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Resumo

A doenga de Machado-Joseph (DMJ), ou ataxia espinocerebelosa do tipo 3 (SCA3), é o
subtipo de SCA mais comum a nivel mundial. A DMJ é uma doenga neurodegenerativa
autossémica dominante, cuja idade média de inicio dos sintomas é 40 anos. Na DMJ, varios
sistemas neurolégicos sdao afetados em graus varidveis em cada doente, nomeadamente o
cerebeloso, piramidal, extrapiramidal, periférico e oculomotor, o que origina um quadro clinico
complexo. Atualmente a DMJ ndo possui um tratamento, mas existem algumas terapias que
ajudam a atenuar sintomas especificos. A fisioterapia pode desempenhar um papel fundamental
no controlo ou estabilizacdo da gravidade da ataxia, através de sessées de treino fisico baseadas
em exercicios de equilibrio e estabilidade postural, coordenacdo e locomocgdo. Estudos recentes
sobre a DMJ indicam que as sessdes de exercicios terapéuticos estdo associadas a reducdo dos
sintomas cerebelosos (ataxia) e a melhoria das atividades funcionais, contribuindo para ganhos
no equilibrio postural dinamico. Estes, no entanto, tém uma natureza exploratéria. Além disso,
dada a grande variabilidade clinica da DMJ é provdvel que os planos de intervencao
fisioterapéutica necessitem de ser personalizados, considerando as manifestacdes clinicas
especificas de cada individuo.

De forma a analisar o papel da fisioterapia na DMJ, nesta dissertacdo realizou-se uma
analise retrospetiva de 80 portadores da muta¢do da DMJ da coorte acgoriana. A partir da
compilacdo de dados clinicos e habitos de vida (incluindo fisioterapia), recolhidos no ambito do
projeto European Spinocerebellar Ataxia type 3/Machado-Joseph disease Initiative (ESMI), foi
feita uma caracterizagdo da frequéncia e progressao das principais manifestagdes clinicas
classificando-as em restri¢Ges, limitagdes e défices. Esta caraterizagdo permitiu estratificar os
portadores de DMJ em grupos de intervengao fisioterapéutica, possibilitando a criagdo de uma
proposta de plano de intervencao fisioterapéutico adaptado a cada grupo. Perspetiva-se que
este plano contribua para um melhor controlo de atividades funcionais, como a marcha e cortar
a comida/uso dos talheres, nos portadores da DMJ. Espera-se ainda que, apds aplicacdo de um
estudo piloto, este plano possa ser implementado e, assim, contribuir para a melhoria da

qualidade de vida dos doentes com DMJ.
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Abstract

Machado-Joseph disease (MJD), also known as spinocerebellar ataxia type 3 (SCA3), is
the most common subtype of spinocerebellar ataxia worldwide. MJD is an autosomal dominant
neurodegenerative disease with an average age of onset of symptoms of 40 years. In MID,
several neurological systems are affected by varying degrees in each patient, namely the
cerebellar, pyramidal, extrapyramidal, peripheral, and oculomotor, leading to a complex
clinical picture. Currently, MID remains untreatable, but there are some therapies that help
alleviate specific symptoms. Physiotherapy can play a key role in controlling or stabilizing the
severity of ataxia through physical training sessions based on balance and postural stability,
coordination, and locomotion exercises. Recent studies on MJD indicate that therapeutic
exercise sessions are associated with a reduction in cerebellar symptoms (ataxia) and an
improvement in functional activities, contributing to gains in dynamic postural balance,
including gait and changes in position from lying down to sitting or standing. However, these
studies are exploratory in nature. Furthermore, given the clinical variability of MJD, it is likely
that physiotherapy intervention plans need to be personalized, considering the specific clinical
manifestations of each individual.

To analyze the role of physiotherapy in MID, in this dissertation a retrospective
analysis of 80 mutation carriers from the Azorean MJD cohort was conducted. Based on the
compilation of clinical data and lifestyle habits (including physiotherapy) collected within the
scope of the European Spinocerebellar Ataxia type 3/Machado-Joseph disease Initiative
(ESMI) project, a characterization of the frequency and progression of the main clinical
manifestations was made; classification of clinical manifestations on restrictions, limitations
and deficits was performed. This characterization enabled the stratification of MJD patients
into physiotherapy intervention groups, allowing for the creation of a tailored physiotherapy
intervention plan for each group. Once validated, this plan is expected to contribute to better
control of functional activities, such as walking and cutting food/using cutlery, in patients
with MJD. It is also expected that, after the application of a pilot study, this plan can be
implemented and thus contribute to improving the quality of life of MID patients.

Keywords

Ataxia; SCA3; Rehabilitation; Physiotherapy; Quality of Life
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AVD Atividades da Vida Diaria

ADL Activities of Daily Life - Scale

AO Idade de inicio
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SCA3 Ataxia espinocerebelosa do tipo 3

SARA Scale for the Assessment and Rating of Ataxia



I. Introdugdo

A doenca de Machado-Joseph (DMJ), ou ataxia espinocerebelosa do tipo 3
(SCA3), é uma doenca neurodegenerativa hereditdria, que possui um padrao de
hereditariedade autossémico dominante, a qual permanece atualmente sem tratamento
visando retardar ou interromper a sua progressao (Bettencourt & Lima, 2011; Lima &
Raposo 2018; Klockgether et al., 2019).

A mutacdo responsavel pela DMJ corresponde a expansdao de um trato CAG no
exdo 10 do gene ATXN3, localizado em 14q32.1 (Takiyama et al., 1993). Os alelos normais
do ATXN3 contém entre 13 e 44 repeticdes CAG, enquanto os alelos mutados
apresentam, consensualmente, entre 61 e 87 repeticdes CAG, resultando num trato
expandido de poliglutamina na respetiva proteina, ataxina-3 (Bettencourt & Lima, 2011).
Quando mutada, a proteina ganha uma funcdo neurotdéxica que desencadeia um
conjunto de eventos patogénicos (Costa & Paulson, 2012), afetando diversas estruturas
cerebrais, sobretudo o cerebelo, tronco cerebral, vias espinais e nucleos da base
(Coutinho, 1994). Esta neurodegeneragao pode iniciar-se muito antes do aparecimento
dos sintomas, no entanto, os sintomas manifestam-se, em média, por volta dos 40 anos,
embora esta idade possa variar consideravelmente (Bettencourt & Lima, 2011; Lima &
Raposo, 2018; Lima et al., 2023). A idade de inicio da DMJ é explicada apenas em parte
pelo numero de repeticdes CAG no alelo expandido, que justificam cerca de 50% a 75%
da variabilidade (Bettencourt et al., 2011). A instabilidade meidtica das repeti¢cdes pode
resultar num aumento do numero de CAGs de uma geracao a seguinte originando um
fenédmeno conhecido como “antecipa¢ao” - inicio mais precoce e evolugao clinica mais
severa da doenca ao longo das geracdes (Raposo et al., 2015; Paulson, 2018). No
entanto, esta correlagdo nao explica por si sé a variabilidade fenotipica observada, sendo
provavel a influéncia de outros fatores, como fatores genéticos (Bettencourt et al., 2011;
Raposo et al., 2022), ambientais e, até mesmo, aspetos relacionados com o estilo de vida
(Hengel et al., 2022).

Apesar de se tratar de uma patologia rara a nivel mundial, a DMJ, constitui a
ataxia espinocerebelosa (SCA) mais comum (Schdls et al., 2004). Esta patologia
apresenta mais do que um hapldtipo identificado em diferentes grupos étnicos, o que

sugere a ocorréncia de multiplos eventos mutacionais, refletindo a existéncia de varias



origens genéticas, com uma trajetéria marcada por fatores histdrico-geograficos (Lima et
al., 1998; Gaspar et al., 2001). A sua distribuicdo geografica é muito varidavel ao nivel
global, apresentando prevaléncias mais elevadas em determinadas regides,
nomeadamente no Brasil, em Portugal e na China (Bettencourt & Lima, 2011; Mendonga
et al., 2018).

Em Portugal, a prevaléncia estimada da doenca situa-se em aproximadamente
3,1 por 100.000 habitantes (Coutinho et al., 2013). No entanto, no arquipélago dos
Acores, este valor é significativamente superior, atingido cerca de 39 por 100.000

individuos (Lima et al., 1998; De Araujo et al., 2016).

l.I Manifestagdes clinicas na DMJ

O quadro clinico da DM resulta da combinacdo de manifestacdes cerebelosas,
oculomotoras, piramidais, periféricas e extrapiramidais, expressas em diferentes
proporc¢des, o que reflete a diversidade das dreas neurolégicas afetadas (Coutinho, 1994;
Mendonga et al., 2018). Na maioria dos casos, culmina em morte prematura, com uma
sobrevida média estimada de 21 anos apds o inicio dos sintomas (Coutinho et al., 2013;
Klockgether et al., 2019). Esta variabilidade fenotipica constitui um dos principais
desafios para o diagndstico e para o acompanhamento terapéutico dos doentes
(Mendonca et al., 2018; Lima et al., 2023).

Na DMJ, foram identificados 5 diferentes subtipos clinicos, sendo que o tipo IVe o
tipo V sdo raros. Assim, os trés subtipos clinicos mais frequentes sdo: o tipo | (inicio
precoce com distonia), tipo Il (inicio mais precoce, com ataxia progressiva e sinais do
tronco cerebral) e tipo lll (inicio tardio com fraqueza distal dos membros inferiores e
ataxia ligeira) (Mendonga et al., 2018; Paulson, 2018). A diferenciacdo dos subtipos
clinicos na DMJ baseia-se na presenca, ou auséncia de sinais extrapiramidais relevantes,
assim como na presencga ou auséncia de sinais periféricos. O denominado subtipo 1, ou
"tipo Joseph", é caracterizado pela precocidade do seu inicio (média de 24,3 anos), e
uma rapida progressao dos sintomas. Esses sintomas, que incluem ataxia cerebelosa e
oftalmoplegia progressiva externa, sdo acompanhados de sinais piramidais e
extrapiramidais acentuados, como a distonia (Coutinho, 1994). O subtipo 2, conhecido

como "tipo Thomas", refere-se a apresentacdes com inicio intermédio, em média aos



40,5 anos, ataxia cerebelosa e oftalmoplegia progressiva externa, podendo apresentar
ou ndo sinais piramidais. Os sinais extrapiramidais e periféricos sdo discretos, caso
existam. Caracteristicamente os doentes com manifestagdes do subtipo 2 podem manté-
las por longos periodos ou progredir, entre 5 e 10 anos depois, para o subtipo 1 ou
subtipo 3, devido a manifestacao respetivamente de sinais extrapiramidais ou periféricos
significativos (Coutinho, 1994). Finalmente, o subtipo 3, ou "tipo Machado", exibe um
inicio mais tardio, com uma média de 46,8 anos, definido por ataxia cerebelosa e
oftalmoplegia progressiva externa, relacionadas com alteragGes periféricas, que podem
ou ndo vir acompanhadas de sinais piramidais e extrapiramidais leves (Coutinho, 1994).

A ataxia cerebelosa, sintoma presente em todos os doentes, define-se pela
incoordenacdo motora que compromete o equilibrio, a marcha e a fala (Coutinho, 1994;
Mendonca et al., 2018). Esta traduz-se em instabilidade postural e ataxia da marcha,
indicando serem os distUrbios da marcha a primeira manifestacdo habitualmente
referida pelos doentes (Maas et al., 2015; Raposo et al., 2015). Estes disturbios agravam-
se em contextos que requerem maior precisdo motora, como andar em locais estreitos,
em ambientes pouco iluminados, ao descer escadas ou mesmo ao permanecer em locais
elevados como varandas (Coutinho, 1994). Com a progressdo da doenca, surgem
dificuldades de fala e de coordenagdao dos membros superiores (Coutinho, 1994). Em
fases avancadas da doenca, a ataxia torna-se tdo incapacitante que os doentes
necessitam de ajuda em quase todas as atividades da vida diarias (AVD), como por
exemplo em caminhar, vestir-se, alimentar-se e cuidar da higiene pessoal (Coutinho,
1994).

Para além das manifestacdes cerebelosas, outras sindromes neurolédgicas podem
ocorrer, tais como a sindrome piramidal, caracterizada por hiperreflexia, sinal de
Babinski e espasticidade; a sindrome periférica, associada a amiotrofia (atrofia muscular)
e neuropatia periférica; e as sindromes extrapiramidais, que podem incluir distonia,
rigidez e/ou bradicinesia (Mendonca et al, 2018; Klockgether et al, 2019).
Adicionalmente, podem ocorrer outras manifesta¢des, tais como fadiga, disfagia,
altera¢Oes autondmicas (dificuldade de controlo esfincteriano), alteragcdes do sono, do

peso (Coutinho, 1994; Hengel et al., 2022; Hengel et al., 2023).



As terapias disponiveis atualmente proporcionam uma diminuicdo parcial de
algumas destas manifestagdes clinicas, ndo existindo, contudo, nenhuma terapia capaz
de alterar a progressao da doenca. A progressiva perda das capacidades funcionais leva a
uma reducdo significativa da qualidade de vida dos doentes, sendo necessario criar
programas de reabilitacdo que considerem os diversos défices, limitacGes e restricbes

existentes (Nébrega & Almeida 2012; Hengel et al., 2022).

l.Il O papel da fisioterapia na DMJ

A intervencdo fisioterapéutica pode desempenhar um papel fundamental na
abordagem dos défices e na melhoria da independéncia funcional, reduzindo a
frequéncia de quedas, e, principalmente, promovendo um aumento da qualidade de
vida dos individuos com DMJ (De Araujo et al., 2010; De Oliveira et al., 2012; Dias et al.,
2015; Souza et al., 2018). Os objetivos da intervencdo fisioterapéutica incluem a
melhoria da estabilidade postural, da coordenagdao motora, da for¢ca muscular, da
mobilidade e da funcdo respiratéria. Dada a elevada variabilidade fenotipica da DMJ, é
fundamental salientar que a intervencao fisioterapéutica nesta doenca seja delineada de
forma individualizada, em funcdo das necessidades especificas de cada doente (Synofzik
& llg, 2014). O tratamento pode incluir exercicios de fortalecimento muscular,
alongamentos, treino de equilibrio, técnicas de controlo postural e respiratério, assim
como a utilizagdo de dispositivos auxiliares de mobilidade (Chien et al., 2022). Diversos
estudos sobre a adequacao de protocolos fisioterapéuticos na DMJ e que envolveram
exercicios de fortalecimento (Souza et al., 2018), treino de equilibrio e coordenag¢do com
obstaculos e superficies instaveis (De Oliveira et al., 2012; Dias et al., 2015), bem como
exercicios de propriocepcao e alongamentos (De Araujo et al., 2010), foram publicados
(Tabela 1). No entanto, apesar de apresentarem resultados promissores, os estudos
publicados incluiram um numero reduzido de doentes (sem poder estatistico adequado),
muitas vezes sem distinguir os diferentes tipos de ataxia, além de utilizarem um desenho
open-label, mais suscetivel a vieses e que compromete a robustez dos resultados. Estas
limitacdes reforcam a necessidade de, apds uma caracterizacdo detalhada da coorte
DMJ, incluindo a identificacdo das principais manifestacbes e da sua progressao,

desenvolver um plano de intervencdo que, no futuro, possa ser validado e aplicado.



Tabela 1. Estudos intervencionais e observacionais que aplicaram protocolos fisioterapéuticos na DMJ.

Intervencional

sabado e domingo. A MID sem resisténcia e com énfase em movimentos funcionais da

ULLCS LELETLY Protocolo Caracteristicas do Protocolo ASTISLLE
Estudo amostral (Pontuagéo inicial/ final: (PI/PF))
De Araujo et al. (2010)
A atuacao da fisioterapia neurofuncional na Doenga de Machado-Joseph: Relato de caso
. s Alongamentos estaticos (todas as cadeias musculares anterior e
Aplicagdo de protocolo . . . . -
n=1 - - posterior dos MMSS, MMII e tronco), dissociacdo de cinturas escapular Défices:
Estudo fisioterapéutico durante um L ) L. R
Sexo: M , . « e pélvica, fortalecimento muscular dos MMSS, MMII, abdominais, LimitagOes:
Aberto periodo de seis meses, trés . ) e . .
Idade: 27 paravertebrais e gluteos; Facilitagdo Neuromuscular Proprioceptiva - Escala de Barthel (PI/PF): 95/100;
(Open-Label vezes por semana, com . ~ N ~ ~ . .
anos N (MMSS: segunda diagonal para flexdo -padrdo de flexdo, abducdo e - Escala de Tinetti (PI/PF): 7/17.
Study) sessOes de uma hora de - . - e A
q . rotacdo lateral); treino sensdrio-motor, e facilitagdo das transferéncias
uragao. segundo o conceito de Bobath; e treino de marcha.
Souza et al. (2018)
A abordagem fisioterapéutica na marcha da Doen¢a de Machado-Joseph
Estudo n=2 . . I_.lmltac;oe.s:, .
Aberto Sexo: F Foi realizado por um Melhoria do equilibrio e
) periodo de 6 meses, com Exercicios de alongamento, fortalecimento, treino sensério-motor, independéncia na marcha
(Open-Label |dade:55-64 - n .. . .. . L. .
Study) AN0S sessOes de uma hora, trés | marcha e atividades funcionais. (avaliagdo subjetiva através da
vezes por semana observagao do Fisioterapeuta))
Dias et al. (2015)
Efeito da Terapia-Espelho na fungiao motora dos membros inferiores na Doeng¢a de Machado-Joseph
Estudo n=1 A terapia foi realizada em | Sedestacdo, com o espelho colocado entre as pernas do doente, o qual Défices:
Aberto Sexo: M sessOes de uma hora, em  foi instruido para olhar o movimento do MID no espelho, enquanto o LimitagOes:
(Open-Label Idade: 56 um periodo de dez dias membro contralateral permaneceu em repouso. Melhoria
pStudy) anos consecutivos, excluindo Durante a primeira semana, o paciente realizou exercicios ativos com Escala de Equilibrio Funcional de Berg

(EEB): (PI/PF): 95/100;




dificuldade dos exercicios
foi aumentada
gradualmente no decorrer
da terapia seguindo uma

marcha. No entanto, durante a segunda semana, o paciente realizou
exercicios resistidos utilizando uma faixa elastica. Finalmente apds 10
sessoes, o paciente foi submetido novamente a avaliacao.

C5M: (PI/PF): 95/100;
TES-TED: (PI/PF): 95/100.
TUG: (PI/PF): 95/100;

Atividade eletromiografica: (PI/PF):

sequéncia pré-determinada. 95/100.
De Oliveira et al. (2012)
Utilizagao de pistas propriocetivas e movimentos oculares na doengca de Machado-Joseph: Estudo de Caso
Foram utilizadas duas pistas proprioceptivas
com e sem barras paralelas. O protocolo foi desenvolvido em 6 etapas:
Estudo n=1 Tratamento fisioterapéutico Etapal- AdaptaNgao nas pistas. Melhoria
Sexo: M aplicado duas vezes por Etapa 2 - Corre¢do da marcha.
Aberto . . EEB: (PI/PF): 43/56;
Idade: 27 semana, durante seis Etapa 3 - Movimentos oculares. *
(Open-Label - . MIF *: (PI/PF):114/122.
Study) anos semanas com duracdo de 30 = Etapa 4 - Movimentos de cabeca.
y minutos por sessao. Etapa 5 - Movimentos oculares e de cabeca com utilizacdo
de bola colorida e comando de voz.
Etapa 6 - Circuito: consistiu em quatro tipos de obstaculos.
Keller & Bastian (2014)
A home balance exercise program improves walking in people with cerebellar ataxia
n=14
SCA3, n=1 .
SCAS n=1 Programa de exercicios de
SCA6' n=2 equilibrio domiciliar Melhoria
' individualizado de 6 ICARS: (PI/PF): 39+1 3
. SCA8, n=1 individuatizado de Os exercicios estéticos e dindmicos foram realizados nas posicdes CARS: (PI/PF): 39+15 (pontgagao
Ensaio SCA17,n=1  >€Manas Participaram em 3 sentada e em pé. Conforme a complexidade da ataxia os participantes geral) /15£7 (subpontuagdo);
Clinico / sessdes de teste (2 pré- pe. 2 acomp . particip DGI: (PI/PF): 95/100; TUG: (PI/PF):
ADCA ) ) . usaram andarilho, cadeira ou nenhum apoio. Os participantes
Controlado (autosomal treino, 1 no meio do treino, receberam 6 exercicios com o objectivo de desafiar o seu equilibrio 95/100; FR: (PI/PF): 95/100; ABC:
domnant 1 pos-treino e 1 consulta de ) q ' (PI/PF): 95/100.
CerEbe”arza‘tax'a)' acompanhamento de um
n=

Esporadica,
n=6

més).




Sexo: 7M / 7F
Idade: 35 -74
anos

Fonteyn et al. (2014)

Gait adaptability training improves obstacle avoidance and dynamic stability in patients with cerebellar degeneration

n=10
Sexo: M Os participantes receberam
Idade: 61.4+/- 10 sessdes de treinode 1 h . . . .. .
, O treino foi realizado numa passadeira instrumentada para projetar .
Ensaio >-7 anos cada, durante um periodo sinais visuais na passadeira, tais como obstaculos e alvos de passos. A Melhoria
.. SAOA (ataxia de 5 semanas, que foram P ) ’ ~ P ) SARA: (PI/PF): 8.74£2.8/8.3+2.8;
Clinico . .. plataforma de forca incorporada forneceu a detecao e feedback de M
esporadica de supervisionados pelo - R ) . EFAP*: (PI/PF): 12.8+1.4/11.80.9;
Controlado | .. . . vdrios parametros da marcha, que também foram usados para ajustar
inicio naidade mesmo fisioterapeuta. . A ..
o tempo do contexto visual a marcha do participante.
adulta, n=7;
SCA6, n=2;
SCA3, n=1)
Observacional
UIpoes UEDREITLD Estudo Caracteristicas do Estudo Resultados
Estudo Amostral
Hengel et al. (2022)
Characterization of Lifestyle in Spinocerebellar Ataxia Type 3 and Association with Disease Severity
Casos, n=243
sexo: F:124; O estudo avaliou fatores de . . . o .
M:119 estilo de vida. incluindo O estado funcional foi avaliado pela pontuagdo auto-referida das
Idade: 51 COnsSUMo dle slcool Activities of Daily Life (ADL) da Escala de Avaliacdo de Ataxia de
Estudo de (42.0-59.0) tabagismo. indice de m’assa Friedreich. Os dados de estilo de vida foram coletados incluindo itens Sem alteragdes
Caso- Controlos, g ’ sobre as categorias de estilo de vida, atividade fisica, tabagismo, SARA: (PI/PF): 12/100;
corporal (IMC), comparando , . . - ) e
Controlo n=119 consumo de dlcool e fisioterapia especifica para ataxia. A atividade ADL: (PI/PF): 9.0/100;
os doentes DMJ com acesso  , . . . ~ . s
Sexo: F:60; 3 fisioterania com doentes fisica foi avaliada usando a versdao abreviada do Questionario
M:59 P - . Internacional de Atividade Fisica (IPAQ).
Idade: 46 sem acesso a fisioterapia.

(38.0-59.0)




*Escala de Equilibrio Funcional de Berg (EEB), teste de caminhada de 5 metros (C5M), teste de subir e descer escadas (TSE) e (TDE), teste de Time up-and-Go (TT) e eletromiografia de superficie durante a contragado
isométrica voluntaria (CIV), TT Medida de Independéncia Funcional (MIF), International Cooperative Ataxia Rating Scale (ICARS) Dynamic Gait Index (DGI), Timed Up and Go (TUG), Functional Reach Test (FR), Activities
Specific Balance Confidence Scale (ABC), scale for the assessment of ataxia (SARA), the obstacle subtask of the emory functional ambulation profile (EFAP), the berg balance scale (BBS) Activities of Daily Life (ADL)

score of the Friedreich’s Ataxia Rating Scale, IMC (indice de massa corporal).




[.IIl A Relevancia da Funcionalidade na DMJ

A funcionalidade é um conceito que envolve multiplas dimensdes, inclusive a
integridade das fung¢bes corporais, a capacidade de realizar diversas atividades e a
participacdo em situacbes do quotidiano, considerando um contexto ambiental e
pessoal especifico (Farias & Buchalla, 2005). Para aqueles que enfrentam doencas
neurodegenerativas como a DMJ, a preservacao da funcionalidade é um dos fatores
mais cruciais para a qualidade de vida e a independéncia. A deterioragao progressiva da
coordenacdo motora, do equilibrio e da forca muscular tem impacto direto nas AVD
como caminhar, vestir-se, alimentar-se e cuidar da higiene pessoal (Jacobi et al., 2011).
Essas limitacdes funcionais ndo aumentam apenas a necessidade de apoio por parte de
cuidadores, mas também podem resultar em isolamento social, alteragcdes do sono,
depressdo e perda da autoestima (Pedroso et al, 2011). Portanto, ao avaliar a
funcionalidade em pessoas com DMJ, é essencial que se va além da simples observacao
de défices motores, incluindo a andlise do desempenho em tarefas funcionais
especificas, a visdo do doente sobre as suas limitacdes e a forma como o ambiente afeta a
sua participacao (Buckley & Mcneill, 2018). Instrumentos padronizados e validados, tais
como a Escala de Avaliacdo da Ataxia (SARA), a Escala Internacional Cooperativa da
Ataxia (ICARS), e que se concentram principalmente na ataxia, oferecem informacdes
importantes sobre as dificuldades motoras (Trouillas et al., 1997; Schmitz-Hibsch et al.,
2006). Contudo, para uma avaliacdo completa da funcionalidade, é fundamental
complementar essas avaliacbes com instrumentos que considerem a participacdo nas
AVD e a qualidade de vida relacionada com a saude, como o Questiondrio de Atividade
Diaria de doentes com Ataxia (FARS-ADL) ou o Questionario SF-36 (36-ltem Short Form
Survey Instrument), o qual mede a qualidade de vida relacionada com a saude em
populacdes gerais e especificas (Potashman et al.,, 2025; Ware, 1992). A identificacdo
correta das limitacdes funcionais e dos fatores que as influenciam é o primeiro passo

para elaborar um plano de intervencao especifico para pessoas com DMJ.

Para caracterizar a funcionalidade em portadores DMJ, é essencial identificar os
diferentes dominios, incluindo: i) funcGes corporais, como forca muscular, amplitude de

movimento, sensibilidade e coordenacao; ii) atividades, como mobilidade e realizacdo



de transferéncias; iii) participacdo, nomeadamente social, educacional e profissional; iv)
fatores contextuais, englobando barreiras e facilitadores ambientais, bem como fatores
pessoais que influenciam a funcionalidade (Luna et al.,, 2020). Esta caracterizacdo
permitira estabelecer uma base para identificar as principais restricdes na participagao,
limitacdes na atividade e défices em pessoas com DMJ, correlacionando-os com a fase
da doenga, idade de inicio e outras caracteristicas clinicas, de forma a desenvolver,
posteriormente, um plano de intervencdao adaptado as necessidades desta populacdo

em estudo.
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Il. Objetivos e Pertinéncia

O presente estudo teve como objetivo principal o desenvolvimento de um plano
de intervencao fisioterapéutica adaptado aos diferentes grupos de doentes portadores
da mutacdo da Doenca de Machado-Joseph (DMJ) na coorte agoriana.

Neste sentido, foram definidos os seguintes objetivos especificos:

e Caracterizar clinica e funcionalmente (frequéncia e progressao) as altera¢oes
gue fazem parte do quadro clinico da DMJ que podem ser alvo de intervengao
fisioterapéutica;

e Estratificar os portadores da mutacdo DMJ por grupos de intervencao,
considerando a caracterizacdo dos principais défices, limitacGes e restricdes.

e Desenvolver um plano de intervencao fisioterapéutico adaptado a diferentes

grupos em portadores da mutagdao da DMJ na coorte agoriana.

A relevancia cientifica deste estudo reside no seu contributo para o
aprofundamento do conhecimento sobre a funcionalidade de individuos portadores da
DMJ, a qual ainda carece de informacdo detalhada. A caracterizacdo abrangente da
funcionalidade destes doentes permitira uma compreensdo mais precisa dos desafios
didrios, motivando futuras pesquisas e novas abordagens terapéuticas. Neste sentido, a
elaboracdo de um plano de intervencdo fisioterapéutica eficaz e adaptado as
necessidades especificas dos doentes é fundamental para melhorar a sua qualidade de
vida.

O plano de intervengao delineado deve ter como objetivo a inclusao de exercicios
personalizados orientados para a otimizacgdo da funcionalidade dos doentes,
envolvendo resisténcias graduais, readaptacdo postural, treino sensério-motor,
ajustados a cada grupo identificado.

Varios estudos associam a fisioterapia a melhorias em algumas manifestacdes
clinicas em portadores da DMJ (De Araujo et al., 2010; De Oliveira et al., 2012; Dias et al.,
2015; Souza et al.,, 2018). Todavia, dado que esta doenca apresenta uma grande
heterogeneidade clinica, a abordagem fisioterapéutica deve ser o mais personalizada

possivel, considerando as diferentes manifestac¢des clinicas e a sua progressao ao longo
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do tempo (Pinheiro, 2012; Milne et al., 2017; Milne et al., 2020).

A maioria dos estudos existentes focam-se essencialmente nas manifestacoes
clinicas cerebelosas, nomeadamente na ataxia (De Araujo et al., 2010; De Oliveira et al.,
2012; Dias et al., 2015; Souza et al., 2018). Contudo, outras manifestacdes, como a
espasticidade e as cdibras, podem também ser alvo de um programa terapéutico,
reforcando a necessidade de uma abordagem mais abrangente e adaptada as

especificidades de cada doente.
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lll.  Metodologia

[Il.I Tipo de Estudo

Este é um estudo observacional e retrospetivo, o qual incorpora uma abordagem
de coorte transversal e longitudinal. O estudo baseou-se na andlise de dados
demograficos, genéticos e clinicos recolhidos de uma coorte de doentes com DMJ da
Regido Autonoma dos Acores. Esta andlise ird permitir descrever e comparar diferentes
guadros clinicos da DMJ, identificando possiveis padrdes entre os doentes, bem como
acompanhar a evoluc¢do da doenca por um determinado periodo, possibilitando calcular

a progressao dos sintomas.

l1l.11 Participantes e grupos de estudo

Os participantes deste estudo (n=80) sdo portadores (com confirmacao
molecular) da mutagdao DMJ com origem acoriana e foram classificados em dois grupos,
o grupo Pré-Atdaxico (PA) (n=23), e o grupo Doentes (n=57), considerando a pontuacao
obtida no momento da aplicacdo da escala SARA (Scale for the Assessment and Rating
of Ataxia) (Mass et al., 2015):

e Pré-ataxicos: score SARA< 3;

e Ataxicos (ou doentes): score SARA > 3.

[1l.1II Recolha e caracterizacao dos dados

Os dados foram recolhidos no dmbito do projeto ESMI (European SCA3/MID
Initiative), coordenado nos Acores pela Professora Doutora Manuela Lima. Foram
utilizados dados recolhidos entre 2017 e 2023, existindo, pelo menos, trés momentos
de recolha com um ano de intervalo entre cada avaliagdo para cada um dos portadores.
O ESMI é um projeto Europeu, que envolve varios centros de investigacdo, e que tem
como objetivo principal seguir um nimero alargado de portadores da mutacdao da DM)J
utilizando um protocolo standard que inclui uma avaliacdo clinica, a aplicacdo de

guestionarios sobre habitos de vida e a colheita de biomateriais. A monitorizacao desta
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coorte Europeia ira favorecer a inclusdao destes portadores em futuros ensaios clinicos.

Este projeto de mestrado foi aprovado pela Comiss3o de Etica e com niimero do
parecer UAC/2024/5378. Todos os dados facultados a Mestranda estavam codificados,
ndo sendo possivel a identificacdo dos participantes.

Foram compilados diversos dados dos participantes, nomeadamente dados
demograficos (idade, sexo, ilha de nascimento), genéticos (nUmero de repeticdes CAG
no alelo expandido), clinicos (pontuag¢des obtidas nas escalas da SARA e INAS) e, ainda,
a avaliacao das atividades da vida didria (ADL). Informacgao sobre a realizagao atividade
fisica e de fisioterapia especifica para ataxia também foi compilada. Todos estes dados
foram compilados considerando pelo menos trés momentos de recolha com um ano de
intervalo entre cada visita. Os dados longitudinais foram utilizados para determinar a
progressao das manifestagdes clinicas de interesse.

Os individuos portadores da mutacao DMJ foram agrupados por frequéncia e
progressdo das manifestacdes clinicas identificadas. Apés esta classificacdo, procedeu-
se a caracterizacao dos principais défices, limitacOes e restricdes que poderiam ser alvo
de intervencdo fisioterapéutica. Através desta caraterizacao, foi possivel estratificar os
portadores da DMJ em grupos de intervencdo fisioterapéutica, permitindo o

desenvolvimento de um plano de intervencao fisioterapéutica adaptado a cada grupo.

.1V Instrumentos utilizados

Para a avaliacdao dos participantes, foram aplicadas as escalas SARA, ADL, INAS, e
um gquestionario sobre habitos de vida, tendo sido utilizadas as versdes traduzidas para
portugués europeu (a exce¢do do questiondrio) garantindo a sua fiabilidade e
aplicabilidade na populacdo estudada.

A escala SARA, detalhada na Figura 1A, em Anexo, é utilizada para avaliar
exclusivamente os sinais clinicos da ataxia cerebelosa, possuindo uma pontuacdo
maxima de 40 pontos, sendo que os valores mais elevados remetem para uma maior
severidade da ataxia. Esta escala contém 8 itens que avaliam a marcha, a postura em pé
e sentado, a perturbacdo do discurso e a fungdo cinética dos membros (Schmitz-Hibsch
et al., 2006, Martins et al., 2023).

A escala INAS, especificada na Figura 2A, em Anexo, € uma escala usada para
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classificar a presenca de sinais neuroldgicos extracerebelosos. E composta por 30 itens
relacionados com os sinais ndo cerebelosos, onde inclui 16 sinais, tais como arreflexia,
espasticidade, atrofia muscular e tremor de repouso. Para cada um destes é atribuida
uma pontuacdo de 0 a 1, com uma pontuacdo maxima de 16 pontos, na qual valores
mais elevados indicam maior severidade dos sinais (Jacobi et al., 2013). No ambito da
rede ESMI, foram avaliadas mais 4 manifestacGes (episddios de vertigem, problemas na
fala, problemas com a escrita a mdo, e cdibras espontaneas.) que ndo estdo incluidas
na publicacao original da escala (anexo Figura 2A.)

O questiondrio ADL, possivel de se observar na Figura 3A, em Anexo, é um
guestiondrio baseado na avaliacdo da funcionalidade, desempenho e necessidade de
assisténcia em atividades da vida didria (AVD) que sdo desenvolvidas diariamente, onde
sdo incluidos habitos de vida tais como degluticdo, higiene pessoal, quedas e funcdo da
bexiga. Este consiste em 9 itens, atribuindo-se uma pontuacao entre 0 a 4, onde 0 é
funcionalidade normal, e 4 uma incapacidade total para realizar a atividade (Subramony
et al., 2005).

Finalmente, o questiondrio sobre estilo de vida inclui dados relacionados com a
atividade fisica, o tabagismo, o consumo de alcool e o acesso a fisioterapia especifica
para ataxia (Hengel et al., 2022). No ambito definido para o presente trabalho, optou-se
por considerar, para efeitos de andlise, exclusivamente a frequéncia com que os

portadores de DMJ fazem atividade fisica e a fisioterapia especifica para a ataxia.

[11.V Andlise dos dados recolhidos

Para a caracterizacdo da amostra foram analisados o sexo (masculino ou
feminino), a idade do participante no momento da sua participa¢do (reportada em
anos), o numero de repeticdes CAG (alelo 1 ou normal e alelo 2 ou expandido), a idade
de inicio (AO) (calculada em anos) dos sintomas, a duracdo da doenca (calculada em
anos), a realizacdo de exercicio fisico (sim ou ndo), bem como o acesso a fisioterapia
especifica (sim ou ndo). Os dados recolhidos através da aplicacdo das escalas SARA, INAS
e ADL, foram agrupados em trés categorias, de acordo com a Classificacdo Internacional
de Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) (OMS, 2003), sendo estas: a) as restricdes

na participacdo, isto é, os problemas que um individuo pode enfrentar quando esta
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envolvido em situagGes da vida real (OMS, 2003); b) as limitagdes na atividade, ou seja
as dificuldades que um individuo pode ter na execucdo de AVD (OMS, 2003); c) e os
défices, isto é, problemas nas fungbes ou estruturas do corpo, tais como, um desvio

importante ou perda (OMS, 2003).

[11.V.I Classificagdo das variaveis

A classificagdo das varidveis consistiu em agrupar manifestagdes clinicas
especificas de acordo com o seu impacto na funcionalidade dos individuos com DMJ

(Figura 1).

Figura 1. Classificagdo das varidveis analisadas em restricbes na participacdo, limitagbes na
atividade e défices. As diferentes variaveis foram organizadas em trés grupos, segundo as escalas
aplicadas. Adaptado de Fontes et al., 2010.

Posteriormente, procedeu-se a caracterizacao dos défices subdividindo-os em trés grupos
principais de acordo com a sua localizagao corporal: esqueleto axial-tronco e cervical, e

membros superiores e membros inferiores (Figura 2).
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Figura 2. Classificagcdao dos défices em segmentos corporais. Os défices foram classificados em
trés grupos principais, tendo em conta as escalas aplicadas. Adaptado de Fontes et al., 2010.

I11.VI Analise estatistica

A andlise estatistica foi realizada através do programa de analise estatistica
Statistical Package for Social Sciences (SPSS) — Windows (versdo 28). No estudo
transversal (visita 1), determinou-se as frequéncias de todos os sintomas avaliados com
as escalas SARA, INAS, ADL e habitos de vida (atividade fisica e fisioterapia especifica

para a ataxia). No estudo longitudinal, as médias anuais de cada sintoma avaliado foram

calculadas.
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IV. Resultados

IV.l Caracterizacdao da amostra

Foram incluidos neste estudo 80 individuos portadores da mutagao da Doenga
de Machado-Joseph (DMJ) da coorte acoriana. A caracterizacdo demografica, genética
e clinica destes participantes encontra-se detalhada na Tabela 2.

De acordo com a escala SARA, a maior parte dos individuos enquadrou-se no
grupo Doentes (n=57), enquanto o grupo Pré-Atdxicos (PA) contou com 23 individuos.
No total da amostra a maioria dos participantes era do sexo feminino (n=43), em
contraste com 37 individuos do sexo masculino, apresentando-se uma idade média a
data da avaliacdo de 43 anos (Tabela 2). O nimero de repeticdes CAG no alelo 1 e no
alelo 2 é similar nos dois grupos. Alguns individuos PA reportaram idade de inicio dos
sintomas apesar de ainda ndo pontuarem significativamente na escala SARA (pontuacao
<3). No entanto, a idade de inicio reportada pelos PA e pelos doentes é similar. No que
diz respeito a duragcdo média da doenca, determinada pela diferenga entre a idade a
avaliacdo e aidade de inicio dos sintomas, foi de 12 anos. No entanto, existe uma grande
variacdo na duracdo da doencga entre os participantes (Tabela 2). As manifesta¢des
clinicas nos PA, avaliadas pela SARA e INAS, sdo pouco evidentes, tal como o esperado
uma vez que estes individuos ainda estao na fase pré-clinica e o quadro cerebeloso
ainda ndo é evidente. Alteracdes na vida didria também sdo pouco significativas nesta
fase, contrariamente as reportadas no grupo dos doentes.

Relativamente a pratica de atividade fisica reportada, a maioria dos participantes em
ambos os grupos indicou realizar este tipo de atividade. Em contraste, a maioria dos

individuos de ambos os grupos ndo realizam fisioterapia especifica (Tabela 2).
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Tabela 2. Caracterizagdo demogriéfica, genética e clinica da coorte DMJ Agoreana em estudo.

(Sim | Nao)

Pré-ataxicos (PA) Doentes Total
Sexo n=23 n=57 n=80
(Masculino | Feminino) 8|15 29|28 37|43
n=23 n=57 n=80
Idade (anos) 33,57+7,67 41,81+11,07 43,43+12,27
[22-49] [22-73] [22-73]
n=21 n=46 n=67
CAGn alelo 1 21,00+4,13 21,59+4,70 21,40+4,50
[14-28] [13-29] [13-29]
n=21 n=48 n=69
CAGn alelo 2 68,19+ 2,73 69,96 + 3,38 69,42 +3,28
[63-73] [60-78] [60-78]
n=5 n=56 n=61
Idade de inicio reportada
( ) 35,20+11,54 37,25+10,33 37,13+10,27
anos
[23-50] [16-65] [16-65]
n=56 n=56
Duragao da doenga (anos) N/A 12,25+8,21 12,25+8,21
[1-48] [1-48]
n=23 n=57 n=80
SARA
. . 0,67+0,79 13,79 £ 8,08 10,02 £9,07
1 visita / seguimento
[0-2] [3-29] [0-29]
n=23 n=57 n=80
INAS
L . 0,78+1,04 4,39+2,66 3,35+2,83
1 visita / seguimento
[0-3] [0-14] [0-14]
n=23 n=55 n=78
ADL
L. . 0,48+0,94 13,00+£8,20 9,31+8,96
1 visita / seguimento
[0-4] [1-33] [0-33]
Atividade Fisica Reportada n=19 n=47 n=66
(Sim | N3o) 15|4 30|17 45|21
Fisioterapia (especifica para
isioterapia (especifica p n=20 n=46 n=66
ataxia) Reportada
1|19 29|17 30|36

As varidveis continuas sdo apresentadas como média + desvio padrdo. A pontuag¢do da SARA foi usada
para classificar os portadores da mutacdo DMJ como doentes (pontuagdo SARA >3) ou individuos pré-
ataxicos (pontuacdo SARA <3) (Maas et al., 2015). A idade a avaliagdo foi calculada como a diferenca
entre o ano da primeira visita e o ano de nascimento; a idade de inicio dos sintomas foi reportada pelo
doente como a idade dos primeiros disturbios da marcha; a duragdo da doenga foi calculada como a
diferenca entre a idade a avaliagdo e a idade de inicio dos sintomas. A atividade fisica foi definida como
a atividade fisica vigorosa, moderada e caminhadas reportadas que foram realizadas durante os ultimos
7 dias (considerando a data de avaliagdo do questionario do estilo de vida). N/A= ndo aplicavel.
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IV.Il Avaliagao clinica na 12 visita

Restri¢cdes na participagcao

Na andlise das restricdes na participacdo, avaliadas pela escala ADL, foram
consideradas as atividades de vida diaria (AVD) como cortar a comida/uso de talheres,
vestir-se e higiene pessoal (Figura 3). No grupo PA, apenas 1 individuo reportou a
necessidade de assisténcia para a realizacdo de duas atividades, de forma ligeira (Figura
6A em Anexo). J4 no grupo Doentes, 28% necessitaram de assisténcia para a ingestao
de alimentos (3 e 4 pontos), 37% precisam de assisténcia ou dispositivo auxiliar para
realizar a sua higiene pessoal (2, 3 e 4 pontos) e 37% requerem algum tipo de assisténcia

para vestir-se (2, 3 e 4 pontos) (Figura 3A, 3B e 3C, respetivamente).

|4 Temde ser
alimentado

|3 Alimentos tém de ser
» 1 Ligeiramento cortados pelo cuidador
mais lemo e

dosajeitado B 2 Consciuc cortar o

maioria dos alimentos

® 0 Normal # 1Ligeiramente mais

lento e desajeitado

0 Normal

® 4 Completamente
dependente de ajuda

® 3 € necessania assisténcla
pessoal

® 2 € necessana assisténcia
ou necessita dispositivos
auxiliares especiais

u 1 Ligelramente mais lento
e desajeitado

B ONormal

0 Normal

B 4 N5O se consegue vesur
sozinho

® 3E necessana assisténcia

= 1 Lgeiromente cons:geravel

maislento o
dosujeithso

= ONarmal

B 2 Assisténcia peniddica
para abotow ou altera
determinadas actividades

= 1 Ligelramente mais lemto
& desajeitado

» ONormal
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Figura 3. Frequéncia das restricdes na participacdo, considerando A) atividade de cortar a
comida/uso de talheres. B) atividade sobre higiene pessoal. C) atividade sobre vestir. Estas
restricGes foram avaliadas pela escala ADL. (cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes).

A avaliagdo dos problemas de escrita manual, recorrendo a escala INAS, revelou
maioritariamente auséncia de dificuldades no grupo PA (96%), sendo que a maioria dos

doentes apresentaram algum grau de dificuldade (Figura 4).

m 0 Nehuma
m 0 Nenhuma
m1Leve
1 Leve
®m 2 Moderado
3 Severo

Figura 4. Frequéncia das restricdes na participacdo nomeadamente aos problemas com a escrita
amao, avaliadas pela escala INAS e analisadas por grupo (cor verde = grupo PA; cor azul = grupo
Doentes).

Limitagdes na atividade

As limitacbes na atividade abrangeram as alteracdes no equilibrio postural
(através do item “quedas” na escala ADL), na marcha (escalas ADL e SARA), sentar (escala
ADL) ou postura sentado (escala SARA) e estabilidade postural (postura em pé, na escala
SARA).

Com base nas limitacGes na atividade avaliadas pela escala SARA (Figura 5),
verificou-se que 22% dos participantes do grupo PA apresentaram alteracdes ligeiras da
marcha (pontuacdo 1 e 2) (Figura 5A). Por outro lado, no grupo Doentes, praticamente
todos os participantes manifestaram alteracdes (98%), variando entre limitagOes leves
e incapacidade de andar mesmo com suporte (Figura 5A). Pela escala ADL, 13% dos
individuos do grupo PA reportaram ligeiras dificuldades na marcha, enquanto 43% dos
participantes do grupo Doentes necessitaram de auxilio ou dispositivos (bengala,
andarilho) para andar (Figura 6A em Anexo).

Relativamente a estabilidade postural em pé, 96% do grupo Doentes

apresentaram algum grau de instabilidade postural (Figura 5B). Quanto a estabilidade
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postural em posicdo sentada, avaliada pela escala SARA, 48% do grupo Doentes referiu
apresentar dificuldades (Figura 5C), sendo que, segundo a escala ADL, 41% registaram

limitacOes neste parametro (Figura 4A em Anexo).

A.

0 Normal
© 1Leves dificuldades
% 2Claramente anormal
& 3Cambaloar do forma

considerdvel
4 Cambalear marcado

0 Normal

“1Leves

dificuldades u 5 Cambalear severo

8 6 Caminhar +10m apenas
com suporte forte
® 7 Caminhar <10 m apenas

com suporte forte
® 8Incapaz de caminhar,
mesmo com suporte

u 0 Normal
® 1Em pé (pés juntos +10s)

u2Em pé (pés juntos +10s,

= 0Normal apenas abalancar)

®m 3Em pé (+10s ndo pés
juntos)

» 5Em pé (+10s posicdo
natural com suporte
constante)

6 Incapaz de per
empépor+10s

» 1Em pé (pés
juntos +10s)

=0 Normal

® 1 Leves dificuldades

# 0 Normal = 2 Balancar constante

» 4 Capaz de se sentar por
+10s

Figura 5. Frequéncia das limitacdes na atividade, considerando A) limitacGes da marcha; B)
limitagGes da postura em pé; C) limitagdes da postura em posi¢cdo sentada. Estas restricdes foram
avaliadas pela escala SARA. (cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes)
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Défices
Varios défices estdo associados a DMJ, incluindo atrofias musculares, parésias,

hiperreflexia, tremor em repouso, coreia, rigidez, mioclonias, entre outros, que afetam
diferentes estruturas corporais e fungdes do corpo. Com base na classifica¢do realizada,
(Metodologia, Figura 2), foram analisados os principais défices mais frequentemente
reportados, nomeadamente no esqueleto axial-tronco e cervical, nos membros

superiores e nos membros inferiores.

Esqueleto Axial-Tronco e cervical

Défices como coreia, distonia, rigidez, mioclonias e fasciculacées ndo foram
observados na maioria dos participantes de ambos os grupos, apresentando uma

frequéncia reduzida nesta coorte (<10%; Figura 5A em Anexo).

Membros Superiores

Na avaliacdo da SARA, relativamente a frequéncia das altera¢gdes dos membros
superiores (Figura 6), no teste de perseguicao do dedo, observou-se que, somente 9%
dos participantes do grupo PA apresentaram dismetria ligeira ao alvo (Figura 6A). Em
contrapartida, no grupo Doentes, 67% evidenciaram dismetria ou falha ao atingir o alvo
a menos de 5 cm. No que diz respeito ao teste do indicador ao nariz, bem como nos
movimentos alternados das maos, nao foram observadas quaisquer anomalias no grupo
PA (Figura 6B e 6C). Por sua vez, no grupo Doentes, 50% e 98% dos participantes,

respetivamente, reportaram algum grau de irregularidades nestes parametros (Figura

6B e 6C).
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u0Auséncia de
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cm
= 2 Dismetria, falha o
alvo menos do que 15
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3 Dismetria, falha o
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m 0 Auséncia de
tremor

= 1 Tremor com uma
amplitude -2cm

2 Tremor com uma
amplitude -5cm

# 0 Auséncia de
tremor

= 3Tremor com uma
amplitude +5cm

0

® 0 Normal

m1Ligeiras
irregularidades

m2Claras
irregularidades

20 Normal

» 3 Muito irregular

4Incapaz de completar
10ciclos

Figura 6. Frequéncia das alteragbes dos membros superiores, considerando A) teste de
perseguicdo do dedo; B) avaliagdo do teste do indicador ao nariz; C) movimentos alternos das
maos. Os testes efetuados foram avaliados pela escala SARA. (cor verde = grupo PA; cor azul =
grupo Doentes).

No que se refere a avaliacdao dos reflexos nos membros superiores na primeira
visita (Figura 7), especificamente do reflexo bicipital, verificou-se que 22% dos
participantes do grupo PA e 55% dos doentes apresentaram hiperreflexia em resposta

ao estimulo.
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m 0 Normal

m 0 Normal m 1 Hiperreflexia

m 1 Hiperrreflexia .
m 2 Arreflexia

2 Arreflexia

Figura 7. Frequéncia dos reflexos bicipital dos membros superiores, avaliadas pela escala INAS
e analisadas por grupo (cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes).

No que diz respeito a espasticidade, avaliada pela escala INAS, no grupo Doentes,
destaca-se um quadro de espasticidade que variou entre leve (20%) e moderado (29%)

(Figura 8). Esta manifestacdo clinica é rara nos PAs (n=1; Figura 5A Anexos).

m 0 Nehuma
® 0 Nenhuma
24; 44% ®1Leve
m1Leve
m 2 Moderado
3 Severo

Figura 8. Frequéncia da espasticidade, nos membros superiores, avaliadas pela escala INAS e
analisados por grupo (cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes).

A paresia foi identificada exclusivamente no grupo Doentes, sendo referida pelos

participantes como leve (distal 9%, 11% proximal) (Anexos).

Membros Inferiores

Na avaliacdo do teste calcanhar-joelho, no grupo Doentes, a resposta
predominante foi ligeiramente anormal (67%, 1 ponto na SARA, Figura 4A, em Anexo).
Relativamente a espasticidade nos membros inferiores, no grupo Doentes registou-se

uma percentagem consideravel de casos classificados como leves (22%) e moderados
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(13%) e 44% nenhuma espasticidade (Figura 5A, em Anexo). A maioria dos individuos PA
nao possuiram alteragdes no teste calcanhar-joelho nem espasticidade (Anexos). Défices
como coreia, distonia, rigidez mioclonias e fasciculacdes foram pouco frequentes nos
dois grupos (Figura 5A, em Anexo). As cdibras espontaneas foram referidas por 42% dos
participantes do grupo PA como leves. No entanto, este sintoma foi reportado, com

diferentes graus de severidade, por 84% dos doentes (Figura 9).

B 0 Nenhuma
=m0 Nehuma

B 1Leve m1leve

= 2 Moderado B 2 Moderado

3 Severo 3 Severo

Figura 9. Frequéncia das cdibras espontaneas nos membros inferiores, avaliadas pela escala
INAS e analisadas por grupo (cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes).

Na avaliacdo dos reflexos dos membros inferiores, o grupo PA, verificou-se a
presenca de hiperreflexia, com percentagens considerdveis: reflexo patelar 38% e
reflexo aquiliano 25% (Figura 10). Nos doentes a frequéncia destes reflexos foi mais
elevada: reflexo patelar (55%) e aquiliano (45%). A frequéncia do reflexo do extensor
plantar foi mais elevada no grupo Doentes, estando presente em 54% dos individuos
variando depois a presenca unilateral ou bilateral, correspondendo a 0: normal, 1:
unilateral, e 2: bilateral (Figura 5A Anexos). Altera¢des neste reflexo foram raras nos PA

(Figura 5A Anexo).
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Figura 10. Frequéncia de alteracdes nos reflexos Patelar e Aquiles, avaliadas pela escala
INAS e analisadas por grupo (cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes).

IV.IIl Avaliagado clinica longitudinal

As restricOes na participacdo, as limitagOes e os défices, com frequéncia superior
a 50% na visita 1, foram analisados considerando avaliagdes anuais dos participantes.

Com a finalidade de facilitar a interpretacdo, a integracdo dos resultados das
analises da visita 1 com os dados longitudinais, sdo apresentados em tabelas-resumo,
agrupados segundo as restricbes na participacdo, as limitacdes nas atividades, e os
défices. As médias anuais referentes a cada uns destes dominios podem ser consultadas
na Tabela 1, em Anexo. Para além disso, encontra-se em anexo a analise do estudo
longitudinal, realizada ao longo das cinco visitas, comparando o grupo PA e do grupo
Doentes, avaliados pela escala SARA (Tabela 3A, em Anexo), da escala INAS (Tabela 4A,

em Anexo) e escala ADL (Tabela 5A, em Anexo).
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Restriges na participagdo

O grupo PA ndo apresentou nenhuma alteragdo neste dominio durante os anos
seguintes a 12 visita (Tabela 3). No grupo Doentes, todas as restricdes na participagao
apresentam um aumento ao longo do tempo, revelando uma crescente necessidade de

assisténcia em comparagdo com a 12 visita (Tabela 3, e Tabelas 1A e Figura 6A em Anexo).

Tabela 3. Analise das RestrigGes na Participagdo. Registo da presenca ou auséncia das restri¢coes
na participacdo (frequéncia) na visita inicial e monitorizagdo do seguimento das visitas
subsequentes. A evolugdo das restricdes na participagdo ao longo do tempo foram classificadas
em aumento, diminuicdo, ou estavel, considerando as médias anuais descritas nos anexos.

Restricao Grupo 12 Visita Seguimento
. PA Presente Estavel
Cortar Comida
Doentes Presente Aumenta
. PA Presente Estavel
Vestir
Doentes Presente Aumenta
L. PA Ausente Estavel
Higiene Pessoal
Doentes Presente Aumenta
o PA Presente Estavel
Escrita a Mao
Doentes Presente Aumenta

Limitagdes na atividade

A Unica limitacdo na atividade que durante o seguimento (estudo longitudinal)
teve um aumento gradual no grupo PA foi a marcha avaliada pela SARA. Houve um
aumento ao longo das visitas o que sugere que comegam a ser visiveis alteragdes no
andar (Tabela 4, e Tabelas 1A e Figura 4A em Anexo). No grupo Doentes, todas as
limitacOes na Atividade apresentam um aumento ao longo do tempo (Tabela 4, e Tabelas

1A e Figura 4A em Anexo).
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Tabela 4. Anadlise das Limitacdes na Atividade. Registo da presenca ou auséncia das limitagGes
na atividade (frequéncia) na visita inicial e monitorizagdo do seguimento das quatro visitas
subsequentes, das limitacGes na atividade relacionadas com o equilibrio postural (quedas),
marcha (através das escalas ADL e SARA), postura sentado (ADL e SARA) e postura em pé. A
evolugao das limitagdes na atividade ao longo do tempo foram classificadas em aumento,

diminuicdo, ou estavel, considerando as médias anuais descritas nos anexos.

Limitagcao 12 Visita Seguimento
Equilibrio postural PA Presente Estavel
(Quedas na ADL) Doentes Presente Aumenta
PA Presente Estavel
Marcha (ADL)
Doentes Presente Aumenta
PA Presente Aumenta
Marcha (SARA)
Doentes Presente Aumenta
Postura Sentado PA Ausente Estavel
(ADL) Doentes Presente Aumenta
Postura Sentado PA Presente Estavel
(SARA) Doentes Presente Aumenta
Postura em Pé PA Presente Estavel
(SARA) Doentes Presente Aumenta
Défices

As varidveis foram analisadas segundo as trés categorias principais: Axial-Tronco e

cervical, Membros superiores e Membros inferiores.

Axial-tronco e cervical

Nesta categoria ndo foram observados défices frequentes na 12 visita.

Membros Superiores
Nesta categoria, no grupo PA, todos os défices mantém-se estaveis ao longo das visitas
anuais realizadas. No caso dos Doentes, a espasticidade e os movimentos alternados das

maos aumentam durante o seguimento (Tabela 5, e Tabela Figura 5A em Anexo).

Membros Inferiores

Nesta categoria, no grupo PA, apenas caibras aumentam durante o seguimento. Todos os
outros défices mantém-se estaveis ao longo das visitas anuais realizadas. No caso dos
Doentes, o teste calcanhar-joelho e os reflexos patelar e Aquiliano aumentam durante o

seguimento (Tabela 5, e Tabela 1A e Figura 5A em Anexo).

29



Tabela 5. Anadlise dos Défices. Registo da presenca ou auséncia dos défices (frequéncia) na visita
inicial e monitorizacdo do seguimento das visitas subsequentes, dos défices relacionados com os
parametros das trés categorias principais (Axial-Tronco e cervical, Membros superiores - MS e

Membros inferiores - Ml). N/A= n3o aplicavel.

Défice 12 Visita Seguimento
L. PA Presente Estavel
Espasticidade (MS)
Doentes Presente Aumenta
L. PA Presente Estavel
Reflexo Bicipital (MS) E
Doentes Presente Estavel
. . PA Ausente Estavel
Teste Indicador ao Nariz :
Doentes Presente Estavel
. ~ PA Ausente Estavel
Movimentos Alternados das Maos
Doentes Presente Aumenta
. L. L. PA Ausente Estavel
Paresias Distais/Proximais (Ml) -
Doentes Presente Estavel
. . PA Presente Estavel
Atrofia Muscular Distal (MI) -
Doentes Presente Estavel
PA Presente Estavel
Atrofia Muscular Proximal (Ml) "
Doentes Presente Estavel
. PA Presente Estavel
Teste Calcanhar-joelho
Doentes Presente Aumenta
. . PA Presente Aumenta
Caibras Espontaneas (Ml) -
Doentes Presente Estavel
PA Presente N/A
Reflexo Patelar (MI) /
Doentes Presente N/A
. PA Presente N/A
Reflexo Aquiliano (M)
Doentes Presente N/A
PA Ausente N/A
Reflexo Extensor Plantar (MI)
Doentes Presente N/A
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V. Proposta de plano de intervengao fisioterapéutica

A proposta de plano de intervencdo deste trabalho (Tabela 7), baseia-se nos
resultados das analises dos défices mais frequentes, avaliados com a SARA e a INAS da
coorte Acoreana com DMJ, utilizando protocolos existentes de reabilitacdo para doentes
com ataxias cerebelosas (llg et al., 2009; Parkinson et al., 2013; Keller & Bastian, 2014;
Milne et al., 2017; Milne et al., 2020). Este facto possui particular importancia, dado o
impacto que tal condi¢gdo tem no desenvolvimento de estudos nesta area da reabilitagao.
As manifestacdes clinicas mais frequentes tais como ataxia, alteracdes sensoriais,
dificuldade na degluticdo e alteragGes na fala, podem apresentar diferentes graus de
severidade. Apesar das diferencas clinicas e genéticas entre os varios tipos de ataxia, sdo
precisamente estas particularidades que permitem caracterizar e compreender o
impacto da doenga, ndo sé na vida dos portadores, como também nos seus contextos
familiar, social e profissional (llg et al., 2009; Parkinson et al., 2013; Keller & Bastian 2014;
Milne et al., 2017; Milne et al., 2020).
Tendo por base os défices identificados, é proposto um conjunto de
procedimentos de intervencdo que visam a manutencdo das funcdes e prevencao de

consequéncias decorrentes dos défices.
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Tabela 7. Proposta de Plano de Intervencao Fisioterapéutica.

GRUPO

PA

DOMINIO

FungGes corporais:
e Forga muscular
e Amplitude de
movimento
e Sensibilidade
e Coordenagao

Atividades:
e Mobilidade e
realizacdo de
transferéncias.

Participacdo (social,
educacional e profissional).

INTERVENGAO

Défices frequentes Hiperreflexia (M. Sup. - M. Inf.)

e Alongamentos miotendinosos lentos e progressivos.

e Mobilizages passivas relaxantes para aliviar a hipertonia.

e Meétodo de Rood (aplicacdo de gelo e compressdo tendinosa mantida em tenddes de
musculos com espasticidade).

Caibras Espontaneas

e Massagem na regido afetada (15-20 minutos)
o Alongamentos miotendinosos sustenidos (20 segs.).
e Exercicios de mobilidade ativa em MMII.

Défices frequentes MS:

Espasticidade

e Exercicios de mobilidade ativa, exercicios de mobilidade assistida, exercicios motricidade
fina (com elementos como plasticina e botGes), diferentes tipos de pingas e movimentos
de preensdo. Exercicios de fortalecimento com elementos especificos para a mao.
Estabilidade na cintura escapular com autocarga de peso em posturas que visam
estabilizar o membro superior contra a gravidade.




Fungdes corporais:
e Forca muscular
o Amplitude de
movimento
e Sensibilidade
e Coordenacado

Doentes Atividades:
e Mobilidade e
realizagdo de
transferéncias.

Participagdo (social,
educacional e profissional).

e Dissociacdo de segmentos em diferentes posturas: sentada, de joelhos e bipede com
alcances em diferentes dire¢des: contralaterais, para cima e para baixo

e Treino de forca muscular: principais grupos musculares das extremidades superiores,
através do uso de aparelhos de musculagdo, faixas de resisténcia, halteres
leves/moderados.

Hiperreflexia
e Alongamentos miotendinosos lentos e progressivos.
e Mobilizacdes passivas relaxantes para aliviar a
hipertonia.
e Meétodo de Rood (aplicacdo de gelo e compressdo tendinosa mantida em tenddes de
musculos com espasticidade).

Movimentos alternos das maos

e Exercicios motricidade fina (com elementos como plasticina e botdes), diferentes tipos
de pingas e movimentos de preensdo. Exercicios de fortalecimento com elementos
especificos para a mao.

Teste indicador ao nariz
e Treino sensério-motor da cintura escapular e exercicios de coordenacdo olho-mao
(alcances em diferentes dire¢Ges: contralaterais, para cima e para baixo), exercicios de

pinga completa com a mao (agarrar e largar).

Défices frequentes Ml:

Paresias Distais/Proximais

e Transferéncias de peso, atividades de equilibrio dinamico, treino de multitarefa, ioga,
danca, trabalhar exercicios de dissociacdo da pélvis em posturas como de joelhos e semi-
ajoelhado.




e Trabalho de estabilidade da cintura escapular e pélvica, dissociacdo do cinturdo
escapular e pélvico, mobilidade articular de membros inferiores.

e Treino de forca muscular: principais grupos musculares das extremidades inferiores,
através do uso de aparelhos de musculacgao, faixas de
resisténcia, halteres leves/moderados ou o préprio peso corporal.

e Exercicios de mobilidade ativa realizando alcances de objetos, exercicios assistidos (com
bola ou polias), exercicios em cicloergémetro.

Espasticidade

e Exercicios de mobilidade ativa, exercicios de mobilidade assistida.

e Exercicios de estabilidade na cintuta pélvica com autocarga de peso em posturas que
visam estabilizar os membros inferiores contra a gravidade.

e Dissociacdo de segmentos em diferentes posturas: sentada, de joelhos e bipede com
alcances em diferentes dire¢Oes: contralaterais, para cima e para baixo.

e Treino de forca muscular: principais grupos musculares das extremidades inferiores,
através do uso de aparelhos de musculagdo, faixas de resisténcia, halteres
leves/moderados

e Reeducacdo da marcha com planeamento motor na esteira, e barras paralelas,
promovendo apoio inicial adequado, utilizacdo de pistas peopioceptivas (treino da
marcha com pisos irregulares e obstaculos).

e Exercicios de controlo motor (com peso, em frente ao espelho).

e Treino sensdrio-motor - equilibrio dindmico e estético (com olhos abertos e fechados),
exercicios em step com alternancia de carga de peso, com apoio bipodalico sobre
balancim, na bola de ginastica (em simultaneo), realizando atividades de alcances em
diferentes direcdes).

Atrofia Muscular Distal/ Proximal
e Treino de forga muscular: principais grupos

musculares das extremidades inferiores, através do uso de aparelhos de musculacéo,
faixas de resisténcia, halteres leves/moderados ou o préprio peso corporal.




e Exercicios de mobilidade ativa realizando alcances de objetos, exercicios assistidos (com
bola ou polias), exercicios em cicloergdmetro.
e Treino sensério-motor - equilibrio dindmico e estatico (com olhos abertos e fechados).

Hiperreflexia

e Alongamentos miotendinosos lentos e progressivos sustenidos (20 segs.).
e MobilizacGes passivas relaxantes para aliviar a hipertonia.

e Meétodo de Rood (aplicacdo de gelo e compressdo tendinosa mantida em tenddes de
musculos com espasticidade).

Teste Calcanhar-joelho

e Exercicios de coordenacdao do membro inferior e equilibrio postural sentado, deitado e
em pé com apoio dos MS.

Caibras Espontaneas

e  Massagem na regido afetada (15-20 minutos)
e Alongamentos miotendinosos sustenidos (20 segs.).
e Exercicios de mobilidade ativa em Ml.




Os parametros do exercicio devem ser ajustados desde o inicio e ao longo do tempo pelo
fisioterapeuta, de acordo com a condig¢do atual do paciente. Prop&e-se:

Tipo Frequéncia Intensidade Tempo
Aerobico No minimo Moderada-40%- Inicialmente intervalos
duas vezes 59% de 5-10min /5 repouso,
por semana Frequéncia Cardiac aumentar gradualmente
a Maxima até 20min sem repouso
Resisténcia No minimo Inicialmente 20 RM Inicialmente 1-2 series de
duas vezes por exercicio 8/10 repeticdes, até
por semana conseguir 3 series de
8/10 repeticbes
Flexibilidade Diariamente Evitar se aparecer 20-30 seg. / 3-4 min por
dor cada grupo muscular

(American College of Sports Medicine, 2022), totalizando pelo menos 30 minutos por sessdo.
Conforme a evolucgdo, a frequéncia e a intensidade poderdo ser ajustadas individualmente
para cada usuario.
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VI. Discussao e conclusoes

O presente estudo, do tipo observacional e retrospetivo, teve uma abordagem de
coorte transversal e longitudinal, que permitiu descrever e comparar diferentes
apresentacdes clinicas da DMJ, identificando provaveis padrdes entre os doentes e
propor um plano de intervencdo fisioterapéutica estruturado e adaptado as
caracteristicas clinicas desta coorte em especifico, pretendendo superar as limitacdes de
estudos anteriores assim que este protocolo de intervengao for validado. Esta abordagem
estd em consonancia com a necessidade de intervencdes individualizadas, ja
anteriormente discutido por Synofzik e llg (2014). Outros autores tém demostrado a
importancia da reabilitacdo, evidenciando que abordagens multifacetadas produzem
melhores resultados do que aquelas intervencoes isoladas e focadas (llg et al., 2009; lig
et al., 2010; Fonteyn et al., 2014; Keller & Bastian, 2014; Milne et al., 2017; Milne et al.,
2020).

A literatura que relaciona o papel da fisioterapia na DMJ apresenta resultados
promissores, contudo, sdo frequentemente baseados em amostras com um numero
reduzido de participantes, tais como os relatos de estudos de caso de De Arauljo e
colaboradores (2010), De Oliveira e colaboradores (2012) e Dias e colaboradores (2015).
Estes estudos evidenciaram melhorias na marcha, no equilibrio e em atividades
funcionais. No entanto, o presente estudo reconhece a natureza exploratdria de tais
estudos uma vez que avaliam um numero reduzido de doentes e o tipo de desenho do
estudo escolhido (open-label) pode condicionar resultados robustos. Contudo, estes
estudos ressalvam o impacto positivo da fisioterapia na reabilitacdo dos portadores.

Em consonancia com o descrito anteriormente, a coorte em estudo neste trabalho
apresenta as caracteristicas demograficas, genéticas e clinicas dentro do intervalo
espectavel (Lima et al., 2023). A maioria dos participantes, tanto PA como doentes,
reportaram realizar algum tipo de atividade fisica (n=45), indo ao encontro do estudo de
Hengel e seus colegas (2022). Contudo, a pratica de fisioterapia especifica para a ataxia
reportada foi mais elevada no grupo Doentes, em compara¢do com o grupo PA, a qual,
tal como esperado, foi substancialmente menor, uma vez que os PA ainda estdo na fase

pré-clinica da doenca e podem nao ter ainda nenhuma manifestacdo da doenca. As
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pontuagdes nas escalas SARA e INAS finais foram, em média, relativamente baixas,
indicando que a coorte em estudo nao inclui, em termos globais, doentes muito afetados.
Embora estas escalas sejam raramente utilizadas em estudos de intervencao
fisioterapéutica (De Araujo et al., 2010; De Oliveira et al., 2012; Dias et al., 2015; Souza
et al., 2018), provavelmente devido a sua menor especificidade para a identificacdo de
défices funcionais, o presente estudo demonstra a sua relevancia adaptando as mesmas
ao classificar as manifestacdes clinicas avaliadas por cada uma das escalas em restricdes
de participacao, limitagGes das atividades e défices.

Estudos anteriores confirmam que as limitagdes no equilibrio postural e na
marcha constituem um dos principais fatores que levam a reducdo da qualidade de vida
dos doentes, justificando o maior interesse em investigacdes na area da reabilitacdo e o
foco do tratamento destas limitacdes (De Araujo et al., 2010, De Oliveira et al., 2012, e
Dias et al., 2015). As limitagdes no equilibrio postural e na marcha sao frequentemente
avaliadas utilizando outro tipo de escalas (Escala do equilibrio de BERG. Escala de Tinetti,
Escala de Barthel, entre outras). No entanto, neste estudo e considerando as limita¢Ges
na atividade, o equilibrio postural, a marcha e a estabilidade postural foram avaliados
utilizando outros instrumentos nomeadamente, (i) o item “quedas” da escala ADL, (ii) o
item da marcha das escalas ADL e SARA, o item sentar da escala ADL e a postura sentado
da escala SARA e o (iii) item postura em pé da escala SARA, respetivamente.

No presente estudo, foi observado uma elevada frequéncia de cadibras, sendo um
sintoma importante mesmo na fase pré-clinica e que aumenta nos PA no periodo
posterior a 12 visita. Estas observagGes coincidem com Kanai e seus colegas (2003), que
identificaram caibras patoldgicas em 80% dos doentes analisados, dos quais 50%
apresentavam cdibras severas que comprometiam as atividades quotidianas dos
pacientes. Défices como cdibras, embora altamente frequentes, raramente sao
documentados na literatura (Kanai et al., 2003). A sua origem permanece pouco clara,
mas parece relacionar-se com disturbios que envolvem os motoneurdnios inferiores,
possivelmente associados a hiperexcitabilidade (explosdo ectdpica) dos axdnios distais,
especialmente nos terminais nervosos intramusculares.

Lennon e colaboradores, em 2025, reconhecem que para prescrever qualquer

tipo de exercicio, é imperativo seguir os principios gerais referidos pelo American College
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of Sport Medicine (ACSM), para o tratamento de doentes com transtornos neuroldgicos,
servindo como orientagao no processo de reabilitagdo. Na pesquisa da literatura que
justifique a intervencdao no dominio de fung¢bes corporais - forca muscular- ndo foram
encontrados estudos que avaliassem interveng¢des em populagdes de doentes com DMJ.
Numa tentativa de justificar os efeitos benéficos do treino na atrofia muscular, Kjglhede
e colaboradores (2015) investigaram pessoas com esclerose multipla. Embora esta
patologia ndo tenha semelhancas quanto aos aspetos fisiopatoldgicos e genéticos da
DMJ, os autores avaliaram o impacto do treino progressivo de resisténcia na capacidade
funcional e nas adapta¢des neuromusculares. Os resultados demonstraram melhorias
significativas em ambas, mantidas ao longo do tempo através da pratica de atividade
fisica autoguiada. Estes resultados fundamentam um importante enquadramento para a
presente proposta desta dissertacdo, que propde um plano de intervencao
fisioterapéutico, que consiste na realizacdo de exercicios de forma progressiva (com
respeito a carga), ajustados a evolucdo clinica, bem como aos niveis de tolerancia e
motivacdo de cada participante.

Saute e Jardim (2015), no seu estudo relativo a terapias de reabilitacdo,
destacaram que a fisioterapia é considerada o tratamento de referéncia para a ataxia
cerebelosa nas diferentes ataxias. No entanto, a quantidade de estudos sistematicos que
avaliam a sua eficicia é escassa (Saute & Jardim, 2015), expondo a auséncia de
padronizacao relativamente aos exercicios ideais, a frequéncia a duragdo do tratamento.
De realcar que défices como a espasticidade e as caibras, apresentam niveis reduzidos de
evidéncia quanto ao seu tratamento, sendo apenas recomendada de forma consciente a
pratica de exercicios que incluam alongamentos (Saute & Jardim, 2015).

A evidéncia que considera a frequéncia de alteragcdes na marcha, caibras e
problemas com a escrita a mao em portadores PA é escassa. Contudo, no presente
estudo, foi identificada a presenca destas altera¢des em individuos do grupo PA. Da
mesma forma, Globas e seus colegas (2008), relataram que 66% dos individuos com SCA
(tipos 1, 2, 3 e 6) apresentaram alteragcdes na marcha como primeira manifestacdo da
doenca, seguidas de défices como cdibras (9%) e problemas com a escrita @ mao (4%).
Finalmente, estes mesmos autores corroboram a importancia da detecdo precoce destes

sinais para a gestdo e planeamento do tratamento (Globas et al., 2008). Portanto, um dos
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pontos-chave no tratamento dos portadores da DMJ é incluir os individuos PA nos planos
de intervencdo fisioterapéutica, com o objetivo de preservar as fungdes corporais e
retardar a progressao dos défices.

Em suma, o presente estudo demonstra a importancia de uma avaliagdo clinica e
funcional detalhada, capaz de orientar o desenvolvimento de estratégias de intervencao
eficazes direcionadas para o tratamento e prevengao dos défices motores e ndo motores
associados a DMJ. Ao caracterizar de forma abrangente as manifestagdes clinicas como
restricbes da participacdo, limitagdes na atividade, e défices nos membros superiores e
inferiores, reforca-se a necessidade de uma abordagem terapéutica individualizada,
ajustada as caracteristicas de cada fendtipo. Esta abordagem é um passo fundamental
para otimizar a funcionalidade e promover uma melhoria significativa na qualidade de
vida dos portadores.

Espera-se que os resultados aqui apresentados sirvam de base para futuros
trabalhos, necessarias ao avango das praticas de reabilitagdo nesta populagdo. E
expectdvel que, a partir desta caracterizagdo e consequente proposta de plano de
intervencao, o passo seguinte seja a validacdo deste plano na coorte DMJ acoriana. Uma
implementacdo bem-sucedida deste plano podera contribuir ndo sé para reforcar a sua
fundamentacdo cientifica, como para disponibilizar aos portadores da DMJ uma
estratégia de reabilitacdo mais eficaz, com impacto direto na atenuacdo da progressao

de alguns sintomas e na melhoria da qualidade de vida.
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Figura 1A. Escala SARA (Scale for the Assessment and Rating of Ataxia).

1PMD 1D UAc:

Avaliador:

ESMI 1D

Data da visita:

Scale for the assessment and rating of ataxia (SARA)

1} Marcha

E pedido ac probande para: (1) caminhar 2 uma distincia
segura paralelaments 3 parede e incluindo uma meia
volta (virar-se para a direcdc oposta a marcha) e (2)
caminhar com um pé atrds do outre (calcanhar a tocar os
dedos dos pés) sem suporte.

2} Postura em pé

E pedido ao probando para permanecer em pé: (1) em
posigdo natural, (2) com os pés juntos em paralelo (dedos
grandes dos pés juntos) & (3) um pé atras do outro (ambos
o5 pés numa linha, sem espago entre o calcanhar e os
dedos). O probande deve retirar os sapatos & permanecer
de olhos abertos. Para cada condigdo s3o permitidas trés

0 mMormal, sem dificuldades em caminhar, virando e tentativas das quais apenas a melhor & considerada.
caminhando com um pé atras do outro (& permitido até
um passo em falso) 0 Mormal, capaz de permanecer em pé com um pé atras do
1 Lewes dificuldades, apenas visiveis quando da 10 passos outro por + 10 5
consecutives com um pe atras do outro 1 capazde permanecer em pé com 05 pés juntos sem
- . .
= Claramente anormal, nao € possivel dar + 10 passos com balangar, mas ndo com um pé atris do oo por + 10 s
um pe atras do outro 1 Capazde permanecer em pé COM 05 PES juntos por
3 cambalear de forma consideravel, dificuldades em dar +10 5, mas apenas a balangar
meia volta, mas dinda sem suporte 3 capazde permanecer em pé por + 10 5 5em suporte em
4 cambalear marcado, € requerido o suporte intermitents posic3o natural, mas n3o com os pés juntos
da parede 4  capazde permanecer em pé por + 10 5 em posiga0 natural
£ Cambalear severo, € requerido o suporte parmanente de apenas com suporte intermitente
uma bengala ou suporte leve da um brago £ Capaz de permanecer em pé por + 10 5 em posica0
6 Ccaminhar + 10 m apenas com um suporte forte [duas natural com o suporte constante de um brago
bengal iai darilho hant .
ngalas especiais, andarilho ou acompanhante) 6 Incapaz de permanecer em pé por + 10 5 MESMo com o
T caminhar - 10 m apenas com um suporte forte [duas suporte constante de um brago
bengalas especiais, andarilho ou acompanhante)
8 Incapaz de caminhar, mesmo com suporte,
Pontuagio Pontuacdo

3) Postura sentado

E pedido ao probando para se sentar numa marquesa
sem suporte de pés, de oclhos abertos & bragos
estendidos em frente.

4} Perturbacio do discurso

O discurse € avaliado durante uma conversa normal.

0 Mormal, sem dificuldades em sentar-se + 10 5 0 MNormal
1  Leves dificuldades, balancar intermitents 1 sugestdo de distirbios no discurso
1 Balangar constante, mas capaz de se sentar por + 10 5 1 ralaalterada, mas facil de entender
sem suporte 3 palavras ocasionais dificeis de entender
3 capaz de se sentar por + 10 5 apenas Com suporte 4 Muitas palavras dificeis de entender
intermitente £ apenas palavras isoladas s3o entendidas
4 Incapaz de se sentar por + 10 s sem suporte constante 6 Fala incompreensivel/ anartria
Pontuagio Pontuagao
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5} Perseguicio do dedo

Avaliado separadamente para ada lado

0 probando senta-se confortavelmente. Se necessério &
permitide o suporte dos pés e tronco. O examinador
senta-se em frente do doente e executa 5 movimentos
consecutivos, repentinos e rapidos de apontar o dedo
em diregBes imprevisiveis num planc frontal, a cerca de
L0% de alcance do doente. Os movimentos tém uma
amplitude de 30 cm e uma frequéncia de 1 movimento a
cada?s E pedido ac doente para seguir 05 movimentos
com o seu dedo indicador, o mais ripide e preciso

&) Teste do indicador ao nariz

Avaliado separadamente para cada lado

O probando senta-se confortavelments. Se necessdrio &
permitide o suporte dos pés e do tronco. E pedide ao
doente para apontar repetidaments com o dedo
indicador para o seu nariz e de seguida para o dedo do
examinador que estd & sua frente com um alcance de
30%. 05 movimentos s3o efetuados a uma velocidade
moderada. A meédia do desempenho dos movimentos &
classificada de acorde com a amplitude do tremor
cinético.

possivel. A meédia dos ditimos 3 movimentos &

classificada.

0 Auséncia de dismetria 0 Auséncia de tremor

1 pismetria, falha o alvo menos do que 5 an 1  Tremor com uma amplitude - 2cm

1 Dpismetria, falha o alve menos do que 15cm 1 Tremor com uma amplitude - 5cm

3 Dpismetria, falha o alvo + 15cm 3 Tremor com uma amplitude +5cm

4 Incapaz de realizar os 5 movimentos 4  Incapaz de executar o5 5 movimentos

Pontuagio Direita Esquerda Pontuagio Direita Esquerda

7} Movimentos alternos das maos

Avaliado separadamente para ada lado

O probande senta-se confortavelmente. Se necessdrio &
permitide o suporte dos pés e do tronco. E pedido ao
doente para executar 10 ciclos alternados de pro- e
supinagio da m3o na sua coxa o mais rapido e preciso
possivel. O movimento é demenstrado pelo examinador
@ uma velocidade de aproximadamente 10 ciclos em 7 s.
0 tempo exato para a execugdc do movimento &
anotado.

Mormal, sem irregularidades [desempenho - 10 s)

Ligeiras irregularidades [desempenho menos de 10 5]

[T =]

Claras irregularidades, movimentos dnicos dificeis
de distinguir ou com interrupgbes relevantes mas
desempenho em - 10 5

3 Muito irregular, movimentos unicos dificeis de
distinguir ou interrupcoes relevantes, mas
desempenho + 10 5

4 Incapaz de completar 10 ciclos

8) Teste calcanhar-joelho

Avaliado separadamente para cada lado

O probande deita-se numa marguesa, sem ver as pernas.
E-lhe pedido para levantar uma perna, apontar com o
calcanhar para o joelho oposto e deslizar a perna para
baixo na marquesa, com o calcanhar junto 3 perna, e
deitar novamente a perna na marquesa. A tarefa &
efetuada 3 wezes. O movimento de deslizar para baixo
deve ser executado em 1 5. 5e o doente deslizar para
baixo sem contacto com o calcanhar nas 3 tentativas,
pontua 4.

0 Mormal
1 Ligeiramentz anormal, mantém o contacto com o©
calcanhar

claramente anormal, afasta o calcanhar até 3 vezes

(5]

durante 3 ciclos
3 sewveramente anormal, afasta o calcanhar 4 ou + vezes
durante 3 ciclos

4 Incapaz de desempenhar a tarefa

Pontuagio Direita Esquerda

Pontuagio Direita Esguerda

Classificagao:
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Figura 2A. Escala INAS (Inventory of Non-Ataxia Symptoms).

Rater:

date:

Patient code:

Inventory of Non-Ataxia Signs (INAS)

NA: not assessed / no information available Med: moderale

Part one: clinical findings

Flease report the (undoubtiul) cceurrence of signs alse if abnormal findings occur only on ang side

Reflexes
1. Biceps (BTH) 3 narmal 2 hypereflexia 2 areflexia 2 MA
2. Patellar (PTR) 2 narmal 2 hypemreflexia 0 areflexia 0 MA
3. Achilles (ATH) 2 normal 2 hypemreflexia O areflexia 2 MNA
4. Extensor plantar reflex D nona O unilateral O bilateral O WA
Motor symptoms
5, Spasticity Mone  Mild Mad Savera MNA
Gait C 2 & ) »
Upper Limbs (o] Q Q 3 '
Lower Limbs C 2 [} 2 2
6. Paresis Mone  Mild Mad Savera NA
Face/tongue 2 2 2 > Q
LIL proximal 5] ] (W] ] (
UL distal o] D Q2 ) 2
LL proximal 2 2 [ . 0
LL distal [» O e’ D O
7. Muscle atrophy Mone  Mild Mad Severe MNA
Faceftongue o] ] ] 2 o]
LIL proximal o] 2 (o] 2 o]
L distal o] ] (& ] 9]
LL proximal 8] D [ s Q
LL distal 2 ] [ L] 2
8, Fasciculations MNang  Mild Mad Savera NA
Faceftongue s . [} s 2
Upper Limbs 8] 2 2 ] 0
Lower Limbs ] 22 Q2 2 C
9, Myoclonus Mong  Mild Mad Savera MA
Face/tongue 5] 2 2 (s L
Trunk 8] 2 Q s Q
Upper Limbs s 2 Q2 (s Q2
Lower Limbs 2 2 Q s Q
10. Rigidity (should be obvious without movemen: of opposite limb)  Mone  Mild Maod Severe MNA
Acxial o] C 0 ] O
Upper Limbs a7 O s’ s 0
Lower Limbs 8] 2 ] [&] ]
11. Chorea/Dyskinesia MNone  Mild Mad Severe NA
Facaftongue ] ] %] 5] 0
Neck o] 2 2 L] 2
Trunk o] 2 2 s ]
Upper Limbs o] 2 0 s 0
Lower Limbs 8] Q2 s s 2
12, Dystonia Mone  Mild Mad Severs MA
Faceftongue 8] 2 Q2 (s Q2
MNeck ] 3 0 ] 2
Trunk ] 2 o ] 2
Upper Limbs 8] 2 ] s 0
Lower Limbs 8] 2 Q2 s Q
13. Resting tremor Mone  Mild Mod Severe NA
8] ] ] e ] 3
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Rater: date:

Patient code:

Sensory symptoms

14, Impaired vibration sense (lestsd al mallzolus ext)

Right foot
Left foot

Ophthalmological findings
Testing of fixation and smooth pursuit

15. Broken up smooth pursuit

16. Sguare wave jer«<s on fixation

17. Downbeat-nystagmus on fixation

18. Gaze evoked-rystagmus on horizontal testing
19. Gaze ovoked-rystagmus on vortical testing
20, Ophthalmoparesis on horzontal gaze

21, Ophthalmoparesis on vertical gaze

Testing of fast saccades
22, Slowing of saccadas

23, Hypometnc saccades
24, Hyparmalric saccades

Testing of visual function

25, |mpaired visual acuity (loss of visual acuity <0.6 for binocular sight

Part Two: reported abnormalities

26. Double vision
27, Dysphagia

28, Urinary dysfunction

29, Cognitive impairment (according fo examiner)

MNone
MNome

Mone
[

Mone
]

30, Other clinical findings or reported abnormalities

(free text)

Mild
ild
2
Mild
2

Milcd

i,

MNore  Mild Mot Severe MNA

(8/8)  (=508) (2-5/8) (<2/8)
¢ 0

] ] ]
o] 2 0 ]
Mo Yes

] 0

] ]

o] ]

o] [}

o] ]

C ]

e [

Mo Yes

('] [

(] [

'] [

in distance testing)
Mo Yes
) 9]

Mo Severa/constant
o] 0

hod Several tuba feading
[ ] 2

Mod Saveral catheter
[ ] 2

Mod Savera
£ 2

2
2

OODDDUU:%

MA

MA
2

MA
2

MA

e
L
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31. Speech problems:

0 = none

1 = mild (only when tired or after moderate amounts of alcohol)
2 = moderate (spontaneously, but intermittent)

3 = severe (permanent)

32. Problems with handwriting:

0 = none

1 = mild (a bit worse than used to be

2 = moderate (definitely worse than used to be, but legible)
3 = severe (legibility impaired)

33. Spontaneous cramps:

0 = none

1 =mild (< 1x/ month)

2 = moderate (== 1x / month)
3 = severe (>= 1x [ week)

34. Other abnormal clinical findings or reported abnormalities:
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Figura 3A. Escala ADL (Activities of Daily Life).

JPND , ID UAC: ESMI ID:

53 Esmi
M Avaliador: Data da visita:

Actividades do dia-a-dia

Fala

0 - Normal

1 - Ligeiramente alterada, mas sem problemas de comunicacéo

2 - Moderadamente alterada, € ocasionalmente solicitado que repetir
3 - Fortemente alterada, é frequentemente solicitado para repetir

4 - Na maioria das vezes incompreensivel

Degluticao

0 - Normal

1 - Raramente se engasga (menos do que uma vez por més)

2 - Engasga-se frequentemente (menos do que uma por semana, mais do que uma
vez por mes)

3 - Necessita alimentos triturados ou engasga-se varias vezes por semana ou evita
certos alimentos

4 - Sonda de alimentacédo/gastrostomia

Cortar a comida/ uso dos talheres

0 - Normal

1 - Ligeiramente mais lento e desajeitado, mas ndo necessita de assisténcia

2 - Consegue cortar a maioria dos alimentos, mas mais devagar e de forma
desajeitada ou é necessaria alguma assisténcia quando esta com pressa

3 - Alimentos tém de ser cortados pelo cuidador, mas ainda consegue alimentar-se
devagar

4 - Tem de ser alimentado
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Vestir

0 - Nomal

1 - Ligeiramente mais lento e desajeitado, mas ndo necessita de assisténcia

2 - Assisténcia periodica para abotoar ou altera determinadas actividades (senta-se
para se vestir, ja ndo usa gravatas...)

3 - E necessaria assisténcia consideravel, mas ainda consegue fazer algumas coisas
sozinho

4 - Nao se consegue vestir sozinho

Higiene pessoal

0 - Nomal

1 - Ligeiramente mais lento e desajeitado, mas nao necessita de assisténcia

2 - E necessaria assisténcia para tomar duche/banho de banheira ou necessita
dispositivos auxiliares especiais ou € consideravelmente mais lento na realizac&o dos
cuidados de higiene

3 - E necessaria assisténcia pessoal para se lavar, escovar os dentes, pentear e usar
as instalacdes do WC

4 - Completamente dependente de ajuda

Quedas

0 - Ndo ocomem

1 - Quedas pouco frequentes (menos do gque uma vez por més)

2 - Quedas periddicas (mais do que uma vez por semana a uma vez por més)
3 - Cai varias vezes por semana ou requer dispositivos para evitar as quedas
4 - Incapaz de andar ou manter-se de pé&

Marcha

0 - Nomal

1 - Ligeira dificuldade, falta de equilibrio

2 - Moderada dificuldade, mas necessita de pouca ou nenhuma ajuda

3 - Graves alteragGes na marcha, precisa de ajuda ou dispositivos (bengala, andarilho)
4 - Incapaz de andar, mesmo com suporte (dependente de cadeira de rodas)
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ID Ubc:

Sentar

0 - Nomal

1 - Ligeiro desequilibrio do tronco, mas ndo & necessarno encosto

2 - Ndo pode sentar-se sem encosto

3 - Capaz de sentar-se apenas com apoio consideravel (cadeira especial, fixacdo)
4 - Incapaz de se sentar

Fungio da bexiga (uso de medicamentos para a bexiga = 3)

0 - Nomal

1 - Leve retengao urinaria ou leve impulso de incontinéncia (menos do que uma vez
por més)

2 - Moderada retencdo urinaria ou moderado impulso de incontinéncia (uma vez ou
mais por més) ou pouco frequente incontinéncia urinaria (menos do que uma vez por
semana)

3 - Frequente incontinéncia urinaria (uma vez ou mais por semana)

4 - Perda completa da fun¢do da bexiga, precisa de cateterizacdo periddica ou

permanente
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Figura 4A. Graficos referentes a 12 Visita, avaliados com a escala SARA e analisados por grupo
(cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes).
SARA

Marcha
Al. A2.

0 Normal
u 1 Leves dificuldades
u 2 Claramente anormal

u 3 Cambalear de forma
considerdvel
u 0 Normal u 4 Cambalear marcado

¥ 1 Leves dificuldades &5 Cambalear severo

® 6 Caminhar +10m apenas
com suporte forte

w7 Caminhar -10 mapenas
com suporte forte

m 8 Incapaz de caminhar,
mesmo com suporte

Postura em pé

B1. B2.

m 0 Normal
B 1Em pé (pés juntos +10s)

w2 Em pé (pés juntos +10s.,
m 0 Normal apenas abalangar)
m 3 Em pé (+10s n do pés juntos)

= 1Em pé (pés juntos

+10s) w5 Em pé (+10s posigdo
natural com suporte constante)
6 Incapaz de permanecer em pé
por+10s
Postura sentado
C1. C2.

= 0 Normal
= 1 Levesdificuldades

® 2 Balangar constante
m0 Normal

# 4 Capaz de se sentar por
+10s
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Membros Superiores

G1. Persegui¢do do dedo

=0 Auséncia de
dismetria

» 1 Dismetria, falha o
alvo menos do que 5
cm

G1. Teste do indicador ao nariz

m 0 Auséncia de tremor

23; 100%

G1. Movimentos alternos das mdos

20 Normal

G2. Perseguigdo do dedo

m0Auséncia de dismetria

m 1 Dismetria, falha o alvo
menos doque Scm

= 2 Dismetria, fatha o alvo
menos doque 15¢cm

u 3 Dismetria, fatha o alvo
+15em

B. Teste do indicador ao nariz

m 0 Auséncia de tremor

m 1 Tremor comuma
amplitude -2cm

® 2 Tremor com uma
amplitude -S5cm

# 3 Tremor com uma
amplitude +5cm

C. Movimentos alternos das mdos

0 Normal

m 1 Ligeiras irregularidades
m 2 Claras irregularidades
m 3 Muito irregular

1 4 Incapaz de completar 10
ciclos
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Membros Inferiores

G1. Teste calcanhar-joelho

m 0 Normal
= 1 Ligeiramente anormal

2 Claramente anormal

G1. Teste calcanhar-joelho

#0Normal
u 1 Ligeiramente anormal
u 2 Claramente anormal

1 3 Severamente anormal
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Figura 5A. Graficos referentes a 12 Visita, avaliados com a escala INAS e analisadas por grupo
(cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes).
INAS

Axial-Tronco e cervical-Postura - Mioclonias

D1. Face D2. Face

m 0 Nehuma
u0Nehuma u1leve
u 2 Moderado
D3. Tronco D4. Tronco
u O Nehuma
B 0 Nehuma
Axial-Tronco e cervical-Postura - Coreia/Discinesia
El. Face E2. Face
m 0 Nehuma
u 0 Nehuma
®1leve
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E1l. Tronco E2. Tronco

u 0 Nehuma m 0 Nehuma
56; 100%
Axial-Tronco e cervical-Postura - Distonia
F1. Face F2. Face
m0Nehuma
2 0 Nehuma m1Lleve
23;100%
F1. Tronco F2. Tronco
m 0 Nehuma
1L
u 0 Nehuma u1lLeve
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Membros Superiores

F1. Reflexos (Item 1)

= 0 Normal

® 1 Hiperrreflexia

2 Arreflexia
F3. Espasticidade
B0 Nenhuma
u1leve
FS. Paresias MS Proximal
w0 Nehuma

F2. Reflexos (ltem 1)

=m0 Normal
m 1 Hiperreflexia

» 2 Arreflexia

F4. Espasticidade

m 0 Nehuma
B 1Leve
® 2 Moderado

u 3 Severo

F6. Paresias MS Proximal

® 0 Nehuma
B 1Lleve

» 2 Moderado
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F7. Paresias MS Distal

F8. Atrofia Muscular Proximal

m 0 Nehuma

# 0 Nehuma

F8. Paresias MS Distal

F9. Atrofia Muscular Proximal

m 0Nehuma
m1leve

2 Moderado

m0Nehuma
u1leve

» 2 Moderado
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F10. Atrofia Muscular Distal

u 0 Nenhuma
u1Lleve

u 2 Moderada

F12. FasciculagGes

8 0Nehuma

F10. Atrofia Muscular Distal

B0 Nehuma

u1Lleve

F13. FasciculagBes

u0Nehuma

u1leve
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F14. Mioclonias

u 0 Nehuma

F16. Rigidez

® 0 Nehuma

’ o

F20. Distonia

F18. Coreia

’ h

F15. Mioclonias

m0Nehuma

m 2 Moderado

F17. Rigidez

m 0Nehuma

F19. Coreia

B0 Nehuma

u1Lleve

F21. Distonia

u0Nehuma
u1leve

u 2 Moderado
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F22. Tremor em Repouso F23. Tremor em Repouso

m 0 Nenhuma 80 Nehuma
u1Lleve a1 lave
F24. Problemas com a escrita a mdo F24. Problemas com a escrita a mdo
m 0 Nehuma
m 0 Nenhuma
m1Leve
»1Leve
m 2 Moderado
w 3 Severo
Membros Inferiores
H1. Reflexos: Patelar H2. Reflexos: Patelar
u 0 Normal
m 0 Normal ® 1 Hiperreflexia

w1 Hiperreflexia 1 2 Arreflexia
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H3. Reflexos: Aquiles

80 Normal

© 1 Hiperreflexia

u0 Normal

2 Arreflexia

22;96%

11. Espasticidade: Membros Inferiores

m 0 Nenhuma

u1leve

J1. Espasticidade: Marcha

m 0 Nenhuma

ulleve

H4. Reflexos: Aquiles

m 0 Normal
1 1 Hiperreflexia
& 2 Hiporreflexia

H6. Reflexos: EP

u 0 Normal
m 1 Hiperreflexia

u 2 Arreflexia

12. Espasticidade: Membros Inferiores

B0 Nehuma
m1leve
m 2 Moderado

» 3 Severo

J2. Espasticidade: Marcha

B0 Nehuma

u1leve

10; 22%

29; 63% w2
Moderado
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K1. Parésias M.l. Proximal

u 0 Nehuma
K3. Parésias M.I. Distal

u 0 Nehuma

23; 100%
L1. Atrofia Muscular M.I. Proximal
m 0 Nehuma
L3. Atrofia Muscular M.I. Distal
80 Nehuma

K1. Parésias M.l. Proximal

u0Nehuma

u1Leve

® 2Moderado

B 0Nehuma
m1leve

® 2 Moderado
% 3 Severo

80 Nehuma
B1leve
# 2 Moderado

L4. Atrofia Muscular M.1. Distal

®0Nehuma

u1Lleve
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M1. Fasciculagdes Ms.ls

u 0 Nenhuma
M1. Mioclonias Ms. Is
u0Nehuma
M1. Rigidez Ms.lIs
0 Nehuma
M1. Coreia Ms.ls
u 0 Nehuma

M2. Fasciculagdes Ms.ls

u 0 Nehuma
u1leve
» 1 Moderada

M2. Mioclonias Ms.ls

m0Nehuma
m 2 Moderado

m 3 Severo

M2. Rigidez Ms.ls

m 0Nehuma

M2. Coreia Ms.ls

m0Nehuma

69



N1. Distonia Ms.ls

m 0 Nehuma

01. Céibras Espontaneas Ms.ls

# 0 Nenhuma
u1Lleve
u 2 Moderado

: 3 Severo

N2. Distonia Ms.ls

02. Céibras Espontaneas Ms.ls

0 Nehuma
ulleve

# 2Moderado

u 0 Nehuma

m1Leve
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Figura 6A. Graficos referentes a 12 Visita, avaliados com a escala ADL e analisados por grupo
(cor verde = grupo PA; cor azul = grupo Doentes).

P1. Quedas

# 1 Ligeiramente mais
lento e desajeitado

0 Normal

Q1. Cortar a comida/ uso dos talheres

¥ 1 Ligeiramente mals lento
e desajeitado

u 0 Normal

22; 96%

R1. Vestir

» 1 Ligeiramente
mais lentoe
desajeitado

0 Normal

ADL

B4 Incapaz de andar ou manter-
se de pé

® 3 Cai virias vezes por semana
ou requer dispositivos para
avitar as quedas

B 2 Quedas periddicas

u 1 Quedas pouco frequentes

u 0 Normal

m 4 Tem de ser alimentado

W 3 Alimentos témde ser
cortados pelo cuidador

m 2 Consegue cortara
maioria dos alimentos

® 1 Ligeiramente mais lento
e desajeitado

# 0 Normal

m 4 Nao se consegue vestir
sozinho

n 3Enecessdria assisténcia
conskderdvel

m 2 Assisténcia periédica
para abotoar ou altera
determinadas actividades

# 1 Ligeiramente mais lento e
desajeitado

+ 0 Normal
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S1. Higiene pessoal

0 Normat

T1. Marcha

# 1 Ligeira dificuldade, falta
de equilibrio

u 0 Normal

U1. Sentar

u 1 Ligeiro desequilibrio do
tronco, mas nao é
necessario encosto

# 0 Normal

6;11%

13; 24%

m 4 Completamente
dependente de ajuda

m 3 E necessaria assisténcia
pessoal

m 2 necessaria assisténcia
ou necessita dispositivos
auxiliares especiais

® 1Ligeiramente mais lento
e desajeitado

# 0 Normal

m4Incapaz de andar,
mesmo com suporte

m 3 Graves alteragoes na
marcha, precisa de ajuda
ou dispositivos

B 2 Moderada dificuldade,
mas necessita de pouca ou
nenhuma ajuda

u 1 Ligeira dificuldade, falta
de equilibrio

» 0 Normal

m 3 Capazde sentar-se
apenas com apoio
considerdvel

® 2 Nao pode sentar-se sem
encosto

u 1 Ligeiro desequilibrio do
tronco, mas nao é
necessirio encosto

® 0 Normal
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Tabela 1A. Estudo longitudinal das restricdes da participacao, das limitagGes na atividade e dos

défices grupo Doentes. Resultados das avaliagdes ao longo do tempo ao longo das cinco visitas

realizadas pela equipa de trabalho no ambito do projeto ESMI. n =tamanho amostral

Doentes
Baseline Visita 1l Visita 2 Visita 3 Visita 4 Visita 5
Restri¢des da participacao
n 57 46 30 21 10 4
ADL-Cortar | Média- 1,39+1,29 | 1,43+1,27  1,47+1,35 | 2,00+1,04 | 2,70+0,82 2,75%0,50
a comida Desvio
Padrao
n 57 46 30 21 10 4
ADL — Vestir Médi'a— 1,30+1,28 | 1,46%1,32 | 1,67+1,42 | 2,00+1,09 | 2,80+1,22 | 2,25+0,50
Desvio
Padrao
ADL - n 57 46 30 21 10 4
Higiene Médi.a- 1,23 +1,25 | 1,33+1,24 | 1,67+1,29 | 1,81+0,92 | 2,60+1,07 | 2,50+0,57
pessoal Desvlo
Padrao
INAS - n 54 46 30 24 12 3
Problemas | Média- 1,28 #1,01 | 1,52+1,02  1,53+0,90 | 1,75#0,94 | 1,92+1,08  1,33%0,57
com aescrita | Desvio
amao Padrao
n 57 46 30 21 10 4
ADL - Quedas Médi.a— 1,75+1,30 | 1,87+1,39 | 2,004+1,40 | 1,67+1,46 | 2,50+1,50 | 2,25+2,06
Desvio
Padrao
Limitagdes na atividade
n 57 45 30 21 10 4
ADL - Marcha Médi'a- 2,37 £1,18 | 2,44+1,11  2,67+1,12 | 2,76+1,17 | 3,4040,69 | 3,75+0,50
Desvio
Padrao
n 57 48 32 25 12 4
SARA - Média- | 4,40 +2,33 | 4,50+2,37 | 4,78+2,36 | 5,32+2,39 | 6,5811,37 | 6,25+1,50
Marcha Desvio
Padrao
n 57 45 30 19 10 4
ADL - Sentar Médi.a- 0,84 +0,88 | 0,67+0,82 | 0,83+1,02 K 1,00+0,66 | 1,60+0,96 | 2,50+1,00
Desvio
Padrao
SARA — n 57 48 32 25 12 4
postura Média- | 0,63 0,81 | 1,02+0,97 | 1,31+1,17 | 1,16+1,06 | 1,58+1,08 | 2,00+1,41
sentado Desvi~o
Padrao
SARA — n 57 48 32 25 12 4
Postura Média- | 2,86 +1,88 | 3,17+1,77 | 3,53+1,88 | 3,40+1,75 | 4,25+1,35 | 4,50+1,73
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em pé

INAS -
Mioclonias
face/lingua

INAS —
Reflexo
Bicipital

INAS —
Espasticidade
MS

INAS -
Paresias
Proximais
MS

INAS -
Paresias
Distais MS

INAS -
Atrofia
muscular
proximal MS
INAS —
Atrofia
muscular
distal MS

SARA -
Perseguicao
do dedo

SARA —-Teste
Indicador ao
nariz

SARA -
Movimentos
Iternos das
maos

INAS -
Reflexo
Patelar

INAS -

Desvio
Padrao

n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n

57
0,21 +0,49

57
0,77 0,62

56
0,29 £0,70

57
0,18 +0,46

57
0,12 +0,38

57
0,18 0,53

57
0,21 +0,55

57
0,98 +0,64

57
1,00 +0,72

57
0,92 0,95

57
0,84 +0,64

57

Défices

48
0,15+0,41

48
0,75+0,70

48
0,23+0,47

45
0,15+0,50

45
0,17+0,51

48
0,21+0,45

48
0,25+0,60

48
1,02+0,77

47
1,00+0,83

48
1,40+1,10

48
0,92+0,67

48

32
0,09+0,39

32
0,72+0,68

32
0,16+0,44

30
0,09+0,29

30
0,16+0,36

32
0,13+0,33

32
0,19+0,39

32
0,90+0,49

32
1,00+0,64

32
1,54+1,12

32
0,81+0,69

32

25
0,32+0,62

25
0,760,66

25
0,2040,40

19
0,20+0,50

19
0,12+0,33

25
0,20+0,40

25
0,32+0,55

25
0,90+0,52

25
1,00+0,56

25
1,2621,15

25
1,04+0,73

25

12
0,00+0,00

12
0,58+0,66

12
0,17+0,57

10
0,25%0,86

10
0,42+0,90

12
0,42+0,79

12
0,50+0,79

12
1,08+0,28

12
1,00+0,62

12
2,1610,93

12
0,92+0,79

12

4
0,00+0,00

4
0,75+0,95

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,75+1,50

4
1,25+1,50

4
1,00£0,00

4
1,00£0,00

4
2,00+1,15

4
1,7540,50
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Reflexo
Aquiles

INAS -

Reflexo
Extensor
Plantar Ml

INAS -
Espasticidade
na marcha

INAS -
Espasticidade
Mi

INAS -
Paresia
Proximal Ml

INAS -
Paresia
Distal MI

INAS -
Atrofia
Muscular
proximal Ml

INAS -
FasciculagGes
Mi

INAS -
Caibras
Espontaneas

SARA —-Teste
Calcanhar-
joelho

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao
n

Média-
Desvio
Padrao

0,91 +0,73

57
0,89 +0,90

47
0,55 +0,80

56
1,00+1,00

57
0,25 0,51

57
0,28 +0,67

57
0,19 +0,54

57
0,04 +0,18

57
1,77 +1,13

57
1,24 +0,80

1,00+0,79

48
0,94+0,90

38
0,45+0,64

48
0,79+1,03

48
0,21+0,58

48
0,2940,61

48
0,21+0,45

48
0,08+0,40

47
1,83+1,07

48
1,50+1,06

0,88+0,69

32
0,66+0,90

21
0,2940,56

32
0,75+1,01

32
0,31+0,69

32
0,38+0,69

32
0,16+0,36

32
0,09+0,29

32
1,88+1,21

31
1,4610,93

0,92+0,86

25
0,80+0,95

18
0,22+0,54

25
0,88+1,05

25
0,44+0,76

25
0,36%0,70

25
0,28+0,61

25
0,08+0,40

25
1,72+1,13

25
1,44+1,05

1,25+0,75

12
1,17+0,93

7
1,14+1,21

12
1,33+1,30

12
0,50+0,90

11
0,82+1,25

12
0,42+0,79

12
0,00+0,00

12
1,75+1,28

12
1,41+0,59

1,75+0,50

4
1,50£1,00

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,75%+1,50

4
0,75+1,50

4
0,75%0,95

4
0,00+0,00

4
0,750,095

4
1,50+1,00
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Tabela 2A. Estudo longitudinal das restricoes da participacao, das limita¢Ges na atividade e dos

défices grupo Pré-ataxicos. Resultados das avaliagGes ao longo do tempo ao longo das cinco

visitas realizadas pela equipa de trabalho no ambito do projeto ESMI. n = tamanho amostral

Pré-ataxicos
Baseline Visita 1 Visita 2 Visita 3 Visita 4 Visita
5
Restri¢Oes da participacao
n 21 16 11 9 3 0
ADL-Cortar | Média- 0,00£0,00 | 0,06+0,25 | 0,00+0,00 0,00+0,00 | 0,33+0,57
a comida Desvio
Padrao
n 21 16 11 9 3 0
ADL - Vestir Médi.a— 0,0040,00 | 0,06+0,25 | 0,00+0,00 0,11+0,33 | 0,3310,57
Desvio
Padrao
ADL n 21 16 11 9 3 0
Hi:ier:e Médi.a— 0,0040,00 | 0,06+0,25 | 0,00+0,00 0,11+0,33 | 0,3310,57
pessoal Desvio
Padrao
INAS - n 23 17 15 10 4 0
Problemas | Média- 0,04+0,20 | 0,24+0,56 | 0,13%#0,35 @ 0,20+0,63 | 0,25+50
com a escrita | Desvio
amao Padrao
LimitagOes na atividade
n 21 16 11 9 3 0
ADL - Quedas Médi'a- 0,10 0,19+0,54 | 0,09+0,30 | 0,11+0,33 | 0,00+0,00
Desvio +0,30
Padrao
n 21 16 11 9 3 0
ADL - Marcha Médi'a- 0,14+0,35 | 0,19+0,40 | 0,18+0,40 0,22+0,44 | 0,67+0,57
Desvio
Padrao
n 23 18 15 10 4 0
SARA - Média- 0,22+0,42 | 0,44+0,51 | 0,60%0,73 | 0,50+0,70 | 1,2540,95
Marcha Desvio
Padrao
n 21 16 11 9 3 0
ADL - Sentar Médi'a— 0,00+0,00 | 0,06+0,25 | 0,00+0,00 0,00+0,00 | 0,00+0,00
Desvio
Padrao
SARA - n 23 18 15 10 4 0
Sitting Médi‘a- 0,00£0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 0,10+031 | 0,00+0,00
Desvio
Padrao
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SARA n 23 18 15 10 4 0
Média- 0,22+0,42 | 0,39+0,50 | 0,53+0,74 | 0,30+0,48 | 0,25+0,50
Postura )
em pé Desvio
Padrao
Défices
INAS n 23 18 15 10 4 0
. . Média- 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00
Mioclonias )
, Desvio
face/lingua N
Padrao
INAS n 23 18 15 10 4 0
Média- 0,30+0,55 | 0,33%+0,59 | 0,20+0,41 | 0,20+0,42 | 0,50+0,57
Reflexo )
Bicipital | DSoVi°
Padrao
INAS n 23 18 15 10 4 0
.. Média- 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00
Espasticidade .
Desvio
MS N
Padrao
INAS - n 23 18 15 10 4 0
Paresias Média- 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00
Proximais Desvio
MS Padrao
INAS n 23 18 15 10 4 0
. Média- 0,00+0,00 | 0,11+0,47 | 0,074+0,25 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00
Paresias Desvio
Distais MS .
Padrdo
INAS - n 23 18 15 10 4 0
Atrofia Média- 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,07+0,25 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00
muscular Desvio
proximal MS | Padrdo
INAS - n 23 18 15 10 4 0
Atrofia Média- 0,13+0,45 | 0,11+0,47 | 0,13+0,51 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00
muscular Desvio
distal MS Padrdo
SARA n 23 18 15 10 4 0
- Média- 0,87+0,28 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,10+0,31 | 0,12+0,25
Perseguigao .
Desvio
do dedo N
Padrao
n 23 18 15 10 4 0
SARA -Teste S
. Média- 0,00+0,00 | 0,08+0,25 | 0,03+0,12 | 0,00+0,00 | 0,012+0,25
Indicador ao .
. Desvio
nariz N
Padrdo
SARA - n 23 18 15 10 4 0
Movimentos | Média- 0,65%0,17 | 0,00+0,00 | 0,00+0,00 | 0,05%#0,15 | 0,12+0,25
alternos das | Desvio
maos Padrao
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INAS -
Reflexo
Patelar

INAS -
Reflexo
Aquiles

INAS —
Reflexo
Extensor
Plantar Ml

INAS -
Espasticidade
na marcha

INAS -
Espasticidade
Mi

INAS -
Paresia
Proximal Ml

INAS -
Paresia
Distal MI

INAS -
Atrofia
Muscular
proximal Ml

INAS -
FasciculagGes
Mi

INAS -
Caibras
Espontaneas

SARA —Teste
Calcanhar-
joelho

n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao
n
Média-
Desvio
Padrao

23
0,3510,48

23
0,22+0,42

23
0,09+0,41

23
0,04+0,20

23
0,04+0,20

23
0,04+0,20

23
0,04+0,20

23
0,04+0,20

23
0,04+0,20

23
0,65%0,77

23
0,08+0,24

18
0,331£0,48

18
0,39+0,60

18
0,17+0,51

18
0,00+0,00

18
0,11+0,32

18
0,00+£0,00

18
0,11+0,47

18
0,00+0,00

18
0,00+0,00

18
0,72%0,75

18
0,05+0,23

15
0,470,51

15
0,47+0,74

15
0,00+0,00

15
0,00+0,00

15
0,00+0,00

15
0,00£0,00

15
0,07+0,25

15
0,07+0,25

15
0,07+0,25

15
0,87+1,06

15
0,16+0,36

10
0,40+0,51

10
0,30+0,67

10
0,1040,31

10
0,00+0,00

10
0,00+0,00

10
0,00£0,00

10
0,00+0,00

10
0,00+0,00

10
0,00+0,00

10
0,90+1,19

10
0,10+0,21

4
0,25+0,50

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
0,00+0,00

4
2,00+0,81

4
0,37+0,47
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Tabela 3A. Estudo longitudinal do grupo Pré-ataxico (PA) e do grupo Doentes, avaliados
através da escala SARA. Resultados das avaliacGes através da escala SARA ao longo das cinco

visitas realizadas pela equipa de trabalho no ambito do projeto ESMI. n = tamanho amostral;
média * desvio-padrao; Intervalo de valores.

Seguimento SARA Pré-ataxicos (PA) Doentes Total
n=20 n=44 =64
12 Visita 1,02 +,15 17,19+7,31 [0-30]
[0-4] [4.5-37]
n=17 n=28 =45
22 Visita 1,17+1,36 17,67+7,31 [0-30]
[0-5] [5.5-30]
n=12 n=22 =34
32 Visita 1,37+1,53 18,59+ 7,00 (0-30.5]
[0-4.5] [6.5-30.5] ’
n=4 n=12 16
42 \/isita 2,50+ 2,48 21,29+4,78 [gj?’ 1
[0-5.5] [13-31]
n=4 n=d
52 Visita n=0 21,75+6,65 [16-28]
[16-28]

Tabela 4A. Estudo longitudinal do grupo Pré-ataxico (PA) e do grupo Doentes, avaliados através
da escala INAS. Resultados das avaliagGes através da escala SARA ao longo das cinco visitas

realizadas pela equipa de trabalho no ambito do projeto ESMI. n = tamanho amostral; média +
desvio-padrdo; Intervalo de valores.

Seguimento INAS Pré-ataxicos (PA) Doentes Total
n=18 n=48 =66
12 Visita 0,78+1,04 0,94+1,30 [0-11]
[0-5] [0-11]
n=15 n=32
22 Visita 1,00%1,51 4,13+2,57 n=47
[0-6] [0-10] [0-10]
n=10 n=25 =35
32 Visita 1,00+ 1,05 4,40%2,36 [(0-11]
[0-3] [0-11]
n=4 n=12 n=16
42 Visita 0,75+0,95 4,42 2,36 0-6]
[0-2] [1-6]
n=4 _
52 Visita n=0 3,50£0,57 n=4
3-4] [3-4]
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Tabela 5A. Estudo longitudinal do grupo Pré-ataxico (PA) e do grupo Doentes, avaliados através
da escala ADL. Resultados das avaliagdes através da escala SARA ao longo das cinco visitas

realizadas pela equipa de trabalho no &mbito do projeto ESMI. n = tamanho amostral; média +
desvio-padrdo; Intervalo de valores.

Seguimento ADL Pré-ataxicos (PA) Doentes Total
n=23 n=38 n=61
12 Visita 1,57+2,40 15,18 +6,88 [0-35]
[0-10] [0-30]
n=14 n=26 =40
22 Visita 1,07+2,12 16,04+ 7,63 [0-35]
[0-8] [1-35]
n=9 n=19
. . n=28
32 Visita 1,78+3,15 16,37 +4,87 [0-24]
[0-9] [9-24]
n=3 n=10 n=13
42 \jsita 2,67+3,78 21,60+4,83 [0-28]
[0-7] [14-28]
n=4
- n=4
52 Visita n=0 21,75+4,57 [15-25]
[15-25]
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