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RESUMO

Objetivo: Conhecer as principais alteragdes cotidianas e as expectativas futuras vivenciadas pela pessoa/
familia com a doenca de Machado-Joseph (DM]). Métodos: Pesquisa exploratéria, descritiva de abordagem
qualitativa, realizada com uma pessoa com a DMJ e com cinco familiares, em uma cidade do Rio Grande
do Sul. Os dados coletados durante uma visita domiciliar realizada no més de abril de 2016, por meio de
entrevista semiestruturada e observa¢io participante, foram submetidos a andlise de conteudo. Resultados:
Emergiram cinco categorias: (des)conhecimento da doenga antes do diagndstico; conhecimento da doenga
apos o diagndstico; dificuldades do diagndstico; alteracdes vivenciadas apds o diagnostico; e expectativas para
o futuro com a DM]J. Conclusdo: Torna-se necessdrio mais investimento por parte dos profissionais da satude,
especialmente dos enfermeiros, na realizagdo de estudos voltados a buscar auxiliar as pessoas/familiares que
convivem com a DM].

Descritores: Doenca de Machado-Joseph, Assisténcia domiciliar, Familia, Enfermagem.

ABSTRACT

Objective: To know the main daily changes and future expectations experienced by the person/family with Machado-Joseph disease.
Methods: Exploratory, descriptive study of qualitative approach, carried out with a person with Machado-Joseph disease and with five
relatives, in a city of Rio Grande do Sul. The data collected during a home visit conducted in April 2016 by. through semi-structured

interviews and participant observation were subjected to content analysis. Results: Emerged five categories: (Des)knowledge of the disease

Enfermeira. Egressa do Centro Universitario Franciscano. Santa Maria-RS. E-mail: <micheli-sm@hotmail.com>.
> Enfermeira. Mestra em Enfermagem. Docente do Centro Universitario Franciscano. Santa Maria-RS. E-mail: <maramarinho@unifra.br>.

> Enfermeira. Doutora em Enfermagem. Docente do Centro Universitario Franciscano. Santa Maria-RS. E-mail: <claudia_zamberlan@
hotmail.com>.

Enfermeira. Mestra em Nanociéncias. Doutoranda em Nanociéncias no Centro Universitario Franciscano. Docente deste centro.
Santa Maria-RS. E-mail: <elenicemartins@unifra.br>.

> Enfermeiro. Doutor em Enfermagem. Docente do Centro Universitario Franciscano. Santa Maria-RS. E-mail: <silo_sm@hotmail.com>.

DOI: 10.9789/2175-5361.2017.v9i4.1126-1131 | Giustina MVD; Marinho MGR; Zamberlan C; et al. | Doenga de Machado-Joseph no contexto...

J. res.: fundam. care. online 2017. out./nov. 9(4): 1126-1131 E@' UNIRIO 1126

! gEnfBio




ISSN 2175-5361
Giustina MVD; Marinho MGR; Zamberlan C; et al.

DOI: 10.9789/2175-5361.2017.v9i4.1126-1131
Doenca de Machado-Joseph no contexto...

before diagnosis; Knowledge of disease after the diagnosis; Difficulties
of diagnosis; experienced changes after diagnosis; Expectations for the
future with Machado-Joseph disease. Conclusion: It is necessary, more
investment by health professionals, especially nurses, in conducting studies
aimed to seek help people / families living with Machado-Joseph disease.
Descriptors: Machado-Joseph disease, Home nursing, Family, Nursing.

RESUMEN

Objetivo: Conocer las principales alteraciones cuotidianas y las
expectativas futuras vividas por la persona/familia con la enfermedad de
Machado-Joseph. Metodologia: Investigacion exploratoria, descriptiva
de enfoque cualitativo, realizada con una persona con la enfermedad de
Machado-Joseph y cinco miembros de la familia, en una ciudad del estado
del Rio Grande do Sul (Brasil). Los datos recogidos durante una visitacion
domiciliar realizada en el mes de abril/2016, por medio de entrevista semi-
estructurada y observacién participante, fueron sometidos al analisis de
contenido. Resultados: Surgieron cinco categorias: (des)conocimiento
de la enfermedad antes del diagndstico; conocimiento de la enfermedad
después del diagndstico; dificultades del diagndstico; alteraciones vividas
después del diagndstico; expectativas para el futuro con la enfermedad
de Machado-Joseph. Conclusién: Es necesario més inversion por parte
de los profesionales de la salud, especialmente de los enfermeros, en la
realizacion de estudios direccionados al auxilio a las personas/familiares
que conviven con la enfermedad de Machado-Joseph.

Descriptores: Enfermidad de Machedo-Joseph, Atencién domiciliaria de

salud, Familia, Enfermeria.

INTRODUCAO

A doenga de Machado-Joseph (DM]), também conhecida
como ataxia espinocerebelar (AEC) III, caracteriza-se como
neurodegenerativa de natureza hereditaria rara, autossomica
dominante,! que afeta estruturas neuroldgicas responsaveis
principalmente pela coordenagdo motora e pelo equilibrio,
mas também pode afetar parte da degluticdo e fala.” Essa
doenga pode acometer pessoas de ambos os sexos em idades
distintas, tendo como média 0s 40 anos, mas pode variar entre
extremos de idade, como dos 7 aos 70 anos.> A esperanga
média de vida de uma pessoa com essa doenca é cerca de
20 anos.* A morte habitualmente surge de complica¢des
pulmonares e pela caquexia que a pessoa desenvolve, podendo
ocorrer entre os 6 e 0s 29 anos apds o inicio da doenga.’

A DMJ ¢é considerada a AEC mais prevalente,
representando de 15% a 45% dos casos a nivel mundial.® Ainda
assim, sao consideradas doengas raras, com prevaléncia de 0,3
a2,0 por 100.000 pessoas. Entre as AECs, a frequéncia relativa
da DMJ no mundo ¢ a seguinte: Brasil (69%-92%), Portugal
(58%-74%), Singapura (53%), China (48%-49%), Holanda
(44%), Alemanha (42%), Japao (28%-63%), Canada (24%),
Estados Unidos (21%), México (12%), Australia (12%), India
(5%-14%), Africa do Sul (4%) e Italia (1%).”

Em Portugal continental, a DM]J tem uma prevaléncia de
1:100.000, sendo considerada uma doenga rara, excetuando
a zona do Vale do Tejo (1:1.000).” Nos Acores, a prevaléncia
da doenga é de cerca de 1:2.402 e afeta um conjunto de 34
familias. E na ilha das Flores (Agores) que a doenga tem
maior prevaléncia a nivel mundial (1:239).*

No Rio Grande do Sul, a prevaléncia minima da AEC Il ou
DM]J - o tipo mais comum no estado - ¢ de um caso para cada

30.000 habitantes. Entretanto, dentro das familias afetadas,
pode acontecer de se ver um caso de ataxia a cada duas
pessoas. Embora haja estudos embasados na doenga, nio ha,
até o momento, nenhuma medicag¢do que tenha sido aprovada
para o tratamento da DMJ, e a doenga permanece sem cura.’”
Na priética clinica observa-se o uso de levodopa, fairmacos
antiespasmddicos e toxina botulinica, benzodiazepinicos,
antidepressivos, entre outros.® No entanto, para a maioria
dos medicamentos, ndo ha estudos que comprovem eficécia,
especificamente em individuos com DMJ/SCA3.°

Porém, existem alguns métodos que diminuem alguns
sintomas, possibilitando o retardamento dos sinais.”
Intervengdes sintomdticas e reabilitagdo da parte fisica
podem enfraquecer as manifestacdes apresentadas pelas
pessoas com a doenga, melhorando consequentemente a
qualidade dos movimentos voluntarios e a qualidade de
vida dessas pessoas.'’ Salienta-se, nesse contexto, a interacao
multidisciplinar, como uma possibilidade de aliar os possiveis
tipos de reabilitacdo, tanto fisica quanto psicolégica.

O maior dos problemas que envolvem a DMJ é a
dificuldade na marcha e nos movimentos; para isso, existem
tratamentos em conjunto com a fisioterapia motora, na qual
se pode fortalecer a musculatura e ainda auxiliar o equilibrio,
reduzindo os riscos de quedas e ajudando nas dificuldades
relacionadas as atividades da vida didria.*"! A fonoterapia
também possui um papel importante, pois auxilia na redugao
da disartria e disfagia."! Ainda nesse 4mbito, é de suma
importancia a colaboragdo das diversas dreas da satide com
seus diferentes tipos de atuagdo para uma atengdo integral a
pessoa com a DM]J e seus familiares.

Como se caracteriza como uma doenca neurodegenerativa,
com a sua evolugio a pessoa necessitara de cuidados cada vez
mais constantes, exigindo do doente e de sua familia preparo,
paciéncia, resiliéncia e muita dedicagdo. Nesse aspecto,
salienta-se a importancia do apoio familiar desde o diagndstico,
da procura de tratamento/cuidado, até o0 momento em que os
sinais e sintomas comegarem a manifestar-se de forma mais
evidente.'* No processo de convivéncia/cuidado de uma pessoa
com DM]J, a familia vivencia sentimentos diversos, como tristeza,
desesperanga, certezas e incertezas acerca do diagndstico e sobre
o futuro. Por essa razdo, considera-se que a DMJ, assim como
as demais doengas cronicas e neurodegenerativas, ndo afetam
apenas a pessoa que a desenvolve, mas todo o seu contexto
familiar, justificando a necessidade e a relevancia desse estudo
no cuidado a pessoa e a familia com DM]J.

Néo foram encontrados naliteratura estudos relacionados
com a enfermagem, apenas com outras dreas da saude,
justificando sua importancia, também, para o fortalecimento
do conhecimento na area da enfermagem. Dessa forma,
espera-se que este estudo possa produzir subsidios para
fortalecer e expandir o conhecimento sobre a DM], o que
esta implica a pessoa/familia.

Com base no exposto, faz-se a seguinte pergunta: quais
sdo as implicacdes da DMJ no contexto da pessoa/familia
que a vivencia? Na tentativa de responder ao questionamento
explicitado, este estudo objetivou conhecer as principais
alteraces cotidianas e as expectativas futuras vivenciadas
pela pessoa/familia com a DM]J.
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METODO

Trata-se de uma pesquisa exploratoria, descritiva de
abordagem qualitativa, realizada com uma pessoa com DM]
e com seus familiares, residentes em uma cidade da regido
das Missoes. Inicialmente foi realizado contato telefonico
com a pessoa com DMJ e com os familiares, realizando o
convite para participarem da pesquisa. Apds o aceite dos
participantes, foi agendada uma visita domiciliar.

Como critério de inclusdo, estabeleceu-se: ser a pessoa
com DM]J, ser considerado familiar da pessoa com a DM]
e estar em condi¢des fisicas/emocionais de responder aos
questionamentos da entrevista. Como critérios de exclusio:
ndo estar em condi¢des fisicas/emocionais para responder
aos questionamentos. Atenderam aos critérios de incluséo,
formando o corpus deste estudo, a pessoa com DM]J e cinco
familiares, dos quais o pai, a mée, um irmao e dois cunhados.

Os dados foram coletados em abril de 2016 por meio
de instrumento semiestruturado, contendo duas partes
distintas, elaborado especificamente para esse estudo e pela
observagio participante. Na primeira parte do instrumento,
foram considerados os dados pessoais relacionados ao
grau de parentesco com a pessoa com DM], idade, sexo,
escolaridade, profissdo e/ou ocupagio.

A segunda parte contemplou as seguintes questoes
norteadoras: o que vocé sabe sobre a DM]J? Conte-me sobre
o dia em que recebeu o diagnéstico da DM]J no seu familiar.
Como foi para vocé receber essa noticia? Houve alguma
mudanga na sua vida em particular, ou na familia como um
todo apds o diagndstico da DMJ? Quais? Conte-me o que
vocé tem feito para procurar conviver melhor com a situagdo
da DM]J no seu familiar. Quais sdo as tuas expectativas em
relagdo ao futuro do seu familiar com DM]J?

Todas as observagdes da pesquisadora principal durante
as visitas domiciliares foram cuidadosamente registradas em
um didrio de campo. Para a andlise e o tratamento dos dados,
utilizou-se a analise de contetido," que consiste em descobrir
os nucleos de sentido que compdem uma comunicagio, cuja
presenca ou frequéncia acrescente perspectivas significativas
ao objeto de estudo. Desse modo, a operacionalizagio do
processo de analise seguiu as trés etapas do método. Na
primeira etapa, buscou-se fazer uma leitura exaustiva dos
dados, seguida da organizagdo do material e da formulagio
de hipéteses. Na sequéncia, foi realizada a explora¢ao do
material, codificando-se os dados brutos. Na terceira e
ultima fase, os dados foram interpretados e delimitados em
eixos tematicos, de acordo com os significados atribuidos.

Foram considerados os preceitos éticos e legais que
envolvem a pesquisa com seres humanos, conforme a
Resolu¢io n° 466/2012 do Conselho Nacional de Satde."
Esclarecidos os objetivos e a metodologia da pesquisa, os
participantes assinaram o Termo de Consentimento Livre
e Esclarecido (TCLE), sendo este em duas vias, ficando
uma com o participante e outra com o pesquisador. No
documento foi-lhes garantido o acesso livre aos dados
coletados. Os participantes também foram informados de
que seus nomes ndo seriam divulgados e que poderiam se
retirar do estudo a qualquer momento, sem restri¢des.

Manteve-se o anonimato dos participantes, a pessoa com
DM]J foi identificada pela letra P (Pessoa) e os familiares
pela letra F (Familiar), seguida de um algarismo numérico,
conforme ordem de entrevista (P1, F1,F2... F5). O projeto foi
submetido e aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do
Centro Universitdrio Franciscano, sob o numero 1.473.279.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Dos seis participantes entrevistados, quatro eram do
sexo masculino e dois do feminino, com idade entre 35
e 67 anos. Quanto a escolaridade dos participantes, dois
possuiam Ensino Superior completo, dois Ensino Médio
completo, um com Ensino Médio incompleto e um com
Ensino Fundamental completo. Dois participantes eram
aposentados, uma bancdria, um motorista, um segurancga e
uma era do lar. Dos entrevistados, um era a prdpria pessoa
com DMJ, um era o pai, um a mie, um irmio e dois eram
cunhados.

A anilise e a categorizagdo dos dados possibilitaram
cinco categorias: (des)conhecimento da doenca antes do
diagnostico; conhecimento da doenga apds o diagnostico;
dificuldades do diagndstico; alteracdes vivenciadas apds o
diagnostico; e expectativas para o futuro com a DM]J.

(Des)conhecimento da doenca antes do
diagnéstico

Pode-se observar nas falas dos participantes a auséncia
do conhecimento prévio acerca da doenga, pois relatam que
era uma doenga desconhecida:

[...] antes de descobrir que eu tinha a doen¢a nio
conhecia nada sobre ela (P1).

[...] ndo sabia quase nada, tudo que sei foi depois que o
meu cunhado teve a doenga (F2).

Antes do meu irmdo ter a doenga, era uma doenga
desconhecida [...] (F3).

Antes do meu cunhado ter a doenga eu ndo tinha no¢io
nenhuma, s6 ouvia o meu marido falar [...] (F4).

Eu ndo conhecia essa doenga, depois que meu filho fez
o exame em POA, minha nora falou dessa doenga que
estavam suspeitando, mas eu ndo sabia nada [...] (F5).

Antes do meu filho ter a doenca eu nio conhecia e nio
sabia nada sobre ela [...] (F6).

No relato de F2, pode-se se observar mais claramente que
o conhecimento acerca da doenga veio a partir do diagndstico
e da convivéncia junto ao cunhado com a doenga.

Conhecimento da doenca apés o diagnéstico

Os participantes do estudo reconhecem a DM] como
uma doenca neurodegenerativa, progressiva, hereditaria e
até o momento incuravel. A seguir, os relatos:
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Sei que é uma doenca que nao tem cura, é progressiva,
genética, hereditaria e que tem estudos para descobrir a
cura e estabilizar a doenca [...] (P1).

[...] sei que é uma doenca hereditdria, passa de geragdo
para geragao e ndo tem cura [...] (F1).

[...] hoje eu sei que é uma doenca neurodegenerativas que
se manifesta geralmente a partir dos 30 anos e que afeta
a parte motora e do equilibrio da pessoa, é hereditaria e
pode se manifestar nas novas geragdes (F2).

[...] agora eu sei que é uma doen¢a que nao tem cura e
vem de familia, s6 ndo sei de qual lado (F4).

[..] hoje em dia eu sei pouco sobre a doenga, sei que é
hereditaria, mas néo sei se veio do meu lado ou da minha
esposa, porque nenhum de nds sente nada (F5).

O participante F2 acrescenta, ainda, os comprometimentos
motor e do equilibrio que a DM] causa a pessoa que convive
com essa doenca. F4 e F5 terminam sua fala referindo nio
saber de qual lado da familia foi herdada a condigao da DMJ.

Dificuldades do diagnéstico

Nos relatos, fica evidente a dificuldade que os participantes
encontraram para conseguirem diagnostico da DMJ:

[...] comecei com perda de equilibrio quando eu tinha
32 anos, fui em varios médicos e ninguém conseguia
descobrir o que eu tinha. S6 recebi o diagndstico com 38
anos, seis anos apos eu comegar com os sintomas (P1).

[...] meu irmao ficou anos procurando médicos por causa
dos sintomas e ninguém descobria nada, percebi que era
desconhecida até para os médicos (F2).

[...] ele ficou varios anos tentando descobrir o que tinha,
eu sabia que era uma doenga grave, mas ele ia em varios
médicos e cada um dizia uma coisa e medicavam ele, mas
continuava a mesma coisa, andando, trombalhando e
caindo, se os médicos que estudam sobre isso nao sabem,
imagina eu que nao estudei nada (F5).

Nos relatos pode-se perceber que, apds o inicio dos
sintomas da DM]J, a pessoa com DM] procurou varios
profissionais, mas que, por ser uma doenga ainda pouco
conhecida, esse diagnostico foi postergado. Na fala de P1
pode-se perceber que, do inicio dos sintomas da doenga, a
qual se apresentou por perda do equilibrio, até o diagnéstico
passaram-se seis anos.

Alteracdes vivenciadas ap6s o diagnéstico

A vida da pessoa com DMJ, conforme as participantes
dessa pesquisa, passou por vérias alteracdes, como o término
do casamento, a separagio dos filhos e a mudanga para a casa
dos pais.

Ap6s o diagnodstico, me separei, vim morar com os meus
pais, é bem dificil conviver com a doenga e ficar longe
dos filhos (P1).

Na minha vida nao mudou muito, mas na dele sim. Ele se
separou e foi morar com os pais, em outra cidade [...] (F1).

Sim, aumentou a preocupagdo, procurei pesquisar
bastante sobre a doenga para ver se tem alguma novidade
sobre os tratamentos. Meu irmdo se separou e veio
morara aqui na cidade com os meus pais, aqui na cidade
ele é o tnico caso que conhecem com a DM]J, parece que
agora descobriram outra pessoa com a doenga [...] (F2).

[...] depois que ele se separou e venho morar com a
minha sogra e sogro, comecei a conviver mais com ele,
ficava nervosa e preocupada porque tinha dias que ele
ficava bem desequilibrado, se batia bastante em casa e
outros dias ele estava melhor. Meu marido varias vezes
achava que tinha a doenga, tudo que o irmao dele sentia,
ele sentia também. Essa época foi a que fiquei mais
preocupada [...] (F3).

[...] para ele (pessoa com DM]) foi bem dificil por causa
dos filhos, a separacao! (F4).

Meu filho se separou da esposa e dos filhos, veio morar
com a gente. Aqui em casa, a minha esposa faz tudo para
ele, serve a comida, ajuda a caminhar quando ele esta
desequilibrado, lava a roupa, ele s6 tem que se preocupar
com o tratamento da doenca, que ¢ fisioterapia e tomar
os remédios (F5).

Nos relatos dos familiares fica explicito o aumento da
preocupagio. F2 refere que, apds o diagnostico da DM] no seu
irméo, tem procurado pesquisar sobre a doenga em busca de
novidade sobre os tratamentos. F3 demonstra a preocupagao
com relagdo aos desequilibrios do cunhado com DM]J. Além
do mais, refere que seu marido, irméo da pessoa com DM],
pensava ter a doenga, pois todos os sinais que o irmdo com
DM] vivenciava ele também reconhecia em si.

Expectativas para o futuro com a DM)

Em relagéo as expectativas futuras, todos os participantes
manifestaram o desejo/esperanca com relagio ou ao
tratamento que estabilize a evolugdo da doenca ou a cura dela.

Espero que descubram logo o tratamento, que consiga
estabilizar a doenca e quem sabe até a cura, pois nao quero
que os meus filhos passem o que eu estou passando (P1).

Sei que tem estudos em Porto Alegre sobre alguma
medicagdo para melhorar ou até curar as pessoas com
essa doenca. Dificilmente o meu cunhado vai poder
usar essa medicacdo porque geralmente esses estudos
demoram, mas espero que um dia essa doen¢a também
tenha tratamento e quem sabe a cura (F1).
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As expectativas sao boas, as associagdes brasileiras estdo
fazendo bastante pesquisa sobre o assunto, espero que em
breve, mais ou menos dois anos havera uma medica¢io
para estabilizar a doenga e ndo a deixar evoluir, espero que
o meu irméo ainda consiga utilizar esse medicamento (F2).

Devemos ter esperanga, cura ndo vai haver nunca, mas
algum remédio que retarde a doenga (F3).

Desejo que descubram a cura, pois eu ndo quero ver mais
pessoas sofrendo como o meu filho (F4).

Que descubram a melhora doenga, dizem que estdo
desenvolvendo um remédio para estabilizar a doenga,
entdo espero que isso seja logo para o meu filho poder
utilizar e para que os seus filhos ndo tenham a doenga,
porque é alta a chance de os filhos terem a doenga (F5).

No relato de PI, pessoa com DM], fica evidente a
preocupagdo com filhos, demonstrado o desejo de que
encontrem logo a cura para que eles nao passem pelo que ele
estd vivenciando.

A DM]J até o momento ainda ndo possui uma terapia
especifica capaz de deter a progressao da doenga e os desafios
terapéuticos continuam a atrair investigadores no campo
das AECs.’ Nesse contexto, pesquisadores brasileiros tém se
destacado na investigacdo em busca de novos conhecimentos
sobre essa doenga.”” No entanto, mesmo com os inimeros
investimentos, a DM]J apresenta-se, ainda, pouco discutida e
conhecida pela sociedade em geral.

Essa questdo pode ser observada na presente pesquisa,
pois participantes referiram auséncia do conhecimento prévio
acerca da doenca, referindo-se a ela como desconhecida.
Um participante deixou claro que o conhecimento acerca da
DM] veio apenas ap6s o diagnostico e a convivéncia junto ao
seu familiar. No momento da pesquisa, observou-se que os
participantes ja possufam um conhecimento acerca da DM]J,
referindo-se a ela como neurodegenerativa, progressiva,
hereditaria e até 0 momento incuravel, que proporciona um
comprometimento motor e do equilibrio.

A DM]J é uma das AECs que faz parte de um complexo
grupo de doengas degenerativas, que se caracterizam pela
degeneragdo cerebelar e afetam sobremaneira os aspectos
fisicos e cognitivos. Possui uma vasta gama de sintomas
neurologicos, incluindo ataxia, disartria, distarbios
oculomotores, sinais extrapiramidais e vdrias outras
manifestacdes clinicas que reforcam a ideia de um processo
degenerativo.” Além disso, podem ocorrer distirbios
psiquiatricos, disfun¢io do sono e olfativos, além de caibras,
fadiga e mialgia.'®"”

Mesmo com os sinais e sintomas, o diagnéstico da DMJ
ainda ¢ algo dificil para os profissionais, pois, embora haja
aumento nas descobertas genéticas com maior facilidade
para os testes, ainda ¢ dificil realizar uma abordagem de
diagnodstico definitiva para as doengas neuroldgicas e
hereditarias."® Esse dado vem ao encontro dos da presente
pesquisa, que evidenciou a dificuldade vivenciada, pelos
participantes, até o diagndstico da DM]J. Alguns participantes

referiram ter procurado varios profissionais, mas, por ser
uma doenga ainda pouco conhecida, esse diagndstico foi
postergado. Um dos participantes referiu que, do inicio
dos sintomas da DMJ no seu familiar até o diagndstico,
passaram-se seis anos.

Dessa forma, evidencia-se que, por ser a DM] uma doenga
de dificil diagndstico, ao avaliar um paciente os profissionais
precisam de um indicio, uma marca, um sinal, a fim de
solicitar um teste genético especifico. Dessa forma, faz-se
necessario que eles possuam um amplo conhecimento para
conseguirem captar sinais que, algumas vezes, apresentam-se
de forma discreta, como, por exemplo, uma retragio palpebral.
Assim, devem valorizar a clinica do paciente, juntamente a
alguns exames neuroldgicos, que poderdo orientar os testes
genéticos até o diagnostico especifico.”

A vida da pessoa com DM], conforme as participantes
dessa pesquisa relataram, passou por varias alteragdes, entre
elas destacaram-se o término do casamento, o rompimento
da convivéncia didria com os filhos e a mudanca da
pessoa com DM] para a casa dos pais. As doengas
neurodegenerativas comprometem sobremaneira varios
aspectos da vida da pessoa e de seus familiares. Entretanto,
um estudo desenvolvido com familias cariocas afetadas pela
DM]J evidenciou que seus participantes, em vez de falarem
apenas das consequéncias fisicas negativas inerentes a
doenga, estiveram mais dispostos a avaliar a vida que ainda
podem ter mesmo convivendo com a DMJ.?

Os resultados da pesquisa descrevem que a estreita relagao
com pais e demais familiares que ja haviam desenvolvido a
DM]J, masqueanteriormente tiveram uma carreira profissional
ou que ainda possuiam condigdes de trabalhar, foi levada em
consideragdo no processo de aceitagdo e convivéncia com a
doenca. Referem que, embora tenham se tornado instaveis
com relagdo ao equilibrio e marcha, capacidade de segurar
alguns objetos, tiveram a oportunidade/tempo de criar os
filhos antes de ficarem doentes.”

Esses exemplos podem ser utilizados na pratica
junto a pessoa/familia com DM] para auxilid-la a pensar
positivamente, mesmo que esteja convivendo com uma
doenca que, por vezes, apresenta-se de forma assustadora,
uma vez que ndo possui, at¢ o momento, um tratamento
resolutivo, a fim de estagnar a sua evolugdo ou curd-la.

Em relagéo as expectativas futuras, todos os participantes
manifestaram o desejo/esperanga com relagio ou ao
tratamento que estabilize a evolu¢do da doenca ou a cura
dela. Demonstraram a preocupagio com filhos e o desejo de
que encontrem a cura para que eles ndo passem pelo que a
pessoa com DM] esta vivenciando. Em um estudo realizado
nas Ilhas de Acores, Portugal, os autores identificaram
que 61% das pessoas com risco para DM]J relataram que a
condi¢do do risco as induz a nio desejarem ter filhos, pois
sabem que eles possuem probabilidade de herdar o gene e
desenvolver a DMJ.%!

No entanto, no caso da pessoa com a DM], participante
desse estudo, essa escolha consciente nio foi possivel, uma
vez que, quando iniciaram os sintomas, ja possuiam filhos. O
que pode ser feito sao testes de genética molecular nos filhos
para ver se ha ou ndo o gene para a DMJ.
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CONCLUSOES

Considera-se satisfatoria a realizacdo deste estudo, pois
foi possivel conhecer as principais alteragdes cotidianas e as
expectativas vivenciadas pelas pessoas/familias com a DM]J.
Com relagdo as principais alteragdes, destacou-se o término
do casamento, a separagao dos filhos e a mudanca para a casa
dos pais, 0 aumento da preocupagio referentes ao equilibrio
e a saide da pessoa com DM]J e a procura por compreender
mais sobre a doenga. As expectativas da pessoa/familia com
DM] em relagdo ao futuro referem-se principalmente a
desejo/esperanca com relagio ao tratamento que estabilize a
evolucdo da doenca ou que traga a cura dela.

Este estudo apresentou limitagdes inerentes a qualquer
estudo qualitativo, que, por natureza, ndo pretende a
generalizacdo dos seus resultados. Dessa forma, destaca-se a
inviabilidade da reprodugido dos dados aqui apresentados se
o método for aplicado em outra realidade ou cendrio, visto
que representam vivéncias singulares dos familiares de uma
pessoa com a DM]J. Outro ponto a ser destacado é a escassez
de estudos na temdtica da DM]J, especialmente na drea da
enfermagem, o que denota a necessidade e a relevancia desse
estudo para o avan¢o do conhecimento da enfermagem
como ciéncia e profissdo, neste contexto.

Os resultados desta pesquisa podem potencializar
discussoes e reflexdes entre os profissionais da enfermagem/
saude, familiares, nas familias e na sociedade como um
todo, com vistas a um melhor cuidado a pessoa com DM]
e a familia. Portanto, compreendendo a complexidade que
envolve a tematica da DMJ no entorno familiar, sugere-se
a realizacio de mais estudos voltados a buscar auxiliar as
pessoas/familiares que vivenciam esse processo.
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