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RESUMO

As doencas raras (DRs) sao geralmente cronicas, progressivas, degenerativas
e até incapacitantes e podem afetar a qualidade de vida (QV), tanto da crianca
guanto dos pais, responsaveis e/ou cuidadores. Sendo assim, 0s objetivos
deste estudo piloto foram descrever as caracteristicas sociodemogréficas e
avaliar a qualidade de vida relacionada a saude (QVRS) de cuidadores de
criancas com DRs. Tratou-se de um estudo observacional transversal.
Participaram dez cuidadores primarios de criangcas com DRs assistidas nas
clinicas de odontopediatria do Projeto de Extensdo Promocdo em saude bucal
para criangas com deficiéncia de zero a cinco anos de idade. Os participantes
responderam dois questionarios: um em forma de entrevista contendo dados
sociodemograficos referentes ao cuidador e a crianca e 0 outro
autoadministrado sobre a QVRS do cuidador, utilizando o instrumento Medical
Outcomes Study 36 — Item Short — Form Health Survey (SF-36). Os dados
foram tabulados e submetidos a analise estatistica descritiva. Foi considerada
como baixa QVRS, escore total menor que 70,0% da pontuacdo maxima. Os
resultados mostraram que a faixa etaria dos cuidadores era de 20 a 50 anos
(idade média = 34,2 anos e desvio-padrdao = 8,3), 80,0% eram do sexo
feminino, sendo 70,0% maes, 30,0% possuiam trés filhos, 50,0% dos pais
possuiam ensino médio, 90,0% tinham renda familiar de um a dois e meio
salarios-minimos, 80,0% eram casados/amasiados e 60,0% relataram nao
apresentar doencas cronicas. As DRs que apresentaram maiores escores de
QVRS foram Sindrome de Berardinelli (97,3), Sindrome de Turner (85,3),
Delecéo intersticial no braco longo do cromossomo 6 (81,0) e as que
apresentaram menores escores foram Sindrome de Bloch-Sulzberger (21,5),
Sindrome de Cornélia de Lange (40,9) e Artrogripose (41,8). Os maiores
escores meédios foram obtidos para o estado geral de saude (74,1) e
capacidade funcional (73,0) e, 0s menores, para 0s aspectos fisicos (40,0) e
emocional (46,7). Concluiu-se que que a maioria dos cuidadores era adultos,
do sexo feminino, de médio nivel educacional, baixa renda, casada/amasiada,

possuia em seu nucleo familiar de um a trés filhos e apresentou baixa QVRS.

Palavras-chave: Doengas raras. Qualidade de vida. Cuidadores. Crianga.



INTRODUCAO

Doencas Raras (DRs) sdo aquelas que afetam 65 pessoas a cada 100
mil habitantes, ou seja, 1,3 pessoas a cada duas mill. Aproximadamente 8,0%
da populacdo mundial apresentam DRs, 0 que representaria, apenas no Brasil,
algo entre 11 e 15 milhGes de pessoas?.

Apesar de ndo haver um consenso quanto ao numero exato de DRs,
estima-se a existéncia de seis a oito mil*>4. O banco de dados Orphanet contém
informacdes sobre 6172 DRs, sendo que 71,9% séao de origem genética e
69,9% de inicio exclusivamente na infancia®.

As DRs apresentam uma ampla diversidade de sinais e sintomas e
variam ndo apenas de doenca para doenca, mas também de pessoa para
pessoa acometida com a mesma condicdo®. Geralmente, elas sdo cronicas,
progressivas, degenerativas, incapacitantes, apresentam opc¢des de tratamento
limitadas e podem comprometer a independéncia na vida cotidiana, afetando
nao apenas a qualidade de vida (QV) da crianca, mas também a dos
cuidadores3®.

Para a Organizacdo Mundial da Saude (OMS), QV compreende “a
percepcdo do individuo de sua insercdo na vida no contexto da cultura e
sistemas de valores nos quais ele vive e em relacdo aos seus obijetivos,
expectativas, padrbes e preocupacgdes”’. Por conseguinte, foi criado o conceito
de qualidade de vida relacionada a saude (QVRS) com o intuito de
compreender a relacdo entre a saude e a multidimensionalidade da QV, visto
gue pessoas com a mesma morbidade podem manifestar diferentes niveis de
salde e de bem-estar, fisico e emocional®.

Nos ultimos anos, a avaliacdo da QVRS de cuidadores e/ou pessoas
com DRs tem sido tema de varios estudos®®?. Em particular, quando se
referem as criancas com DRs, os pais e/ou cuidadores temem a progresséo da
doenca em longo prazo*®2° e experimentam da reducdo da QV em comparacao
com pais de filhos sem DRs?.

Fabre et al. (2013)° compararam a QV dos pais e das criancas com
erros inatos do metabolismo com a populagdo em geral e os resultados
mostraram escores alterados de QV nos dominios fisico e social em

comparacdo com criancgas tipicas. Vanz et al. (2015)!* também observaram



prejuizo na QV de cuidadores de criancas com Osteogénese Imperfeita.
Landfeldt et al. (2016)*? ressaltaram a necessidade de os profissionais de
saude prestarem atencdo a saude mental dos cuidadores.

Uma vez que a familia possui um papel central em relacdo a vivéncia
da DR, ela pode ser considerada uma unidade cuidadora responsavel por
buscar, produzir e gerenciar o cuidado, porém, essa unidade familiar também
necessita de cuidados dos servicos de saude®. E fundamental que os
profissionais de saude considerem e abordem o comprometimento da QV
parental devido a DR da crianga, entretanto, ainda ha uma escassez de
pesquisas e intervencdes voltadas para a QVRS dos cuidadores %2.

Diante disso, € necessario que sejam realizados estudos para se obter
um maior conhecimento e compreensédo do impacto de cuidar e conviver com
uma crianca com DR, pois a partir dos resultados sera possivel melhorar as
diretrizes de boas praticas para o apoio e cuidado ao paciente e a familia®%* e
desenvolver projetos e programas que auxiliem na melhoria da QVRS dos
cuidadores.

Sendo assim, 0s objetivos deste estudo piloto foram descrever as
caracteristicas sociodemograficas e avaliar a QVRS de cuidadores de criancas
com DRs atendidas pelo Projeto de Extensdo Promocdo em saude bucal para

criancas com deficiéncia de zero a cinco anos de idade.



MATERIAL E METODOS

Consideracbes éticas e desenho do estudo

O estudo foi submetido e aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
da Universidade Federal de Uberlandia (Parecer numero 3.530.110). Os pais,
responsaveis e/ou cuidadores que concordaram em participar da pesquisa
assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, em duas vias, em
conformidade com a resolucéao 466/12 do Conselho Nacional de Saude.Tratou-
se de um estudo observacional transversal desenvolvido com cuidadores de

criancas com doencas raras.

Contexto

O estudo piloto foi realizado durante as clinicas do Projeto de Extenséo
Promocao em saude bucal para criancas com deficiéncia de zero a cinco anos
de idade coordenado pela Area de Odontologia Pediatrica da Faculdade de
Odontologia, desenvolvidas no Setor de Pacientes Especiais do Hospital
Odontolégico da Universidade Federal de Uberlandia (SEPAE-HO-UFU. A
coleta de dados foi realizada por uma pesquisadora entre agosto de 2019 a
marco de 2020.

Participantes

A amostra foi de conveniéncia. Os cuidadores de criancas com
diagnostico confirmado de DR agendadas para atendimento no Projeto de
Extensdo durante agosto de 2019 a marco de 2020 foram recrutados. O
conceito de cuidador adotado nesta pesquisa foi o de individuo que convive
diretamente com a crianca e que se responsabiliza por prover ou coordenar 0s
recursos requeridos para os cuidados dispensados aos mesmos.

Os participantes foram incluidos desde que atendessem 0s seguintes
critérios: fossem cuidadores primarios de uma crian¢a menor de cinco anos de

idade com diagnéstico médico confirmado para DR. Foram excluidos os



participantes com menos de 17 anos de idade e/ou que tivessem alguma

deficiéncia que impedisse o preenchimento do questionario autoadministrado.

Plano de recrutamento

Os patrticipantes da pesquisa foram recrutados por um pesquisador na
sala de espera do SEPAE-HO-UFU. No dia da consulta odontolégica agendada
para a crianca com DR, os cuidadores primarios foram convidados a participar
da pesquisa. Eles foram devidamente esclarecidos sobre os objetivos da
pesquisa e explicitaram sua anuéncia em participar. Aqueles que nao
concordaram em participar da pesquisa ndo tiveram nenhum prejuizo com

relacéo ao atendimento odontolégico.

Coleta de dados

A coleta de dados foi realizada por meio de dois questionarios: um
aplicado em forma de entrevista contendo dados do cuidador primario: idade,
sexo, relacdo de parentesco, numero de filhos, escolaridade, renda familiar,
situacao conjugal e presenca de doencas crénicas (Apéndice A); e da crianca:

idade, sexo, posicdo da crianca na familia, nome da doenca e idade do
diagnostico (Apéndice B). A entrevista foi realizada por um Unico pesquisador,
em uma sala reservada, para evitar constrangimentos por parte do participante.

Apés a entrevista, foi entregue aos cuidadores primarios um
guestionario de QVRS, o Medical Outcomes Study 36 — Item Short — Form
Health Survey (SF-36) (Anexo 1).

O SF-36 é um instrumento genérico multidimensional de avaliacdo da
QV, de facil administracdo e compreensdo, que foi adaptado e validado no
Brasil por Ciconelli (1997)%°. Além disso, ele é autoadministrado, constando 11
guestdes com 36 itens que englobam oito dominios ou dimensdes: capacidade
funcional (dez itens), aspectos fisicos (quatro itens), dor (dois itens), estado
geral da saude (cinco itens), vitalidade (quatro itens), aspectos sociais (dois
itens), aspectos emocionais (trés itens), salde mental (cinco itens). O individuo
recebe um escore em cada dominio, que varia de zero (0) a cem (100), sendo

zero (0) o pior escore e cem (100), o melhor?®,
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Analise dos dados

Os dados sociodemograficos dos cuidadores primarios e das criancas
com DRs foram analisados descritivamente por frequéncias absolutas (n) e
relativas (%6).

A pontuacao das 11 questdes foi calculada de acordo com a pontuacao
do questionario de avaliacdo de QV SF-36 (Anexo 1). Foi avaliado o escore
total individual de cada cuidador primario considerando a soma obtida da
pontuacao dos oito dominios e o escore médio e o desvio padrao para 0s oito
dominios do instrumento SF-36 entre todos os cuidadores.

Foi considerada como baixa QVRS se a pontuacdo maxima resultante
da soma dos escores das oito dimensdes apresentassem o valor menor de
70,0%2".
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RESULTADOS

Participaram do estudo dez cuidadores primarios. A Tabela 1 apresenta
a distribuicdo numérica e porcentual (%) das caracteristicas sociodemograficas
dos participantes. A faixa etaria variou de 20 a 50 anos (idade média = 34,2 e
desvio-padréo = 8,3), 8 (80,0%) eram do sexo feminino, 7 (70,0%) eram maes,
3 (30,0%) possuiam trés filhos, 5 (50,0%) possuiam ensino médio, 9 (90,0%)
apresentaram renda familiar de um a dois e meio salarios-minimos, 8 (80,0%)
eram casados ou amasiados e 6 (60,0%) relataram ndo apresentar doencas
cronicas.

A Tabela 2 apresenta as caracteristicas sociodemogréaficas das
criancas, nome, classificacdo/origem e caracteristicas das DRs e idade de
diagnostico. A faixa etaria variou de trés a 52 meses (idade média = 35,5
meses e desvio-padrdao = 15,0), 6 (60,0%) eram do sexo feminino, 5 (50,0%)
eram o primeiro filho, 9 (90,0%) possuiam DRs de origem genética e 6 (60,0%)
tiveram o diagndstico ao nascimento.

A Figura 1 apresenta os achados deste estudo em relacdo ao perfil
médio dos cuidadores primarios e das criancas com doencas raras.

A Tabela 3 apresenta os escores individuais dos oito dominios e escore
total do instrumento SF-36 dos cuidadores primarios de acordo com a DR.

As DRs que apresentaram maiores escores foram Sindrome de
Berardinelli (97,3), Sindrome de Turner (85,3), delecdo intersticial no braco
longo do cromossomo 6 (81,0), e as que apresentaram 0S menores escores
foram Sindrome de Bloch-Sulzberger (21,5), Sindrome de Cornélia de Lange
(40,9) e Artrogripose (41,8). Do total de participantes, 7 (70,0%) apresentaram
baixa QVRS.

A Tabela 4 apresenta a média e o desvio-padrdo dos oito dominios do
instrumento SF-36 de todos os cuidadores primarios. Os maiores escores
foram obtidos para o estado geral de saude e capacidade funcional,
respectivamente, 74,1 (desvio-padrédo = 25,4) e 73,0 (desvio padréo = 26,9) e
0S menores para 0s aspectos fisicos e emocional, respectivamente 40,0
(desvio-padréao = 39,1) e 46,7 (desvio-padrdo = 37,1). Os escores médios para
0s oito dominios do instrumento SF-36 sdo apresentados graficamente na
Figura 2.



Tabela 1 — Distribuicdo numérica e porcentual (%) das caracteristicas

sociodemograficas dos cuidadores primarios de criangas com DRs.

Caracteristicas N (%)
Faixa etaria (em anos)
20 a 30 3(30,0)
31 a40 4 (40,0)
41 a 50 3(30,0)
Sexo
Feminino 8 (80,0)
Masculino 2 (20,0)
Relacéo de parentesco
Mée 7 (70,0)
Pai 2 (20,0)
AvOs 1(10,0)
Numero de filhos
01 2 (20,0)
02 3 (30,0)
03 3 (30,0)
05 2 (20,0)
Escolaridade
Ensino fundamental 4 (40,0)
Ensino médio 5 (50,0)
Ensino superior incompleto 1 (10,0)
Renda familiar
1 a 2,5 salarios-minimos 9 (90,0)
5 a 6,5 salarios-minimos 1(10,0)
Situacgéo conjugal
Solteiro 2 (20,0)
Casado/Amasiado 8 (80,0)
Presenca de doencas cronicas
Sim 4 (40,0)
N&o 6 (60,0)




Tabela 2 — Caracteristicas sociodemogréficas das criancas, nome, prevaléncia, classificagdo/oric

idade de diagnostico.

) ldade Posicao Nome da DR Classificaca Cara
Crianca Sexo _ o _
(meses) da crianca Prevaléncia* o/Origem pr
Artrogripose
_ multipla _ Deformic
01 44 Masculino 1° . Genética
congénita nas e
Desconhecida
Sindrome de Face dis
o Cornélia de . intelect
02 46 Feminino 40 Genética .
Lange crescime
1-9/100.000 dasr
Reduca
] tecid
Sindrome de .
. o . hipertrc
03 38 Masculino 1° Berardinelli Genética
hepatoes
1-9/1.000.000 .
mMaos e |

resistér




Fratu

Osteogénese

_ o frequente

_ imperfeita tipo Il . .

04 42 Masculino 2° _ Genética esqueléti
Desconhecida

estat

escls

Baixa est

] alado
Sindrome de

o - largo,

05 40 Feminino 1° Turner Genética
sex
1-5/10.000 _

implanta

na reg

Ar

o Sindrome de Tar o hema

06 52 Feminino 1° . Genetica
Desconhecida defc

ese




Sindrome de disfuncac
07 11 Masculino 20 Lowe Hereditaria e Siste
1-9/1.000.000 (
) Manifeste
Sindrome de _
associad
Bloch-Sulzberger .
o o . Vario
08 3 Feminino 20 ou Incontinéncia Genética
. aparelr
Pigmentar
ecto
1-9/1.000.000
mes
Delecéao
intersticial no Anomali
09 43 Feminino 3° brago longo do Genética graves, d
cromossomo 6 e intelect
Desconhecida
L A
Acidemia .
- . L hiper
10 36 Feminino 1° Propidnica/ Genetica .
desidrat
1-9/1.000.000 L
deficié

Fonte: Orphanet?®, acessado em 2 de setembro de 2021.



Figura 1 - Perfil médio dos cuidadores primérios e das criancas com DRs.

16

Ensino superior incompleto
10,0%

80,0% Ensino fundamental
S=0 Ensino médio o
feminino 50,0%
60,0%
Idade média dos cuidadores: 70,0% dos cuidadores
34,2 anos eram maes

80,0% eram casados/amasiados
30,0% possuiam trés filhos
60,0% nao tinham doencas crénicas
90,0% renda familiar de 1 a 2,5 salarios minimos
origem genética e e e e R R R R AR RN N RN AT
diagnostico ao nascimento pssssssssssssssssssnnnn

primeiro filno messsssssssssssnsnns

0,0% 10,0% 20,0% 30,0% 40,0% 50,0% 60,0% 70,0% 80,0% 90,0% 100,0%




Tabela 3 — Escores individuais dos oito dominios e escore total do Questionario SF-36 dos cuidac

DR.
Dominios
Doencarara _ Estado
Capacidade | Aspectos o Aspectos As
_ . Dor geral de Vitalidade o
funcional fisicos sociais emga
saude
Artrogripose 10,0 0,0 30,0 82,0 70,0 0,0 6
Sindrome de
Cornélia de 95,0 0,0 41,0 82,0 15,0 50,0 (
Lange
Sindrome de
S 100,0 100,0 100,0 92,0 90,0 100,0 1
Berardinelli
Osteogénese
imperfeita tipo 70,0 0,0 41,0 32,0 40,0 50,0 6
11l
Sindrome de
100,0 75,0 84,0 82,0 45,0 100,0 1
Turner
Sindrome de
Tar 60,0 50,0 51,0 47.0 45,0 50,0 6




Sindrome de

Lowe

65,0

50,0

41,0

92,0

15,0

100,0

Sindrome de
Bloch-
Sulzberger ou
Incontinéncia

Pigmentar

55,0

0,0

31,0

32,0

30,0

0,0

Delecédo
intersticial no
braco longo
do
Cromossomo
6

75,0

100,0

84,0

100,0

85,0

75,0

Acidemia

Propiénica

100,0

25,0

100,0

100,0

75,0

37,5
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Tabela 4 — Escores médios e desvio-padrao dos oito dominios do instrumento
SF-36 entre cuidadores de criangas com DRs.

Dominio Média Desvio-padréo
Capacidade funcional 73,0 26,9
Aspectos fisicos 40,0 39,1
Dor 60,3 26,9
Estado geral de saude 74,1 25,4
Vitalidade 51,0 26,2
Aspectos sociais 56,3 35,9
Aspecto emocional 46,7 37,1
Saude mental 63,2 25,3

Figura 2 - Escores médios para os oito dominios do instrumento SF-36.

Capacidade
funcional

Saude mental Aspectos fisicos

Aspecto emocional Dor

» Estado geral de

Aspectos sociais >
saude

Vitalidade
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DISCUSSAO

Este estudo piloto avaliou as caracteristicas sociodemograficas e a
QVRS de cuidadores primarios (pais e/ou responsaveis) de criancas com DRs.
Considerando a particularidade das DRs e a impossibilidade de fazer
comparacdes diretas, os resultados obtidos foram comparados entre si e aos
de outros estudos envolvendo cuidadores de outros tipos de DRs89-12.18,

A maioria dos cuidadores primarios eram adultos, do sexo feminino,
composto principalmente pelas maes, com baixo nivel educacional e
socioeconémico e sem doengas cronicas. O maior predominio do sexo
feminino também foi observado em outros estudos®810.1117.2429 = Ag outras
caracteristicas observadas sdo comuns as da populacdo atendida pelo Sistema
Unico de Saude (SUS).

Com relacéo as criancas, foi observada uma média de idade em torno
de 35,5 meses. Isso se deve ao fato de o Projeto de Extenséo ser voltado para
criancas lactentes e pré-escolares. Foram observadas criancas do sexo
feminino e masculino. Algumas sindromes, como a de Bloch-Sulzberger e de
Turner, tém predilecéo pelo sexo feminino3%:31,

Neste estudo, considerou-se como baixa QVRS o escore total menor
gue 70,0% da pontuacdo maxima possivel resultante das pontuacdes dos oito
dominios, considerando como referéncia o estudo de Monarrez-Espino et al.
(2021)?’. Sendo assim, 70,0% dos cuidadores envolvidos neste estudo
apresentaram baixa QVRS, com comprometimentos variados.

Entre os participantes, 0s que apresentaram maior média individual, e,
portanto, melhor QV, foram os cuidadores primarios de criancas com Sindrome
de Berardinelli (97,3), Sindrome de Turner (85,3) e Delecéo intersticial no brago
longo do cromossomo 6 (81,0). A comparacdo entre 0s oito dominios das
sindromes de Berardinelli e de Turner mostrou que quatro foram similares
(capacidade funcional, aspectos sociais e emocional e saude mental), com a
maior diferenca relacionada a vitalidade. Embora os escores do cuidador
primério da criangca com Delec¢éo intersticial no braco longo do cromossomo 6
apresentarem apenas trés dominios similares as sindromes de Berardinelli
(aspectos fisicos e saude mental) e de Turner (dor e saude mental), 4 dos

dominios restantes foram maiores que 70,0%.
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Considerando as caracteristicas especificas de cada DR, embora todas
sejam muito complexas, a Sindrome de Berardinelli ou Lipodistrofia, doenca
autossbmica recessiva rara, € caracterizada por relevantes alteragdes no
metabolismo de lipidios e carboidratos que resultam em perda seletiva de
tecido adiposo e gera consequéncias para a saude como resisténcia a insulina
e figado gorduroso, entre outras complicacdes, as quais dependem das
manifestacdes clinicas para que ocorram®. Neste estudo, ao analisar
individualmente cada dominio, todos obtiveram escore maior ou igual a 90,0%
0 que mostra que apesar do diagnéstico, a DR da criangca ndo apresentou
impacto na QVRS do cuidador primario.

A Sindrome de Turner apresenta como principais caracteristicas baixa
estatura e disgenesia gonadal®’. O dominio que teve menor valor foi o da
vitalidade. Ja as caracteristicas mais comuns da Delecéo intersticial no braco
longo do cromossomo 6 sdo retardo de crescimento, deficiéncia intelectual,
defeitos cardiacos e um fenétipo facial dismorfico3#3°. Nesta DR, o dominio
com menor escore foi o do aspecto emocional.

Nestas trés DRs, os cuidadores primarios ndo apresentaram escore
zero em nenhum dos dominios, as criancas ja tinham diagndstico definitivo ao
nascimento e idade acima de 36 meses. Com isso, pode-se inferir que o
cuidador ja possuia um maior conhecimento sobre a DR.

Os cuidadores primarios que apresentaram escores totais abaixo de
70,0% foram aqueles de criancas com Sindrome de Bloch-Sulzberger (21,5),
Sindrome de Cornélia de Lange (40,9), Artrogripose (41,8), Osteogénese
imperfeita tipo Ill (43,0), Sindrome de Lowe (50,9), Sindrome de Tar (51,7) e
Acidemia Propidnica (67,4). Notou-se que para cinco das DRs citadas, foi
observado pelo menos um escore zero em um dos dominios. Em apenas duas
DRs (Sindrome de Tar e Acidemia Propiénica) ndo foram observados escore
zero.

A Sindrome de Bloch-Sulzberger é caracterizada por manifestar
alteracBes cutaneas e extra cutaneas®®, contudo, apesar dessa DR ndo
apresentar grandes comprometimentos fisicos e cognitivos, o cuidador obteve
escore zero nos dominios de aspectos fisicos, sociais e emocional. Esse baixo

escore pode ser explicado devido essa crianga ter apenas trés meses de vida
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no dia da consulta e seu cuidador ainda ndo possuir tantos conhecimentos
acerca das caracteristicas e dos cuidados necessarios.

A Sindrome de Cornélia de Lange é caracterizada por déficit
intelectual, dismorfismo facial distinto, hirsutismo e defeitos de reducédo do
membro superior que variam de anormalidades falangeais sutis a
oligodactilia®®. Nos dominios de aspectos fisicos e emocional, o escore obtido
foi zero. Este cuidador alegou ter cinco filhos, na qual dois possuiam a
Sindrome de Cornélia de Lange, o que poderia explicar o baixo escore
adquirido nos dominios citados.

Os cuidadores de criangcas com Artrogripose e Osteogénese imperfeita
tipo Il apresentaram escores individuais proximos. A Artrogripose causa
deformidades e rigidez nas articulacdes®’, enquanto a Osteogénese imperfeita
tipo Ill leva a fraturas Osseas frequentes, dentinogénese imperfeita e perda
auditiva''. No dominio de aspectos fisicos esses dois cuidadores obtiveram
escore zero, 0 que pode ocorrer devido essas DRs apresentarem
caracteristicas que geram limitacdes fisicas, fazendo com que essas criancas
sejam mais dependentes dos seus cuidadores. Outro fator que pode ser levado
em consideracdo € a presenca de doencas cronicas no cuidador primario da
crianca com Osteogénese imperfeita.

Os cuidadores de criancas com a Sindrome de Lowe e Sindrome de
Tar também apresentaram escores proximos. A Sindrome de Lowe pode
causar disfuncéo dos olhos, rins e sistema nervoso central®8, enquanto a de Tar
pode levar a anomalias hematoldgicas e deformidades esqueléticas, como
hipoplasia ou auséncia de osso radial unilateralmente ou bilateralmente. O
cuidador da crianca com Sindrome de Lowe apresentou baixos escores nos
dominios de aspecto emocional e vitalidade. Nesta sindrome além do grau de
comprometimento cognitivo, o desconhecimento sobre a etiologia da condicao
apresentada pode ter contribuido para a baixa QVRS relatada.

Nos dominios de vitalidade e salde mental os escores obtidos pelo
cuidador da Sindrome de Tar foram, respectivamente, 45,0 e 44,0, na qual
esse baixo escore pode se dar devido a dependéncia da crianga, que possuia a
auséncia dos ossos radiais, e pelo fato de ele apresentar doencas cronicas.

A Acidemia Propionica é caracteriza por acidose e hiperamonemia®.
Embora os escores para capacidade funcional, dor e estado geral de saude
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obtiveram o valor maximo, os aspectos fisico, sociais e emocional apresentam
um alto impacto.

Todas essas DRs apresentaram caracteristicas severas que deixaram
em evidéncia a dependéncia das criancas em relacdo aos seus cuidadores.
Apesar de haver grande heterogeneidade no padrao complexo das doencgas, a
carga dos cuidadores primarios das criancas com DRs assemelham em alguns
aspectos?®.

No presente estudo, dos oito dominios avaliados no instrumento SF-36,
0S maiores escores gerais foram obtidos para o estado geral de saude (74,1) e
capacidade funcional (73,0) e, os menores escores foram para 0s aspectos
fisicos (40,0) e emocional (46,7). As DRs presentes nessa pesquisa podem
justificar o baixo escore nesses dois dominios, uma vez que suas
caracteristicas deixam evidente a dependéncia das crian¢cas em relacéo a seus
cuidadores, na qual muitas vezes dependem fortemente do apoio de familiares
para superar a carga fisica e psicossocial®®.

Os resultados do presente estudo estdo em concordancia com de
outros®910-1217.19-21.32 am que foi observada uma baixa QV entre os cuidadores
primarios e que ela pode estar relacionada tanto as caracteristicas clinicas e a
gravidade da doenca!®?® quanto a condigdo socioeconémica da familia'?

Os cuidadores de criancas com DRs que participaram desta pesquisa
apresentaram escores gerais proximos aos de um outro estudo®?, que
investigou a QV do cuidador utilizando o questionario Short-Form-8 (SF-8), que
€ uma forma abreviada do SF-36. Os resultados obtidos para o componente
fisico e mental foram, respectivamente, 50,5 e 46,5.

Importante ressaltar que outro estudo!® que avaliou a QV dos
cuidadores de criancas com Mucopolissacaridose tipo IV, que é uma DR, foi
utilizado o instrumento de Avaliacdo da Qualidade de Vida da OMS (WHOQOL-
BREF) composto por 26 itens, que também classifica cada dominio de 0 a 100
pontos. Os escores obtidos com relacdo ao dominio saude e psicolégico,
respectivamente foram semelhantes ao presente estudo, sendo o escore do
dominio saude fisica 46,4 e o dominio psicolégico 45,8.

A diversidade das DRs e o diagnéstico ao nascimento podem ser
considerados uma limitacdo do estudo, uma vez que cada doenga possui suas
especificidades exigindo diferentes niveis de atencéo.
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Além do aspecto fisico, o0 emocional teve alto impacto na QVRS. Os
cuidadores de criangas com DRs temem quanto a incerteza da progressao da
doenca dos filhos a longo prazo e o receio da perda do papel parenteral®20,
podendo levar a problemas emocionais como esgotamento, ansiedade e
depressdo???°,

Estudos®10:12:18.20.23.24.29 mostram a importancia do suporte psicolégico
dos pais com melhora no bem-estar e na QVRS (e da importancia de fornecer
intervencdes que considerem diferencas especificas na salde psicoldgica entre
0S pais, uma vez que as maes comparadas aos pais foram significativamente
mais prejudicadas em sua QV e saude mental's.

Apesar de ndo serem foco deste estudo, O interesse e
comprometimento dos cuidadores na busca por informacdes acerca das DRs e
a procura por atencdo odontologica especializada observados sugerem haver
engajamento dos cuidadores primarios, ndo apenas voltado para a assisténcia
médica e/ou odontoldgica, mas também para o aprimoramento do cuidado que
propicia bem-estar e melhoria da QV das criancas com DRs capazes de
impactar positivamente na situacao psicossocial de toda familia.

Um ponto forte deste estudo piloto € o fato de ele ser o precursor de
outros estudos sobre o tema no meio cientifico. No entanto, por ser realizado
com uma amostra de conveniéncia e de pequeno tamanho pode nado ser
representativo de toda a populacdo atendida pelo Projeto de Extensdo. Sabe-
se que o uso de amostras de tamanho pequeno € uma limitacdo
frequentemente encontrada em estudos de populacdo com DRs69:10.11,13,18.21,

Uma outra limitacdo refere-se ao delineamento do estudo ser de
natureza transversal, o que nos fornece apenas um recorte de um dado
momento, mas nenhuma informacao sobre sua evolucédo ao longo do tempo.
Considerando a idade média das criancas de 35,5 meses, um estudo de
acompanhamento longitudinal seria de particular interesse para este tema de
pesquisa, que, por sua vez, aumentaria o tamanho da amostra para que 0s
resultados fossem mais representativos para o grupo de cuidadores de

criangcas com DRs.
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CONCLUSAO

De acordo com a metodologia usada e os resultados obtidos foi possivel
concluir que:
* A maioria dos cuidadores primarios era adultos, do sexo feminino,
de médio nivel educacional, baixa renda, casada ou amasiada e
gue possuia em seu nucleo familiar de um a trés filhos;
= A maioria dos cuidadores apresentou baixa QVRS com o0s
menores escores meédios para os dominios aspecto fisico e

emocional.
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APENDICES

Apéndice A — Dados do Cuidador
N©: Data: / /
ldade:

Sexo: Feminino ( ) Masculino ( )
Relagéo de parentesco:

Numero de filhos:

Escolaridade:

Renda familiar:

Situacédo conjugal:

Presenca de doencas cronicas:

Observacoes:
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N©:; Data: / /

Idade: anos meses

Sexo: Feminino ( ) Masculino ( )
Numero de irmaos: Posicao da crianga na familia:

Nome da doenca:

Idade do diagndstico:

Observacoes:
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Instrucdes: Esta pesquisa questiona vocé sobre sua saude. Estas informacdes

nos manterdo informados de como vocé se sente e quao bem vocé é capaz de

fazer suas atividades de vida diaria. Responda cada questdo marcando a

resposta como indicado. Caso vocé esteja inseguro em como responder, por

favor, tente responder o melhor que puder.

1 Em geral, vocé diria que sua saude €: (marque uma)

Excelente

Muito Boa

Boa

Ruim

Muito Ruim

1

2

3

4

5

2 Comparada a um ano atras, como vocé classificaria sua saude em geral,

agora? (margue uma)

] Um Pouco Quase a Um Pouco . )
Muito Melhor Muito Pior
Melhor Mesma Pior
1 2 3 4 5

3 Os seguintes itens sdo sobre atividades que vocé poderia fazer atualmente

durante um dia comum. Devido a sua saude, vocé teria dificuldade para fazer

estas atividades? Neste caso, quando? (marque um namero em cada linha)

Sim, Sim, N&o, ndo
Atividades dificulta | dificulta | dificulta
muito. um de modo
pouco. algum.
a) Atividades Rigorosas, que exigem
muito esforco, tais como correr, levantar
objetos pesados, participar em esportes ! g 3
arduos.
b) Atividades Moderadas, tais como
mover uma mesa, passar aspirador de po, 1 2 3
jogar bola, varrer a casa.
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C) Levantar ou carregar mantimentos

d) Subir varios lances de escada

e) Subir um lance de escada

f) Curvar-se, ajoelhar-se ou dobrar-se

g) Andar mais de 1 quildmetro

h) Andar varios quarteirdes

i) Andar um quarteirdo

S NN I I

j) Tomar banho ou vestir-se

N[ N N N NN NN

W W W W W w w w

4 Durante as ultimas 4 semanas, vocé teve algum dos seguintes problemas

com seu trabalho ou com alguma atividade regular, como

saude fisica? (marque uma em cada linha)

consequéncia de sua

Sim N&o
a) Vocé diminui a quantidade de tempo que se
dedicava ao seu trabalho ou a outras atividades? ! ?
b) Realizou menos tarefas do que vocé gostaria? 1 2
c) Esteve limitado no seu tipo de trabalho ou a outras
atividades? ! ?
d) Teve dificuldade de fazer seu trabalho ou outras L 5

atividades (p. ex. necessitou de um esforco extra)?

5 Durante as ultimas 4 semanas, vocé teve algum dos seguintes problemas

com seu trabalho ou outra atividade regular diaria, como consequéncia de

algum problema emocional (como se sentir deprimido ou ansioso)? (marque

uma em cada linha)

Sim N&o
a) Vocé diminui a quantidade de tempo que se dedicava
ao seu trabalho ou a outras atividades? ! :
b) Realizou menos tarefas do que vocé gostaria? 1 2
c) Néao realizou ou fez qualquer das atividades com tanto 1 5

cuidado como geralmente faz?
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6 Durante as ultimas 4 semanas, de que maneira sua saude fisica ou
problemas emocionais interferiram nas suas atividades sociais normais, em

relacdo a familia, amigos ou em grupo? (marque uma)

De forma o
Ligeiramente | Moderadamente | Bastante | Extremamente
nenhuma
1 2 3 4 5

7 Quanta dor no corpo vocé teve durante as ultimas 4 semanas? (marque

uma)
_ Muito
Nenhuma | Muito leve Leve Moderada Grave
grave
1 2 3 4 5 6

8 Durante as ultimas 4 semanas, quanto a dor interferiu com seu trabalho

normal (incluindo o trabalho dentro de casa)? (marque uma)

De maneira
Um pouco | Moderadamente Bastante Extremamente
alguma
1 2 3 4 5

9 Estas questdes sdo sobre como vocé se sente e como tudo tem acontecido
com vocé durante as ultimas 4 semanas. Para cada questdo, por favor,
marque uma resposta que mais se aproxime com a maneira como VOcé se

sente, em relagéo as ultimas 4 semanas. (marque um nimero em cada linha)

A Uma
_ Uma
maior boa Alguma
Todo pequena
parte parte parte do Nunca
tempo parte do
do do tempo
tempo
tempo tempo
a) Quanto
tempo
Vocé tem 1 2 3 4 5 6
se
sentindo
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cheio de
vigor, de
vontade,

de forga?

b) Quanto
tempo
VOocé tem
se sentido
uma
pessoa
muito

nervosa?

c) Quanto
tempo
Vocé tem
se sentido
tao
deprimido
gue nada
pode

anima-lo?

d) Quanto
tempo

VOcé tem
se sentido
calmo ou

tranquilo?

e) Quanto
tempo

vocé tem
se sentido
com muita

energia?
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f) Quanto
tempo

VOCcé tem
se sentido
desanima
do ou

abatido?

g) Quanto
tempo

VOcé tem
se sentido

esgotado?

h) Quanto
tempo
VOCé tem
se sentido
uma
pessoa

feliz?

i) Quanto
tempo
VOCé tem
se sentido

cansado?

10 Durante as ultimas 4 semanas, quanto de seu tempo a sua saude fisica ou

problemas emocionais interferiram com as suas atividades sociais (como

visitar amigos, parentes, etc.)? (marque uma)

) Uma pequena Nenhuma
Todo o A maior parte | Alguma parte
parte do parte do
tempo do tempo do tempo
tempo tempo
1 2 3 4 5
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11 O quanto verdadeiro ou falso é cada uma das afirmacdes para vocé?

(marque um nimero em cada linha)

Definitiva- | A maioria o o
A maioria | Definitiva-
mente das vezes N&o
) ) _ das vezes mente
verdadeir | verdadeir sei
falso falso
0 0
a) Eu costumo
adoecer um
pouco mais
_ 1 2 3 4 5
facilmente que
as outras
pessoas
b) Eu sou tao
saudavel
guanto
1 2 3 4 5
gualquer
pessoa que eu
conheco
c) Eu acho que
a minha saude 1 2 3 4 5
vai piorar
d) Minha saude
] 1 2 3 4 5
€ excelente
Pontuacéo do questionario SF-36
Questao Pontuacéo
01 1=>502=>4,43=>3,44=>2,05=>1,0
02 Soma Normal
03 Soma Normal
04 Soma Normal
05 Soma Normal
06 1=>52=>43=>34=>25=>1
07 1=>6,02=>5,43=>4,24=>3,15=>2,26=>1,0
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Se8=>le7=>1======05>>>06
Se 8=>1e7=>2 a6 ======>>>>5
Se8=>2e7=>2a6======>>>>4
Se 8=>3 e 7=>2 a 6 ======>>>>3
Se8=>4 e 7=>2a6 ======>>>>2
Se 8=>5e 7=>2 a6 ======>>>>]1
08 Se a questdo 7 nao for respondida, o escore da questdo 8
passa a ser o seguinte:
1=>6,0
2=> 4,75
3=>3,5
4=> 225
5=>1,0
09 a,d,e,h = valores contrarios ( 1=6, 2=5, 3=3, 4=3, 5=2, 6= 1)
Vitalidade= a+e+g+i Saude mental= b+c+d+f+h
10 Soma Normal
1 a, c= valores normais

b, d= valores contréarios (1=5, 2=4, 3=3, 4=2, 5=1)
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