GENETICA i BE GRick
FEAESSE - VIDEOFLUOROSCOPIA DA DEGLUTIGAO,
UMA AVALIAC;AO GOLD-STANDART SOBRE

A DEGLUTICAO NA DOENCA DE MACHADO-JOSEPH
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entro Colaborador da Organizagdao Mundial
a Saude para o Desenvolvimento de Servigos
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INTRODUCAO

A pneumonia aspirativa, devido a disfagia, € uma das
principais complicacdes tardias e causas de 6bito na Doenca
de Machado-Joseph (DMJ)/ Ataxia Espinocerebelar do tipo 3
(SCA3), uma condicao neurogenética de heranca
autossomica dominante. A disfagia tem grande impacto
sobre a qualidade de vida dos individuos e existem poucos
estudos na DMJ/SCA3, nao havendo padronizacao de
iInstrumentos para sua adequada avaliacdo. O SWAL-QOL &
um questionario de qualidade de vida em disfagia e ja foi
validado em individuos portadores de outras enfermidades.
O videodeglutograma, exame padrao-ouro para diagnostico
deste sintoma, utiliza raio-X e material radiopaco para
identificar e avaliar disturbios da degluticao. Para
Interpretacao do exame, sao usadas as escalas PAS e
DOSS. Ja realizamos um estudo no qual o SWAL-QOL
distinguiu casos-controles. No entanto, a auséncia de
correlacdo do escore SWAL-QOL com os critérios de
gravidade da doenca (anos de duracao da doenca e escalas
clinicas) ou com estado nutricional dos pacientes — deixou-
nos em duvida sobre a precisao do instrumento.

OBJETIVOS

Objetivo principal: Caracterizar a disfagia na DMJ/SCAS,
por meio do exame de videodeglutograma. Objetivos
especificos: 1) Correlacionar o grau da disfagia medido
pelas escalas PAS e DOSS com os critérios de gravidade da
DMJ/SCA; 2) Correlacionar o grau da disfagia com o IMC dos
pacientes com DMJ/SCA3, para determinar se a disfagia
pode ser uma das causas de emagrecimento nessa
condicao; 3) Validar o questionario SWAL-QOL para
avallacao da degluticao desses pacientes, usando como
validacao externa o videodeglutograma.

METODOLOGIA

Estudo observacional caso-controle, procurando por
associacoes entre desfecho - a disfagia - e fatores de risco. A
amostra serd de 35 pacientes sintomaticos portadores de
DMJ/SCA3. Serao realizadas avaliacdo clinica (dados
clinicos, sociodemograficos e informacoes sobre a degluticao
e alimentacao dos pacientes); avaliacao do estado nutricional
atraves do calculo do IMC e aplicacao das escalas
neurologicas padronizadas (NESSCA e SARA) para
avaliacdo da gravidade neuroldgica da doenca.

O SWAL-QOL tambem sera respondido pelos
participantes. Por fim, o videodeglutograma sera realizado
por um meédico radiologista e por uma fonoaudiologa e,
apds, 0s pacientes serdo encaminhados para avaliacao
fonoaudiologica. Serao utilizadas estatisticas descritivas
para caracterizar a amostra.

A disfagia sera caracterizada pelos escores PAS e DOSS
obtidos do videodeglutograma A gravidade da disfagia sera
correlacionada com as variaveis independentes associadas
a gravidade da doenca atraves de uma regressao linear
stepwise. Os resultados serao inseridos em uma base de
dados PASW Statistics 18. Para a validacao do SWAL-QOL,
sera utilizado o teste de Kruskal-Wallis, ao passo que para
analisar a distribuicao dos escores dos dominios do SWAL-
QOL, serad utilizado o teste de Kolmogorov-Smirnov. A
validacdo externa do SWAL-QOL se encerrard com o teste
de correlacao de Spearman, entre esse escore e 0S escores
PAS e DOSS.

RESULTADOS

Em um estudo caso-controle anterior, a média e 0
desvio padrao do SWAL-QOL total fol menor no grupo caso
(74,4£14,2%) do que no grupo controle (94,5x4,2%) (p
=0.0001). O questionario apresentou consisténcia interna
satisfatoria (a de Cronbach = 0,85) e concordancia forte
entre teste-reteste (CIC = 0,7). O escore SWAL-QOL dos
casos se correlacionou inversamente apenas ao tamanho da
expansao CAG (rho= -0,38, p= 0.006). Ainda nao obtivemos
resultados com o videodeglutograma, pois o trabalho esta
em fase de execucao.

CONSIDERACOES FINAIS

O SWAL-QOL, em um estudo anterior, apresentou
consisténcia interna e boa reprodutibilidade/confiabilidade,
distinguindo 0s grupos caso e controle. Portanto, o
guestionario tem validade psicometrica parcial para uso em
portadores de DMJ/SCA3. Nao houve correlacao do escore
SWAL-QOL com os anos de duracao da doenca. Com a
realizacao do videodeglutograma, serao identificados
disturbios orofaringeos, dando subsidios para um adequado
manejo fonoaudioldgico.

Assim, €& possivel aprimorar o0 funcionamento
neuromuscular, evitando a aspiracao e diminuindo a
Incidéncia de pneumonia; recomendar adaptacoes
necessarias na alimentacao e na degluticao, melhorando
significativamente a qualidade de vida e o estado de saude
do paciente.



