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RESUMO

Introducdo: A Doenca de Machado-Joseph € uma ataxia espinocerebelar autossomica
dominante causada pelo gene mutante ATXN3 e com elevada prevaléncia nos Acores.
Os sintomas, altamente limitantes, t&ém inicio entre as 22 e 5% décadas de vida. Os
doentes apresentam uma sobrevida estimada em 20 anos. Assim, é expectavel que a
doenca de Machado-Joseph, enquanto doenca cronica, possa comprometer a
homeostasia familiar. Neste sentido, pretende-se caracterizar a funcionalidade familiar
na perspectiva do individuo com o gene mutante ATXN3.

Métodos: Foi realizado um estudo com 30 individuos > 18 anos com diagnostico
molecular de doenca de Machado-Joseph: 15 sintomaticos e 15 assintomaticos.
Caracterizou-se a amostra do ponto de vista socio-demogréafico. Aplicaram-se 0s
seguintes 2 instrumentos: indice de Barthel e FACES-IV ambos na versio em portugués
para o Brasil e Portugal respectivamente. Para a comparacdo de dados usaram-se 0s
testes de Mann-Whitney, de independéncia do Qui-Quadrado e o coeficiente de
correlagdo de Spearman.

Resultados: Obtiveram-se medias mais elevadas nas escalas equilibradas da FACES —
IV nos individuos assintomaticos com diagnéstico molecular de doenga de Machado-
Joseph enquanto, as médias mais elevadas nas escalas desiquilibradas foram
evidenciadas pelo grupo dos sintomaticos. O esquema do Modelo Circumplexo
demostra uma distribuicdo desigual, com os individuos assintomaticos a apresentarem
um posicionamento mais central (funcionamento familiar mais equilibrado). 60% e
46,7% dos individuos em fase sintomatica apresentaram, respectivamente, niveis de
comunicagdo e satisfagdo familiar muito baixos. Correlacionados os dois grupos
obtiveram-se diferencas estatisticamente significativas (p<0,05) quanto ao nivel de
emaranhamento, rigidez, comunicacdo e satisfacdo familiar com os sintomaéticos a
apresentarem piores indicadores. Verifica-se uma correlagdo positiva (p=0,001) entre o
grau de dependéncia funcional e o nivel de emaranhamento familiar.

Conclus@es: Globalmente os individuos assintomaticos com diagnéstico molecular de
doenca de Machado-Joseph apresentam indicadores de funcionamento familiar mais
equilibrados. Os sintomaticos percepcionam as familias como sendo mais emaranhadas
e rigidas sugerindo que os sintomas da DMJ favorecem este tipo de funcionamento
familiar. O grau de dependéncia funcional parece influenciar o nivel de emaranhamento
familiar.

PALAVRAS-CHAVE:

Doenca de Machado-Joseph ¢ Ataxias Espinocerebelares « Genética Psicossocial

e Dindmicas Familiares « Modelo Circumplexo de Olson
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ABSTRACT

Introduction: The Machado-Joseph disease is a spinocerebellar ataxia, inherited in an
autosomal dominant fashion and caused by the mutant gene ATXN3 which has a high
prevalence in the Azores (Portugal). Symptoms, highly limiting, shall start between the
2nd and 5th decades of life. Patients have a survival estimated at 20 years. It is expected
that the Machado-Joseph disease might compromise the family homeostasis. The aim of
this study was to characterize the familiar functionality from the perception of the
individual with the mutant gene ATXNS3.

Methods: Thirty individuals aged > 18 years were studied: 15 symptomatics and 15
asymptomatics. All were characterized to socio-demographic parameters. The following
two tools were applied: The Barthel Index and the FACES-IV, both in an adapted
portuguese version to Brazil and Portugal respectively. To compare the data the Mann-
Whitney, Chi-Square for independence and Spearman’s correlation coefficient test were
used.

Results: Higher averages were obtained in balanced scales of FACES-IV in
asymptomatic patients with a molecular diagnosis of Machado-Joseph disease while the
higher average unbalanced scales were evident in the symptomatic group. The
Circumplex Model scheme shows a non equal distribution where asymptomatics present
the most central position (more balanced family functioning). 60% and 46.7% of
symptomatic sujects had levels of communication and family satisfaction very
respectively low. Correlated the two groups yielded statistically significant differences
(p <0.05) in the level of entanglement, stiffness, communication and family satisfaction
with the present worse symptomatic indicators. There is a positive correlation (p =
0.001) between the degree of functional dependence and level of family entanglement.
Conclusions: Asymptomatic individuals with a molecular diagnosis of Machado-Joseph
disease presented indicators of a more balanced functional family. Symptomatics
perceive their family as being more entangled and rigid suggesting that the symptoms
of MJD facilitate this type of family functionality. The functional dependence appears
to influence the level of family entanglement.

KEY WORDS:

Machado-Joseph Disease ¢ Spinocerebellar Ataxias ¢ Psychosocial Genetics

e Family Dynamics ¢ Circumplex Model
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LISTA DE ABREVIATURAS

DMJ: Doenca de Machado-Joseph;

e CAG: Citosina-adenina-guanina;

e ATXNS3: Gene responsavel pela doenca de Machado-Joseph;

e AEAD: Ataxias Espinocerebelares Autossémicas Dominantes;

e RAA: Regido Autobnoma dos Agores;

e DC: Doenca Cronica;

e MCO: Modelo Circumplexo de Olson;

e AAADMJ: Associagédo Atlantica de Apoio ao Doente de Machado-Joseph;

e IB: indice de Barthel:

e FACES-IV: Family Adaptability and Cohesion Evaluation Scales;

Jodo Bicudo Melo
Paula Pinto de Freitas



Doenga de Machado-Joseph (SCA3) nos Agores:
Percepgdo das Dindamicas Familiares em Portadores do Gene Mutante ATXN3

1- INTRODUGCAO

A DMJ, também conhecida como Ataxia Espinocerebelar tipo 3 (SCA3), é uma
patologia autossomica dominante causada por uma expansdo da repeticdo CAG do gene
ATXN3 no cromossoma 14qg32.1 [1,2,3]. As AEAD sdo consideradas doengas raras
sendo, neste grupo, a DMJ a mundialmente mais prevalente apresentando uma
frequéncia relativamente alta (58 a 74%) em Portugal [3,4]. Porém, nédo se verifica neste
pais uma distribuicdo geografica homogénea constatando-se na RAA a maior
prevaléncia nacional (1:2492) e na ilha das Flores a maior prevaléncia mundial (1:146)
[4,5].

Clinicamente, a DMJ é uma patologia heterogénea que, em 92% dos casos, se
manifesta com ataxia da marcha [6]. Esta doenca, altamente limitante, tem como
manifestacbes a ataxia cerebelosa, manifestacdes oculares, sindrome piramidal,
sindrome periférica, sinais extrapiramidais, disfagia e perturbagdes do sono [1,7]. Os
sintomas tém inicio entre as 22 e 5% décadas de vida (em média aos 40.2 anos de idade) e
a sobrevida é estimada em 21,18 anos [1,8,9].

Perspectivando a doenca como um ataque a homeostasia das relacfes sociais que
condiciona o desempenho dos papéis, inclusive na esfera familiar, é pertinente
considerar que a DMJ assuma repercussdes complexas ao nivel da estrutura sécio-
econdmica e relacional daguela que entendemos ser a unidade basica e fundamental do
desenvolvimento pessoal [10,11].

Neste sentido, conceptualizando-se a funcionalidade familiar como o conjunto
de competéncias que possibilitam a gestdo dos periodos de tensdo «de forma a preservar
a identidade do sistema e a respeitar as diferencas individuais» [12] é de considerar que
a DMJ, a semelhanca de outras DC, possa ser um elemento perturbador da homeostasia
familiar. A DC, pautada por alteracdes permanentes no aspecto fisico e limitacdo das
aptidées funcionais, desperta a familia para uma nova realidade onde o0s papéis
desempenhados por cada um dos seus membros bem como, as suas responsabilidades e
atribuicOes sdo continuamente alterados [13].

Segundo Baptist et al [14] as familias com parcos recursos emocionais e
intelectuais mostram-se incapazes de gerir emocdes intensas e situacfes conotadas com
a adversidade podendo experimentar niveis extremos de disfuncionalidade. Perante

situagbes como a doenca, algumas (des)organizam-se num nivel extremo de
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proximidade onde as relagdes sdo marcadas por uma elevada dependéncia emocional
enquanto outras se colocam no polo oposto da extrema separacdo onde subsistem fracas
relagOes de suporte e diminuto envolvimento e ligacdo emocionais.

Melhor estudados tém sido os aspectos psicoldgicos associados a DMJ e ao teste
molecular pré-sintomatico. Nos individuos doentes 0s sintomas depressivos sdo bastante
frequentes assim como, nos cOnjuges. Este aspecto corrobora com 0S pressupostos
tedricos apresentados e, segundo os quais, a doenga ultrapassa as fronteiras da
individualidade afectando todo o sistema familiar. Mais controversos porém tém sido 0s
resultados obtidos em individuos portadores assintomaticos [8,15].

O MCO permite a analise funcional das relagcdes familiares e integra trés
dimensdes: coesdo (definida como a ligacdo emocional que os membros da familia tém
relativamente aos outros), flexibilidade (definida como a capacidade que o sistema
familiar tem para mudar a sua estrutura de poder e as suas regras de funcionamento) e
comunicacdo (definida como a capacidade de comunicacdo positiva do sistema
familiar). Para 0 MCO a coeséo e a flexibilidade sdo graduados em niveis com 0s mais
extremos a representar formas de funcionamento familiar desequilibrado e do
cruzamento destes niveis de cada uma destas dimensdes categorizam-se diferentes tipos
familiares (Anexo 1) [16,17]. A comunicag&o, aqui conceptualizada enquanto dimensao
facilitadora da relacéo entre as outras duas dimensdes referidas, apresenta caracteristicas
positivas (empatia, escuta e apoio) em familias equilibradas onde os canais de
comunicacdo sdo recursos melhor utilizados do que nas familias onde subsistem
modelos comunicacionais negativos (mensagens duplas e criticismo) [17]. Uma quarta
dimensdo é integrada na versao actualizada do MCO e diz respeito a satisfacdo familiar
[16].

Pretende-se com esta investigacdo caracterizar a funcionalidade da familia na
perspectiva do individuo portador do gene mutante ATXN3 procurando-se estabelecer
uma analise comparativa das dindmicas familiares percepcionadas por individuos

doentes e outros assintomaticos com diagnostico molecular.
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2- MATERIAL E METODOS

2.1- Tipo de Estudo
Estudo quantitativo descritivo e comparativo/correlacional das dinamicas
familiares numa amostra de individuos com diagnéstico molecular de DMJ, em fases

sintomatica e assintomatica, naturais e residentes na RAA.

2.2- Populagdo e Amostra

A amostra foi constituida pela AAADMJ que aceitou colaborar na investigacédo
(Anexo 2) ap6s consentimento pela Comissdo de Etica do Instituto de Ciéncias
Biomédicas Abel Salazar (Anexo 3). A selecgdo foi efectuada em conjunto com a
equipa técnica da AAADMJ a partir da sua lista de utentes. Os elementos da amostra
foram divididos em dois grupos : 15 individuos com diagnostico molecular de DMJ em
fase sintomatica (grupo 1) e 15 individuos com diagndstico molecular de DMJ em fase
assintomaética (grupo 2). Foram estipulados como critérios de inclusdo para o grupo 1
individuos com DMJ, com idades compreendidas entre os 18 e os 50 anos com
apresentagdo sintomatica > 1 ano e para o grupo 2 individuos em igual intervalo etério,
sem apresentagdo de sintomas e com diagnostico molecular conhecido > 1 ano.

A colheita de dados decorreu, numa sessdo Unica, nas instalacdes da AAADMJ
ou no domicilio dos participantes’ entre os dias 10 de Abril e 15 de Maio de 2013.

2.3- Variaveis e Instrumentos de Avaliacdo

Os instrumentos de colheita de dados continham uma nota introdutéria com a
identificagcdo dos autores, garantia da confidencialidade e anonimato e referéncia ao
consentimento informado o qual foi assinado previamente por todos os participantes.

A todos foram solicitados dados biograficos (idade, sexo, naturalidade, estado
civil, habilitacGes literarias, situacdo profissional e relacdo juridica de emprego). Foram
questionados quanto a origem familiar da doenca removendo-se trés geracdes.

Dois instrumentos de avaliacdo foram utilizados: o IB na versdo em portugués
para o Brasil e a FACES -1V na versdo portuguesa de Rolim, Rodrigues, Coelho &

Lopes (2005,2006). Para a utilizagdo do IB e FACES-IV foi-nos concedida autorizagéo,

! No caso de deslocac¢do ao domicilio fomos acompanhados pela técnica de Servigco Social da AAADMJ
gestora do caso.
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respectivamente, pela MAPI RESEARCH® e LIFE INNOVATIONS, Inc. ® (Anexo
4).

O IB permite inferir acerca da funcdo fisica centrada na avaliacdo das
competénci@s de auto-cuidado e mobilidade. Scores de 0-45, 50-70 e 75-95 indicam,
respectivamente, graus de dependéncia severo, moderado e minimo. Um score de 100
esta presente em individuos independentes [18,19,20,21].

A FACES-IV permite analisar a percep¢do que os individuos tém acerca dos
niveis de coesdo, adaptabilidade/flexibilidade, comunicacdo e satisfacdo familiares.
Estes niveis estdo divididos em 5 categorias (muito alto, alto, moderado, baixo e muito
baixo) para a maioria das dimensfes e em 3 categorias para os niveis de coesdo (muito
unida, unida e pouco unida) e adaptabilidade (muito flexivel, flexivel e pouco flexivel).
As escalas equilibradas coesdo e flexibilidade e as escalas desequilibradas desligada,
emaranhada, caotica e rigida sdo, cada uma, compostas por 7 itens e as escalas
comunicacgéo e satisfacdo contém, cada uma, 10 itens perfazendo o total dos 62 itens
que compdem a FACES-IV [17].

2.4- Analise Estatistica

Os dados foram analisados recorrendo ao Statistical Package for Social Sciences
(SPSS). As médias entre grupos foram comparadas através do teste de Mann-Whitney.
Para a comparacéo de variaveis qualitativas recorreu-se ao teste do Qui-Quadrado (X?).
Em ambos assume-se, respectivamente, uma diferenca significativa ou uma
dependéncia das variaveis sempre que o nivel de significancia seja igual ou inferior a
0.05 (p <0.05). O coeficiente de correlacdo de Spearman foi usado na analise

inferencial. Assume-se um nivel de significancia para p< 0,05.

3- RESULTADOS

3.1- Caracterizacdo Socio-Demogréfica

Conforme a tabela | o intervalo etario da amostra situa-se entre os 19 e os 50 anos, com
uma média geral de idades de 36,73 (£9,21) anos. Para 0 grupo 1 a media de idades ¢ de
41,93 (£5,50) e para o grupo 2 esta média situa-se nos 31,53 (£9,36) anos de idade.

Jodo Bicudo Melo
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Tabela 1 — Distribuicdo etaria

Grupo n Média dp Mediana Minimo Méaximo
1 15 41,93 5,50 41,00 33 50
2 15 31,53 9,36 32,00 19 49
Total 30 36,73 9,21 37,50 19 50

Conforme a tabela Il, o grupo 1 é composto por 7 doentes (46,7%) do sexo masculino e
8 do sexo feminino (53,3%) enquanto, no grupo 2 o numero de individuos do sexo
masculino situa-se nos 5 (33,3%) e os restantes 10 (66,7%) sdo do sexo feminino.
93,3% dos individuos da amostra tém como naturalidade Ponta Delgada.

Passando para o estado civil é de referir que a maioria em ambos 0s grupos se encontra
casado (53,3%; n=8), destacando-se no grupo 1 a percentagem de divorciados (26,7%;

n=4) e, no grupo 2, a percentagem de solteiros (20%; n=3).

Tabela Il — Distribuicao por Sexo, Naturalidade e Estado Civil

Grupo
1 2
% n %

Maculino 7 46,7% 5 33,3%
Sexo —

Feminino 8 53,3% 10 66,7%

Ponta Delgada 14 93,3% 14 93,3%
Naturalidade Nordeste 1 6,7%

Horta 1 6,7%

Solteiro(a) 2 13,3% 3 20,0%

Casado(a) 8 53,3% 8 53,3%
Estado Civil Unido de Facto 2 13,3%

Separado(a) 1 6,7%

Divorciado(a) 4 26,7% 2 13,3%

No que respeita as habilitacGes literarias verifica-se na tabela Il que, no geral, os
elementos do grupo 2 apresentam niveis de escolaridade mais elevados, ja que 40%
(n=6) apresenta 0 12° ano e 33,3% (n=5) possui 0 9° ano enquanto que, no grupo 1 as
percentagens mais salientes estdo centradas no ensino primario (40%; n=6). Admitimos
que esta diferenca esteja relacionada com as diferencas de idades nos dois grupos uma

vez que a populacdo portuguesa mais jovem tem niveis mais elevados de escolaridade.
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Tabela Ill — Distribuicdo de Acordo com as HabilitagOes Literarias

Grupo

Menos de 4 anos de

0,
escolaridade 2 13,3%
HabilitacBes 4 anos de escolaridade 6 40,0%
Literarias 6 anos de escolaridade 4 26,7% 1 6,7%
(Grau de -
. 9 anos de escolaridade 2 13,3% 5 33,3%
Ensino
completo) 10 anos de escolaridade 1 6,7% 2 13,3%
11 anos de escolaridade 1 6,7%
12 anos de escolaridade 6 40,0%

No que concerne a situacdo profissional 11 (73.3%) individuos do grupo 1 estdo
aposentados, todos no contexto da doenca, enquanto para 0 grupo 2 0 numero de
individuos empregados é de 8 (66,7%) conforme a tabela V. Ainda a considerar que no
grupo 2 a totalidade dos individuos empregados é efetivo, por oposicao ao verificado no

grupo 1.

Tabela IV — Distribui¢ao de Acordo com a Situagéo Profissional e Relacéo Juridica de Emprego

Grupo
1 2
% n %

Empregado(a) 2 13,3% 8 66,7%
Situacgéo Profissional Aposentado(a) 11 73,3%

Desempregado(a) 2 13,3% 4 33,3%
Se esta empregado, a Efetivo(a)/Permante 8 100,0%
Zzaei::?ééilaé?ao juridica jsr;;zlg(;o juridica 2 100,0%

Da amostra, 90.0% (n=27) dos individuos conhecem a origem da doenca nos seus
antepassados e contextualizam-na geograficamente. Pela anélise da figura 1 constata-se

que a maioria dos inquiridos tem origem familiar na Bretanha (S. Miguel).

11
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Figura 1- Distribuicdo Geografica de Acordo com a Origem Familiar
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Quanto a residéncia actual a maioria dos inquiridos distribui-se ao longo da costa sul da
ilha de S. Miguel denotando-se uma maior concentragdo na cidade de Ponta Delgada
(figura 2). A nova distribuigdo demografica dever ser objecto de reflexdo futura.

Figura 2- Distribuicéo geogréfica de acordo com a residéncia actual.

Distribuicdo Geografica de Acordo com a Residéncia

| da Vitdria
Angid da

A b

N\ i v
W60 JJ N No}dc!;
Il

. fase
W e10 \.;ﬁv. i s/
- e arﬁpo
15

Bicudo-Melo, J & Freitas, P (2013)

3.2 - Caracterizacdo da Dependéncia Funcional

Conforme a tabela V verificam-se diferencas estatisticamente significativas (p<0,001)
quando comparados 0s grupos 1 e 2 relativamente ao grau de dependéncia funcional. A
totalidade dos individuos do grupo 2 é independente por oposi¢do aos do grupo 1 onde

40 % (n= 6) mostram scores no 1B compativeis com niveis severos de dependéncia.
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Tabela V — Distribuicdo de Acordo com o Nivel de Dependéncia Funcional (I1B)

Grupo Qui-Quadrado
2
X2 p
n % n %
Independente 15 100,0%
Nivel de Dependéncia minima 6 40,0% 20,714 ,000
Dependéncia  pependéncia moderada 3 20,0%
Dependéncia severa 40,0%

3.3 - Funcionamento Familiar

Da distribuicdo dos elementos da amostra no esquema original do MCO (figura 3)
verifica-se que, a maioria dos individuos do grupo 2 se situa na zona mais central
correspondente aos tipos de funcionamento familiar mais equilibrado. Para o grupo 1 a
maioria (9 individuos) situa-se em zonas compativeis com familias intermédias. A
registar, para este grupo, o posicionamento de 5 individuos nos gquadrantes extremos

(rigida e emaranhada; rigida e cadtica).

Figura 3 - MCO e FACES -IV
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Considerando os resultados da percepcdo dos individuos da amostra acerca da
funcionalidade familiar constantes na tabela VI, para o grupo 2 verificam-se médias
mais elevadas nas escalas equilibradas coeséo e flexibilidades enquanto, para as escalas
desiquilibradas consideradas prejudiciais ao bom funcionamento da familia, as médias
mais elevadas sdo encontradas no grupo 1. Analisados os valores das médias e desvio
padrdo da FACES — IV, nas escalas equilibradas a média mais elevada é encontrada no
grupo 2 na dimensdo coesdo (m=62,27; £17,47). Nas escalas desiquilibradas a média
mais alta é encontrada na dimensé&o rigida no grupo 1 (m=51,27; +27,27). Comparados
os dois grupos pode-se rejeitar a igualdade e assumir que o sistema familiar no grupo 1
é percepcionado como mais emaranhado (p=0,005) e mais rigido (p=0.038). Assim,
para estas duas dimensdes podem-se revindicar diferencas estatisticamente

significativas entre os dois grupos estudados.

Tabela VI — Médias e Desvio Padrdo da FACES -1V nas Escalas Equilibradas e Desiquilibradas

Mann-Whitney

n Média dp
Grupo Z p
1 15 53,13 30,02 -1,004 ,316
Coeséo
. 2 15 62,27 17,47
Equilibrada
o 1 15 45,47 20,03 -,615 ,538
Flexibilidade
2 15 56,87 16,62
. 1 15 48,20 40,16 -1,571 ,116
Desligada
2 15 30,07 27,60
1 15 29,00 8,89 -2,806 ,005
Emaranhada
o 2 15 18,13 10,71
Desiquilibrada
o 1 15 51,27 27,27 -2,070 ,038
Rigida
2 15 32,93 6,91
) 1 15 38,13 27,97 -1,396 ,163
Cadtica
2 15 26,00 16,38

A partir da tabela VII constata-se que as médias mais elevadas sao encontradas no grupo
2 sugerindo niveis mais equilibrados de coesdo e flexibilidade familiares. Comparados
os dois grupos, assume-se uma diferenca estatisticamente significativa (p <0.05) que
nos permite rejeitar a percepcao de igual funcionamento familiar entre ambos os grupos
e que os individuos do grupo 2 percepcionam a sua familia como sendo mais

equilibrada.
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Tabela VII — Récio entre as Escalas Equilibrada e Desiquilibradas para a Coeséo e Flexibilidade

Mann-Whitney

n Média dp
Grupo 4 p
L. N 1 15 2,03 1,59 -2,286 ,022
Ré&cio Coesao
2 15 3,45 1,68
) o 1 15 1,27 1,25 -2,682 ,007
Récio Flexibilidade
2 15 2,11 ,84
L 1 15 1,65 1,20 -2,513 ,012
Réacio Total
2 15 2,79 122

Pela analise das frequéncias da tabela V111 verifica-se que 60% (n=9) dos individuos do
grupo 1 percepcionam a sua familia como apresentando um nivel de comunicag¢édo muito
baixo enquanto, no grupo 2 a percepcdo do nivel de comunicacdo € tida como alta ou
muito alta em, respectivamente, 46,7 %(n=7) e 33,3% (n=5) dos individuos. No que diz
respeito a satisfacdo com o funcionamento familiar, 46,7% (n=7) dos individuos do
grupo 1 apresenta um nivel muito baixo por oposi¢do ao grupo 2 onde 60% apresenta

um alto nivel de satisfagdo familiar.

Tabela VIII — Resultados nas Escalas de Comunicagéo e Satisfagdo da FACES - IV

Grupo
1 2
% n %
Muito baixo 9 60,0% 2 13,3%
Escala Comunicagéo Moderado ! 0.7%
Alto 5 33,3% 7 46,7%
Muito alto 1 6,7% 5 33,3%
Muito baixo 7 46,7% 2 13,3%
Baixo 1 6,7%
Escala Satisfagéo Moderado 2 13,3% 1 6,7%
Alto 3 20,0% 9 60,0%
Muito alto 2 13,3% 3 20,0%

Segundo a tabela IX, para as escalas comunicacgéo e satisfacdo familiar encontram-se
diferengas significativas entre os dois grupos. Ao nivel da comunicagdo constata-se que
0 grupo 1 apresenta uma média mais baixa (m=39,93; +35,65). Por sua vez, o grupo 2
apresenta uma média de 68,07 (£26,05), o que os situa num nivel mais satisfatério. A
diferenca entre os grupos pode ser assumida (z=-2,587; p=0,010). O mesmo se verifica
em relagdo & satisfacdo com o funcionamento familiar. O grupo 1 apresenta uma meédia
de 41,60 (£35,53) e 0 grupo 2 alcanca uma media de 64,80 (+£25,46), enquadrando-se
num nivel alto de satisfagdo. A diferenca é estatisticamente significativa (z=-2,137;
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p=0,033), 0 que permite afirmar que o nivel de satisfacdo com o funcionamento familiar
é mais elevado por parte dos elementos que ainda ndo apresentam sintomatologia da
DMJ.

Tabela IX — Correlacéo da Escalas Comunicacéo e Satisfacdo Familiar da FACES — IV nos 2 Grupos

Mann-Whitney

n Média dp
Grupo VA p
. 1 15 39,93 35,65 -2,587 ,010
Escala Comunicagéo
15 68,07 26,05
. 1 15 41,60 35,53 -2,137 ,033
Escala Satisfagédo
2 15 64,80 25,46

3.4 — Anélise Inferencial

Da andlise da tabela X verifica-se existir uma associacdo entre o nivel de
emaranhamento familiar e o grau de dependéncia fisica (r6=-0,581; p=0,001). Assim,
pode-se afirmar que o aumenta no grau de dependéncia € acompanhado por um aumento
do nivel de emaranhamento familiar. Nas demais dimensfes de funcionamento familiar
ndo se verificam associagOes estatisticamente significativas com o grau de dependéncia

fisica.

Tabela X — Correlagéo das Escalas da FACES — IV com o Nivel de Dependéncia Fisica (IB)

Spearman's rho

Nivel de Dependéncia

ro p n
Escala Equilibrada Coeséo -, 111 ,558 30
Escala Equilibrada Flexibilidade ,202 ,284 30
Escala Desiquilibrada Desligada ,040 ,832 30
Escala Desiquilibrada Emaranhada -,581** ,001 30
Escala Desiquilibrada Rigida -,262 , 162 30
Escala Desiquilibrada Cadtica ,011 ,954 30
Escala Comunicagéo ,236 ,209 30
Escala Satisfacéo 219 244 30

**. A correlag&o € significativa ao nivel 0,01
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DISCUSSAO

Em concordancia com os resultados obtidos, verifica-se nesta investigacdo que
os individuos em fase sintomatica da DMJ apresentam, de forma global, médias mais
elevadas nas escalas emaranhada, desmembrada, cadtica e rigida que, segundo o MCO
traduzem formas de funcionamento familiar mais desequilibrado. Desde logo, estes
resultados s&o concordantes com 0s pressupostos tedricos apresentados. De acordo com
Newby [22] as DC estdo associadas mudangas bio-psico-sociais que condicionam o
individuo e a sua familia no sentido da adaptacdo a uma nova realidade, a qual estéo
inerentes alteracbes ao nivel dos papéis desempenhados na familia bem como, da
reorganizacao desta e que, por vezes, conduzem a familia no sentido da desestruturacéo.
Embora as diferencas entre 0s grupos dos individuos sintomaticos e assintomaticos ndo
tenham sido estatisticamente significativas para todas as dimensdes que avaliam as
dindmicas familiares, encontramos no caso das escalas desiquilibradas emaranhada e
rigida um nivel de significancia que nos permite propor a apresentacdo sintomatica e as
decorrentes consequéncias desta realidade como condicionantes deste tipo de
funcionamento familiar.

O emaranhamento estd presente quando se verificam niveis de coesdo
tendencionalmente muito altos que traduzem demasiado consenso no seio familiar,
reduzida independéncia e parcos limites entre os diferentes subsistemas familiares [17].
Esta definicdo €, em parte, compativel com a tendéncia observada nas DC que tendem a
promover niveis extremos de aproximacao ou afastamento familiares de acordo com um
processo de socializacao centripeto ou centrifugo [22]. A proposito, sera ainda de referir
que, para além da propria DC e das suas representacdes, a gravidade da propria doenca
pode ser especificamente um promotor de socializacdo familiar centripeta [23]. Este
dado parece corroborar com os resultados por nds obtidos através da correlacdo das
diferentes escalas da FACES —1V e os niveis de dependéncia funcional aferidos através
do IB. Segundo estes resultados, maiores graus de dependéncia funcional estéo
associados a maiores niveis de emaranhamento familiar. Embora sejam poucas as
investigacOes especialmente dirigidas aos aspectos aqui referidos para o caso especifico
da DMJ, a verdade é que outros autores [15] reconheceram existir uma correlagéo entre
o nivel de incapacidade funcional e a presenca de sintomas depressivos na DMJ. De
referir ainda a recente investigacdo de Gonzalez et al [24] na qual se afirma que a

presenca de sintomas é um determinante major no bem-estar psicologico em individuos
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com diagndstico molecular de DMJ. Porém, em outras investigaces [8,25] que
estudaram individuos assintomaticos com diagnéstico molecular de DMJ, ndo se
constatou a existéncia de sintomatologia depressiva. Analisando criticamente a
tendéncia encontrada nesta investigacdo e pondo-a em confrontacdo com as
anteriormente abordadas, emerge a questdo se 0 grau de dependéncia possa ser
considerado um factor na promocdo da disfuncionalidade familiar e de outros aspectos
psicologicos na DMJ ou se, o que é considerado disfuncional em outras familias
corresponda, neste caso, a uma melhor forma de adaptacao do sistema familiar a doenca
e as suas consequéncias. No entanto, a obtencdo de respostas a esta problematizagéo s
seria possivel através de um estudo mais pormenorizado das dindmicas familiares.

A rigidez aqui encontrada parece ser concordante com o afirmado de forma
generalista para as familias de individuos com DC onde é notada uma diminuicdo da
capacidade de adaptacdo ao exterior e um sentimento de angustia quanto ao seu
desenvolvimento futuro enquanto sistema [26].

Quando analisadas as frequéncias para as dimensdes comunicacdo e satisfacdo
familiar, uma vez mais se encontram piores indicadores no grupo dos individuos em
fase sintomética da DMJ por oposicao ao verificado no grupo dos assintomaticos.

No que diz respeito a comunicacao sabe-se do MCO que esta é considerada uma
dimensdo facilitadora que auxilia o sistema familiar a alterar os seus niveis de
flexibilidade e coesdo [16]. Neste sentido, os piores resultados obtidos nas restantes
dimensGes poderiam ser atribuidos ao défice de competéncias comunicacionais. No
entanto, esta nossa deducdo ndo passa de uma extrapolacdo, todavia Util como pergunta
de partida num futuro projecto de investigacdo especialmente dirigido ao estudo das
caracteristicas comunicacionais do sistema familiar dos individuos com diagnostico
molecular de DMJ e o seu impacto nas dindmicas familiares. Neste seguimento, seria
ainda importante aferir se o verificado com doentes paramiloidéticos que tendem a
apresentar baixos niveis de comunicacdo intra-familiar em redor da realidade doenca
[27] também estd4 presente na DMJ. A confirmar-se a relagdo, o melhoramento das
competéncias comunicacionais no contexto de terapia sistémica poderia ser um
importante alvo terapéutico.

Perante resultados diferentes nas escalas emaranhada, rigida e na dimensao
comunicacgéo para os dois grupos em estudo, ter-se encontrado uma média expressiva de
individuos em fase sintomética com baixa satisfacdo familiar esta concordante com 0s

piores indicadores também aferidos por este grupo nas restantes dimensoes.
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Ainda que os resultados obtidos no grupo dos individuos sintomaticos nos
parecam compreensiveis, ndo podemos deixar de reflectir também sobre os valores
obtidos no grupo dos assintomaéticos. Tendo por referéncia os nossos resultados, este
grupo apresenta uma percepcdo das suas familias como sendo mais equilibradas e,
inclusivé demonstram elevados niveis de satisfacdo para com 0s seus sistemas
familiares. Contudo, parece-nos legitimo questionar se 0s nossos resultados traduzem a
realidade ou se estdo condicionados por outras variaveis por nés ndo controladas ou
desconhecidas. Reportando-nos as especificidades da DMJ, as suas qualidades de
doenca genética com caracter hereditario, partilhada por um consideravel nimero de
individuos dentro de uma mesma familia e por tantos outros que vivenciam a
possibilidade de serem portadores da mutacdo € natural que a experiéncia vivencial da
doenca aconteca muito antes do diagndstico molecular da DMJ ser conhecido ou de ser
doente [14,27,28]. Ademais, muitos dos individuos assintomaticos nasceram e
cresceram em ambientes familiares conotados com a doenca e conheceram 0 processo
de adoecer num dos progenitores. Certamente, como refere Fleming & Lopes [28], uma
maioria dos individuos assintomaticos experienciou a DMJ como aquela «coisa que
afecta um progenitor, que sobrecarrega a familia e que é vista/vivida num pai ou numa
mae que deixam de ser o que eram». No entanto, ndo estamos isolados nestas duvidas
pois, conforme referimos no texto introdutdrio a este artigo, o estudo dos aspectos
psicolégicos em grupos assintomaticos tem mostrado diversas ambiguidades e
incongruéncias.

A propdsito do estudo dos individuos assintomaticos, podera ser proveitoso no
futuro realizar investigacGes que recorram a outras metodologias investigacionais como,
por exemplo, a colheita de informacGes por meio de entrevistas e acompanhamento
prolongado no tempo por forma a recolher informacéo relativa aos comportamentos,
experiéncias e emocdes associados a DMJ e estudar de forma mais cuidada as transi¢coes
no ciclo de vida familiar e o impacto da vinculagdo e das caracteristicas de
funcionamento da familia de origem no sistema familiar actual.

Ainda que reconhecendo que a tendéncia encontrada neste estudo possa
corroborar com formulacGes tedricas previamente estabelecidas, ndo podemos alhear-
nos de outras variaveis interferentes sob pena de realizar-se uma analise reducionista de
uma realidade complexa como a familia e as suas dindmicas. Estamos convictos que na
forma como a familia gere a DMJ outros variaveis como o estadio desenvolvimental

pessoal e familiar ou mecanismos de coping sejam mediadores importantes [13,14].
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Foi neste sentido que, desde o primeiro instante, sentimos necessidade de criar
critérios de inclusdo na amostra que permitissem a sua homogeneizagdo e limitassem
exactamente algumas destas variaveis potencialmente interferentes. A exclusdo dos
individuos com apresentacao sintomatica ou diagnostico molecular inferior a um ano foi
imposta por forma a limitar sentimentos atinentes ao processo de tomada de consciéncia
da doenga e das suas consequéncias. N&o estamos, com isto, a assumir que este deva ser
0 periodo de tempo tolerdvel ao desenvolvimento de um processo de luto. Pelo
contrario, defendemos que a sua avaliacdo requer uma contextualizacdo no tempo, na
pessoa e nas circunstancias de vida e que, para cada doente/portador sdo atribuiveis
percepcdes diferentes e multiplas representacdes para situacOes (aparentemente) iguais
[29]. Porém, o método cientifico, na busca pela objectividade, obriga a algumas
categorizaces, todavia criticaveis quando o assunto sao as ciéncias do comportamento.

Entendemos que a caracterizacdo pormenorizada da nossa amostra, ainda que
ndo tendo servido os nossos propdésitos iniciais, foi Gtil no sentido de nos fazer perceber
as dificuldades associadas a investigacdo dos aspectos psico-sociais no contexto de uma
doenca rara como a DMJ. Ademais importa notar a média expressiva de individuos
doentes divorciados/separados. A este propdsito, e ainda que as nossas observacdes
tenham sido céleres no tempo, foram suficientes para perceber da necessidade de
prolongar no futuro o estudo no sentido de outras problematicas como, por exemplo, a
realidade crescente de individuos com DMJ, divorciados, a viver sos, sem cuidador e
residentes em aglomerados populacionais cada vez maiores e onde o conceito de familia

alargada tende gradualmente a desaparecer.
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ANEXO 1
Modelo Circumplexo e FACES-1V
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ANEXO 2

Compromisso de Colaboracéo da Associacao Atlantica de Apoio ao
Doente de Machado-Joseph, IPSS
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anonimato.

Ponta Delgada, 08 de Janeiro de 2013

A Coordenadora Técnica
(e

Ténia Moreira da Fonseca Hintze Mota

ua Professor Machado Macedo, 29-31
\partado 1395

)500-700 Ponta Delgada

‘elef. 296 281627/ 8

‘ax. 296 281629

imail: inffo@aaadmj.com

Para os devidos efeitos se declara que a Associagdo Atlantica de Apoio ao Doente de Machado-Joseph
aceitou colaborar na investigacéo intituladé “Doenca de Machado-Joseph (SCA3) nos Agores: Percepgao
das Dinamicas Familiares em Portadores do Gene Mutante ATXN3", sendo o investigador responsavel
Jodo Paulo Goulart Rocha Bicudo Melo, sob orientagéo da Prof.2 Dra. Paula Maria Figueiredo Pinto de

Freitas, no ambito do mestrado integrado em Medicina do Instituto de Ciéncias Biomedicas Abel Salazar

A Direcgéo e a Coordenagdo Técnica da Associagdo Atlantica de Apoio ao Doente de Machado-Joseph
avaliaram o modelo de consentimento informado, estando de acordo com este, uma vez que estdo

garantidos os principios de autonomia dos utentes, da sua livre participagdo, bem como do seu
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ANEXO 3

Consentimento da Comisséo de Etica do Instituto de Ciéncias
Biomédicas Abel Salazar da Universidade do Porto
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o [@PORTO

&"‘» INSTITUTO DE CIENCIAS BIOMEDICAS ABEL SALAZAR
UNIVERSIDADE DO PORTO

Parecer da Comisséo de Etica do ICBAS-UP

PROJETO N2 023/2013

Titulo: Doenga de Machado-Joseph (SCA3) nos Agores: Percecdo das Dindmicas Familiares em
Portadores do Gene Mutante ATXN3

Investigador Responsavel: Jodo Paulo Goulart Rocha Bicudo Melo
Estudante de 62 ano do MIM, ICBAS-UP

Orientador: Prof. Doutora Paula Maria Figueiredo Pinto de Freitas

Duracdo do Projeto: até 07 junho de 2013

A Comissdo de Etica do ICBAS-UP reuniu dia 19 de fevereiro de 2013 no edificio do ICBAS
- Sala de reunides do Departamento de Ciéncias do Comportamento, na presenca de Liliana de
Sousa, Manuel Vilanova, Margarida Arautjo, Maria Antonia Gongalves, Maria Paula Faria e
Mario Paulo Faria. Decidiu emitir parecer favoravel a realizagdo do projeto supracitado, por

unanimidade.

Solicitamos que envie a esta Comissdo um resumo dos resultados obtidos na sequéncia deste

projeto.

Com os melhores cumprimentos,

Pela Comissdo de Etica do ICBAS-UP,
1. / {
)

| -1/

Prof. Doutora Liliana de Sousa (presidente)

To whom it may concern,

The above project is in accordance with the Portuguese law and the ICBAS-UP Ethics Committee

criteria.
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ANEXO 4
Autorizacao de Utilizacdo da FACES - IV
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LIFE INMOVYATIONS, Inc.”

F.0. Box 190 # Minneapolis, MN ® 55440-0190
BOO-331-1661 ® 651-635-0511 ® FAX: 651-636-1668
www_facesiv.com

Permission to Use FACES IV Package

Website: www.facesiv.com
Customer Service: cs@ facesiv.com
Storing & Scoring Data: data @ facesiv.com

I am pleased to give you permission to use the FACES IV Package in your
research project, teaching or clinical work with couples or families. In order to use
FACES IV, you must use the entire FACES IV Package which contains 62 items.

You may either duplicate the materials directly or have them retyped for use in a
new format. If they are retyped, acknowledgement should be given regarding the name of
the instrument, the developers” names, and Life Innovations.

In exchange for providing this permission, we would appreciate a copy of any
papers, theses or reports that you complete using the FACES IV Package. This will help
us to stay abreast of the most recent developments and research regarding this scale. We
thank you for your cooperation in this effort.

Also, we are Tequesting that you provide us with a ser of vour data so that we can
build a large and diverse norm base. We will acknow ledge your contribution to the
master data base. 'We will not use your data for individual studies on your topic or any
topic. We would appreciate it if you used the format we have provided in an Excel
spreadsheet (Microsoft).

In closing, I hope you find the FACES IV Package of value in your work with
families. I would appreciate hearing from you as you make use of this package.

David H. Olson, Ph.D.
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