram considerados néo significativos

Na Tabela 3, observa-se que houve diferenca estatisticamente significativa
entre 0Ss grupos caso e controle, e de acordo com a direcédo esperada, nos dominios

fardo, desejo de se alimentar, frequéncia de sintomas, comunicacdo, medo de se
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alimentar, saude mental, social, sono e fadiga. Embora o dominio duragdo da
alimentacdo ndo tenha apresentado diferenca significativa, houve nitida diferenca
entre casos e controles, sendo a média do escore menor no grupo caso.

J4 o dominio selecdo de alimentos ndo foi capaz de identificar qualquer
diferenca entre casos e controles. Os proprios controles pontuaram pouco, 0 que
levanta ddvidas quanto a adequagcdo das perguntas (significado, redacdo ou

traducdo).



5.3 Consisténcia interna

A consisténcia interna avalia se um item esta medindo 0 mesmo conceito que

os demais itens de seu dominio. De acordo com Bland e Altman (1997), valores de a

entre 0,70 e 0,80 sdo considerados satisfatérios para a comparacao de grupos.

A consisténcia interna do questionario foi avaliada pelo calculo do coeficiente
Alpha de Cronbach, que foi de 0,85 para o SWAL-QOL total, logo, bastante

aceitavel. Alguns itens apresentaram pouca consisténcia interna, como os dominios

selecao de alimentos (a=0,34) e sono (a=0,29) — TABELA 4.

TABELA 4 — Alpha de Cronbach no SWAL-QOL.

SWAL-QOL Alpha de Cronbach
Dominios Correlagéo entre a de Cronbach se o
dominio-total item for deletado
SQ1 fardo ,710 ,827
SQ1 desejo de se alimentar 452 ,844
SQ1 duracao da alimentacéo 479 ,844
SQ1 frequéncia de sintomas 743 ,830
SQ1 selecao de alimentos ,344 ,851
SQ1 comunicacao ,564 ,835
SQ1 medo de se alimentar ,648 ,827
SQ1 saude mental , 794 ,820
SQ1 social ,549 ,837
SQ1 sono ,294 ,864
SQ1 fadiga ,640 ,828
SWAL-QOL total 0,85 -
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5.4 Reprodutibilidade/Confiabilidade

A reaplicacdo do questionario SWAL-QOL foi realizada trés meses apos a
primeira aplicacdo em 20 pacientes do grupo caso, escolhidos aleatoriamente.
Nestes 20 casos, enquanto o primeiro questionario obteve o escore médio de 74,4 +
12%, o segundo obteve 77,8 £ 12,7%.

Comparou-se 0 escore do teste com o escore do reteste, por meio do calculo
do coeficiente de correlacéo intraclasse (CIC) - TABELA 5. Os valores do CIC séo
interpretados da seguinte forma: de 0 a 0,2 indica concordéancia fraca, de 0,3 a 0,4
razoavel, de 0,5 a 0,6 moderada; 0,7 a 0,8 forte; e acima de 0,8 indica concordancia
muito forte (SCHROUT; FLEISS, 1979). O CIC foi de 0,7, portanto, o SWAL-QOL

total apresentou uma concordancia forte entre os testes.

TABELA 5 — Coeficiente de correlacao Intraclasse no SWAL-QOL.
Coeficiente de Correlacéo Intraclasse (CIC)

Concordéncia Concordéncia
(valores) (classificacao)
SQ1 fardo 0,27 Razoavel
SQ1 desejo de se alimentar 0,32 Razoavel
SQ1 duracdo da alimentacdo 0,88 Muito forte
SQ1 frequéncia de sintomas 0,59 Moderada
SQ1 selecdo de alimentos 0,07 Fraca
SQ1 comunicacao 0,51 Moderada
SQ1 medo de se alimentar 0,68 Moderada
SQ1 saude mental 0,65 Moderada
SQ1 social 0,56 Moderada
SQ1 sono 0,48 Razoavel
SQ1 fadiga 0,26 Razoével
SWAL-QoL total 0,70 Forte
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5.5 Validade de face

As questbes principais envolvidas na validade de face de uma
escala/questionario incluem as seguintes: os dominios e seus itens parecem ser
validos em relagdo a questédo a ser avaliada? Eles fazem sentido para os usuarios
de uma escala/questionario? A validade de face € um atributo qualitativo e se baseia
principalmente no senso comum, NO consenso e na opinido de experts (Giannini,
s.d.).

Até aqui, os resultados apontaram para dois dominios de discutivel validade
de face frente a questdo principal “a disfagia reduz sua qualidade de vida?”. O
dominio selecdo de alimentos pareceu deficiente em sua validade de face, pois os
préprios controles pontuaram mal (e ndo foram distinguiveis dos casos), sugerindo
problemas na interpretacdo das perguntas. Além disso, este mesmo dominio
apresentou reduzida correlagdo com o0s escores totais obtidos no SWAL-QOL,
sugerindo que ele varia de forma independente da variacdo geral do questionario (a
de Cronbach = 0,344, ndo satisfatorio).

Uma consisténcia interna ndo satisfatéria também foi encontrada no dominio
sono, no qual o a de Cronbach foi de 0,29. Ou seja, o sono também variou de forma
independente da variacao dos outros dominios do questionario.

Uma analise apenas qualitativa do SWAL-QOL n&o s6 confirma que estes
itens sdo problematicos, mas acrescenta o item fadiga. Dessa forma, pareceu-nos
que tanto o dominio selecdo de alimentos quanto o sono e a fadiga tem pouco a ver
com dificuldades de degluticdo. Esses itens estao descritos no quadro abaixo.

Quadro 1 — Dominios com baixa validade de face.

Dominio selecédo de alimentos

Responda algumas perguntas sobre como os problemas de degluticdo tém afetado sua
alimentagao no altimo més.

Concordo Concordo N&o Discordo Discordo
totalmente | parcialmente sei parcialmente | totalmente
Saber o0 que posso ou nédo
comer € um problema para 1 > 3 4 5

mim.

E dificil achar alimentos
que posso e gosto de 1 2 3 4 5
comer.




25

Dominio Sono

No ultimo més, quantas vezes vocé sentiu algum desses sintomas fisicos?

Quase Muitas Algumas
Um pouco Nunca
sempre vezes vezes
Tem problemas para dormir 1 2 3 4 5
a noite toda?
Tem problemas para dormir? 1 2 3 4 5
Dominio Fadiga
No altimo més, quantas vezes vocé sentiu algum desses sintomas fisicos?
Quase Muitas Algumas Um pouco Nunca
sempre vezes vezes
Sente-se cansado? 1 2 3 4 5
Sente-se fraco? 1 2 3 4 5
Sente-se exausto? 1 2 3 4 5

Fonte: Portas, 2009.

Realizou-se testes estatisticos sem os dominios selecao de alimentos, sono e

fadiga, propondo-se um questionario reduzido, o “SWAL-QOL red”. Essa excluséo

se justifica pelo fato de as questdes ndo abordarem aspectos exclusivamente

relativos a disfagia, mas a qualquer etiologia, podendo reduzir o poder do

questionario por ndo acompanharem os demais itens.

Os escores do SWAL-QOL red obtido entre os grupos caso e controle foram
de 76,7% + 14,5 e de 97,4% * 3,4 (p < 0.0001), respectivamente. Excluindo-se

esses dominios, obteve-se um valor maior para o a de Cronbach, que passou de

0,85 para 0,88, tornando a consisténcia interna do questionario mais satisfatoria
(TABELA 4) e um CIC mais forte, que passou de 0,70 para 0,78 (TABELA 5).

5.6 Validade externa

Procurou-se verificar se outras formas de avaliar a gravidade da doenca,

independentes das variaveis medidas pelo SWAL-QOL, variam de forma semelhante

(se correlacionam) ao questionario. Como séo variaveis independentes, qualquer

correlacdo encontrada entre elas e 0 SWAL-QOL pode ser considerada evidéncia de

validade externa do instrumento.



26

5.6.1 SWAL-QOL e auto-avaliacdo da saude

Uma das formas de validar externamente o SWAL-QOL é comparar seus
escores com o0s obtidos quanto a auto-avaliacdo da saude. Neste questionario,
43,2% dos casos consideraram sua saude satisfatdria ou ruim em contraste com
apenas 12% dos controles. Houve, portanto, diferenca estatistica significativa entre

0s grupos pelo teste qui-quadrado (p= 0,005) — TABELA 6.

TABELA 6 — Auto-avaliacdo da saude pelos participantes do estudo.

Grupo
Caso Controle Total

Salde Ruim N 8 1 9
% 15,7% 4,0% 11,8%

Satisfatéria N 14 2 16

% 27,5% 8,0% 21,1%

Boa N 21 9 30

% 41,2% 36,0% 39,5%

Muito boa N 6 6 12

% 11,8% 24,0% 15,8%

Excelente N 2 7 9

% 3,9% 28,0% 11,8%

Total N 51 25 76
% 100,0% 100,0% 100,0%

Fonte: Prépria.

Também foi visto que o escore SWAL-QOL total de todos os participantes,
independentemente de pertencer ao grupo caso ou controle, varia com as categorias
da auto-avaliacdo da saude (Grafico 2; p=0,005, teste de Kruskal-Wallis). As
variaveis género, estado civil, etnia e escolaridade ndo variaram com 0 escore

SWAL-QOL total (p<0,05).



Grafico 2 — Variacdo do SWAL-QOL com a auto-avaliacdo da saude nos grupos
caso e controle.
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Legenda: Salde 1= ruim, 2= satisfatéria, 3= boa, 4 = muito boa, 5 = excelente
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5.6.2 SWAL-QOL e tamanho da expansao CAG

A média do numero da repeticdo CAG expandida foi de 74,84 = 3 nos
portadores da DMJ/SCA3. O teste de Spearman (p= 0,006) mostrou que ha
correlacdo inversa estatisticamente significativa (r= -0,38) entre essa variavel e o
escore SWAL-QOL total, ou seja, quanto maior o numero da expansdo CAG, pior a
qualidade de vida em relacdo a degluticdo (Grafico 3). Esta correlacdo melhora se

utilizado o SWAL-QOL red (r=-0,50), como representado no grafico 4.

Grafico 3 — Correlacéo entre escore SWAL-QOL total e numero de repeticdes CAG.

R2 Linear = 0,143
100,01

90,09

80,0

70,0

SQ 1total

60,0

o}
0 o o
o}
50,01
o}
40,04
1 1 1 I I
89 72 75 78 81
CAG grande

Fonte: Prépria.



Grafico 4 — Correlacéo entre escore SWAL-QOL red total e nimero de repeticbes
CAG.
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Fonte: Prépria.
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5.6.3 SWAL-QOL e tempo de duracao da doenca

A meédia de duracdo da doenca foi de 6,3 anos + 3,5, variando de um a 20
anos. Esperava-se que houvesse correlacdo entre as variaveis, mas o teste de
Spearman ndo mostrou significancia estatistica entre os anos de duragéo da doenca
e 0 SWAL-QOL, seja na versao original, seja no SWAL-QOL red, como mostra o

gréafico abaixo.

Grafico 5 — Correlagéo entre escore SWAL-QOL total e tempo de duragéo da
doenca.
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6 DISCUSSAO

Com o desenvolvimento tecnoldgico e o aumento da expectativa de vida, veio
a tona o interesse em estudar conceitos como padrédo e qualidade de vida. Nesse
contexto, surge a desumanizacdo como consequéncia negativa e a necessidade de
valorizar parametros mais amplos que o controle de sintomas e a diminuicdo da
mortalidade. Na década de 90, principalmente nos Estados Unidos, houve uma
grande producgéo de instrumentos de avaliagao de qualidade de vida e um crescente
interesse em traduzi-los para aplicagédo em outras culturas (FLECK et al., 1999).

O SWAL-QOL foi validado originalmente em inglés, com uma amostra de 386
pacientes disfagicos. Todos os participantes realizaram exame videofluoroscoépico
da degluticdo para comprovar o diagnoéstico e os pesquisadores concluiram que
guanto maior a dificuldade da passagem do bolo alimentar, pior a qualidade de vida
em relacao a degluticdo (MC HORNEY et al., 2002).

Além de avaliar pacientes com cancer de cabeca e pescoco, 0 SWAL-QOL ja
foi utilizado para avaliar a degluticdo em diversas etiologias, como em pacientes com
sequela de disfagia decorrente de acidente vascular encefalico (LEMMENS et al.,
2012), pacientes submetidos a tireoidectomia (SABARETNAM et al.,, 2012) e
portadores de Doenca de Parkinson (PLOWMAN-PRINE et al., 2009).
Especificamente para a DMJ/SCA3, ainda ndo ha relato na literatura de instrumentos
padronizados para avaliar a degluticao.

A DMJ/SCA3 é uma doenca que causa grande impacto na qualidade de vida
dos individuos, visto que eles apresentam sintomas incapacitantes, que afetam
diretamente a realizacdo das atividades da vida diaria, pelo prejuizo no equilibrio e
na coordenacdo motora, nos cuidados pessoais, na comunicag¢ao e na alimentacao.
A aplicacdo deste questionario permite compreender as situa¢des enfrentadas pelo
paciente sob sua perspectiva e como ele se sente em relacédo a essas dificuldades,
provendo subsidios para planejar estratégias de cuidado.

Neste estudo, o SWAL-QOL permitiu distinguir com clareza pacientes com
DMJ/SCA3 dos controles saudaveis. Apenas os dominios duracéo da alimentacéo e
selecéo de alimentos ndo mostraram diferenca estatisticamente significativa entre os
grupos. Os piores escores do grupo caso foram encontrados nos dominios fadiga,

comunicacao e sono.
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No entanto, como ja observado por Portas (2009), h4 uma falha de traducéo
nas questdes do dominio sono “Have trouble falling asleep?” para “Dorme a noite
toda?” e “Have trouble staying asleep?” para “Tem problema para dormir?”. Além
disso, essas questdes avaliam insénia e ndo abordam aspectos relativos a disfagia.
Assim, sugere-se adaptar essas questdes para “Tem problemas para adormecer?” e
“Tem problemas para se manter dormindo?”.

A pontuacdo baixa do grupo caso pode ser explicada pela insénia que
portadores da DMJ/SCA3 comumente apresentam, como histéria natural da doenca,
e ndo como um achado relacionado a disfagia. Durante a aplicacdo do questionario,
muitos participantes relataram dulvida para responder a essas questdes, recorrendo
aos esclarecimentos dos pesquisadores.

O dominio sono apresentou consisténcia interna ruim (a=0,29) e concordancia
fraca entre teste-reteste (CIC=0,26). Em um estudo semelhante realizado por Portas
(2009), também se constatou que o dominio sono ndo apresentou consisténcia
interna satisfatéria e baixa correlacdo com as variaveis clinicas.

O dominio fadiga, que contem as questdes “Sente-se cansado?”, “Sente-se
fraco?” e “Sente-se exausto”, ndo se relaciona a deglutigdo, assim como as
questdes do dominio sono. JA& o dominio selecdo de alimentos, que contem as
questdes “Saber o que posso ou hdo comer é um problema para mim?” e “E dificil
achar alimentos que posso e gosto de comer.” parece ter sido mal formulado ou mal
traduzido, visto que até o grupo controle obteve um escore semelhante ao do grupo
caso, sem haver diferenga estatistica significativa entre eles (TABELA 3).

Dessa forma, sugere-se que estes itens estavam mais propensos a variagoes
de julgamento dos participantes e que a exclusdo desses dominios aprimorou o
guestionario, como visto nos escores obtidos no SWAL-QOL red.

Os valores do CIC, neste estudo, variaram de 0,26 a 0,88 entre os dominios,
enquanto que o SWAL-QOL total teve um valor de 0,7 e o0 SWAL-QOL red de 0,78.
Desse modo, o0 SWAL-QOL apresentou boa confiabilidade/reprodutibilidade em um
periodo de trés meses e o0 SWAL-QOL red mostrou maior
confiabilidade/reprodutibilidade do que o questionario completo.

Quanto a consisténcia interna, os valores de a variaram de 0,294 a 0,794
entre os dominios. O SWAL-QOL total obteve um a de 0,85 e o SWAL-QOL red de

0,88. Portanto, confirmou-se neste trabalho que o questionario apresenta um a de
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Cronbach satisfatorio, embora que o SWAL-QOL red tenha mostrado melhor
consisténcia interna que sua versao completa.

Na validacdo original, Mc Horney et al. (2002) consideraram valores
satisfatorios acima de 0,80. Rinkel et al. (2009), Portas (2009), Khaldoun, Woisard e
Verin (2009) e Vieira (2010) também verificaram boa confiabilidade/reprodutibilidade
e concordancia forte entre teste-reteste em estudos de validacdo do SWAL-QOL.

Este estudo mostrou que quanto maior o tamanho da expansdao CAG,
mutacdo causal da DMJ/SCAS3, pior a qualidade de vida relacionada a degluticéo.
Assim, pode-se inferir que o questionério é capaz de medir um parametro de dano
neuronal relativamente objetivo, ou seja, quanto mais grave a mutacao, piores 0s
agravos em nucleos de controle da degluticéo.

Ainda, quando utilizado o SWAL-QOL red, a correlacdo entre qualidade de
vida em disfagia e tamanho da expansdao CAG se tornou mais forte, com um
aumento de r=-0,38 para r = -0,5. Além de melhores confiabilidade/reprodutibilidade
e consisténcia interna, esta correlacdo evidencia que o SWAL-QOL red se
apresentou melhor que sua verséo original nesses aspectos.

Por outro lado, ndo houve correlagcdo do escore SWAL-QOL com os anos de
duracdo da doenca, podendo sugerir que a disfagia seja lentamente progressiva.
Como ilustra o grafico 5, um individuo sintomético ha 20 anos obteve um baixo
escore total, mostrando a tendéncia da piora deste sintoma com um maior tempo de
duracdo da doenca. No entanto, para confirmar essa hip6tese, € necessario um

estudo com portadores da DMJ/SCA3 sintomaticos ha mais tempo.
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7 CONSIDERACOES FINAIS

O guestionario de qualidade de vida relacionada a degluticdo SWAL-QOL é
adequado e tem validade psicométrica parcial para uso em portadores de
DMJ/SCA3. Com a retirada dos itens com baixa validade de face, o questionério,
chamado SWAL-QOL red, apresentou-se melhor que o SWAL-QOL completo nos
itens de consisténcia interna (a de Cronbach), de reprodutibilidade/confiabilidade
(concordancia mais forte entre teste-reteste) e também na correlacdo com o
parametro de validade externa tamanho da sequéncia repetitiva CAG expandida.

O SWAL-QOL e o SWAL-QOL red se correlacionaram apenas com este
parametro de gravidade da doenca — tamanho da expansdo CAG — e ndo com a
duracdo da doenca. Isso sugere que a disfagia ndo piora progressivamente com a
doenca, o que deveria acontecer na medida em que o tempo passa e a doenca se
agrava. O mesmo jé havia sido observado anteriormente, em outro estudo do grupo
(SAUTE et al., 2011).

Para confirmar isso, no entanto, faz-se necessario incluir mais pacientes com
maior tempo de duracdo da doenca e correlacionar 0s escores com outros
questionarios de qualidade de vida, com escalas de avaliacdo neurolégica e com
medidas mais objetivas de disfagia. Pretendemos realizar essas extensdes do
estudo, incluindo um exame gold-standard para comprovar o diagndstico de disfagia
nos participantes, classificando o grau e identificando a porcdo anatdmica atingida,
para quantificar a associacdo com os escores do SWAL-QOL.

A enfermagem tem um papel importante na promo¢ao e na recuperacao da
saude e na prevencdo de agravos. A partir da identificacdo das dificuldades
relacionadas a degluticdo enfrentadas pelos portadores da DMJ/SCA3, teremos
subsidios para desenvolver um plano de cuidados adequado e indicar o
acompanhamento com outros profissionais, propondo um tratamento interdisciplinar.

Assim, algumas recomendacdes podem ser seguidas como alimentagao
fracionada com ingestdo de pequenas por¢des, manter decubito a 90° ou mais
elevado possivel na hora e 30 minutos apos as refeicdes, fragmentar e/ou macerar
comprimidos, consumir liquidos e alimentos mais consistentes, orientar o paciente
gue evite falar durante o ato alimentar, entre outras. Essas condutas podem
amenizar a disfagia, evitando suas complicagdes e, consequentemente, melhorando

a qualidade de vida destes pacientes.
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Esse questionario foi feito para saber como seu problema de degluticdo tem afetado sua qualidade de
vida no dia-a-dia. Por favor, tenha atencdo para ler e responder cada questdo. Algumas questdes
podem parecer iguais as outras, mas cada uma é diferente.

NOTA IMPORTANTE: Entendemos que vocé pode ter varios problemas fisicos. Algumas vezes é
dificil separa-los das dificuldades de degluticdo, mas esperamos que vocé dé o seu melhor para se
concentrar somente nas dificuldades de degluticdo. Obrigada pelo seu esforco em completar este
guestionario (circular um namero em cada linha).

Dominio Degluticdo como um Fardo

1. Abaixo estdo algumas questdes gerais que podem ser mencionadas pelas pessoas com
distarbios de degluticdo. No ultimo més, 0o quanto as questdes a seguir tem sido verdadeiras

paravocé?
Sempre Muitas Algumas | Um pouco | Nunca
vezes vezes
Lidar com meu problema de 1 2 3 4 5
degluticdo é muito dificil.
Meu problema de degluticdo é a 1 2 3 4 5
maior perturbac¢éo de minha vida.

Dominios desejo e tempo de se alimentar

2. Abaixo estéo alguns aspectos sobre a alimentacdo do dia-a-dia que podem ser mencionadas
pelas pessoas com disturbios de degluticdo. No Gltimo més, o quanto as questdes a seguir

tem sido verdadeiras para vocé?

Sempre | Muitas | Algumas Um Nunca
vezes vezes pouco

Na maioria dos dias, sinto que tanto faz 1 2 3 4 5
Se como ou néo.

Levo mais tempo para comer do que 1 2 3 4 5
outras pessoas.

Estou raramente com fome. 1 2 3 4 5

Levo muito tempo para comer minha 1 2 3 4 5

refeicdo.
Alimento-me sem sentir prazer. 1 2 3 4 5




Dominio Frequéncia de sintomas
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3. No ultimo més, qual a periodicidade que apresentou cada um destes problemas como

resultado de seu problema de degluti¢cdo?

Sempre | Frequentemente | Algumas | Dificilmente | Nunca
vezes

Tosse 1 2 3 4 5
Engasgo quando me 1 2 3 4 5
alimento.
Esgasgo com liquidos. 1 2 3 4 5
Apresento saliva grossa ou 1 2 3 4 5
secrecao.
Voémito 1 2 3 4 5
Enjdo 1 2 3 4 5
Dificuldades na mastigagéo 1 2 3 4 5
Excesso de saliva ou 1 2 3 4 5
secrecao
Pigarros 1 2 3 4 5
A comida para na garganta. 1 2 3 4 5
A comida para na boca. 1 2 3 4 5
Bebida ou comida escorrem 1 2 3 4 5
da boca.
Bebida ou comida saem pelo 1 2 3 4 5
nariz.
Tosse para retirar o liquido 1 2 3 4 5
ou a comida para fora da
boca quando estes estédo
parados.

Dominio selecdo do alimento

4. Responda algumas perguntas sobre como os problemas de degluticdo tém afetado sua

alimentagéo no altimo més.

Concordo Concordo N&o Discordo Discordo
totalmente | parcialmente | sei parcialmente | totalmente
Saber 0 que posso ou hdo
comer é um problema para 3 5
mim.
E dificil achar alimentos que 3 5
posso e gosto de comer.

Dominio comunicacéo

5. No ultimo més, qual a freqiiéncia que as afirmativas abaixo sobre a comunicacédo se aplicam
avocé devido ao seu problema de degluticdo?

Todas as Maior Algumas | Poucas | Nenhuma
vezes parte das | vezes vezes vez
vezes
As pessoas tém dificuldade em me 1 2 3 4 5
entender.
Tem sido dificil me comunicar claramente. 1 2 3 4 5




Dominio medo de se alimentar
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6. Abaixo estdo algumas preocupagdes que as pessoas com problema de degluticédo as vezes

mencionam. No Ultimo més, qual a periodicidade que apresentou cada uma dessas
preocupacdes?
Quase | Frequentemente | Algumas | Dificilmente | Nunca
sempre vezes
Tenho medo de me engasgar 1 2 3 4 5
quando me alimento.
Preocupo-me em ter 1 2 3 4 5
pneumonia.
Tenho medo de me engasgar 1 2 3 4 5
com liguidos.
Saber quando vou engasgar € 1 2 3 4 5
muito dificil.

Dominio Salde Mental

7. No ultimo més, quanto as afirmativas tém sido verdadeiras devido ao seu problema de

degluticdo?
Quase | Muitas | Algumas | Um Nunca
sempre | vezes vezes pouco
Meu problema de degluticio me deprime. 1 2 3 4 5
Ter que tomar muito cuidado quando bebo ou como 1 2 3 4 5
me aborrece.
Tenho estado desanimado com meu problema de 1 2 3 4 5
degluticéo.
Meu problema de degluticdo me frustra. 1 2 3 4 5
Fico impaciente em lidar com meu problema de 1 2 3 4 5
degluticéo.

Dominio Social

8. Pense em sua vida social no Gltimo més. Como poderia concordar ou discordar das

afirmativas:

Concordo Concordo N&o sei Discordo Discordo
totalmente | parcialmente parcialmente | totalmente
Deixo de sair para comer
devido ao meu problema de 1 2 3 4 5
degluticdo.
Meu problema de degluticdo 2 3 4 5
torna dificil ter uma vida social. 1
Meu trabalho ou minhas
atividades de lazer mudaram 1 2 3 4 5
pelo problema de degluticéo.
Programas sociais e férias ndo
me satisfazem devido ao 1 2 3 4 5
problema de degluti¢éo.
Meu papel com familia e
amigos tem mudado devido ao 1 2 3 4 5
problema de degluti¢éo.




Dominio Sono

9. No ultimo més, quantas vezes vocé sentiu

algum desses sintomas fisicos?
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Quase Muitas Algumas Um
Nunca
sempre vezes vezes pouco
Tem problemas para dormir a noite toda? 1 2 3 4 5
Tem problemas para dormir? 1 2 3 4 5
Dominio Fadiga
10. No ultimo més, quantas vezes vocé sentiu algum desses sintomas fisicos?
Quase | Muitas | Algumas Um
Nunca
sempre | vezes vezes pouco
Sente-se cansado? 1 2 3 4 5
Sente-se fraco? 1 2 3 4 5
Sente-se exausto? 1 2 3 4 5

11. Hoje, vocé recebe algum tipo de alimento (comida ou liquido) por sonda? (1) N&o (2) Sim

12. Circule a letra da descricdo abaixo que melhor descreve a consisténcia ou textura da
comida que vocé vem se alimentando mais frequentemente nesta Ultima semana.

A - Circule esta se vocé estd se alimentando com uma dieta normal, com uma variedade de
alimentos, incluindo alimentos mais dificeis de mastigar como carne, cenoura, pao, salada e pipoca.

B - Circule esta se vocé esta comendo alimentos macios, faceis de mastigar como cozidos, frutas em
conserva, legumes cozidos e sopas cremosas.

C- Circule esta se vocé estd comendo alimentos mais pastosos, passados no liquidificador ou
processado

D - Circule esta se a maior parte de sua alimentagao tem sido via sonda, porém algumas vezes toma
sorvete, pudim, puré de maca e outras comidas prazerosas.

E- Circule esta caso toda sua alimentacao seja pela sonda.

13- Circule a letra da descri¢cdo abaixo que melhor descreve a consisténcia dos liquidos que
tem ingerido na Ultima semana.

A- Circule esta se vocé ingere liquidos como agua, leite, cha, suco e café.

B- Circule esta se vocé ingere liquidos um pouco mais espessos como suco de tomate ou iogurte.
Este tipo de liquido goteja lentamente da colher quando vocé a vira para baixo.

C- Circule esta se vocé ingere liquidos moderadamente espessos, como vitamina grossa. Este tipo de
liquido é dificil de sugar pelo canudo ou goteja da colher lentamente, gota a gota, quando a colher é
inclinada, como se fosse mel.

D- Circule esta se vocé ingere liquidos bem engrossados, como o pudim. Este tipo de alimento fica na
colher quando ela é virada.

E- Circule esta se vocé ndo ingere liquidos pela boca.

14 Vocé diria que sua saude é:
(1) Ruim (2) Satisfatoria (3) Boa (4) Muito Boa (5) Excelente
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15. Questdes gerais sobre vocé

Quando é seu aniversario? / / Qual é asuaidade?
Sexo: (1) Masculino (2) Feminino

Qual é suaraca ou grupo étnico? (1) Branca (2) Negra (3) Amarela (4)lgnorada

Qual a sua graduacgéo?

(O)analfabeto (1)1° grau completo (2)1° grau incompleto (3)2° grau completo (4)2° grau incompleto
(5)3° grau completo

Qual seu estado civil? (1) Nunca casou (2) Casado (3) Divorciado (4) Separado (5) Vilvo

Alguém te ajudou responder essas questdes?
(1) Nao, respondi sozinho
(2) Sim, alguém me ajudou responder

Como alguém te ajudou a responder essas questdes?

(1) Leu as questdes e/ou escreveu as respostas que vocé deu
(2) Respondeu as questbes para vocé

(3) Foi ajudado de outra forma

Comentérios:
Vocé tem algum comentario sobre esse questionario? Agradecemos os comentarios gerais ou sobre
perguntas especificas, especialmente se tiver alguma que ndo ficou clara ou confusa para vocé.

Obrigada por completar o estudo dos cuidados com a degluticéo!
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ANEXO B — CARTA DE ACEITE DO PROJETO 10-513 HCPA
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For Human Research Protections (OHRP)USDHHS, como Institutional Review Board (IRB00000921)
analisaram o projeto:

Projeto: 100513 Versao do Projeto:  21/01/2011 Versao do TCLE: 18/03/2011

Pesquisadores:
DIOGO ONOFRE GOMES DE SOUZA

LUIS VALMOR CRUZ PORTELA

MARIA LUIZA SARAIVA PEREIRA

RAPHAEL MACHADO DE CASTILHOS
CAROLINA LAMPERT MONTE FRANCISCONI
GABRIELE NUNES SOUZA

JONAS ALEX MORALES SAUTE

CARLOS ROBERTO DE M RIEDER

LAURA BANNACH JARDIM

Titulo: CARACTERIZACAN NE NOVOS BIOMARCADORES PARA A DOENGCA DE MACHADO-
SEEEPH ASPEC 'OS ENDOCRINOS E NUTRICICONAIS

Este projeto foi APROVADO em seus aspectos éticos e metodoldgicos, bem como o respectivo Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido, de acordo com as diretrizes e normas nacionais e internacionais de
pesquisa clinica, especialmente as Resolugoes 196/96 e complementares do Conselho Nacional de Saude.

- Os membros da Comissdo Cientifica e do Comité de Etica em Pesquisa nao participaram do processo de
avaliacao dos projetos nos quais constam como pesquisadores.

- Toda e qualquer alteracao do projeto, assim como os eventos adversos graves, deverao ser comunicados
imediatamente ao CEP/HCPA.

- O pesquisador devera apresentar relatorios semestrais de acompanhamento e relatério final aoc CEP/HCPA.
- Somente podera ser utilizado o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido no qual conste o carimbo de
aprovagao do CEP/HCPA.

/ Porto Alegre, 30 de margo de 2011.
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HCPA - HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE
= GRUPO DE PESQUISA E POS-GRADUAGAQ
RELATORIO DE PESQUISA

Origem: SERVIGO DE GENETICA MEDICA
Realizagdgo:  SERVICO DE GENETICA MEDICA

Participante(s):

DIOGO ONOFRE DE SOUZA LAURA BANNACH JARDINM LUIS VALMOR CRUZ PORTELA

MARIA LUIZA SARAIVA PEREIRA CARLOS ROBERTODEMRIEDER  ARTUR FRANCISCO SCHUMACHER SCHU
RAPHAEL MACHADO DE CASTILHOS JONAS ALEX MORALES SAUTE ~ KARINA CARVALHO D DONIS

CAROLINA LAMPERT MONTE FRANCISCO GABRIELE NUNES SOUZA | _ ALNEDUTRA RUSSO
Projeto: 100513 Situagao: APROVADO RES. 340/2004

Titulo: CARACTERIZACAO DE NOVOS BIOMARCADORES PARA A DOENGA DE MACHADO-JOSEPH:
ASPECTOS ENDOCRINOS E NUTRICIONAIS

Ultimo Relatério:
Tema Livre Nacional: 0 Tema Livre Internacional: 0 Artigo Periddico Nacional: 0
Tese Doutorado: 0 Dissertacao Mestrado: 0 Artigo Periddico internacional: 0
Capitulo Livro: 0 Livro: 0 Video/Filme: 0
1. SITUAQ[\O ATUAL DO PROJETO: 2. N° DE PESSOAS PESQUISADAS:
Ndo Iniciado: || Pessoas Previstas HCPA: 160
Pessoas Incluidas: no HCPA: 0
Cancelado Data: ' Pessoas no Brasi: 0
Em Execugdo: | | Data Inicio: 01/12/2010 3. N° DE PARTICIPANTES EXCLUIDOS: 00
Data Término: 31/12/2012 4. EVENTOS ADVERSOS GRAVES (SAE):
Interrompido Data: noHCPA: "7 Em outros centros; |
Encerrado Data: CONSULTORIAS GPPG (N°): 00

| Prorrogar Data de Término para: ‘

Justificativa da Prorrogagao da
Data de Término:

5. RECURSOS FINANCEIROS NECESSARIOS:
I Ainda ndo disponiveis
~ i Ja disponiveis
Insuflmentes
Observagaes: . - . i
- Informar dados gerais do Projeto - Confirmar término do Projeto Conferir e atualizar os dados

Obs.: DEVOLVER ESTA MESMA FOLHA

Assinatura do Pesquiéador

Data da Impressao: 27/10/2011 Pagina 1 de 1
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ANEXO C - CARTA DE ACEITE COMPESQ DA ESCOLA DE ENFERMAGEM

Projetos Page 1 of |

Sistema Pesquisa - Pesquisador: Anne Marie Weissheimer

Projeto N2: 22059
Titulo: VALIDACAD DO QUESTIONARIO SWAL-QOL NA DOENCA DE MACHADO-JOSEPH
COMISSA0D DE PESQUISA DE ENFERMAGEM: Parecer

Atendidas as recomendacio da COMPESQ. Projeto APROVADO



ANEXO D - TCLE CASO

-TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

) PROJETO HCPA, GPPG 10-513
CARACTERIZACAO DE NOVOS BIOJHRG:!DORES PARA A DOENCA DE MACHADO-
JOSEPH: ASPECTOS ENDOCRINOS E NUTRICIONAILS

fNFORMff\CC)ES AOS INDIVIDUOS CONVIDADOS A PARTICIPAR DO ESTUDO (CASOS
SINTOMATICOS).

Esta ¢ uma pesquisa que tem por objetivo principal analisar as caracteristicas nutricionais
dos pacientes com a Doenga de Machado Joseph. A intengio ¢ a de se compreender melhor os
mecanismos dessa doenga e, talvez, buscar a aquisicdo de conhecimento que possibilite um futuro
tratamento eficaz para os pacientes afetados por esse problema de saude. Serd realizada avaliagio
nutricional através de medidas do peso corporal e altura, medidas de pregas cutaneas e a realizag¢ao
do exame de bioimpedancia para avaliar o percentual de gordura corporal e questiondrio alimentar.
Também sera feita a analise no sangue dos horménios com importincia nutricional Insulina, IGF-1,
GH, Leptina, Grelina e Adiponectina, além dos niveis séricos de Glicose, Creatinina, Bilirrubinas e
Tempo de Protrombina e a realizacio do teste de tolerancia 3 glicose. Essas substincias serio
dosadas em dois grupos de pessoas: nos doentes portadores da Doenca de Machado-Joseph ¢ em
pessoas sadias, que servirdo de comparagio. E necessario estudar um grupo de pessoas que ndo
possuam a doenga para comparar seus resultados com os do grupo de pacientes portadores da
Doenga de Machado-Joseph.

Vocé estd sendo convidado a participar dessa pesquisa, por ser portador da Doenga de
Machado-Joseph. Sua participagio, caso estiver de acordo com ela, envolvera (1) uma entrevista
clinica; (2) o preenchimento de um questiondrio alimentar; (3) a realizagio de exame fisico
neurolégico padronizado e avaliagio do peso, altura e medida de pregas cutaneas; ¢ (4) a coleta de
20 mL de sangue e realizagio do teste de tolerincia a glicose e bioimpedancia. O exame de
bioimpedancia avalia a composigao corporal de acordo com as diferencas que ocorrem na condugio
de um estimulo elétrico de baixa intensidade (que o paciente ndo sente) entre os diferentes tecidos
do nosso organismo, sendo feito uma estimativa do percentual de gordura corporal. Entretanto, tudo
isso somente serd feito, depois de vocé autorizar a sua participagdo nesse estudo, entregando um
documento assinado por si ou por seu representante legal. Este documento serd entregue em duas
vias, a fim de que um copie fique com vocé ou seu representante legal e a outra com os
pesquisadores. Além disso, ndc havera 6nus algum para vocé para participar da pesquisa, ou seja,
0s custos para realizacio da consulta, coleta e realizacdo de exames serio de inteira
responsabilidade da equipe pesquisadora. Informarmos também que vocé poderi desistir de se
manter na pesquisa em gaalquer momento sem agregar pra vocé€ nenhum prejuizo com relagiio a seu
atendimento médico nesta instituigdo.

O sangue coletado ser4 armazenado, para fins dessa pesquisa. Ele podera ser utilizado para
outros fins somente mediante a sua autorizagdo por escrito, tanto no presente termo de
consentimento, como em documentos futuros. Solicitaremos sua autorizagio expressa para qualquer
nova pesquisa para a qual cogitarmos em aproveitar o material armazenado. Por isso, ficaremos
com seu enderego ¢ telefone. Novos projetos de pesquisa que aparecerem no fuiuro, para os quais
eventualmente solicitarmos sua aprovacio para o aproveitamento do seu material estocado. também
deverdo obter aprovagio prévia do Comité de Etica em Pesquisa.

Comité de Etica em Pesquisa
GPPG/HCPA
VERSAOQ APROVADA

SRS SR REN ¢

/
N

a7



48

Os riscos envolvidos nessa pesquisa relacionados a coleta de sangue sdo: mal-estar
passageiro ou mancha roxa no local e cansago. Também podera haver desconfortos relacionados a
realizagdo do exame clinico e exame neurolégico padrdo, e para a realizagdo do teste de tolerancia a
glicose. Cabe lembrar que também podera haver desconforto com restri¢des a dieta (consumo de
café e bebidas alcodlicas) e atividade fisica no dia anterior a realiza¢fio do exame de bioimpedancia.
Seu nome sera mantido em sigilo pelos pesquisadores envolvidos no estudo, sendo estes dados
utilizados apenas para esta pesquisa.

Os resultados definitivos nio terio prazo para sua liberagdo, pois dependem de anilises
bioquimicas em implementacio no laboratdrio. Esses resultados também ndo terio uma
interpretagdo direta: ou seja, ndo serio “bons” ou “maus”. Mesmo assim, se vocé o desejar,
podemos entregéa-los assim que ficarem prontos. Nossa estimativa ¢ a de que isso aconteca no final
do estudo, em 2012. Se assim o desejar, por favor, assinale na folha do Termo de Consentimento.

Os resultados dos exames realizados no seu material ficardo guardados em bancos de dados
protegidos, aos quais terdo acesso somente os pesquisadores envolvidos. Nenhum resultado seu sera
divulgado ou liberado para terceiros. Sio considerados dados sigilosos, e estario apenas a sua
disposi¢do ou de seu representante legal.

Marque a sua resposta a cada um desses itens:

1: Vocé teve acesso as informagdes dadas pelo
pesquisador que vai realizar a pesquisa?
Ficou com essas informagdes?

Sim  Nio
2. Vocé pdde fazer perguntas a respeito do teste? Sim  Nio
3. As respostas que lhe deram foram satisfatérias? Sim  Niao
4. Vocé entendeu que o resultado sera sigiloso e
somente entregue a voce ou a seu representante
legal? Sim  Nio
5. Vocé entendeu que ndo ha prazo para a entrega
dos resultados de seus exames, pois os testes
serdo feitos como pesquisa?
Sim  Nio
6. Voceé concorda que a sua amostra seja aproveitada
em outras pesquisas, futuras, e para isso seja
guardada no laboratério que vai fazer a pesquisa? Sim  Nio

Comité de Etica em Pesquisa
GPPG/HCPA

VERSAO APROVADA
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Quais médicos e estudantes conversaram com vocé
sobre esses testes e estudos?

7. Vocé entendeu que vocé esta livre para sair do estudo
a qualquer momento? Sim  Nao
sem precisar dar qualquer explicagiao? Sim  Nao
sem que isso afete o seu atendimento médico aqui? Sim  Naio
8. Vocé deseja receber os resultados das analises,
quando ficarem prontos? Sim  Nio

Como vocé prefere recebé-los?

Em consulta a ser agendada ()

Por carta ()
9. Vocé concorda em participar desse estudo? Sim  Nio
ASSINALUTA ... Data..................

NOME POr €XLENSO L.t
Paciente ou Responsavel legal

Endereco:

Telefone:

M0 L
Assinatura Nome por extenso

O médico preenche: ( } caso ( ) controle ndo relacionado
{ ) teste preditivo

itd de Etica em Pesquisa
com GPPG/HCPA

VERSAO APROVADA
Lok 3 ™




Pesquisador Responsavel: Dr* Laura Bannach Jardim
Pesquisador Executor: Jonas Alex Morales Saute

Endereco e telefone da pesquisadora responsavel, Laura Bannach Jardim,

Servico de Genética Médica do HCPA

Hospital de Clinicas de Porto Alegre
Rua Ramiro Barcelos 2330
90035-903 Porto Alegre, RS, Brasil
Tel.: (51) 3359-8011

Fax: (51) 3359-8010

Enderego e telefone do Comité de Etica em Pesquisa

Hospital de Clinicas de Porto Alegre
Rua Ramiro Barcelos 2350
90035-903 Porto Alegre, RS, Brasil
2% andar, sala 2227

Fone/Fax: 51 3359-7640

Comité de Etica em Pesquisa
GPPG/HCPA

VERSAQ APROVADA
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ANEXO E - TCLE CONTROLE
TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

PROJETO HCPA, GPPG 10-513
CARACTERIZACAO DE NOVOS BIOMARCADORES PARA A DOENCA DE MACHADO-
JOSEPH: ASPECTOS ENDOCRINOS E NUTRICIONAIS

INFORMACOES AOS INDIVIDUOS CONVIDADOS A PARTICIPAR DO ESTUDO, COMO
CONTROLES SAUDAVEIS.

Esta ¢ uma pesquisa que tem por objetivo principal analisar as caracteristicas nutricionais
dos pacientes com a Doenga de Machado Joseph. A intencio ¢é a de se compreender melhor os
mecanismos dessa doenga e, talvez, buscar a aquisi¢do de conhecimento que possibilite um futuro
tratamento eficaz para os pacientes afetados por esse problema de satde. Sera realizada avaliagio
nutricional através de medidas do peso corporal e altura, medidas de pregas cutaneas e a realizagio
do exame de bioimpedancia para avaliar o percentual de gordura corporal e questionario alimentar.
Também sera feita a analise no sangue dos horménios com importancia nutricional Insulina, IGF-1,
GH, Leptina, Grelina e Adiponectina, além dos niveis séricos de Glicose, Creatinina, Bilirrubinas e
Tempo de Protrombina e a realizacio do teste de tolerincia a glicose. Fssas substancias serio
dosadas em dois grupos de pessoas: nos doentes portadores da Doenga de Machado-Joseph ¢ em
pessoas sadias, que servirio de comparagio. E necessario estudar um grupo de pessoas que nio
possuam a doenca para comparar seus resultados com os do grupo de pacientes portadores da
Doenga de Machado-Joseph.

Vocé esta sendo convidado a participar dessa pesquisa, por niio ser portador da Doenca de
Machado-Joseph. Sua participagdo, caso estiver de acordo com ela, envolvera (1) uma entrevista
clinica; (2) o preenchimento de um questiondrio alimentar; (3) a realizagdo de exame fisico
neurologico padronizado e avaliagdo do peso, altura e medida de pregas cutaneas; ¢ (4) a coleta de
20 mL de sangue e realizagdo do teste de tolerincia a glicose e bioimpedancia. O exame de
bioimpedincia avalia a composi¢io corporal de acordo com as diferencas que ocorrem na condugio
de um estimulo elétrico de baixa intensidade (que o paciente nio sente) entre os diferentes tecidos
do nosso organismo, sendo feito uma estimativa do percentual de gordura corporal. Entretanto, tudo
isso somente sera feito, depois de vocé autorizar a sua participac¢do nesse estudo. entregando um
documento assinado por si ou por seu representante legal. Fste documento sera entregue em duas
vias, a fim de que um copie fique com vocé ou seu representante legal e a outra com os
pesquisadores. Além disso, ndo haverd 6nus algum para vocé para participar da pesquisa. ou seja,
0s custos para realizagdo da consulta, coleta e realizagio de exames serio de inteira
responsabilidade da equipe pesquisadora. Informarmos também que vocé poderd desistir de se
manter na pesquisa em qualquer momento sem agregar pra vocé nenhum prejuizo com relagio a seu
atendimento médico nesta institui¢io.

O sangue coletado serd armazenado, para fins dessa pesquisa. Fle podera ser utilizado para
outros fins somente mediante a sua autorizagio por escrito, tanto no presente termo de
consentimento, como em documentos futuros. Solicitaremos sua autorizagio expressa para qualquer
nova pesquisa para a qual cogitarmos em aproveitar o material armazenado. Por isso, ficaremos
com seu endereco ¢ telefone. Novos projetos de pesquisa que aparecerem no futuro, para os quais
eventualmente solicitarmos sua aprovagio para o aproveitamento do seu material estocado, também
deverdo obter aprovagio prévia do Comité de Etica em Pesquisa.

Comité de Etica em Pesquisa
GPPG/HCPA,
VERSAO APROVADA
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Os riscos envolvidos nessa pesquisa relacionados A coleta de sangue sio: mal-estar
passageiro ou mancha roxa no local ¢ cansago. Cabe lembrar que também poderd haver
desconfortos relacionados a realizacio do teste de tolerfineia ¢ a restriges a dieta (consumo de café
¢ bebidas alcodlicas) ¢ atividade fisica no dia anterior a realizagdio do exame de bioimpedincia. Seu
nome serd mantido em sigilo pelos pesquisadores envolvidos no estudo, sendo estes dados
utilizados apenas para csta pesquisa.

Os resultados definitivos ndo terdio prazo para sua liberagio, pois dependem de andlises
bioquimicas em implementagio no laboratério. Esses resultados também ndo terfio uma
interpretagio direta: ou seja, ndo serio “bons” ou “maus”. Mesmo assim, se vocé o descjar,
podemos entrega-los assim que ficarem prontos. Nossa estimativa ¢ a de que isso aconteca no final
do estudo, em 2012. Se assim o desejar, por favor, assinale na folha do Termo de Consentimento.

Os resultados dos exames realizados no seu material ficardo guardados em bancos de dados
protegidos, aos quais terfio acesso somente os pesquisadores envolvidos. Nenhum resultado seu seri
divulgado ou liberado para terceiros. Sdo considerados dados sigilosos. ¢ estardo apenas & sua
disposigdo ou de seu representante legal.

Marque a sua resposta a cada um desses itens:

1. Voce teve acesso as informagdes dadas pelo
pesquisador que vai realizar a pesquisa?

Ficou com essas informagoes? :
Sim  Nio
2. Vocé pode fazer perguntas a respeito do teste? Sim  Nio
3. As respostas que lhe deram foram satisfatorias? Sim  Nio
4, Vocé entendeu gque o resultado serd sigiloso ¢
somente entregue a voce ou a seu representante
legal? Sim  Nao
5. Vocé entendeu que ndo hd prazo para a entrega
dos resultados de seus exames, pois os testes
serio feitos como pesquisa?
Sim Nio
6. Vocé concorda que a sua amostra seja aproveitada
em outras pesquisas, futuras, ¢ para iss0 s¢ja
guardada no laboratério que vai fazer a pesquisa? Sim Nio
Comité de Etica am Pesquisa
GPPGMHCPA
VERSAO APROVADA
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Quais médicos e estudantes conversaram com vocé
sobre esses testes e estudos?

7. Vocé entendeu que vocé esté livre para sair do estudo
a qualquer momento? Sim
sem precisar dar qualquer explicagdo? Sim
sem que isso afete o seu atendimento médico aqui? Sim
8. Vocé deseja receber os resultados das andlises,
quando ficarem prontos? Sim
Como vocé prefere recebé-los?
Em consulta a ser agendada ()
Por carta ()
9. Vocé concorda em participar desse estudo? Sim
ASSIMATUIA 1.1t e e e s Data .......ooooen
INOME POT EXTENSO 1.ttt ettt e e
Paciente ou Responsavel legal
Enderego:
Teletone:
M IO vttt
Assinatura Nome por extenso
O médico preenche: ( ) caso ( } controle nao relacionado

( ) teste preditivo

Nao
Nio
Nao

Comité de Etica em Pesquisa
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Pesquisador Responsavel: Dr* Laura Bannach Jardim
Pesquisador Executor: Jonas Alex Morales Saute

Endereco e telefone da pesquisadora responsavel, Laura Bannach Jardim,

Servi¢o de Genética Médica do HCPA

Hospital de Clinicas de Porto Alegre
Rua Ramiro Barcelos 2350
90035-903 Porto Alegre, RS, Brasil
Tel.: (51) 3359-8011

Fax: (51) 3359-8010

Enderego e telefone do Comité de Etica em Pesquisa

Hospital de Clinicas de Porto Alegre
Rua Ramiro Barcelos 2350
90035-903 Porto Alegre, RS, Brasil
2° andar, sala 2227

Fone/Fax: 51 3359-7640
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