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RESUMO

Realizamos uma descrigao inicial do que significa viver com SCA7 no Brasil, de forma a identificar
quais sdo as principais caréncias, necessidades e vulnerabilidades dessas pessoas, principalmente
em relagdo ao acesso a cuidados de salde e ao suporte psicossocial. Método: A pesquisa foi realizada
em duas etapas: (a) revisao narrativa de literatura para estabelecimento de knowledge gap; (b)
entrevistas semiestruturadas direcionadas para a pessoa com ataxia e seu cuidador. Resultados:
Foram entrevistadas cinco pessoas com SCA7 e 03 cuidadores. Identificou-se a origem familiar da
doenca; a relagdo do doente com cuidador e familiares; impactos psicossociais/econémicos e busca
por melhores condicBes de vida e de atendimento nos servigos de salde. Todos entrevistados
relataram inadequacbes no atendimento em salde, decorrentes do desconhecimento da doenga.
Conclusdo: Identificamos lacunas para o adequado suporte das familias com SCA7: faltam politicas
publicas de apoio para as cuidadoras familiares. Contudo, as s associagcdes de pacientes ou as
organizacoes familiares se apresentam para suprir as lacunas em servicos estruturados e fornecidos
pelo Estado.

Unitermos. Doencas Raras; Ataxia Espinocerebelar tipo 7; qualidade de vida; pesquisa qualitativa



Abstract

We made an initial description of what it means to live with SCA7 in Brazil, in order to identify what
are the main needs, needs and vulnerabilities of these people, especially in relation to access to
health care and psychosocial support. Method: The research was carried out in two stages: (a)
narrative literature review to establish the knowledge gap; (b) semi-structured interviews directed
to the person with ataxia and their caregiver. Results: Five people with SCA7 and three caregivers
were interviewed. The family origin of the disease was identified; the patient's relationship with
caregiver and family members; psychosocial / economic impacts and search for better living
conditions and care in health services. All interviewees reported inadequacies in health care, due to
the lack of knowledge about the disease. Conclusion: We identified gaps for the adequate support of
families with SCA7: there is a lack of public support policies for family caregivers. However, patient
associations or family organizations come forward to fill the gaps in structured and state-provided
services.

Keywords. Rare diseases; Spinocerebellar ataxia type 7; quality of life; qualitative research
Resumen

Realizamos una descripcion inicial de lo que significa vivir con SCA7 en Brasil, con el fin de identificar
cuales son las principales necesidades, necesidades y vulnerabilidades de estas personas,
especialmente en relacion al acceso a la atencién de salud y apoyo psicosocial. Método: La
investigacién se llevé a cabo en dos etapas: (a) revision de la literatura narrativa para establecer la
brecha de conocimiento; (b) entrevistas semiestructuradas dirigidas a la persona con ataxia y su
cuidador. Resultados: Se entrevisté a cinco personas con SCA7 y 03 cuidadores. Se identifico el
origen familiar de la enfermedad; la relacion del paciente con el cuidador y los miembros de la
familia; impactos psicosociales / econdmicos y busqueda de mejores condiciones de vida y atencién
en los servicios de salud. Todos los encuestados informaron deficiencias en la atencién de la salud,
debido a la falta de conocimiento sobre la enfermedad. Conclusién: Identificamos brechas para el
apoyo adecuado de las familias con SCA7: hay una falta de politicas publicas de apoyo a los
cuidadores familiares. Sin embargo, las asociaciones de pacientes u organizaciones de familias se
adelantan para llenar los vacios en los servicios estructurados y proporcionados por el estado.

Palabras clave. Enfermedades raras; Ataxia espinocerebelosa tipo 7; calidad de vida;
investigacién cualitativa
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INTRODUCAO

As ataxias espinocerebelares (SCA) correspondem a um
grupo de doencas neurogenéticas com, pelo menos, 40 variantes
genéticas descritas. Os dados epidemioldgicos disponiveis
limitam-se aos individuos e familias diagnosticadas, nao havendo
formas de rastreio na populacao!.

O termo ataxia se refere, inicialmente, a um achado clinico
ou sinal, que é a perda de coordenacao dos movimentos
musculares voluntarios?. A sua causa mais frequente é a perda
da funcao do cerebelo ou a disfuncao em vias nervosas.
Enquanto sintoma, sabe-se que muitas condicdes médicas ou
neuroldgicas podem causar ataxia, o que implica em classifica-la
em duas categorias: as ataxias esporadicas (relacionadas, por
exemplo, com cancer, alcoolismo crénico e hipovitaminoses) e
as ataxias hereditarias3.

A classificacdo das ataxias hereditarias se baseia em suas
formas de heranca (dominantes e recessivas) e em alteragoes
em genes especificos ou locus (Ex. SCA1, SCA2, etc.)*. No Brasil,
as formas mais frequentes de SCAsaoal, 2,3,6,7e17 34

A SCA7 é uma condicdo genética rara, de heranca
autossbmica, de inicio tardio e lenta progressdo. Tem sido
relacionada com uma mutacao no cromossomo 3p12-p21.1 entre
0os marcadores D3S1300 e D3S1285°. Essa mutacao resulta de
uma expansao repetitiva e instavel do trinucleotideo CAG (CAG
repeat expansion), que gera um intervalo de poliglutaminas,
dentro da regiao codificadora do gene. Na SCA7 isso afeta o

gene ATXN7 (Ataxina 7) localizado no cromossomo 3 (3p14.1).



A proteina SCA7 nao tem fungao conhecida®. Estudos clinicos tém
apontado variagdbes nos fendmenos de antecipagcao e
penetrancia, isto &, os sintomas da doenca tendem a se
apresentar um pouco mais cedo do que em outras ataxias, a
depender do nimero de repeticoes?.

As pessoas afetadas possuem um alelo com 36 a 460
repeticoes CAG (um alelo de penetrancia completa)’, é entendida
como uma doenca de poliglutaminas (poliQ). Numa perspectiva
organica, estas alteracdes modificam o funcionamento de células
do cerebelo, da medula espinhal e da retinad?.

Geralmente, os sintomas da SCA7 surgem no inicio da vida
adulta, em torno dos 20 a 30 anos, porém, tém surgido casos
precoces, relacionados aos mecanismos de heranca da doencgal?,
0 que obriga o adolescente afetado a enfrentar a possibilidade
de adoecimento grave, e a adotar mudancas de habito e de estilo
de vida para se preparar para os efeitos da doenca.

Apesar de nao ser tao frequente no Brasil3, a SCA7 tem sido
estudada a partir, predominantemente, de pessoas de uma
mesma familia de origem cearense que hoje conta com 55
pessoas e esta espalhada por varios estados brasileirost! 12,
Linhares e colaboradores!? avaliaram, retrospectivamente, a
arvore genealdgica desta familia num intervalo de 320 anos,
contando um total de 118 afetados em 577 pessoas. Mas ja ha
relatos de ocorréncias da doenca em outras familias espalhadas
pelo mundol3-18,

Acerca de tratamentos especificos, ha atualmente menos de

uma dezena de estudos clinicos direcionados para SCA7 em



curso, mas sem perspectiva de que cheguem brevemente aos
sistemas de saulde. Ward e colaboradores (2019),1° tém
desenvolvido modelos murinos para estudar as bases
moleculares da condicdo e estabelecer possiveis estratégias
terapéuticas. Entre seus avancos, estabeleceram a SCA7 como
uma doenca mitocondrial, com alteracdes relevantes no
metabolismo oxidativo e alteracdes ultraestruturais, apontando
gue a reposicdao de NAD+ pode ser um tratamento viavel. Além
disso, Curtis e colaboradores (2017)2°, avaliaram uma
estratégia de silenciamento génico mediada por mirtrons (pré-
microRNA nao  processados pelo complexo nuclear
microprocessador Drosha-DGCR8), combinando a entrega de
uma copia funcional de gene da ataxina 7 com o silenciamento
(shRNAs), de modo que ambos os elementos da terapia sejam

sempre expressos simultaneamente.

Niewiadomska e Trottier (2019), compilaram alguns
aspectos da patologia molecular da SCA7, apontando as fungoes
conhecidas do gene ATXN7 e sumarizando os biomarcadores e
estratégias terapéuticas conhecidas para a condicdo. Ressaltam
que ATXN7 é um coativador transcricional que atua na
remodelacao da cromatina e desempenha um papel na
diferenciacdo de fotorreceptores e neurbnios de Purkinje. A
expansao da poliglutamina presente na SCA7 causa o
dobramento incorreto dos peptideos gerados, o que leva a um
acumulo intranuclear, com possivel formacao de inclusdes
nucleares. Estas alteracdbes podem ser reponsaveis pela

neurotoxicidade e pelas cascatas moleculares que levam a



neurodegeneracdao. Concluem que as estratégias de
silenciamento génico podem ser alternativas viaveis para reduzir
os efeitos da condicdo genética?!. Cabe salientar que estas
abordagens sao incipientes e experimentais, carecendo de
melhoria de modelos e testes em seres humanos que carecem
de acompanhamento bioético adequado, isto €, ndo devem estar
acessiveis em curto prazo. Desta forma, os tratamentos
oferecidos sdo sintomaticos, paliativos e, algumas vezes,

compassivos.

Na literatura, ndo hd uma quantidade expressiva de estudos
sobre qualidade de vida de pessoas com ataxia, alguns se
circunscrevendo ao impacto de alteragbes clinicas sobre
atividades diarias outros a monitoramento de padrdes de sono,
por exemplo22-31, desta forma, & necessario incluir elementos
socio-ético-sanitarios aos estudos de qualidade de vida desta
parcela da populacao. Assim, o objetivo principal desse trabalho
foi estabelecer um quadro minimo de referéncia sobre o que
significa viver com SCA7 no Brasil, de forma a identificar quais
sao as principais caréncias, necessidades e vulnerabilidades
dessas pessoas, principalmente em relacao ao acesso a cuidados
de saude e ao suporte psicossocial.

Este trabalho buscou registrar a situacao em que vive um
grupo de pessoas diagnosticadas com uma doenca rara, a Ataxia
Espinocerebelar tipo 7 (SCA7). Para isso, fizemos contato com
uma familia do Ceara (Brasil), hoje espalhada em diversos

estados, e que convive, ha varias geragdes, com as
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consequéncias médicas e sociais dessa enfermidade que,

somente a partir de 1995, teve sua causa genética confirmada?l?.

METODO

Trata-se de pesquisa qualitativa realizada em duas etapas:

(a) uma revisao narrativa da literatura, a fim de
estabelecer qual é o “knowledge gap” acerca da qualidade de
vida das pessoas com SCA7 e que serviu para orientar a
construcao do questionario. Na revisdao, encontramos 109 artigos
que tem como o descritor SCA7 em bases de dados indexadas
(PubMed e Scielo). Apds leitura flutuante dos textos, definimos

as perguntas que guiaram a construcao do questionario aberto.

(b) Construcao e aplicacao de um roteiro de entrevistas com
perguntas direcionadas a dois grupos afetados pelas SCA7: as
pessoas com ataxia e seus cuidadores. Foram entrevistadas
cinco pessoas afetadas (quatro homens e uma mulher) com
idades entre 24-62 anos e trés cuidadoras, com idades entre 40-
50 anos, sendo que uma das cuidadoras, atualmente, é
responsavel por trés pessoas com SCA7. Coletou-se algumas
informacoes gerais acerca de seu perfil em relagao a SCA7 e
foram realizadas 12 perguntas (Quadro 1) direcionadas a cada
perfil. As respostas foram transcritas e analisadas a luz dos
achados de literatura e dos preceitos do Sistema Unico de Salde
(SUS), como universalidade, integralidade, equidade no acesso

a saude.
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O projeto foi aprovado pelo comité de ética em pesquisa da
FS/UnB, com registro CAAE 16110413.6.0000.0030. Todos os

entrevistados consentiram em participar da pesquisa.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Pode-se inferir o impacto populacional deste tipo de
condicdo, na populacao brasileira, a partir dos painéis de
monitoramento epidemioldgico do Ministério da Saude (Tabela
1).

Sumarizamos na Tabela 2 algumas informacodes gerais dos
entrevistados que foram diagnosticados com SCA7. A primeira
parte da entrevista registra certa uniformidade nas respostas. As
respostas a segunda parte do questionario foram agrupadas para
verificacdo de caracteristicas comuns e de repeticoes de
argumentos. Destacam-se as informacoes que atestam a origem
familiar comum (Ceard) e a penetrancia da SCA7, isto €, todos
se referem a parentes que também possuem a doencga. A maioria
é assistida pelo SUS e ja apresenta sinais avancados da doenca,

tendo perdido a visao e necessitando de cuidado integral.

Em consonancia com os achados de literatura3?, sao
individuos que desenvolveram a condicao e foram diagnosticados

a partir da terceira década de vida, ainda que estivessem numa
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familia com grande ocorréncia de casos. Da mesma forma, a
progressao de sinais e sintomas responde aos padroes
estabelecidos em estudos anteriores!?. Essas informagdes nos
permitiram organizar as analises subsequentes das respostas,

mas € preciso estabelecer alguns marcos tedrico-metodoldgicos.

Para a presente pesquisa, adotou-se o conceito ampliado de
qualidade de vida da Organizagao Mundial de Saude (OMS), que
é “a percepc¢ao do individuo de sua insercao na vida, no contexto
da cultura e sistemas de valores nos quais ele vive e em relagao
aos seus objetivos, expectativas, padroes e preocupacoes”. Este
conceito envolve o bem estar (espiritual, fisico, mental,
psicologico e emocional), além abarcar dimensdes relativas as
interacoes sociais e ao atendimento de suas necessidades ou do
impedimento de oportunidades para que alcancem a felicidade

ou a autorrealizacao33.

Day e Jankey (1996) afirmam que os estudo que abordam
qualidade de vida possuem quatro dimensdes: biomédica,
econbmica, psicoldgica e holistica3*. Esta perspectiva norteou a
presente pesquisa. Por tratar-se de um estudo exploratério,
qualitativo e com uma amostra reduzida, escolhemos nao adotar
instrumentos padronizados de avaliacao, mas optamos por uma
interacao dialogada com os participantes da pesquisa que
permitisse que tais categorias fossem evidenciadas. De modo
geral, as pesquisas com doencas raras se circunscrevem as
descricdes da fisiopatologia, genética ou de achados clinicos,

raramente se estendendo as demais dimensoes abordadas neste
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artigo, o que reforca a necessidade de ampliar debates no

campo3°,

A busca de condicdes que assegurem qualidade de vida e
manutencdo de direitos, quer seja em salde ou na seguridade
social, é algo compartilhado entre pessoas com doencgas raras,
com deficiéncias e com doencgas cronicas, € em algumas
ocasidoes, como no caso da SCA7, essas categorias se
superpoem?3, Conforme exposto no Quadro 2, os entrevistados
relataram capacidade laboral reduzida e dependem das politicas
publicas de salude e de seguridade para se manter.
Progressivamente perderam a visao e o controle dos
movimentos. Houve mudancas na acuidade visual e na visao em
cores, os movimentos dos olhos se tornaram lentos e houve
alteracdo nos reflexos. Nessas circunstancias, tornaram-se
progressivamente dependentes do apoio de familiares para a

realizacdo de atividades de vida diaria3”’.

Com relagdao a primeira pergunta (Quadro 1), que versava
sobre viver com ataxia, os entrevistados de ambos os grupos
responderam ser um grande desafio viver com a doenga, que é
degenerativa e sem cura. Os entrevistados afirmaram que
procuravam nao se abater e viver a vida da melhor maneira
possivel. Ha relatos semelhantes para outras condicdes, nos
quais a percepcao do adoecimento cronico estabelece um quadro

emocional complexo3®-4>, Um dos pacientes relatou:

"E um desafio e para lidar com isso, precisa ndo se importar
muito com o problema (nao oferecer forcas para o0 mesmo).
Vocé tem que acordar, ciente que tem o problema, mas que tem
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que fazer esforco para tentar se inserir no meio social, familiar.

Mesmo que tenha a doenca tem que continuar com a vida.
Desafio pessoal, esforco individual e insercao social sao
marcadores que se repetiram nas falas; e podem ser
encontrados nas respostas das cuidadoras, quando a pergunta
Ihes é direcionada. A complexidade dos afetos no enfrentamento

da condicao transparece no relato de uma cuidadora:

“é complicado, porque vocé nao lida somente com alimentacao
da pessoa, vocé lida com os traumas psicoldgicos, pois é
complicado eles aceitarem as condicbes deles e isso altera
comportamento e altera humor. Porque é muito dificil vocé
aceitar que esta perdendo a sua vida através da cegueira, da
perda de movimentos e que isso faz com que vocé perda sua
liberdade também”

A segunda pergunta, que abordou o impacto do diagndstico
na vida do paciente e de seus familiares, complementa algumas
percepcoes provenientes das respostas anteriores. Em unissono
responderam que receber o diagndstico, a confirmacao da
doenca, foi muito dificil. Barbosa (2017)* afirma que o
diagndstico € um dos principais elementos da hegemonia do
discurso biomédico, fortemente ancorada em mecanismos e
causacao mas, que para a pessoa diagnosticada, € um lugar de
experiéncia com impactos em seu estilo de vida e futuro. Nos
relatos dos entrevistados o lugar da experiéncia, o contexto
social e os desdobramentos do diagnostico se imbricam nos
impactos percebidos, o que estd em consonancia com estudos

do campo#/-°0,

Os entrevistados relataram que, mesmo com 0S primeiros
sintomas aparecendo, havia sempre expectativa de que

poderiam nao ser acometidos pela “loteria genética” e de nao ter
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as alteracdes genética que levariam ao quadro de SCA7. O
momento de espera pelo diagndstico € doloroso e gera
ansiedade. Alguns dos entrevistados, numa negacao da
conhecida possibilidade, esperavam que os sinais e sintomas
fossem algo passageiro. Tal qual descrito no *Modelo de Kibler-
Ross”®1, acerca das fases de luto, ao receberem o diagndstico
definitivo da doenca, a negacao rapidamente se convertia em
raiva, barganha ou depressao, e raramente em aceitacao da
doenca. Para a SCA7, em funcao de tratar-se de uma condicao
com componente genético familiar, o itinerario diagnostico é
curto e o risco de diagndsticos incorretos é pequeno. Isso se se

deve aos progressos na compreensao da heranca da doencal?.

Todos o0s entrevistados relataram que, ao saberem que
poderiam perder a visdo, os movimentos basicos de seu corpo
(caminhar, levantar da cadeira, fazer suas refeicoes) e a
independéncia, ficaram muito abalados emocionalmente. Mesmo
os cuidadores, todos familiares, reforcam o quanto é sofrido
acompanhar todo ciclo de adoecimento, uma vez que com o
avanco da doencga, o nivel de fragilidade e de dependéncia sao

cada vez maiores.

Dos cinco entrevistados, trés deles na faixa de 20 a 25 anos,
responderam que no comeco sentiram muita revolta e desespero
em relacdo ao diagnostico, por ja conhecerem o desfecho final
para quem €& acometido pela condicdo, que para eles € com

clareza a morte em decorréncia da doenca.
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Ao serem perguntados acerca do acesso a tratamentos ou
cuidados de saude foi identificado que, das cinco pessoas com
SCA7, duas recebem acompanhamento na Rede Sarah de
hospitais, entidade que realiza os exames para diagnosticar a
ataxia, conduz uma observacao da evolucao da doenca e oferece
cuidados mediante protocolos préprios. Os outros trés pacientes
nao tém nenhum acompanhamento médico na rede de saude

publica ou privada. Um dos entrevistados respondeu:

"No momento ndo tenho nenhum tratamento e nem
acompanhamento médico. Porque acho que por ignordncia ou
sei la, por ser uma doenca que ndo é conhecida ndao tem muitos
0rgdos ou pessoas interessadas no problema e por conta disso
ficamos sem saber onde ir procurar ajuda. Além disso, por ser
uma doenga que ndo tem cura ficamos meio estagnados,
perdidos, porque ndo sabemos a quem recorrer € ha poucos
medicamentos que trazem algum resultado favoravel, para
amenizar o nosso sofrimento.”

Outra faceta importante é o relato de que as familia nao
recebem informacdes suficientes no momento do diagndstico,
algo que se repete em outras doencas raras>?. A complexidade
dos mecanismos patologicos (impregnados de jargdo da
genética), a falta de adequado modelo explicativo para a doencga
— como explicitado acima?! - e a indisponibilidade de tratamento
especifico geram um encontro complexo entre médico, paciente
e familia®3. O encontro ndo é resolutivo e gera frustracao para
todos, uma vez que se trata de condicao fora de perspectiva de
cura. Como alternativa, se apresentaria o0 cuidado
multidisciplinar paliativo ou o abandono terapéutico relatado pelo

entrevistado.
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Esta situacdao é compartilhada por pessoas que vivem com

outras doencas raras. Barbosa (2013) afirma:

Falta de informacgao: A informacao nao existe tanto
para o profissional de saude, que ndo consegue
identificar as doencas e quando o faz tem grandes
dificuldades de saber para onde encaminhar o
paciente, quanto para o proprio paciente que néao
sabe onde encontrar o0s especialistas para o
acompanhar. De acordo com pesquisa mantida
pela AMAVI, em sua pagina inicial, 58% das
pessoas que responderam a enquete: Em sua
opiniao, qual a situacao que possui o0 maior
impacto negativo para quem convive com alguma
doenca rara: A falta de informacao ou a falta de
tratamento? até julho de 2013, indicaram que a
primeira opcdo é o maior problema. Informacdo
precisa e acessivel é um principio basico de
comunicacdo. A sua falta gera uma angustia que,
no campo da saude, gera uma pergunta individual
que, muitas vezes, ndo ha resposta: O que esta
acontecendo comigo ou com a pessoa que eu
amo?>4

As experiéncias dos pacientes e familiares de pessoas com
doencas raras durante o periodo de diagndstico podem variar
significativamente. Quando perguntados sobre como
descobriram a doenca e como foi receber o diagndstico,
identificou-se que as familias tém sido amparadas por
especialistas brasileiros (Faculdade de Medicina de Ribeirao Preto
da Universidade de Sao Paulo), que tem se dedicado ao estudo
familiar da SCA7. Mas dois dos entrevistados foram
diagnosticados por profissionais da Rede Sarah. Os pacientes
relatam que sao poucos os profissionais que conhecem esse tipo

de ataxia. A falta de informacao e formacao de profissionais de
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saude, além das complexidades diagndsticas inerente a condicao
genética, implicam sempre no risco a tratamentos inadequados,
que podem trazer prejuizos ao quadro delicado dos pacientes,
além de todo sofrimento familiar e empenho de recursos
materiais para garantir medicamentos e outros equipamentos

necessarios.

A fim de evitar tais situagdes, os entrevistados relataram
gue, ao responderem a quinta pergunta, buscam informacoes
sobre a doenca por meio de pesquisas pela internet ou pela
Associacao Beneficente aos Portadores de Ataxia (ABPAT). Este
€ um achado interessante, uma vez que no, campo das doencas
raras, o associativismo tem se conformado como estratégia para
lidar com as dificuldades no cuidado a salde e a auséncias de
politicas publicas, ainda que sujeito a criticas por sua relagdo com
a industria farmacéutica®>. Pela situacdao econ6mico-financeira
dos familiares e doentes, agravada pela falta de apoio
governamental, as informacoes sobre a doenca, geralmente de
cunho técnico e genético, dificilmente chegam até ao grupo
entrevistado. Diante deste quadro, as pessoas com SCA7
identificam e compartilham informagdes sobre os profissionais
numa rede solidaria, a partir de contatos com outros doentes,
em associagoes ou grupos familiares. Na verdade, boa parte dos
cuidadores acaba se tornando “especialista” acerca da doenca,
podendo contribuir com informacao para o estabelecimento de
protocolos de cuidado ou até mesmo na definicao de politicas

publicas. Os marcos tedricos das politicas de humanizagao do
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cuidado reconhecem a importancia dos familiares como atores

na definicao das politicas sociais.

No que se refere as dificuldades de vida diaria e a insercao
no meio social ou no mundo do trabalho, a progressiva
estigmatizacao e o capacitismo? todos os entrevistados foram
unanimes em responder que ha muito preconceito. O andar
tropego causado pela doencga invariavelmente € identificado com
alcoolismo, o0 que gera situacdoes constrangedoras. A pessoa com
SCA7 tende a perder os movimentos voluntarios como o
equilibrio, a visdo, a capacidade de andar dando a impressao de
embriaguez, o que provoca afastamentos e discriminagcao por
parte daqueles que desconhecem os sintomas da doenca; perde
também outras habilidades como a capacidade de falar e
deglutir, quando em estdgio mais avancado da doenca. Além
disso, por se tratar de uma doenca familiar, a questao do estigma
é uma questdao presente no dia a dia. Os entrevistados
manifestaram “certa revolta, mas tudo é fruto da desinformacao
e da ignorédncia das pessoas” e o quanto isso diminui sua
autoestima. Quanto a realizacao das atividades no dia a dia, de
forma independente, alguns responderam que nao conseguem,
pois, com a evolugcao da doenca, nao enxergam e nao tem mais
a coordenacao motora necessaria para a realizagao de tarefas
basicas. Alguns ndo andam mais, carecendo de apoio total do

cuidador.

Quanto ao impacto da doenca na estrutura da familia, todos
entrevistados responderam que as implicacdes sao globais:

financeiras, sociais, psicoldgicas e emocionais. Citaram que
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houve mudanca radical na vida de todos. Este tipo de situacao é
comum nos casos em que um membro da familia carece de
cuidados especiais e ndo recebe auxilio governamental. Toda a
familia tem de se adequar para fornecer os cuidados que o
doente necessita, havendo muitas vezes abandono das
atividades profissionais. De modo geral, o cuidador, profissional
ou nao, acaba adoecendo ou tendo sua qualidade de vida
prejudicada pela necessidade de manter cuidado integral ao

doente, como acontece em outras doencas®®.

Cabe salientar, que no grupo familiar entrevistado, as
mulheres, sejam esposas, filhas ou irmas, assumem o papel de
cuidadoras dos jovens afetados. Em alguns casos, este cuidado
domiciliar abrange varias geracoes. Uma das entrevistadas tem
trés filhos e um neto, isto €, ha quatro geracdoes convivendo com
a SCA7. Em certo momento, foi relatado que a sobrecarga dos
cuidados fez com que alguns dos nucleos familiares abordados
buscassem, como alternativa, abrigos que oferecem cuidado

para pessoas com condicdes cronicas.

Quanto a necessidade de uso de tecnologias assistivas, dos
cinco entrevistados que eram afetados pela doenca, apenas dois
precisam desse apoio atualmente. Ha uso de cadeira de rodas e
cadeira de banho. Todos reconhecem que, com a progressao da
doenca, irdo precisar de apoio e suporte tecnolégico para poder
se comunicar ou se mover. No entanto, a aquisicao destas
tecnologias nem sempre € acessivel ou satisfatoria. Seu
fornecimento, apesar de previsto pela legislacdo, na pratica, nao

€ garantido. Mas o relato dos entrevistados reafirma que a
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necessidade de tecnologias precisa ser avaliada, uma vez que
terdo convalescenca longa e limitagcdes ao que é convencionado
de “vida comum”>’. Monsores (2013) afirma que “a resultante
dessa equacdo é uma incerteza social, sanitaria e psicoldgica (...)
isto significa que direitos humanos sao violados ou relativizados
para estas pessoas que, depois de percorrerem longos itinerarios
diagnosticos e terapéuticos, comecam a encarar a doenca como
destino, ja que ndo podem contar com os aparelhos sociais de

protecao” 7.

Na legislagao brasileira, encontram-se estabelecidos
mecanismos de apoio as pessoas com deficiéncias ou com
doencas raras, destaca-se a Portaria MS 199/2014°8, na qual foi
instituida a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doencas Raras no &mbito do Sistema Unico de Saude (SUS). Em
seu texto prevé melhorias na qualidade de vida deste grupo de
pessoas, 0 que atenderia parte dos anseios dos entrevistados.
Também a Politica Nacional de Saude da Pessoa com Deficiéncia
(BRASIL, 2010)>° existe desde 1989, e dispOe sobre o0 apoio e os
cuidados a salde, estabelecendo uma rede de servigos
especializados em habilitacao e reabilitacao das pessoas com
deficiéncia. Dentre as diretrizes desta politica estd a garantia de
acesso a exames especificos para deteccao de doencas genéticas
que determinam deficiéncia, como é o caso da SCA7. Ambas as
politicas se atém a questdes semelhantes, no que tange ao
cuidado destas pessoas, no entanto os resultados concretos nao
sao promissores, como se percebeu nas respostas dos

entrevistados.
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Quanto a relacao no dia a dia com o cuidador (intimidade,
sexualidade, privacidade e etc.), todos os cinco entrevistados
responderam que a relacao é boa entre eles e seus cuidadores
familiares, e que sé no inicio da doenca tiveram dificuldade, em
virtude da perda da mobilidade e da dependéncia, sentiram-se
invadidos em sua intimidade. A maioria relatou ter relativizado
este tipo de contato, com o amadurecimento e o agravo da
condicao. Sendo a privacidade necessidade e direitos
indispensaveis para a manutencao da individualidade do ser
humano, a total dependéncia da pessoa com ataxia fere a
dignidade destas pessoas. Estas discussoes ja tem acontecido no

campo dos estudos da deficiéncia®®.

Em relacao ao apoio do Estado e o acesso a aparelhos
sociais de assisténcia e apoio, todos responderam que, na
condicao de pessoas com doenca rara fora de perspectiva de cura
e que implica em deficiéncia, esperavam mais apoio do governo
e mais interesse por profissionais de salde e pesquisadores. Um
deles afirmou: “Espero que haja mais estudos sobre a doenca
para poder criar politicas publicas, para que a gente possa ter
um auxilio sobre a doenca e poder ter uma assisténcia melhor,
pois ndo sabemos a quem recorrer”. Quanto recebimento de
assisténcia de entidades como ONG, igrejas e associacoes,
responderam que o Unico apoio recebido vem da Associacdo
Beneficente em Prol dos Portadores de Ataxia (ABPAT), uma
entidade sem fins lucrativos, que é mantida com doacgdes, na

maioria das vezes oriundas de familiares ou de simpatizantes da
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causa. Foi relatado que, para algumas pessoas, foi possivel

pleitear ajuda pelos 6rgaos de assisténcia social governamental.

Aberta oportunidade de manifestacao para comentar
alguma coisa ou algo sobre a Ataxia que nao tenha sido
perguntado durante a entrevista, os entrevistados mantiveram o
siléncio como resposta. Provavelmente este siléncio se deve a
falta de expectativa com o futuro e as inUmeras dificuldades que
impedem uma sobrevida melhor. Apesar do que determina a
Carta Magna Brasileira, os pacientes entrevistados estao de certa

forma desmotivados para buscar ajuda do Estado.

CONSIDERACOES FINAIS

Por meio deste trabalho foi possivel verificar alguns
elementos do que significa viver com ataxia no Brasil.
Considerando que no Pais ndo ha protocolos de cuidados para as
pessoas com este tipo de Ataxia, bem como faltam politicas
publicas direcionadas a estas pessoas, percebe-se que as
associacoes de pacientes ou as organizacdoes familiares, tal qual
a familia cearense estudada, representam as atuais formas de
subsisténcia destes grupos. Privados de capacidade de trabalho,
vivendo a margem do sistema de saude, sem cuidado
profissional adequado e com péssimo prognodstico, o estado de
vulnerabilidade destas pessoas é um desafio ao Estado brasileiro.
As perguntas escolhidas permitiram identificar algumas
informacgoes-chave, como certas nuances da percepcao do
adoecimento por SCA7 e da relagdo com a familia e com o

cuidador. Péde-se inferir quais foram os impactos psicossociais e
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econdmicos apos o diagnostico. Apareceram 0s anseios e as
necessidades das pessoas por melhores condicdoes de vida e de

atendimento nos servicos de saude.

Alguns entrevistados expuseram suas preocupagdes com o
mau prognostico, apresentaram suas revoltas e incertezas diante
da possibilidade de uma vida sem acesso a tratamentos e
cuidados adequados. Verificou-se o impacto sobre as dinamicas
familiares, nos quais cuidadores foram obrigados a deixar o
mercado de trabalho para cuidar de seus familiares, fazendo com
que a situacdo econOmica dessas familias fosse ainda mais
prejudicada. As dificuldades enfrentadas por doentes e
cuidadores é agravada pela falta de politicas publicas que

oferecam melhores condicoes de vida para estas pessoas.

Os medicamentos, terapias, equipamentos de tecnologia
assistiva, servicos profissionais sao todos muito caros, fazendo
com que seja muito baixa a qualidade de vida das familias com
SCA7. Percebeu-se nas entrevistas que cada pessoa com SCA7
tem uma forma muito pessoal de reagir a descoberta da
condicdo, e todos os que participaram das entrevistas tém a
mesma opiniao em relagao aos cuidados: falta atendimento na
rede publica hospitalar, falta de conhecimento médico e
atendimento minimo de servicos de profissionais qualificados
(psicologos, terapeutas ocupacionais, fisioterapeutas e outros).
Assim, o cuidado acaba se restringindo aos esforcos e
precariedade do apoio do cuidador familiar, que faz o que esta a
seu alcance para minimizar o sofrimento e oferecer o minimo de

dignidade a essas pessoas. Nesse sentido, observa-se a
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necessidade de mais pesquisas que confiram visibilidade a quem
vive com ataxia e de investimento em politicas publicas
informadas por evidéncias, que direcionem recursos para
cuidados efetivos que possam melhorar a sobrevida dessas

pEeSssoas.
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Quadro 1: Perguntas orientadoras das entrevistas com as
pessoas com ataxia e seus cuidadores.

Perguntas ao paciente

Perguntas ao cuidador

Como é viver com Ataxia?

Como é cuidar de alguém com Ataxia?

Qual foi o impacto
(pessoal/financeiro/social) do diagnéstico
em sua vida e em sua familia?

Qual foi o impacto (pessoal/financeiro/social)
do diagnéstico da doenca na estrutura da
familia?

Vocé recebe algum tratamento ou cuidado

em saude? Qual foi?

Vocé recebe ou recebeu alguma orientagdo
sobre tratamento ou cuidado em saude? Qual
foi?

Como vocé descobriu a doenca e recebeu
o diagnostico?

Como a pessoa que vocé cuida descobriu a
doenca e recebeu o diagnéstico?

Como vocé busca informacgdes sobre a
Ataxia?

Como vocé busca informacfes sobre a
Ataxia?

Vocé sofreu algum tipo de preconceito?

Vocé acha que ha preconceito em relagdo a
quem tem a doenga?

Vocé precisa de alguma tecnologia
assistiva?

Vocé acha que alguma tecnologia assistiva
ajudaria?

Como ¢ a relagdo com o cuidador?
(Intimidade, sexualidade, privacidade
etc.).

Como ¢é lidar com a sexualidade/intimidade e
com o corpo da pessoa que vocé cuida?

O que vocé espera de apoio do Estado?

O que vocé espera de apoio do Estado?

Vocé recebe alguma assisténcia de
entidades, ONGs, igrejas?

Vocé recebe alguma assisténcia de entidades,
ONGs, igrejas?

Vocé consegue desempenhar bem as
atividades do dia a dia?

Qual sua perspectiva sobre o dia a dia e
futuro da pessoa cuidada?

Vocé gostaria de comentar alguma coisa
sobre a doenca que ndo foi perguntada?

Vocé gostaria de comentar alguma coisa
sobre a doenca que nao foi perguntada?
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Tabela 1: Mortalidade por Ataxias Hereditarias (CID G11) no
Brasil, segundo Painel de Monitoramento da Mortalidade
(http://svs.aids.gov.br/dantps/centrais-de-conteudos/paineis-
de-monitoramento/mortalidade/cid10/)

Ano
Localidade
2016 2017 2018 2019 2020

Brasil 102 118 136 125 88
Norte 1 9 8 4 6
Nordeste 15 16 26 28 18
Sudeste 40 52 52 46 32
Sul 40 26 39 33 25
Centro-

6 15 11 14 7
oeste

Fonte: Sistema de Informacgdes sobre Mortalidade. Consulta em outubro de 2020


http://svs.aids.gov.br/dantps/centrais-de-conteudos/paineis-de-monitoramento/mortalidade/cid10/
http://svs.aids.gov.br/dantps/centrais-de-conteudos/paineis-de-monitoramento/mortalidade/cid10/

Tabela 2: Caracterizacao da amostra de pessoas vivendo com ataxia
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Entrevista Entrevista Entrevistad Entrevista Entrevista

do do o do do

1 2 3 4 5
Naturalidade CE CE CE CE DF
Idade atual 46 24 25 62 30
Idade quando recebeu o
diagndstico de SCA7 &t 1 = = Y
Sexo Masculino Feminino Masculino Masculino Masculino
Grau de Ataxia -
(inicial/intermediario/avanca Avangado Avangado Interrgedlarl Avangado Inicial
do)
Atividade profissional antes Militar Estudante Estudante Bombeiro Estudante
da SCA7
égxlslade preinseienz] 2pes 2 Aposentado Nenhuma Aposentado  Aposentado Nenhuma
Qtdelde pessoas com SCA7 3 3 3 2 2
no nucleo familiar
Qtde de pessoas que nao
apresentam SCA7 no nucleo 2 2 1 1 1
familiar
Qtde de pessoas que
exercem at|V|da<,:le 0 0 3 0 0
econdmica no nucleo
familiar
Possui dependentes? Sim Nao Nao Sim Nao
Possui plano de saude que x ~ ~ ~ ~
atenda os sintomas SCA7? Nao Nao Nao Nao Nao
Recebe algum beneficio do
governo em virtude de ter Ndo Ndo Sim Ndo Nao
SCA7?
Consegue andar sozinho? Sim Nao Nao Nado Sim
Perdeu a visao? Nao Sim Sim Sim Nao
Necessita de auxilio para Nao Sim Sim Sim Nao

atividades diarias?




