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RESUMO Objetivou-se neste estudo caracterizar portadores de doencas neurodegenerativas raras e
familiares quanto aos aspectos sociais, clinicos e assisténcias, pois a cronicidade dessas patologias faz
com que seus portadores vivam longos periodos de dependéncia, sendo incapazes de realizar atividades
do cotidiano, necessitando de cuidadores integralmente. Trata-se de uma pesquisa qualitativa, descritiva,
realizada por meio de dados coletados nos relatérios desenvolvidos pelo laboratério de pesquisa. A amostra
foi composta por dois grupos, um com membros afetados por Doenca de Huntington e outro com afetados
por Ataxia Espinocerebelar 2. Observou-se que esses distUrbios trazem grande impacto para a vida desses
individuos, interferindo nas atividades corriqueiras. Além disso, verificou-se falta de capacitacbes dos
profissionais de salde para o devido acolhimento dessas pessoas e, por isso, salienta-se a necessidade de
implantacao de politicas publicas visando o acompanhamento e protecao dos pacientes e familiares afetados
por essas doencas.

PALAVRAS-CHAVE: Doencas Neurodegenerativas. Ataxias Espinocerebelares. Enfermagem em Salde
Comunitdria. Avaliacdo em Saude.

ABSTRACT The objective of this study was to characterize patients with rare neurodegenerative
diseases and their families, regarding social, clinical and assistance aspects, because these pathologies
chronicity leads their patients to experience long periods of dependence, being unable to perform daily
activities, requiring full-time caregivers. This is a qualitative research with a descriptive approach, carried
out through data collected from the reports developed by members of the research group. The sample
consisted of two groups, one affected by Huntington Disease, and the other affected by Spinocerebellar
Ataxia 2. It was noted that these disorders have a great impact on the life of the individuals, interfering in
their daily life activities. In addition, there is a lack of trained professionals to embrace these people; thus,
the need to implement public policies to follow and protect the patients and their families affected by this
disease is highlighted.

KEYWORDS: Neurodegenerative Diseases. Spinocerebellar Ataxias. Community Health Nursing. Health

Assessment.

INTRODUCAO

s doencas neurodegenerativas raras
(DNR) se caracterizam pela degeneracao
e/ou morte dos neurénios, ocasionando a
perda progressiva e gradual das funcoes
motoras, fisiologicas e cognitivas. Podem ser
classificadas em genéticas e nao genéticas’.

Neste estudo, as DNR enfocadas sao as de
etiologia genética. Dentre as mais conhecidas
estao a Doenca de Huntington (HD), a Doenca de
Alzheimer (DA), Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA)
e as Ataxias Espinocerebelares (SCA). As pesquisas
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realizadas nessa tematica sao limitadas e ainda nao
sao conhecidas as causas das mutacoes ocorridas
no DNA. Estudos apontam que as consequéncias
dessas doencas geneéticas podem estar associadas
a variacao do numero de coOpias ou a expressao
alterada de alguns genes?'.

A HD afeta o sistema nervoso central, sendo
determinada pela presenca dos movimentos
coreicos, distUrbios comportamentais e deméncia.
E uma doenca dominante autossomica, causada
pela repeticao anormal (36 repeticoes ou mais) do
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trinucleotideo Citosina-Adenina-Guanina (CAG), no
cromossomo 4p16.3, no gene Huntingtina®.

As SCA sao caracterizadas, tanto clinica
quanto geneticamente, por sua heterogeneidade,
evidenciada por mais de trinta tipos existentes.
E uma desordem neurologica sendo responsavel
pela degeneracao dos feixes espinocerebelares,
piramidais e da coluna posterior, sendo que a
maioria dos subtipos ocorre devido a expansao no
trinucleotideo CAG dos genes SCA 2, SCA 3, SCA
6 e SCA 10. A evidéncia do nUmero aumentado do
tripleto CAG, por meio de analise molecular, define
o diagnostico e o tipo de ataxia que acomete cada
individuo.

Devido a deterioracao dos neur6nios, a
apresentacao sintomatologica desses distUrbios
ocorre de forma severa e muitas vezes precoce,
levando a pessoa a obito. A cronicidade das DNR
faz com que seus portadores vivam longos periodos
de dependéncia, sendo incapazes de realizar
simples atividades do cotidiano, necessitando de
um cuidador integralmente®.

No Brasil, @ magnitude dos casos das DNR
ainda nao estd mensurada por nao haver um
sistema que notifiqgue esses disturbios, além da
falta de diagnostico precoce ou erro de diagnostico.
Esse fato traz grandes preocupacoes em relacao
a0s casos, devido ao impacto gerado na vida dos
afetados e de suas familias. Tendo em vista sua
relevancia, as DNR ja sao consideradas um grave
problema de saude publica, abrangendo acoes nos
trés niveis de atencao a saude, seja no acolhimento
as familias, diagnostico ou reabilitacao®.

O apoio de uma equipe multiprofissional
¢ fundamental para a realizacao da assisténcia
as familias acometidas pelas DNR, devendo ser
acompanhadas durante todos os ciclos da vida e na
insercao desta pessoa nos cuidados paliativos, que
deve acontecer o mais precoce possivel, com apoio
fisioterapico, terapia ocupacional, assisténcia social
e psicologica, visando, sobretudo, o retardamento
da progressao dos sintomas?.

As informacoes prestadas para as familias e

pacientes sao de fundamental importancia, visto
que contribuem para melhora da ansiedade desses
individuos. Neste contexto se destacam aquelas
direcionadas ao itinerario terapéutico que essas
pessoas percorrem durante a trajetoria da doenca®>

A atencao basica deve estar preparada para
acolher essas pessoas, sendo o profissional de
enfermagem o lider, atuando principalmente como
educador da equipe da estratégia da saude da
familia, utilizando instrumentalizacao especifica
para a implementacao do cuidado, como a
Sistematizacao da Assisténcia de Enfermagem/SAE
e a criacao do vinculo profissional-usuario para a
realizacao do acolhimento, de forma humanizada,
no Sistema Unico de Saude - SUS®.

Sendo assim, este estudo teve como
objetivo caracterizar portadores de doencas
neurodegenerativas raras e familiares quanto aos
seus aspectos sociais, clinicos e assistenciais.

METODOLOGIA

Este trabalho insere-se em um programa mais
amplo coordenado por pesquisadores vinculados
ao grupo de pesquisa do Laboratorio de Genética
Humana (LGH), pertencente ao Departamento de
Medicina da Universidade Federal de Rondonia
(UNIR), que visa contribuir para o maior
conhecimento sobre as DNR.

Trata-se de um estudo de modalidade
qualitativa com abordagem descritiva, realizado
por meio de dados coletados dos relatorios
e instrumentos de pesquisa, assim como pela
sistematizacdo da assisténcia de enfermagem
desenvolvida por membros do grupo de pesquisa
durante as visitas domiciliares.

Durante o periodo de estudo foram
acompanhadas sete familias acometidas com algum
tipo de DNR, residentes em municipios de Rondonia
(Porto Velho, Guajara-Mirim, Cacoal, Buritis) e

Amazonas (Apui). A amostra foi delimitada a duas
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familias, sendo uma portadora de HD e outra de SCA
tipo 2. Optou-se por essa abordagem em virtude
dessas familias serem as que melhor representam
0 objeto de estudo e por apresentarem maior
numero de individuos acometidos.

A identificacao e o contato inicial com os
portadores e familias foram realizados por algumas
unidades de saude do municipio de Porto Velho,
sendo elas: Ambulatorio de Doencas Genéticas
Raras da Policlinica Oswaldo Cruz/POC e Centro
de Atencao Psicossocial/CAPS Madeira Mamoré.
Além dessas instituicoes, também houve contato
direto dos pesquisadores aos portadores e suas
familias por meio de procura espontanea destes ao
Laboratorio de Genética da Universidade Federal
de Rondonia.

Critério de inclusao para participacao da
pesquisa: todos os individuos com sintomas
clinicos e/ou comprovacao molecular de DNR e/
ou pertencentes a familia com historico de alguma
DNR.

Foram realizadas entrevistas utilizando-se
um formulario especifico contendo informacgoes
como identificacdo socioecondmica, questoes
sobre habitos de vida, condicoes de saude e outros
aspectos da dinamica pessoal e familiar, observados
e relatados durante as visitas domiciliares que
aconteceram entre dezembro de 2016 a maio de
2017

Realizaram-se ainda anamnese e exames
fisicos para a elaboracao da SAE (Sistematizacao
da Assisténcia em Enfermagem) que € um
instrumento utilizado pelo enfermeiro para prestar
assisténcia de forma individualizada e sistematizada,
por meio dos registros das informacoes sobre o
paciente, contribuindo para a qualidade do cuidado
de enfermagem de maneira humanizada®.

A utilizacao de alguns instrumentos como
o Genograma e Ecomapa possibilitaram o
acompanhamento e entendimento da dinamica
familiar dos portadores de HD e SCA2.

O primeiro consiste em uma ferramenta para a
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visualizacao da estrutura familiar em trés geracoes,
assim como sua composicao, relacoes, fatores
culturais, emocionais e sociais que envolvem 0s seus
membros’. Ja o segundo representa graficamente
os recursos disponiveis e de acesso pela familia.
Nele, visualizam-se as redes e relacoes da familia
com a comunidade’.

Para fins de tabulacao das informacoes,
foi construido um banco de dados no programa
Microsoft Office Excel 2007, objetivando organizar,
resumir e descrever os aspectos importantes dos
dados coletados durante toda a pesquisa, como as
variaveis sexo, idade, renda, nivel de escolaridade
concepgao do individuo frente a doenca (acometido
OU Nao), entre outros.

Essa pesquisa insere-se no projeto “Screening
Mutacional e Aspectos Clinicos de Pacientes
com Suspeitas de Doencas Neurodegenerativas
Raras e Seus Aspectos Psicossociais na Amazonia
Ocidental’, tendo sido encaminhada para a
andlise do Comité de Etica em Pesquisa - CEP,
recebendo parecer favoravel, sob o numero
1849777 em 02 de dezembro de 2016 (CAAE
59260516.0.0000.5300), com base na Resolucao
466/2012 do Conselho Nacional de Saude®.

RESULTADOS E DISCUSSAO

CARACTERIZACAO DAS FAMILIAS

Cada familia do estudo foi caracterizada
conforme grupos domiciliares, ou seja, sao individuos
que se consideram da familia e que residem na
mesma casa, tendo aceitado, voluntariamente,
participar desta pesquisa®.

Para uma melhor dinamica da apresentacao
das informacoes da pesquisa foi denominada
Familia 1 para os membros afetados pela HD e
Familia 2 aqueles acometidos pela SCA2.

A Familia 1 é composta por 39 pessoas,
pertencentes a cinco geracoes, sendo 21 do sexo
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feminino, com faixa etaria entre um e 37 anos, e 18
do sexo masculino, cuja amplitude da faixa etaria se
estende entre sete e 59 anos.

O grupo domiciliar de enfoque é composto pelo
patriarca, um enteado, trés filhos bioldgicos. A essas
cinco pessoas acrescenta-se outro filho bioldgico
portador de HD, sua esposa e duas filhas desse
casal. Por serem dependentes financeiramente do
patriarca, foram enquadradas dentro do mesmo
domicilio. De tal maneira pertencem a esse grupo
nove pessoas, destacando que a matriarca foi a
obito em 2014, devido a complicacoes geradas pela
HD.

O desenvolvimento do genograma deste
grupo domiciliar (Figura 1) permite o entendimento
sobre como cada individuo se insere nesta familia.

O patriarca é trabalhador rural, possui 59
anos e possui a funcao de ser o principal cuidador
dos individuos afetados. Possui nove filhos
bioldgicos com a primeira esposa e mais dois no
relacionamento atual. Aléem desses filhos, também
cuida do enteado que tem 38 anos e possui uma
deficiéncia mental sem diagnostico definido, nao
sendo portador de HD. Os filhos desse patriarca.
acometidos por HD, a partir de entao denominados
pelas letras A, B, C e D, terao maior enfoque na
analise das questoes propostas neste estudo.

O primeiro membro da familia afetado é a filha
A, que tem 37 anos, é portadora de HD confirmada
por analise molecular. E divorciada, possui trés
filhos, sendo o primeiro do sexo feminino, fruto
de um relacionamento na juventude, que por
sua vez ja & mae e reside em outra cidade. Essa
paciente que chamamos de A também é genitora
de mais dois meninos, fruto de um relacionamento
que findou apos o aparecimento dos primeiros
sintomas da HD. Esses filhos, com idade inferior
a 18 anos, residem com o pai, pois ela nao possui
mais condicoes de cuida-los. Apesar das condicoes
avancadas da doenca, incluindo dificuldades de
comunicacao, ela frequentemente demonstra sentir
saudades dos filhos e o desejo de estar com eles.

Os sintomas em A acentuaram-se ha

quatro anos e atualmente apresenta alto grau
de comprometimento neuropsicomotor. Recebe
Beneficio de Prestacao Continuada (BPC) e tal
recurso ajuda seu progenitor a manter os custos da
casa onde vivem.

A filha B tem 35 anos e é divorciada. Possui
cinco filhos, com os quais tem pouca relacao. A
sua filha mais velha tem 20 anos, é casada e tem
um comportamento instavel, ora residindo com o
marido, ora morando com algum parente. Tem uma
filha menor de dois anos, que deixou aos cuidados
do pai da crianca e dos pais dele. Os outros filhos
de B sao menores de idade e vivem com o pai em
uma regiao rural de Porto Velho. B ja apresenta
grave comprometimento motor e manifestacoes
psiquiatricas, que as vezes implica em agressoes,
sobretudo direcionado a sua irma (filha A).

O filho C descobriu que é portador de
HD no decorrer da pesquisa e apresenta um
comprometimento mais leve quando comparado
aos demais irmaos. Tem 33 anos e so recentemente
passou a receber BPC. Ha algum tempo nao
consegue emprego, pois a sintomatologia da
doenca acarreta lentidao de pensamentos e acoes.
E casado e vive com a esposa de 33 anos, com
quem tem duas filhas (sete e dez anos), A esposa,
por sua vez, tem um filho adolescente, oriundo de
outro relacionamento.

O filho D é solteiro, tem 26 anos, portador de
HD, com diagnostico recente. Contudo, apresenta
acentuado grau de comprometimento psicologico
e psiquiatrico desde o final da adolescéncia,
implicando inclusive em internacoes. Passa a maior
parte do tempo deitado, debaixo de cobertas,
apesar do calor escaldante da regiao amazonica e
seu quarto nao ter ventilador ou aparelho de ar
condicionado.

A renda familiar é de trés salarios minimos,
incluindo renda como agricultor do patriarca e os
dois auxilios de BPC, recebido pelos individuos A
e C. O individuo B recebe Bolsa Familia, porém o
beneficio fica com o pai das criancas. Os demais
nao possuem qualquer vinculo empregaticio e
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Figura 1. Representacao grafica do genograma do grupo domiciliar da Familia 1.
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nem recebem algum tipo de auxilio, favorecendo
0 aumento da situacao de vulnerabilidade desses
individuos, pois carecem de alimentos especiais,
muitos remedios e gastos com deslocamentos.

Em relacao a escolaridade deste grupo, apenas
um dos membros chegou a concluir o ensino médio
(filho C). O filho B nao completou o ensino médio,
o filho D e a esposa do filho C concluiram o ensino
fundamental, enquanto o patriarca da familia,
seu enteado e a filha A nao chegaram a concluir
as series escolares iniciais. As criancas, netas do
patriarca, estao regularmente matriculadas em
escolas da rede publica.

Diante disso, € possivel perceber que a renda
nao é o unico fator de situacao de vulnerabilidade
que esses individuos apresentam, mas também a
baixa escolaridade, que interfere diretamente no
entendimento das questoes sociais que os cercam,
assim como no entendimento da doenca e de seus
agravamentos. Isto posto, € importante destacar a
necessidade de protecao desses individuos pelas
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politicas sociais, objetivando intervencoes efetivas
na assisténcia visando assegurar-lhes condicoes
dignas de vida™.

Todos  seguem  vertentes  evangélicas
neopentecostais, porém devido as restricoes
impostas pela HD nao participam das atividades

religiosas nos templos.

Alguns membros deste grupo, como o filho
C, sua esposa e filhas, conseguem realizar algumas
atividades de lazer, como passeios e visitas a casa
de outros parentes. Os demais tém suas atividades
limitadas ao domicilio, que fica em uma area rural e
s6 costumam sair de la para consultas ou exames
medicos, implicando em uma grande logistica,
devido a dificuldade de locomocao e por residirem
em local de dificil acesso. Como forma de lazer
participam apenas das atividades realizadas pelos
membros do LGH em alguns momentos das visitas
domiciliares, como jogos, pinturas e desenhos.

E possivel verificar no ecomapa (Figura 2)
que as relacoes com a comunidade sao fracas e
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Figura 2. Representacao grafica do ecomapa do grupo domiciliar da Familia 1.
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muitas vezes inexistentes, principalmente no que se
refere aos servicos de saude, dos quais essa familia
depende fundamentalmente, pois 0s pacientes
possuem necessidade de assisténcia multidisciplinar
ininterruptamente.

A casa em que residem atualmente é cedida
pelo empregador do patriarca, a qual é construida
em madeira, estando em péssimo estado de
conservacao: possui muitas frestas entre as tabuas,
nao possui forro e apresenta piso irregular. Ha sete
comodos (sala, trés quartos, dois banheiros, com
apenas um deles em condicoes de uso e cozinha).
Na parte externa ha uma varanda. Como fica em
area de regiao rural, é frequente o aparecimento
de aranhas e cobras, principalmente no periodo de
chuvas.

As precariedades na estrutura da moradia
puderam ser observadas nas visitas semanais
realizadas. Ha varias condicoes que podem vir
a comprometer a integridade dos moradores,
devido aos constantes riscos que estao expostos,
como risco de queda que esta relacionado ao

nivelamento do piso de entrada dos comodos e
presenca de superficie irregular com uma extensa
abertura no piso do banheiro. A falta de equilibrio
e de coordenacao motora dos acometidos por HD
torna a deambulacao cada vez mais dificil nesses
ambientes, necessitando de diversas adaptagoes.

Destaca-se ainda a potencialidade de risco
a0 suicidio ou de acidentes relacionados a objetos
cortantes e herbicidas, expostos em locais indevidos
e de facil acesso, trazendo grandes preocupacoes,
pois os portadores de HD tendem a apresentar
disturbios comportamentais de agressividade e
depressao durante a progressao da doenca®.

Em toda a estrutura da casa observa-se
a presenca de grande umidade. Os comodos
sao pouco arejados e a incidéncia de luz solar é
escassa, favorecendo a proliferacao de insetos,
roedores, fungos e até o aparecimento de animais
peconhentos, tornando-os vulneraveis a acidentes
e a outras comorbidades.

A familia do estudo acometida por SCA2, a
qual denominaremos Familia 2, € composta por
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55 pessoas, que estao distribuidas em quatro
geracoes, sendo 29 do sexo feminino e 26 do sexo
masculino. Até o momento da pesquisa 0 nimero
total de individuos afetados pela doenca era de 15,

sendo que sete foram a obito.

O grupo domiciliar abordado é composto
por quatro pessoas, sendo um casal, seu filho
e a cunhada, cujos acometidos por SCA2 serao
denominados pelas letras E e F

Figura 3. Representacao grafica do genograma do grupo domiciliar da familia 2.
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Durante a construcao do genograma (Figura
3) deste grupo domiciliar foi possivel observar a
presenca do gene mutante em 100% dos filhos
da matriarca. Além disso, constatou-se que apos
0 agravamento dos sintomas de E, seu marido a
abandonou, deixando-a aos cuidados da irma mais
velha (individuo F), também portadora de SCA2.

O individuo E é do sexo feminino e tem 30
anos. E divorciada e esta aposentada por invalidez.
Tem uma filha de 13 anos, a qual esta sob os
cuidados e responsabilidade legal do avo, pois
ela ndao tem condicoes de exercer tais fungoes.
Registra-se que a manifestacao dos sintomas de
SCA2 teve inicio aos 14 anos e que sua mae e seu
irmao mais velho foram a 6bito com sintomatologia
da mesma doenca. Atualmente vive com o pai e
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sua condicao de salde é preocupante, pois sofre
de severo comprometimento fisico e cognitivo,
afetando sua mobilidade, obrigando-a locomover-
se apenas em cadeira de rodas. Também apresenta
dislalia e disartria acentuadas, com dificuldade na
degluticao, apresentando episodios de engasgos
constantes, com risco de broncoaspiracao.

A irma mais velha (individuo F) tem 34 anos,
é casada e recebe beneficio devido a deficiéncia,
e tem um filho de um ano de idade. Os sintomas
da doenca iniciaram ha nove anos. Considerando
as condicoes da irma mais nova (individuo E),
seus sintomas sao moderados, com vertigens,
disfagia, disartria, dismetria, marcha ataxica, passos
irregulares, lentos, deambulacao somente com
auxilio e incoordenacao motora.



DOENCA NEURODEGENERATIVA RARA: CARACTERIZACAO DOS PORTADORES DE DOENCA
DE HUNTINGTON E ATAXIA ESPINOCEREBELAR NA AMAZONIA OCIDENTAL, BRASIL

Durante a gestacao teve grandes complicacoes,
desenvolvendo hipertensao e diabetes gestacional
de dificil controle, apresentando pré-eclampsia
grave. Devido as complicacoes e agravamento
do seu quadro clinico, a gestacao teve que ser
interrompida com 37 semanas por meio de cesariana.
Contudo, aparentemente, nao houve sequelas para
a crianca, cujo desenvolvimento cognitivo e motor
correspondente a idade esperada. Seu marido
tem 33 anos e trabalha como auténomo. A renda
familiar € inferior a trés salarios minimos, incluindo
duas aposentadorias. De tal modo, acaba sendo
insuficiente para suprir todas as necessidades das
pessoas que vivem na casa.

Em relacao ao nivel de escolaridade, o
individuo F e seu marido cursaram o ensino médio.
Sua irma (E) concluiu o Ensino Fundamental.
Embora sejam acometidas pela mesma doenca,
observa-se que a manifestacao foi divergente
nesses dois casos, sendo que o individuo E iniciou

a manifestacao dos primeiros sintomas ainda na

adolescéncia, diferente do individuo F, que teve a
manifestacao da doenca apenas na fase adulta, ou
seja, possibilitou que ela cursasse todo o Ensino
Médio sem dificuldades aparentes, além de ter uma
vida social sem limitacoes.

Este grupo domiciliar € pertencente a uma
vertente evangélica, porém nao frequenta a
igreja regularmente. Afirmam também que nao
costumam realizar outras atividades fora de casa,
devido a dificuldade de locomocdo. E possivel
observar no ecomapa (Figura 4) que as relagoes

com a comunidade sao fracas.

Destaca-se que houve, em algum momento,
0 apoio da Unidade Basica de Saude/UBS que
é referéncia do bairro onde moram, porém a
assisténcia era limitada ao acompanhamento e
consultas relacionadas a condicao de gestante em
que o individuo F se encontrava, nao havendo um
olhar amplo e envolvendo equipe multiprofissional,
como previsto pela Portaria 199/2014 do Ministério
da Saude.

Figura 4. Representacao grafica do ecomapa do grupo domiciliar da Familia 2.
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A casa na qual residem é de propriedade
da familia, sendo uma construcao de alvenaria,
com cinco comodos (sala, dois quartos, cozinha e
banheiro), e nao possui qualquer tipo de adaptacao
para a atual condicdo de saude das duas irmas,
causando possivel risco de queda e desconforto em
relacao as limitacoes impostas pela doenca.

da Enfermagem, e a Resolucao n° 358/2009, do
Conselho Federal de Enfermagem, a SAE é uma
atividade privativa do enfermeiro, que consiste em
realizar a identificacao das situacoes de salde e
doenca, subsidiando a prescricao e a implementacao
das acoes de assisténcia de enfermagem, de forma a
contribuir para promocao, prevencao, recuperacao
e reabilitacdo da saude do individuo, da familia e da

SISTEMATIZACAO DA ASSISTENCIA DE

ENFERMAGEM (SAE)

Segundo o Art. 11, da Lei n° 7498, de 25 de
junho de 1986, referente ao Exercicio Profissional

comunidade™®?,

Neste contexto, a implementacao da SAE

dos individuos desta pesquisa é de fundamental

cuidados

individualizado,

importancia para a elaboracao de um plano de

visando melhorar a

Quadro 1 Principais problemas encontrados, diagnosticos de enfermagem e intervencoes dos portadores de HD e SCA2.

PROBLEMAS
ENCONTRADOS

Desorientacao;
Dificuldade de comunicacao;

A Engasgos frequentes;
Incontinéncia intestinal;
Incontinéncia urinaria;
Coreia;

Amplitude de movimentos
reduzidos;

Dificuldade de deambular.

Pediculose;
Algia na regiao epigastrica e
em membros inferiores;

B Constipagao;
Incontinéncia urinaria.
Alteracao de humor;
Dificuldade na marcha;

C

Higiene corporal insatisfatoria;

DIAGNOSTICOS DE
ENFERMAGEM

Degluticao prejudicada relacionada a
problemas neuroldgicos caracterizados
por engasgo antes de deglutir.

INTERVENGOES

-Orientar o cuidador quanto a observagao
da degluticao e o esvaziamento da boca
durante as refeicoes;

-Orientar o cuidador quanto a preparacao de
alimentos pastosos.

Higiene corporal insatisfatoria;

Incontinéncia intestinal relacionada a
diminuicao geral no ténus muscular
caracterizado por incapacidade de
retardar a evacuacao.

Incontinéncia urinaria funcional
relacionada a prejuizo neuromuscular
caracterizado por perda de urina antes
de alcancar o banheiro.

-Orientar o cuidador sobre a manutencao
da higiene intima e manter pele seca
continuamente;

-Orientar o cuidador quanto a troca das
roupas/fraldas sempre que sujas.
-Orientar sobre a manutencao da higiene
intima e manter pele seca continuamente;
-Estimular a realizar o exercicio de Kegel.

-Orientar o cuidador quanto a reducao de
alimentos irritantes vesicais (café, bebidas
acidas, pimenta).

Constipacao relacionada a motilidade
gastrintestinal diminuida caracterizada
por reducao na frequéncia das fezes e
por ruidos intestinais hipoativos.

Mobilidade fisica prejudicada
relacionada ao controle muscular
diminuido caracterizado por
movimentos descoordenados, tremor
induzido pelo movimento.

-Orientar quanto a ingestao de alimentos
que contenham fibras como: legumes,
verduras, aveia.

-Orientar quanto a ingestao hidrica
fracionada, pelo menos 2 L, por dia.

-Encaminhar para Fisioterapeuta;
-Realizar exercicios passivos e ativos;

-Orientar quanto as caminhadas de pelo
menos 30 minutos, nas redondezas da casa.

Regulacao do humor prejudicada
relacionado a doenga cronica
caracterizada por agressividade,
ansiedade e agitagao.

-Diminuir os fatores estressores como
ruidos;

-Encaminhar para o Psiquiatra;
-Administrar medicagoes prescritas.

R. Salde Publ. Parte: Ekibicr o pelosaitares (2018)
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PROBLEMAS
ENCONTRADOS

Insénia;
Higiene insatisfatoria,
Baixo peso;

DIAGNOSTICOS DE
ENFERMAGEM

Déficit no autocuidado para banho
relacionado ao prejuizo neuromuscular
caracterizado por odor fétido, presenca

INTERVENGOES

-Estimular e explicar sobre a importancia da
realizacao da higiene corporal;
-Orientar quanto ao uso de produtos de

p | Dor em membros inferiores.
cabeludo.

moderada de sujidade em couro

higiene como shampoo, condicionador e
sabonete.

Incoordenagao motora;
Marcha ataxica

Insonia relacionada por ansiedade
caracterizada por realizacao de
movimentos repetitivos de ida e volta
ao mesmo ambiente e relatos de

insonia.
Vertigem; Deambulacao prejudicada relacionada
Disfagia; a0 prejuizo neuromuscular
Dismetria;

caracterizado por capacidade
prejudicada de andar sobre superficies
regulares necessitando de auxilio.

-Orientar para que nao durma nos periodos
da tarde;

-Orientar quanto a realizacao de atividades
que possam estimular o gasto de energia
como caminhadas, corridas, natacao.

-Construir mecanismos que facilitem a
deambulacao como barras de ferro na casa;
-Disponibilizar apoios como bengalas para o
auxilio da deambulacao;

-Auxiliar na reducao de barreiras fisicas da
casa, como moveis, tapetes.

Disartria;

Dificuldades na degluticao;
Deambulacao prejudicada;
Incontinéncia urinaria e

intestinal. pé.

Mobilidade fisica prejudicada
relacionada a prejuizos
neuromusculares caracterizados por
movimentos descoordenados.

Capacidade de transferéncia
prejudicada relacionada ao prejuizo
neuromuscular caracterizado por
dificuldade de transferir-se da cama
para a cadeira, cama para posi¢ao em

-Incentivar a realizacao de exercicios
passivos e ativos;

-Encaminhar para a fisioterapia.

-Ensinar e orientar os cuidadores sobre a
realizacao de exercicios passivos e ativos
nos membros superiores e inferiores;
-Encaminhar para o acompanhamento de
um fisioterapeuta.

Degluticao prejudicada relacionada a
problemas neurologicos caracterizados
por dificuldade para deglutir e
engasgos constantes.

-Orientar o cuidador quanto a observacao
da degluticao e o esvaziamento da boca
durante as refeicoes;

-Monitorar reflexo de tosse durante as
visitas.

Laboratorio de Genética Humana da Unir, 2017

qualidade de vida e prevencao ou diminuicao dos
agravos que a doenca venha causar futuramente
na vida dessas pessoas.

A sequir, serao destacados os problemas
identificados durante a anamnese e exame fisico,
elencando os dois principais diagnosticos de
enfermagem, segundo o NANDA: definicoes e
classificacao 2015-2017 e intervencoes, almejando
a melhoria de vida dos individuos acometidos pela
HD e SCA2".

Dentre as pessoas afetadas das duas familias,
os individuos A e E sao os mais comprometidos.

Portanto, mais dependentes, necessitando de
ajuda para todas as atividades diarias. Os outros
individuos possuem dificuldades para a realizacao
das atividades de vida diaria, mas ainda possuem
capacidade funcional para realizacao de algumas
delas, nao estando em total dependéncia no
momento atual.

Percebe-se que com o avancar da DNR todos
os portadores vao perdendo progressivamente sua
autonomia e independéncia e irao necessitar de
cuidados diuturnamente, além de intervencoes que
amenizem o sofrimento.

R. Salde Publ. Parana. 2018 Dez.;1(2):63-74
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CONCLUSAO

Este trabalho permitiu conhecer a estrutura
familiar de dois grupos com membros acometidos
por DNR. Percebe-se que o vinculo dessas pessoas
com os servicos de saude é fragil, conferindo uma
rede de cuidados a saude falha no reconhecimento
das necessidades desta populacao.

A necessidade de capacitacoes dos
profissionais da atencao primaria é perceptivel
para a realizacao do acolhimento desses individuos,
que se encontram perdidos e isolados do sistema
de saude. Além disso, a auséncia de orientacao
quanto ao planejamento familiar pode trazer
grande impacto para a familia, visto que quase a
totalidade dos sujeitos deste estudo esta em idade
fértil, necessitando de um olhar diferenciado da

estratégia de saude da familia.

Em relacao a SAE, ressalta-se a necessidade de
sua elaboracao e implementacao por profissionais
qualificados, pois assim pode-se garantir a qualidade
de vida desses individuos, inserindo toda a familia
na realizacdo do cuidado e dando autonomia nas
atividades funcionais de vida diaria por maior
tempo possivel.

Ressalta-se, ainda, a necessidade de
implantacao de politicas publicas, mediante a
situacao de vulnerabilidade socioeconomica dessas
pessoas, visando o devido acompanhamento
e protecao, sobretudo para evitar acidentes e

comorbidades.

Conclui-se que tanto o portador de HD
quanto o de SCA2 possuem seérios agravamentos
durante o percurso da doenca, que os levam a
comprometimentos irreversiveis, trazendo grande
impacto para a familia e o doente, que perde sua
total autonomia em realizar atividades basicas de
vida. Ainda que limitadas, as intervencoes realizadas
sao de fundamental importancia para essas
pessoas, pois melhoram a autoestima e promovem
a qualidade de vida.

R. Saude Publ. Parana. 2018 Dez.;1(2):63-74
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