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RESUMO

Doenca de Machado-Joseph (DMJ), que recebeu esta nomenclatura devido aos nomes de duas
familias de origem acoriana que foram as primeiras a serem estudadas com alteracdes
semelhantes. A familia Machado observada em 1972, apresentava ataxia progressiva,
nistagmo, hiporreflexia, variados graus de amiotrofia, sinais de lesdo no corddo posterior da
medula. Quatro anos apo6s, foi realizado o estudo da familia Joseph, que apresentava ataxia
progressiva, disartria, nistagmo, bradicinesia, fasciculacdes de lingua e de face. Em 1978, foi
proposta a nomenclatura de Doenca de Machado-Joseph. Sua transmissdo € genética
autossomica dominante e afeta mulheres e homens na mesma proporcao. A fisioterapia tem se
mostrado uma alternativa muito importante na melhora das disfuncfes ataxicas. O presente
estudo tem como objetivo contribuir com o conhecimento sobre esta patologia, observando o
tratamento fisioterapéutico realizado na fase em que o paciente com DMJ necessita de
maiores cuidados, encontrando-se hospitalizado, visto que a patologia possui carater
progressivo degenerativo, sendo indispensaveis os referidos cuidados. Este trabalho trata-se
de um relato observacional e descritivo de caso, de um paciente do sexo feminino com DMJ
internada no HULW na cidade de Jodo Pessoa-PB. Os dados foram colhidos por meio de
acesso ao prontuario da paciente com sua autorizacdo, com a colaboracdo dos profissionais e
alunos do curso de fisioterapia que realizaram o tratamento fisioterapéutico na paciente
durante o periodo de internacdo, objetivando a elaboracdo de um protocolo base para o
tratamento da DMJ em @mbito hospitalar. Sugere-se a aplicacao deste protocolo em um grupo
maior de pacientes, afim de, comprovar sua eficacia e eficiéncia no tratamento paraa DMJ em

fase Hospitalar.

Palavras-chave: Doenca de Machado-Joseph, Ataxia Espinocerebelar, Fisioterapia

Hospitalar.



ABSTRACT

Machado-Joseph disease (DMJ), which received this nomenclature due to the names of two
families of Azorean origin who were the first to be studied with similar alterations. The
Machado family observed in 1972 had progressive ataxia, nystagmus, hyporeflexia, varying
degrees of amyotrophy, signs of injury to the posterior cord of the spinal cord. Four years
later, the study of the Joseph family was performed, which presented progressive ataxia,
dysarthria, nystagmus, bradykinesia, fasciculations of the tongue and face. In 1978, the
nomenclature of Machado-Joseph Disease was proposed. Its transmission is autosomal
dominant genetics and affects women and men in the same proportion. The physiotherapy has
been shown to be a very important alternative in the improvement of ataxic dysfunctions. The
objective of this study is to contribute to the knowledge about this pathology, observing the
physiotherapeutic treatment performed at the stage in which the patient with DMJ needs more
care, being hospitalized, since the pathology has progressive degenerative character, being
indispensable the referred one’s care. This article is a case report of a female patient with
DMJ hospitalized at HULW in the city of Jodo Pessoa-PB. The data were collected through
access to the medical records of the patient with their authorization and with the collaboration
of professionals and students of the physiotherapy course who performed the
physiotherapeutic treatment on the patient during the hospitalization period, aiming at the
elaboration of a protocol base for the treatment in the hospital setting. It is suggested that this
protocol be applied in a larger group of patients, to prove its efficacy and efficiency in the
treatment for DMJ in the Hospital phase.

Keywords: Machado-Joseph Disease, Spinocerebellar ataxia, Hospital Physiotherapy.
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1. INTRODUCAO

O cerebelo é um componente do Sistema Nervoso Central, e tem como funcdes o
controle do equilibrio, coordenacdo motora e tonus muscular, realizando controle das
respostas motoras atraves de comparagOes entre 0s movimentos pretendidos e 0s movimentos
realizados. Outra funcéo do cerebelo é corrigir os comandos dos movimentos caso desviem do
trajeto pretendido, além de modular a forca e a amplitude de movimento, sendo assim, o

cerebelo é parte importante na aprendizagem motora (D'ANGELO, E. et al. 2011).

De acordo com Leonardi (2009) e Morton e Bastian (2009), patologias associadas a
disfuncdo desta estrutura podem resultar em déficit de coordenacdo motora. Os distlrbios
cerebelares tém inumeras causas, incluindo malformacdes congénitas, ataxias hereditérias e
doencas adquiridas, como aponta Gonzalez-Usigli (2018). Com relacdo as caracteristicas,
Bettencourt e Lima (2011), bem como Shakkottai e Paulson (2009), afirmam que as ataxias
espinocerebelares (AEC) sdo ataxias hereditarias predominantemente de inicio tardio, carater

progressivo e muitas vezes fatal.

Consideram-se as AEC mundialmente como doencas raras, estimando-se sua
prevaléncia variando entre 0,3 e 2,0 por 100.000 habitantes, como indica Van de Warrenburg
(2002). Ja no Brasil, de acordo com Gardenal (2012), a incidéncia é de 1 para 100.000

habitantes.

Dentre as AEC existe a ataxia espinocerebelar tipo 3 (AEC 3), ou Doenga de
Machado-Joseph (DMJ), que recebeu esta nomenclatura devido aos nomes de duas familias
de origem acoriana que foram as primeiras a serem estudadas com alteragdes semelhantes. A
familia Machado apresentava uma ataxia progressiva, nistagmo, hiporreflexia, variados graus
de amiotrofia, sinais de leséo no corddo posterior da medula e foi descrita por Nakano e cols
em 1972.

A familia Joseph apresentava ataxia progressiva, disartria, nistagmo, bradicinesia,
fasciculagdes de lingua e de face e foi estudada por Rosenberg, Nyhan e Bay (1976), quatro

anos apos a pesquisa de Nakano.

Em 1978, Andrade e Coutinho propuseram a nomenclatura de Doenca de Machado-

Joseph, entendendo que as alteracBes tinham origem genética agoriana, mas que nao estava
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mais restrita a regido dos acores, sendo espalhadas pelo mundo pela colonizagéo, o que levou

ao abandono da sua designag@o inicial de “Doenga Agoriana”.

A doenca de Machado Joseph é uma patologia neurodegenerativa. Suas primeiras
manifestacdes ocorrem em média aos 40 anos de idade e sua principal caracteristica é a perda
progressiva das capacidades motoras e também a morte gradual de conjuntos especificos de
neurénios (GARDENAL, 2012). Com relacdo a duragdo da DMJ, Jardim et al. (2001)

afirmam que é de 17 anos em média para os brasileiros.

Sua transmissdo, como explica Cyrne et al. (2010), é de modo autossémico dominante,
0 que significa que pode afetar e ser transmitida por homens e mulheres igualmente. Por outro
lado, significa que ndo precisa que os dois pais possuam o gene mutado (alterado) para afetar
o filho, basta que um dos dois tenha a carga genética para transmiti-la. A probabilidade de um

filho ter a doenca é de 50%.

Em 1994, Kawaguchi et al. (1994) descobriram o locus genético da DMJ, o gene
MJD1 no cromossomo 14q 32.1. O numero de tripletes CAG em individuos normais esta
entre 12 e 40 repeti¢cdes, enquanto que em pacientes com a DMJ ocorre 0 aumento do nimero
para 55 até 84 repeticdes, segundo Maruyama (1995). Para este autor, existe uma correlacédo
significante entre o numero de repeticbes e a severidade da doenca, onde também esta

relacionado o inicio precoce dos sintomas.

O gene MJD1 sintetiza a ataxina 3, cuja funcdo € desconhecida. O numero de
repeticbes de CAG alterados na DMJ ocasiona a sintese de uma ataxina3 mutada, esta
mutacdo resulta em uma cadeia longa de poliglutamina no terminal C da ataxina-3, como
afirma Durr et al. (1996).

De acordo com estudos de Schmidt et al. (2002) e Paulson et al. (1997), a ataxina 3
mutada acumula-se em inclusdes intranucleares junto com outras proteinas, incluindo

componentes do ciclo de degradacéo da ubiquitina-proteassoma.

Para Doss-Pepe (2003), o sistema ubiquitina-proteassoma tem papel crucial no
controle de importantes reguladores de resposta ao estresse, crescimento e diferenciacdo
celular, sendo assim, alteracbes neste sistema pode ser a explicacdo para os defeitos que

ocasionam a neurodegeneracao.
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Devido a degeneracdo do centro de controle motor, e a escassez de tratamentos
farmacologicos para 0s comprometimentos motores, a fisioterapia tem se mostrado uma
alternativa muito importante na melhora das disfuncdes ataxicas, como aponta llg et al.
(2010).

Segundo Escobar et al. (2012), devido a escassez de literatura sobre o tratamento
fisioterapéutico para a DMJ, programas utilizados em outras ataxias pode ser um tratamento

viavel para pacientes com DMJ.

De acordo com Aradjo et al. (2010), por meio da abordagem neurofuncional é possivel
realizar exercicios de equilibrio, reforco muscular, coordenacdo e treino de marcha,
propiciando ao paciente com DMJ a manutencdo ou melhora das capacidades de realizar as
atividades de vida diaria (AVD’s).

Existe uma grande dificuldade em realizar estudos sobre a reabilitacdo de individuos
com ataxia, pois a progressao natural da doenga pode mascarar a melhora funcional obtida
com o tratamento fisioterapéutico, fato que torna escasso o numero de relatos na literatura da
eficécia deste tipo de tratamento para esta populacéo especificamente, fato que corrobora com
o0s achados de Morton e Bastian (2009).

O presente estudo tem como objetivo contribuir com o conhecimento sobre esta patologia,
observando o tratamento fisioterapéutico realizado na fase em que o paciente com DMJ
necessita de maiores cuidados, encontrando-se hospitalizado, visto que a patologia possui

carater progressivo degenerativo, sendo indispensaveis os referidos cuidados.
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2. METODOLOGIA

Este trabalho trata-se de um relato de caso de um paciente do sexo feminino com DMJ
internada no HULW na cidade de Jodo Pessoa-PB.

Os dados foram colhidos por meio de acesso ao prontuario da paciente com sua
autorizacdo, através da assinatura do termo de consentimento livre e esclarecido (TCLE) por
seu responsavel legal, com a colaboracdo dos profissionais e alunos do curso de fisioterapia
que realizaram o tratamento fisioterapéutico na paciente durante o periodo de internacéo,
objetivando a elaboracdo de um protocolo base para o tratamento da DMJ em ambito

hospitalar.

3. RELATO DE CASO

A paciente, AMDC do sexo feminino, com idade de 49 anos, deu entrada em fevereiro
de 2016 no HULW, com diagndstico de DMJ. Em seu historico familiar observou-se que seus
dois irmdos e seu pai foram portadores da patologia, hoje falecidos. O quadro clinico inicial
era de: leve déficit de controle motor e de equilibrio, deambulacdo com dificuldade,
realizando sedestacdo no leito e cadeira sem auxilio e independéncia nas AVD’s.

Com a evolucédo da patologia e consequente perda da capacidade motora, observou-se
dificuldade de degluticdo, fazendo com que a equipe médica sugerisse a gastrostomia para
facilitar a alimentacdo e evitar complicacfes, mas foi rejeitado pela paciente. Devido a
dificuldade de degluticdo e consequente agravo do problema, ocorreu um episédio de
broncoaspiracdo, desencadeando pneumonia e posterior internacdo na unidade de terapia
intensiva (UTI). Apos o incidente da broncoaspiracdo, foi realizado a gastrostomia. Outra
alteracdo importante na evolugdo da patologia € a depressdo das condicGes respiratorias,
fazendo com que a paciente necessitasse de traqueostomia e uso continuo de BIPAP com
consequente administracdo de oxigenoterapia. O quadro clinico observado no dltimo periodo
da pesquisa € de: restricdo ao leito; controle motor de membros e de tronco limitados, com
utilizacdo de sonda para alimentacdo; perda de equilibrio; déficit respiratério com
consequente realizacdo de traqueostomia e implantacdo de traquedstomo. Quadro este que
impossibilita grande parte das AVD’s e aumenta a necessidade de cuidados especializados.

Observando-se as condi¢cdes do paciente quanto a sua independéncia motora e
condic@es respiratorias, é possivel dividir os pouco mais de dois anos de internacdo em duas
fases.

15



Durante a primeira fase, 0 paciente mantém sua independéncia motora, conseguindo
sentar, andar e realizar suas AVD’s sem necessidade de ajuda. Nesta fase a fisioterapia é
focada na manutencdo e/ou melhora das condi¢des motoras, utilizando-se de um protocolo
que envolve: treino de equilibrio, de marcha e controle de tronco; fortalecimento muscular de
membros através do uso de alteres e caneleiras.

Ja na segunda fase, onde o quadro clinico apresenta restricdo ao leito, grande
dependéncia nas AVD’s e depressdo das condi¢cfes respiratorias, o protocolo utilizado foi
composto por alongamentos de membros, tronco e cervical;, mobilizacdo passiva, ativo-
assistida e ativa de membros (de acordo com as condi¢cBes do paciente); técnicas de
reexpansao pulmonar; manobras de higiene brénquica e aspiracao de traquedstomo.

Como citado anteriormente, programas utilizados em outras ataxias pode ser um
tratamento vidvel para pacientes com DMJ.

O quadro clinico e o tratamento realizado de acordo com a fase de internacdo estdo
sintetizados no quadro 1.

FASE QUADRO CLINICO TRATAMENTO

Déficit de controle motor e de | Treino de equilibrio, de marcha e
equilibrio,  deambulacdo  com | controle de tronco; fortalecimento
12 dificuldade, realizando sedestagdo | muscular de membros através do
no leito e cadeira sem auxilio e | uso de alteres e caneleiras.

independéncia nas AVD’s

Restricio ao  leito, grande | Alongamentos de membros, tronco
dependéncia nas AVD’s e | e cervical, mobilizagdo passiva,
depressdo das condicOes | ativo-assistida e ativa de membros
28 respiratérias, (de acordo com as condicdes do
paciente); técnicas de reexpansao
pulmonar; manobras de higiene

brénquica e aspiracéo de

traquedstomo.

Quadro 1 —fases de internacéo, quadro clinico e seus respectivos tratamentos.
Fonte: Dados da pesquisa (2018).
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4. DISCUSSAO DE CASO

O tratamento realizado com a paciente AMDC promoveu o retardo na evolucdo da
doenga, possibilitando que mesmo depois de 20 anos do diagnodstico e dois anos de
internamento hospitalar a paciente ainda mantenha parte dos movimentos dos membros. Este
retardo possibilita principalmente a comunicacdo através de placa com letras e palavras
impressas, Visto que a paciente encontra-se traqueostomizada e impossibilitada de
comunicacdo oral, onde a paciente movimenta sua mao sobre as letras formando palavras e

frases.

Em um estudo realizado por Ilg W et. al.(2009), com 16 pacientes ataxicos, com
tratamento fisioterapéutico focado no controle do equilibrio e coordenacdo motora, obteve a

melhora significativa no desempenho motor e redugdo dos sintomas.

Aradjo et al. (2010) obtiveram melhora na independéncia funcional, na marcha e no
equilibrio, reduzindo a frequéncia de quedas e melhorando a qualidade de vida de um
portador de ataxia, através do tratamento fisioterapéutico. O tratamento foi montado com as
seguintes técnicas: fortalecimento muscular, dissociacdo de cinturas, Facilitacdo
Neuromuscular Proprioceptiva (FNP), propriocepcdo, treino de equilibrio, das reagdes de
endireitamento e das transferéncias facilitados pelo método Bobath.
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5. CONSIDERACOES FINAIS
Conclui-se este trabalho com a elaboracdo do protocolo para o atendimento hospitalar

da Doenca de Machado Joseph nas duas fases observadas no tratamento da paciente AMDC.

O protocolo para tratamento durante a primeira fase foi constituido de: alongamento
de membros, tronco e pescoco; fortalecimento de membros e tronco; treino de marcha,
equilibrio sedestacdo e ortostatismo; fisioterapia respiratéria focada na expansdo da
capacidade pulmonar e técnicas de higiene brénquica. (Quadro 2)

Ja na segunda fase de tratamento, o protocolo utilizado foi: alongamento de membros,
tronco e pescogo; mobilizagdo passiva e ativo-assistida de membros, tronco e pescogo; treino
de controle de tronco em sedestacdo no leito e em cadeira; ortostatismo assistido; treino de
marcha com auxilio; fisioterapia respiratoria focada na manutencdo das condicdes
respiratérias e evitar complicacGes devido a dependéncia do leito, com utilizacdo das técnicas
de higiene brénquica (AFE, Vibro-compressdo, Bag Squeezing e aspiracdo traqueobronquica)
e de reexpansdo pulmonar (inspiracdo maxima fracionada, inspiracdo sustentada maxima).
(Quadro 2)

Fase Protocolo

e Alongamento de membros, tronco e pescoco;

e Fortalecimento de membros e tronco;

12 e Treino de marcha, equilibrio sedestacdo e
ortostatismo;

e Fisioterapia respiratéria focada na expansao
da capacidade pulmonar e técnicas de higiene

brénquica.

e Alongamento de membros, tronco e pescoco;

e Mobilizagdo passiva e ativo-assistida de
membros, tronco e pescogo;

e Treino de controle de tronco em sedestacdo
no leito e em cadeira;

2! e Ortostatismo assistido; treino de marcha com
auxilio;

e Fisioterapia respiratoria  focada  na
manutencdo das condicdes respiratdrias e
evitar complicagdes devido a dependéncia do

leito, com utilizagcdo das técnicas de higiene
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brénquica (AFE, Vibro-compressdo, Bag
Squeezing e aspiragdo traqueobrbnquica) e

de reexpanséo pulmonar (inspiragdo maxima

fracionada, inspiracdo sustentada maxima).

Quadro 2 — Protocolo Sugerido.
Fonte: Dados da pesquisa.

Sugere-se a aplicacdo deste protocolo em um grupo maior de pacientes, afim de,

comprovar sua eficacia e eficiéncia no tratamento para a DMJ em fase Hospitalar.
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6. ANEXOS

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE)

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Prezada Senhora Angela Maria das Chagas

Esta pesquisa ¢ sobre a Doenga de Machado Joseph e estd sendo desenvolvida
pelo(s) pesquisador(es) icaro Moreira Branddo aluno(s) do Curso de Fisioterapia da
Universidade Federal da Paraiba, sob a orientagdo do(a) Prof(a) Soriano Lima

Os objetivos do estudo ¢ contribuir para o conhecimento sobe a Doenga de
Machado Joseph e seu tratamento.

A finalidade deste trabalho é elaborar um protocolo de tratamento para a Doenga de
Machado Joseph durante a fase de internag¢do continua.

Esta pesquisa beneficiara aos portadores da Doenga de Machado Joseph que estejam
hospitalizados, fornecendo informagdes sobre o tratamento para esta patologia em fase
hospitalar.

Solicitamos a sua colaboragdo para realizagdo de pesquisa em prontudrio e
utilizagdo dos dados obtidos nele para elaboragdo de artigo cientifico, como também sua
autorizagdo para apresentar os resultados deste estudo em eventos da area de saide e
publicar em revista cientifica . Por ocasido da publicagdo dos resultados, seu nome sera
mantido em sigilo. Informamos que essa pesquisa ndo oferece riscos, previsiveis, para a
sua saude.

Esclarecemos que sua participagdo no estudo ¢ voluntéria e, portanto, o(a) senhor(a)
ndo ¢ obrigado(a) a fornecer as informagdes e/ou colaborar com as atividades solicitadas
pelo Pesquisador(a). Caso decida ndo participar do estudo, ou resolver a qualquer momento
desistir do mesmo, ndo sofrera nenhum dano, nem havera modificagdo na assisténcia que
vem recebendo na Instituigdo.

Os pesquisadores estardo a sua disposigdo para qualquer esclarecimento que
considere necessario em qualquer etapa da pesquisa. »

Diante do exposto, declaro que fui devidamente esclarecido(a) e dou o meu
consentimento para participar da pesquisa e para publicagdo dos resultados. Estou ciente

que receberei uma cdpia desse documento.




Asséatura do Participante da Pesquisa

ou Responsavel Legal

OBERVACAO: (em caso de analfabeto - acrescentar)

Espago para impressdo
dactiloscopica

Assinatura da Testemunha

Contato do Pesquisador (a) Responsavel:

Caso necessite de maiores informagdes sobre o presente estudo, favor ligar para o (a) pesquisador

(a) TR0 MoREIRA__BRANDA

Enderego (Setor de Trabalho): Muto RE HSIQTERARA Yl
(£3) 99%54-1130

Telefone:

Ou
Comité de Etica em Pesquisa do Centro de Ciéncias da Saude da Universidade Federal da Paraiba
Campus [ - Cidade Universitaria - 1° Andar — CEP 58051-900 — Jodo Pessoa/PB
® (83) 3216-7791 — E-mail: comitedeetica@ccs.ufpb.br

Atenciosamente,

A -

Assinatura dg ggg’éﬂgx\}(?ﬁponsé@
ol St ey , 3

I
SREFNI0-2750-F

Neard Mot Porpmetis

Assinatura do Pesquisador Participante
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