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PREFACIO

O avanco tecnoldgico, na area da Genética, tem pro-
movido uma verdadeira revolucdo em relacdo a nossa
capacidade de compreender as causas de muitas doen-
cas que levam a deficiéncia fisica, intelectual, visual ou
auditiva. As novas técnicas de sequenciamento de DNA
de nova geracao que permitem, em algumas horas, reve-
lar o conjunto das informacoes genéticas de um individuo
abrem a perspectiva para diagndstico mais rapido e mais
barato para os servicos de saude. Por essa razao, as pes-
quisas e o conhecimento da Genética Médica tém sido tao
importantes para a area da Saade Coletiva, com a perspec-
tiva da inclusao de testes genéticos e servicos de Genética
Comunitaria no Sistema Unico de Satde.

Essa revolucao chega ao Nordeste brasileiro de forma
pioneira por meio dos trabalhos do grupo de pesquisa
responsavel por essa publicacao. O Nucleo de Estudos de
Genética e Educacao da Universidade Estadual da Paraiba
tem feito um verdadeiro mapeamento das doencas
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genéticas que causam deficiéncia nessa regiao. Ja foram
descobertas varias doencas genéticas que nao tinham
ainda sido descritas na literatura médica. Trata-se de um
trabalho pioneiro e de inquestionavel relevancia cientifica
e social.

Nesta obra, os autores explicam, em uma linguagem
bastante acessivel, para os profissionais que atuam em
escolas e servicos de saude, especialmente para os pro-
fessores da Educacdo Basica e agentes comunitarios de
saude, o que causa as diferentes formas de deficiéncia.
Além disso, os autores sintetizam as informacoes sobre
as doencas genéticas que sao mais prevalentes na regiao
Nordeste, o que pode facilitar muito o encaminhamento
de pessoas com deficiéncia para os servicos especializados.

Esta publicacado se traduz, portanto, em uma contri-
buicao que aproxima educadores e profissionais da satde
do importante conjunto de conhecimentos cientificos que
estdo sendo produzidos na area da Genética Humana
e Saude Coletiva. Esta obra ainda atende as demandas
regionais, porque trata da questao da consanguinidade
e das suas implicacOes para o planejamento de acoes de
saude e politicas publicas especificas para o semiarido
nordestino. Sem davida alguma, a prevaléncia e perfil de
distribuicao de pessoas com deficiéncia devem responder
a diversidade biolégica e cultural encontrada no Brasil.

Alessandro Leite Cavalcanti
Coordenador do Programa de Pés-Graduacdo em Satide Publica
Universidade Estadual da Paraiba



11

APRESENTACAO

Este livro de certa forma foi fruto de um encon-
tro casual. HA mais de dez anos, encontramos em Sao
Paulo uma familia emigrante da pequena e bela cidade
de Martins no Rio Grande do Norte, na qual havia varios
casos de deficiéncia fisica até entdo desconhecida pela
comunidade médica. Em 2005, esta deficiéncia foi des-
crita pela primeira vez e recebeu o nome de Sindrome
Spoan e, naquela época, foram identificados 26 individuos
com essa mesma deficiéncia, todos aparentados entre si.
Desde entdo, temos trabalhado com profissionais que
atuam na Estratégia Satude da Familia, especialmente os
agentes comunitarios de saide, de varios municipios do
Nordeste brasileiro para identificar novos casos. Gragas a
esse esforco coletivo, foram encontrados mais de 80 casos
de individuos com a Sindrome Spoan na regiao do sertao
dos estados do Rio Grande do Norte e Paraiba, e outras
trés novas doencas genéticas foram descritas pela pri-
meira vez na literatura.
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Os municipios do semiarido nordestino tém pouco
acesso aos servicos especializados, como a Genética
Médica. Nessa regido, devido a tradicdo de casamentos
consanguineos, ha muitos casos de deficiéncias causa-
das por doencas genéticas. Entretanto, os profissionais
que atuam nos servicos de saide e nas escolas tém pouco
conhecimento sobre esse assunto. Face a necessidade de
compartilhar o conhecimento produzido, ao longo dos
ultimos dez anos, com esses profissionais a respeito das
causas da deficiéncia fisica, auditiva, visual ou intelectual,
foi produzida esta publicagao.

Este livro sintetiza, em uma linguagem de divulga-
cao cientifica, o conhecimento que educadores e pro-
fissionais da area de satde precisam se apropriar para
compreenderem e poderem ajudar as pessoas com defici-
éncia. Ao todo, sdo oito capitulos curtos sobre as diferen-
tes formas de deficiéncia, cada um deles responde a uma
pergunta. O primeiro capitulo, por exemplo, tem por
titulo a pergunta “Tem alguém com deficiéncia na sua
familia?”, e nele s3o mostrados os dados sobre prevalén-
cia de pessoas com deficiéncia e discutidos os diferentes
conceitos e compreensoes sobre o que € deficiéncia e suas
implicacoes.

No segundo capitulo, tentamos responder a pergunta
“Casar com parente tem relacao com ter filho deficiente?”,
explicando a relacao entre a genética e a deficiéncia. No
Nordeste brasileiro, em média 20% dos casamentos acon-
tecem entre pessoas aparentadas. Isto ocorre porque os
casais nao acreditam que tenham risco maior para ter
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criancas com alguma deficiéncia causada por doencas
genéticas. Neste capitulo, explicamos melhor essa historia.

Do terceiro até o sexto capitulo, sdo explicadas as
diferentes formas de deficiéncia com suas caracteristicas
e principais fatores etiologicos. Contamos, por exemplo, a
diferenca entre as deficiéncias congénitas que se manifes-
tam desde o nascimento e aquelas que sao causadas por
fatores ambientais, como violéncia, quedas e acidentes.
Mostramos a dificuldade em se diferenciar, por exemplo,
as pessoas que tém transtornos psiquiatricos daquelas que
apresentam deficiéncia intelectual, ou as diferentes doen-
cas e fatores causais que podem levar uma pessoa a per-
der a capacidade de andar, tornando-se um cadeirante. E
muito importante que seja feito o diagnostico da doenca
que esta associada a deficiéncia, porque isto pode evitar
gastos desnecessarios com exames e pode ajudar a familia
a cuidar melhor da pessoa com a deficiéncia.

Nos ultimos dois capitulos, explicamos o que é tecno-
logia assistiva e alguns direitos que as pessoas com defi-
ciéncia conquistaram ao longo dos tultimos vinte anos.
Esses direitos precisam ser conhecidos pelos profissio-
nais da area de satde porque sao eles que podem orientar
as familias e quem realmente precisa dessa informacao
para ter acesso a equipamentos, a um beneficio, a um tra-
balho. Disponibilizamos, inclusive, um modelo de carta
para solicitar informacao ou algum equipamento junto a
prefeitura ou a um servico do Estado para pessoas com
deficiéncia.
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Por fim, acreditamos que este livro podera ajudar
profissionais que atuam na area da Educacao e da Saade
a compreender e atender melhor as pessoas com alguma
deficiéncia.

Silvana Santos e Fernando Kok

Organizadores
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TEM ALGUMA PESSOA COM
DEFICIENCIA NA SUA FAMILIA?

Silvana Santos

Os dados sobre prevaléncia de pessoas com deficién-
cia no mundo variam dramaticamente de menos de 1% a
mais de 20%. No Brasil, ha pouco mais de 10 anos, essas
pessoas correspondiam a 14,5% e hoje a 23,9% da popu-
lacdo brasileira. Ou seja, quase um em cada quatro brasi-
leiros tem alguma deficiéncia. Nos estados do Nordeste,
em especial o Rio Grande do Norte e Paraiba, essa pre-
valéncia é ainda maior e esses estados lideram, ha vinte
anos, o “ranking da deficiéncia” no Brasil (NERI, 2003).
Nessa regiao, ha quinze vezes mais casamentos consan-
guineos do que no Sudeste brasileiro, o que pode contri-
buir para aumentar o risco de nascimento de criancas com
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deficiéncias causadas por doencas genéticas. Pouco se
sabe sobre os fatores que causam as deficiéncias.

Essa variacao nas estimativas de prevaléncia de
pessoas com deficiéncia é causada principalmente pela
existéncia de diferentes conceitos e métodos de coleta
de dados. Nos censos demograficos, por exemplo, sao
os proprios entrevistados que dizem ter ou nao alguém
com deficiéncia na sua familia e o quanto ela é grave.
Este método de coleta é diferente daquele utilizado na
Atencao Basica, pelo Sistema de Informacao da Atencao
Basica (SIAB), pois nele quem diz quem é deficiente é
0 agente comunitario de satde. Para ser incluida nesse
sistema, a pessoa com deficiéncia precisa ter um defeito,
condicao fisica ou mental, de duracao longa ou perma-
nente, que dificulta ou impede a realizacao de determi-
nadas atividades cotidianas, escolares, de trabalho, ou de
lazer (SIAB, 1998).

Um dos grandes desafios em criar estratégias para
levantar informacao sobre pessoas com deficiéncia € defi-
nir claramente os critérios para incluir ou nao uma pessoa
nesse grupo. Em um estudo sobre deficiéncia auditiva nos
municipios de Gado Bravo e Queimadas na Paraiba, por
exemplo, o IBGE contabilizou 3% e 1% de pessoas com
surdez nesses municipios enquanto os agentes comuni-
tarios de satide indicaram 2% e 0,6%, respectivamente
(MELO et. al, 2014). O numero de casos registrados pelo
IBGE foi aproximadamente um ter¢o maior em ambos os
municipios em relacdo a amostra colhida pelos agentes de
sadde.
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Essa diferenca se deve, em parte, as diferencas em
relacdo ao que se entende por deficiéncia. Uma pessoa nao
¢é deficiente, no sentido de “ser” como um se fosse uma
caracteristica ou adjetivo da pessoa. A deficiéncia é um
estado, refere-se a um “estar” que é dinamico; portanto,
uma pessoa pode “nao estar” e passar a “estar deficiente”
ou o contrario disso. No documento que estabelece a
Politica Nacional da Pessoa com Deficiéncia (Brasil, 2010),
a deficiéncia é entendida como “toda perda ou anormali-
dade de uma estrutura ou funcao psicologica, fisiologica
ou anatomica, que gere incapacidade para o desempenho
de atividades dentro do padrao considerado normal para
o ser humano”.

Concluimos que existem divergéncias nos dados
colhidos pelo IBGE e pelo SIAB, devido as distintas con-
cepcoes sobre deficiéncia e a variabilidade dos métodos de
coleta de dados. Em nenhum desses sistemas, as informa-
coes colhidas permitem determinar a provavel etiologia
da deficiéncia. Ou seja, se a deficiéncia foi causada por um
acidente de transito, ou por uma infeccao como poliomie-
lite, ou ainda por uma mutagao genética. Sabendo quais
fatores influenciam na manifestacdo das deficiéncias,
é possivel planejar acoes e politicas de satide para pre-
veni-las ou para oferecer tratamentos e servigos a essas
pessoas.

Com o objetivo de facilitar um pouco mais essa tarefa
de classificar uma pessoa como deficiente ou nao, pode-
mos sintetizar alguns critérios a partir dos conceitos
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anteriormente descritos. Para ser considerada como
deficiente:

1. A pessoa deve ter uma malformacao, perda ou
limitacao fisica e/ou cognitiva de causa genética
ou adquirida, sendo ou nao congénita (desde o
nascimento);

2. Essa deficiéncia deve incapacitar ou restringir a
realizacao de atividades da vida cotidiana, como
trabalhar, realizar atividades domésticas e até se
divertir;

3. A pessoa precisa de servicos ou acgoes de inclu-
sao de forma continua e/ou permanente (exem-
plo: reabilitacdo, tecnologia assistida, educagao
especial).

Uma pessoa, por exemplo, que tenha catarata aos 60
anos. Elanao tinha nenhuma dificuldade para enxergar até
o aparecimento dessa perda corrigivel com cirurgia. Essa
perda é temporaria e a pessoa, ap0s cirurgia, nao precisara
de servicos permanentemente; por isso, ela nao seria clas-
sificada como deficiente. Por outro lado, uma pessoa com
glaucoma sera considerada deficiente quando ela perder
a visao a ponto de necessitar de cuidados continuos. Por
isto, a pessoa nao “é” deficiente, mas ela passa a “estar
deficiente” quando necessita de assisténcia permanente.

Suponha outra pessoa que tenha diabetes, uma
doenca cronica nao transmissivel. Enquanto ela conse-
guir realizar as atividades cotidianas, ela nao sera consi-
derada deficiente; entretanto, caso a doenca cause uma
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amputacao ou perda de visao, entao ela passa a necessitar
de assisténcia permanente e ai ela estara deficiente. Uma
situacao semelhante é a dos “acamados” que tiveram uma
doenca, como um cancer cerebral, que os incapacitou de
forma praticamente permanente. Esses “acamados” nao
eram deficientes e, na comunidade, ninguém os via como
“deficientes” porque nao nasceram assim. Entretanto,
devido a doenca, o individuo passou a condi¢ao de “pessoa
com deficiéncia” principalmente por demandar servicos e
cuidados continuamente.

Outra situacdo que causa confusdo diz respeito as
pessoas com problemas psiquiatricos. As pessoas com
depressao, distirbio de humor, ansiedade e que precisam
tomar medicamentos para dormir, como tranquilizan-
tes e ansioliticos (por exemplo, diazepan), ndo tém uma
perda ou limitacao de estrutura ou funcao cognitiva. Elas
conseguem realizar atividades da vida cotidiana; embora
algumas delas possam necessitar de servicos, as vezes, de
forma permanente.

Essas pessoas com transtornos psiquiatricos estao
inseridas na Politica Nacional de Satide Mental e possuem
o apoio dos profissionais dos Centros de Atencao Psico-
Social (CAPS). Portanto, nesses casos, elas nao serao clas-
sificadas no grupo das “pessoas com deficiéncia”, exceto
se essas doencas causarem incapacitacdo permanente.
Nos Sistemas de Informacao da Atencao Basica (SIAB e o
novo e-SUS AB), existe uma diferenciacao entre esses dois
grupos de classificacao: “pessoa com deficiéncia” e proble-
mas de “satide mental”.
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Por outro lado, as pessoas com deficiéncia intelec-
tual ou mental (também chamado de retardo mental na
literatura médica) serao classificadas como deficientes
porque elas apresentam uma perda ou limitacao de natu-
reza cognitiva ou neuroldgica. Essa perda acaba compro-
metendo a capacidade da pessoa de comunicar-se, de
entender as informacoes para realizar atividades da vida
diaria. Essas pessoas nao conseguem ou tém dificuldade
para preparar uma refeicao sozinha, tomar banho ou fazer
a higiene pessoal. Por isso, elas precisam de um cuidador
permanentemente.

E necessério, portanto, prestar atencdo aos critérios
usados para classificar um individuo no “grupo das
pessoas com deficiéncia” a fim de fazer uma coleta de
informacao que seja fidedigna e confiavel. Essa dificuldade
seria amenizada pelo uso de sistemas de classificacoes
de doencas ja existentes. A Organizacao Mundial de
Saude (OMS), por exemplo, desenvolveu a Classificacao
Internacional de Doencas e Problemas Relacionados a
Saude (CID). Toda doenca tem um determinado nimero
nessa classificacdo ou um “CID”, e esta informacao pode-
ria ser usada para realizar os estudos de prevaléncia sobre
deficiéncia. Entretanto, nem todos os pacientes tém acesso
ao diagnostico clinico ou mantém relatoérios e laudos, nos
quais conste o “CID” associado a sua deficiéncia.

Com o objetivo de caracterizar a prevaléncia e os
fatores etiologicos das deficiéncias no Nordeste, desen-
volvemos um programa para cadastro e gerenciamento
de informacdo sobre elas semelhante ao sistema do
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SIAB/e-SUS AB. Este programa foi denominado “Retrato
Epidemiologico da Deficiéncia“ (REDEF). Os dados sobre
deficiéncia serao colhidos pelos agentes comunitarios de
saude (ACSs), supervisionados pelos enfermeiros e médi-
cos da Estratégia Saide da Familia (ESF). Os agentes
conhecem muito bem a realidade de seu municipio por-
que vivem, ha muito tempo, proximos das pessoas com
deficiéncia. Apesar dessa proximidade, esses profissio-
nais necessitam de conhecimentos técnicos para realizar
o levantamento com maior precisao e fidedignidade. No
sistema do REDEF, também serao levantadas as necessi-
dades de tecnologia assistiva, tais como cadeira de rodas,
de banho ou orteses e de servicos de reabilitacao. Essas
informacoes sao fundamentais para estimar custos para
aquisicao de equipamentos ou de servicos.

Um dos desafios para os profissionais que aplicarao
esse sistema é fazer o registro com a maior precisao possi-
vel para minimizar erros. Geralmente, por conhecer muito
bem a comunidade, o agente de satide se baseia no que ja
sabe para completar um dado sem checar se ainformacao é
verdadeira. Ou, quando est4 preenchendo uma ficha sobre
uma pessoa com deficiéncia, as vezes, ele acredita que ja
sabe a resposta e nao faz a pergunta para o deficiente, o
que acarreta erro na coleta. Os dados colhidos pelo SIAB,
por exemplo, devido aos erros na coleta e consolidacao de
dados, tém sido pouco utilizados em pesquisas cientificas.

Esta obra tem a intencdo de oferecer aos profis-
sionais, que atuam nos servicos de saude e escolas da
Educacao Basica, conhecimento técnico e cientifico sobre
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os fatores que causam as diferentes formas de deficiéncia.
Precisamos colher dados com maior precisao sobre as pes-
soas com deficiéncias para entender melhor e mais pro-
fundamente o qué as causam e os “porqueés”.

Conhecer melhor essa nossa realidade é fundamental
para ajudar a mudéa-la.
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CASAR COM PARENTE TEM RELACAO
COM TER FILHO DEFICIENTE?

Silvana Santos
Uira Souto Melo
Thalita Figueiredo

Sera que um casal aparentado, por exemplo, de pri-
mos legitimos, tem maior risco de ter um filho com uma
deficiéncia? Os casais aparentados, primos com qualquer
grau de parentesco, compartilham informacao genética
provinda de ancestrais comuns, como avos, bisavds. Se
um casal ndo tem qualquer grau de parentesco, entdao o
risco de nascimento de um filho com uma doenca gené-
tica é de cerca de 4%; mas se o casal for consanguineo,
entao o risco aumenta para 13%. Isto significa que a maior
parte dos filhos de casais consanguineos nao tem defici-
éncia, mas nascem mais pessoas com deficiéncia fruto das
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unides consanguineas, quando comparados com casais
nao aparentados.

A tradicao de casamentos entre pessoas aparenta-
das é uma caracteristica dos estados nordestinos e essas
unides ocorrem mais no sertao ou nas cidades do inte-
rior. Na Paraiba, cerca de 40 municipios participaram
de uma pesquisa para descobrirmos quanto dos casa-
mentos ocorriam entre pessoas aparentadas (WELLER
et al., 2012). Nos municipios do sertao do Estado, a fre-
quéncia da populacdo casada com parentes variou de
19% a 41%.

Para entender melhor se as deficiéncias eram cau-
sadas por doencas genéticas, nosso grupo de pesquisa
selecionou oito desses municipios com elevada frequén-
cia de casamentos consanguineos e avaliou as pessoas
com deficiéncia fisica. Verificamos que praticamente a
metade dos casos de pessoas com doencas neuromuscu-
lares era causada por doencas genéticas e que elas eram
mais frequentes em poucos municipios, afetando varios
individuos de uma mesma familia (SANTOS et al., 2013a;
SANTOS et al., 2013b). Os casais aparentados tém um
ancestral em comum e desta forma compartilham parte
da informacao genética. Quanto mais aparentado entre
si é o casal, maior a chance de ele ter um filho com algum
problema genético.

Todos os seres vivos sao formados por DNA, uma
substancia quimica que contém as informacées para as
caracteristicas. Em cada uma de nossas células, exceto
nos gametas, existem 23 pares de moléculas de DNA que
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se condensam, quando as células estao se multiplicando,
formando os cromossomos. Todos nos recebemos 23 cro-
mossomos paternos e 23 maternos, que se combinam
durante a fecundacao. Qualquer alteracao no nimero ou
na estrutura desses cromossomos pode levar a sindromes
ou deficiéncias. Um exemplo disso é a sindrome de Down
em que, na maior parte dos casos, os afetados possuem
um cromossomo a mais, o que causa multiplos problemas,
entre eles a deficiéncia intelectual.

Os genes sao trechos de DNA com informacao para
sintetizar outras moléculas. Ao todo, temos cerca de
20 mil genes com informagdo para formacao de mais
de um milhao de proteinas no nosso genoma. Quando
ocorre uma mutacao génica, isto pode afetar a producao
ou funcionamento dessas proteinas, podendo ocasionar
a manifestacdo de uma doenca genética. A anemia fal-
ciforme, o albinismo, varias formas de surdez, de defi-
ciéncia intelectual e fisica sao causadas por alteracoes
no DNA. Assim como algumas sindromes e malforma-
¢Oes congénitas. Algumas pessoas, por exemplo, podem
nascer com dedos a mais nas maos devido as mutacoes
genéticas.
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IMAGEM 1 — Uma pessoa pode nascer com dedos a mais nas maos,
polidactilia, devido as alteracoes genéticas
FONTE - Arquivo de Silvana Santos

No estado do Rio Grande do Norte, por exemplo, foi
descoberta uma doenca genética que causa uma defici-
éncia fisica muito severa conhecida por Sindrome Spoan
(Macedo-Souza et al., 2005; Macedo-Souza et al., 2008).
O termo Spoan é um acrénimo com os principais sintomas
da doenca em inglés (Paraplegia Espastica, Atrofia Optica
e Neuropatia). As criancas afetadas ja nascem com a
mutacao genética associada a doenca, mas s6 apresen-
tam os primeiros sintomas quando comecam a andar, por
volta dos dois anos de idade. Elas andam nas pontas dos
pés devido ao quadro de rigidez muscular, a espasticidade.
Depois, vao perdendo o controle sobre os movimentos,
devido a degeneracao dos nervos (neuropatia) e acabam
em cadeira de rodas entre os cinco e vinte anos. A perda
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do controle dos movimentos € progressiva e, com o tempo,
elas podem desenvolver deformagoes nos pés e coluna.

IMAGEM 2 — Uma pessoa afetada pela sindrome Spoan.
Ela perde gradativamente a capacidade de andar ainda na infancia
FONTE - Arquivo de Silvana Santos

Essa doenca afeta mais de oitenta pessoas de uma
mesma familia que descendem todos de um tnico ances-
tral portador da mutacao genética, cujos filhos e netos se
espalharam por mais de dez municipios diferentes dos
Estados da Paraiba, Rio Grande do Norte e Sao Paulo.
Todas essas pessoas compartilham um mesmo pedaco do
DNA, no qual existe uma mutacao, que acaba por prejudi-
car a expressao de uma determinada proteina, dando ori-
gem aos diferentes sintomas que caracterizam a doenca.



28

Para encontrar essa alteracao genética, pesquisadores da
Universidade Estadual da Paraiba (UEPB) e do Centro
de Estudos do Genoma Humano na Universidade de Sao
Paulo investiram mais de dez anos nessa pesquisa.

Todos os afetados pela Sindrome Spoan sao filhos
de casais aparentados entre si e essas unioes tém relacao
com a manifestacao da doenca. Quer dizer, essa sindrome
somente se manifesta se ambos os membros do casal
portarem a mutacao vinda de um ancestral comum. Nosso
DNA possui cerca de 20 mil genes ou “receitas” para pro-
duzir proteinas. No caso das pessoas que tém a Sindrome
Spoan, como elas sao filhas de casais consanguineos (pri-
mos), entdo elas receberam uma copia da receita alterada
de cada um dos seus pais ou genitores. Se a pessoa receber
duas receitas alteradas para a proteina, cada copia de um
de seus pais, entao essa proteina acaba sendo expressa de
forma diferente do normal e leva ao desenvolvimento da
doenca. Os parentes das pessoas com Sindrome Spoan tém
risco de possuirem essa mutacao genética e de transmiti-la
para as proximas geracoes. Por isto, é importante que elas
saibam disso.

A Sindrome Spoan tem um padrao de heranca conhe-
cido como autossémico recessivo, ou seja, a pessoa mani-
festa uma caracteristica somente se receber duas copias do
gene alteradas, vindas cada uma delas de um dos genito-
res; 0s quais sao assintomaticos e aparentados. Por outro
lado, o padrao de heranca de uma caracteristica é cha-
mado de autossémico dominante quando a pessoa mani-
festa a doenca tendo apenas uma copia do gene mutado.



29

E fundamental determinarmos o padrio de heranca
de uma doenca genética porque os riscos de recorréncia
na familia podem ser muito diferentes. Por exemplo, no
caso de uma doenca autossémica recessiva, o risco de
recorréncia quando ja existe um afetado na familia é de
25%. Se a doenca é dominante, geralmente esse risco é
de 50%. Algumas doencas dominantes podem ter penet-
rancia variavel, isto quer dizer que, apesar de uma pessoa
possuir uma mutacao, ela pode nao manifestar os sinto-
mas. A maior parte das doengas apresenta variabilidade
clinica com quadros mais graves do que outros.

Em virtude dessa variacao em relacao aos padroes de
heranca, o grande ntimero e variedade de doencas genéti-
cas, somente um especialista em Genética Médica e Clinica
consegue estabelecer o diagnostico e calcular os riscos de
recorréncia. Geralmente, também sao necessarios testes
genéticos e exames laboratoriais complementares para
definicao desse diagnostico. Existem varias doencas gené-
ticas diferentes que se manifestam com um quadro clinico
bastante semelhante e, por isso, as vezes, a investigacao
para definicao de diagndstico pode demorar meses ou até
anos.

A oferta de servicos de Genética Médica esta concen-
trada nos Estados do Sudeste brasileiro e geralmente sao
oferecidos por especialistas ligados a ambulatorios de uni-
versidades que fazem pesquisa cientifica (BEIGUELMAN,
2000; MARQUES-DE-FARIA et al., 2004; HOROVITZ
et al., 2006; NOVOA; BURNHAM, 2011). Este é o caso,
por exemplo, dos servicos de aconselhamento genético do
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Centro de Estudos do Genoma Humano da Universidade
de Sao Paulo (http://genoma.ib.usp.br/) e o Servico de
Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
(http://www.hcpa.ufrgs.br/), que congregam varios pro-
fissionais com diferentes formacées (médicos, bidlogos,
enfermeiros, psicologos, entre outros) e cursos de pos-
-graduacao na area da genética médica. Esses programas
promovem pesquisa cientifica e conseguem verbas das
agéncias de fomento para ofertar e desenvolver testes
genéticos para populacdo e servicos de aconselhamento
genético.

Face ao pequeno ntimero de profissionais formados
nessa area, no Nordeste existem alguns ambulatorios
que fazem atendimento as pessoas com doencas genéti-
cas. Entretanto, centenas de pessoas podem ser acometi-
das por essas doencas e a desconhecem por falta de uma
avaliacdo clinica precisa por especialistas. O diagnostico
reduz o tempo e gastos com exames, muitas vezes, desne-
cessarios. Além disso, com o diagndstico preciso é possivel
conhecer a evolucao do quadro clinico para orientacao da
familia. Por isto, a determinacdo do diagnostico clinico é
tao importante.

As doencas genéticas geralmente causam graves defi-
ciéncias e, para grande parte delas, ainda nao ha uma
cura. Os pacientes precisam de uma equipe multidiscipli-
nar que conheca bem os sintomas para tentar minimiza-
-los. Como o conhecimento sobre essas doengas é muito
recente, os profissionais que atuam nos servicos preci-
sam se atualizar para lidar com as informacoes que estao
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mudando muito com as novas tecnologias da Biologia
Molecular. Por exemplo, hoje é possivel e relativamente
barato sequenciar o DNA inteiro de um individuo; o que
era impossivel h4 vinte anos. Além disso, é necessario que
a familia apoiada pelos profissionais da saade oriente os
professores da Educacdao Basica sobre como lidar com
deficiéncia. No caso da sindrome Spoan, por exemplo, os
pacientes possuem miopia de grau elevado que dificulta
muito enxergar a lousa e as letras do livro. Por isso, o
material didatico para os afetados tem de ser adaptado.
Devido a dificuldade para escrever, nos exames e provas,
os afetados nao conseguem concluir no tempo habil. Neste
caso, eles poderiam fazer exames orais em vez de escritos,
e teriam, certamente, melhor desempenho.

Vimos, portanto, que os Estados do Nordeste man-
tiveram a tradicdo de casamentos consanguineos e que
isto pode aumentar o risco de nascimento de criancas com
deficiéncias de natureza genética. Sabemos que esses casa-
mentos tém aspectos positivos, como o reduzido nimero
de divércios e maior cuidado com as criancas. Apesar des-
ses aspectos culturais positivos, é necessario compreender
melhor se a consanguinidade poderia explicar uma parte
dos casos de deficiéncia encontrados no Nordeste.
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DEFICIENCIA INTELECTUAL OU
TRANSTORNO PSIQUIATRICO?

Thyago Wanderley
Thalita Figueiredo
Silvana Santos

Existe certa dificuldade em fazer uma distin¢ao entre
deficiéncia intelectual/mental e transtorno/distarbio psi-
quiatrico. A principal diferenca entre elas é que, no pri-
meiro caso, a pessoa tem a deficiéncia de compreensao e
comunicacao desde a infancia e essa perda de natureza
cognitiva nao se altera ao longo da vida. Ja no caso dos
transtornos psiquiatricos, a cognicao esta preservada e as
alteracoes emocionais e comportamentais surgem geral-
mente apos a adolescéncia.

O tratamento das duas condi¢oes também é diferente.
No caso dos transtornos psiquiatricos, o acompanhamento
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do psiquiatra é fundamental e os quadros geralmente sao
tratados com medicamentos psicotrépicos. Como exem-
plos de transtornos psiquiatricos mais comuns, podemos
citar a depressao, transtorno afetivo bipolar, esquizofre-
nia e transtorno obsessivo compulsivo. J& uma pessoa
com deficiéncia intelectual tem uma perda ou limitacao
do desenvolvimento neuropsicomotor que nao é tratavel
ou curada com medicamentos. Medicamentos sao utiliza-
dos quando ha outras complicacoes, como por exemplo,
quadros de epilepsia.

Para a maior parte dos casos de deficiéncia intelectual
nao ha cura disponivel, porém a definicao da causa fre-
quentemente ajuda a familia a compreender o prognostico
e a estimar o risco de recorréncia, principalmente, quando
sao causadas por fatores genéticos. Portanto, um diagnos-
tico preciso ¢ inestimavel para o aconselhamento genético
do paciente e da sua familia, pois as vezes é possivel evitar
futuros casos (KABRA; GULATI, 2003).

Deficiéncia intelectual

A deficiéncia intelectual é um dos problemas de
desenvolvimento neuropsicomotor mais comuns em
criancas e adolescentes, afetando de 1% a 3% dessa popu-
lacado (BATTAGLIA; CAREY, 2003; EMERSON, 2007).
Em virtude das condicoes de pobreza em que vivem
determinadas populacgoes brasileiras, é muito dificil esta-
belecer claramente quantas criancas tém essa forma de
deficiéncia, principalmente em regioes de dificil acesso a
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médico, como no sertdo nordestino. Essa realidade pre-
cisa ser mudada, pois o estudo sobre essa populacao cons-
titui uma condigao indispensavel para estabelecimento de
estratégias visando a melhoria da qualidade de vida dessa
populacao, como a oferta de salas de recurso multifuncio-
nal e os curriculos adaptados que permitem inclusao des-
sas criancgas.

Em até 60% dos casos de criancas com deficiéncia
intelectual, nao se consegue estabelecer claramente o que
causou a deficiéncia. A exposicao ambiental aos virus, a
radiac@o ou as substancias teratogénicas, como o medica-
mento talidomida indicado para hanseniase, pode causar
esse problema, como também trauma craniano ou lesao
devido a falta de oxigénio ao cérebro durante o parto, por
exemplo.

Em relacdo aos fatores genéticos, a Sindrome de
Down ou trissomia do cromossomo 21, é uma das causas
mais comuns de deficiéncia intelectual, atingindo cerca
de um em cada 800 nascidos vivos (RAUCH et al., 2006).
A Sindrome do X-Fragil é a segunda principal causa de
deficiéncia intelectual hereditaria, atingindo um em cada
4.000 meninos e uma em cada 6.000 meninas. Os afeta-
dos por esta sindrome apresentam sinais clinicos carac-
teristicos como orelhas proeminentes, face alongada e
maior mobilidade nas articulagbes — pode-se observar
que a ponta do dedao da mao alcanca facilmente o punho.
Geralmente tém também hiperatividade e comportamento
autista (WILLEMSEN; OOSTRA, 2000).
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Outra causa muito comum de deficiéncia intelectual
é a sindrome do alcool fetal, causada pelo abuso de alcool
pela gestante (THACKRAY; TIFF, 2001), sendo responsa-
vel por até 8% dos acometidos em paises desenvolvidos.
E importante frisar que a sindrome do 4lcool fetal é uma
das principais causas previsiveis de deficiéncia intelectual.
Assim, as mulheres que planejam engravidar e as gestantes
devem abster-se totalmente do consumo de bebidas alco6-
licas. Além disso, as evidéncias sugerem que um diagnos-
tico e intervencao precoces podem reduzir a ocorréncia
de deficiéncias secundarias (AMERICAN ACADEMY OF
PEDIATRICS, 2000).

Transtorno psiquiatrico

Os transtornos psiquiatricos ou psiquicos englobam
a esquizofrenia, transtorno afetivo bipolar, depressao,
sindrome do panico e transtorno obsessivo compulsivo,
entre outras condicoes. Sao caracterizados por alteracoes
do modo de pensar e do humor (emocoes) ou por compor-
tamentos associados com angustia pessoal e/ou deterio-
racao do funcionamento em uma ou mais esferas da vida,
como por exemplo, nas relacoes de trabalho, interacoes
sociais, familiares e de lazer (SANTOS; SIQUEIRA, 2010).
Esses disttrbios precisam ser identificados e tratados,
tendo em vista seu impacto na vida das pessoas acome-
tidas e seus familiares, além dos altos custos diretos, com
diagnostico e tratamento; e indiretos, com a perda de pro-
dutividade no trabalho e mortalidade por suicidio.
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Os transtornos psiquiatricos estao entre as quatro
principais causas de incapacidade em todo o mundo, cor-
respondendo a aproximadamente 450 milhoes de pessoas
acometidas (OMS, 2011). No Brasil, estima-se que a ocor-
réncia desses transtornos, que variam em sua gravidade,
é de aproximadamente 20% (BRASIL, 2008). Em relacao
a incapacitacao, estes distirbios foram a terceira principal
causa de concessao de beneficio auxilio-doenca por inca-
pacidade laborativa no Brasil em 2010 (MINISTERIO DA
PREVIDENCIA SOCIAL, 2011).

O desenvolvimento dos transtornos mentais resulta
da interacao de fatores genéticos e ambientais. Sabe-se
que eles acometem mais frequentemente pessoas aparen-
tadas; entretanto, fatores ambientais como o uso de subs-
tancias psicoativas, infeccao, perturbacdo do ambiente
familiar, abandono, isolamento, trauma, urbanizacao e
pobreza aumentam o risco de sua manifestacio (OMS,
2001).

Com a Reforma Psiquiatrica, iniciada no Brasil na
década de 70, o tratamento para os transtornos passou a
ser realizado prioritariamente em servigos de base comu-
nitaria. Evita-se, com isso, a segregacao devido a longos
periodos de internamento e proporciona a manutencao
do vinculo familiar e social (Politica Nacional de Satude
Mental apoiada na Lei 10.216/01). Esse modelo conta com
uma rede de servigos e equipamentos variados tais como os
Centros de Atencao Psicossocial, os Servicos Residenciais
Terapéuticos, os Centros de Convivéncia e Cultura e os lei-
tos de atencao integral (BRASIL, 2002).
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O tratamento dos transtornos psiquiatricos, a depen-
der do seu tipo, pode envolver o uso de benzodiazepinicos,
que sao drogas psicotropicas sujeitas a controle especial
e sao amplamente utilizadas para o tratamento de pro-
blemas de satide mental. O medicamento mais conhecido
dessa classe é o Diazepan. No Brasil, no primeiro levanta-
mento domiciliar nacional realizado em 2001, 3,3% dos
entrevistados afirmaram uso de benzodiazepinicos e, em
2006, outro levantamento mostrou o uso de benzodiazepi-
nicos por 5,6% dos entrevistados (FONSECA et al., 2010).

O aumento da utilizacdo desses medicamentos foi
observado em diversos paises independentemente do seu
grau de desenvolvimento econémico, especialmente entre
mulheres idosas. Estudos mostram que o uso de benzodia-
zepinicos podem diminuir a memoria e aumentar o risco
de quedas e de fraturas (WANDERLEY et al., 2013). Além
disso, € comum observar em algumas populagoes, praticas
de automedicacgao entre familiares de usuarios, que geral-
mente iniciam a utilizacdo desses medicamentos sem pres-
cricao médica. Como consequéncia do uso indiscriminado
e sem as devidas orientacoes, tem-se o possivel desenvol-
vimento de dependéncia. Sendo assim, torna-se relevante
a promocao do uso racional desses medicamentos.
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TEM ALGUEM COM PERDA AUDITIVA
OU SURDEZ NA SUA COMUNIDADE?

Uira Souto Melo
Silvana Santos

A deficiéncia auditiva atinge cerca de 360 milhGes de
pessoas no mundo e dois milhdes de brasileiros (OMS,
2013; IBGE, 2010). Em paises desenvolvidos, a incidéncia
da perda auditiva foi estimada, em média, em um ou dois
casos a cada mil nascidos vivos; e, no Brasil, este valor é
duas vezes maior (MORZARIA et al., 2004; BRAGA et al.,
1999). Em virtude da melhora nas condicoes de satde e
reducao da fecundidade das mulheres brasileiras, estima-
-se que haja uma reducdao do ntimero de criancas com
surdez para valores ao redor de 2,5 a cada 1000 nascidos
vivos em certas regioes (MASON; HERMANN, 1998). Por
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outro lado, com o envelhecimento da populacao, deve
haver aumento de novos casos entre idosos.

A prevaléncia de deficiéncia auditiva no Nordeste é
maior do que em outras regides. Por exemplo, nos muni-
cipios paraibanos de Gado Bravo com 8.376 habitantes e
Queimadas com 41.049 segundo o censo demografico de
2010, foram encontrados cerca de 80 e 145 pessoas com
surdez, respectivamente. Isto significa que ha cerca de
10 pessoas com surdez em cada mil habitantes de Gado
Bravo, enquanto que, em Queimadas, sdo trés ou quatro
como em outras populagoes brasileiras.

Em Gado Bravo, a prevaléncia de surdez é trés vezes
maior do que o esperado; e isto pode ter diferentes expli-
cacoes (MELO et al., 2014). Se todos os surdos, por exem-
plo, compartilharem uma mutacdo genética especifica
vinda de um ancestral comum, entao isto significa que
todos terao o mesmo quadro clinico e a orientacao médica
seria a mesma para todos eles. Se, por outro lado, a defi-
ciéncia auditiva fosse adquirida, causada por ruido ou
eventos como infecgdes, entao a melhor explicacao seria
algum trauma que foi comum a varias pessoas (trabalhar
em uma fabrica com muito ruido, por exemplo).

Entre os fatores ambientais — nao genéticos - mais
comuns que causam surdez estao as infeccoes que acome-
tem os fetos ainda durante o periodo de gestacao. Entre as
infeccOes mais comuns estao a toxoplasmose, a rubéola, a
citomegalovirose e a herpes. Durante o parto, podem ocor-
rer também diversos problemas como prematuridade, ano-
xia (falta de oxigénio) e hiperbilirrubinemia, que acabam
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causando surdez; ap6s o nascimento, a crianca ainda pode
ter sarampo, meningite bacteriana ou caxumba e ter perda
auditiva (SMITH et al., 2012). Em paises desenvolvidos, o
principal fator ambiental que causa surdez é o citomega-
lovirus (KENNESON; CANNON, 2007). Em paises subde-
senvolvidos, os fatores de risco de maior frequéncia ainda
sao a rubéola durante a gestacado e a hiperbilirrubinemia
(MORZARIA et al., 2004).

Em relacdo ao grau da perda, a deficiéncia auditiva
pode ser classificada em leve, moderada, grave ou pro-
funda. Considerando sua evolucao, ela pode ser estacio-
naria ou progressiva. Quanto a origem do defeito, a surdez
pode ser classificada como condutiva, sensorioneural ou
mista. Surdez condutiva é quando o defeito esti na ore-
lha externa e/ou média, afetando a conducao do som até a
orelha interna. Quando o defeito ocorre a partir da orelha
interna até o encéfalo € classificado como sensorioneural.
H4 casos em que ha uma combinacao dos tipos de defeito,
sendo classificada como mista.

A surdez genética é muito complexa porque existem
muitos genes que quando mutados causam perda auditiva,
e que possuem diferentes padroes de transmissao. Cerca
de 30% dos casos de surdez sao sindromicos, ou seja, além
da perda auditiva, a pessoa apresenta outras caracteristi-
cas, como cegueira ou deficiéncia intelectual. Os casos nao
sindromicos e com padrao de heranca autossomica reces-
siva sdo os mais frequentes. As mutacoes genéticas mais
comumente encontradas nas populagdes ocorrem no gene
GJB2, que codifica a proteina conexina 26, responsavel
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pela regulacao de potassio nas células da coclea. Mutacoes
genéticas nesse gene acarretam a morte dessas células e
consequentemente a perda auditiva (RABIONET et al.,
2000).

A determinacao da causa da surdez, se ela é genética
ou nao, depende da caracterizacao da perda. Geralmente,
a surdez causada por mutacOes génicas de heranca reces-
siva sao congénitas, ou seja, acometem os individuos
desde o nascimento e causam uma perda de severa a pro-
funda. Os afetados geralmente nao aprendem a falar e sao
“surdos-mudos”. Por outro lado, as pessoas com defici-
éncia auditiva, causada por mutacoes génicas de heranca
autossomica dominante, apresentam perda progressiva
da capacidade de ouvir, ficando surdos depois da adoles-
céncia ou na vida adulta. Como a perda acontece depois
dos dois anos, quando as criancas aprendem a falar, entao
geralmente os afetados nao sao “mudos”.

A caracterizacdo da causa da deficiéncia auditiva
depende da determinacao da lateralidade (bilateral ou
unilateral), do tipo de perda (pré-lingual e pds-lingual) e
da severidade (leve, severa, grave ou profunda). A pessoa
com perda pré-lingual nao aprendeu a falar porque nunca
escutou. No nosso cotidiano, essas pessoas sao apelida-
das de “o mudo ou mudinho de fulano de tal”. Entretanto,
essas pessoas podem falar com a aprendizagem de técnicas
de ensino de fala que usam a vibragao das cordas vocais.

O historico do paciente em relacao a doencas, infec-
¢oes, acidentes, cirurgias, administracao de drogas, den-
tre outros, é fundamental para estabelecimento da causa



43

da deficiéncia. Essas informac6es podem ser obtidas no
exame audiologico dos pacientes. Esse exame é feito por
um fonoaudiélogo, cujo laudo é semelhante ao mostrado
na figura abaixo. A realizacao da audiometria é fundamen-
tal para determinacao do diagnostico.

IMAGEM 3 — Audiometria
FONTE - Arquivo de Silvana Santos

Exemplo de audiometria: O resultado do exame
apresenta-se indicado pela seta. Em geral, os resultados
sao da seguinte forma: Perda Auditiva “tipo” “laterali-
dade” “grau”. Os tipos podem ser sensorioneural (ou neu-
rossensorial), condutiva ou mista. A lateralidade pode
ser unilateral ou bilateral. O grau da perda pode ser leve,
moderado, severo ou profundo.
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TEM ALGUEM COM PERDA VISUAL
NA SUA COMUNIDADE?

Thalita Figueiredo
Silvana Santos

Quase todos nos, se nao temos ainda, com certeza
apresentaremos alguma dificuldade para enxergar em
algum momento da nossa vida. E muito comum, entre
criancas e adolescentes, ter dificuldade para ver de longe,
inclusive para ler a lousa na escola; o que, alias, explica,
muitas vezes, certa dificuldade de aprendizagem. Muitas
criancas simplesmente niao conseguem ver o que a pro-
fessora anota na lousa e por isto nao entendem comple-
tamente o assunto ensinado. Por outro lado, a partir dos
quarenta anos, tendemos a ter dificuldade para enxer-
gar de perto, ler um livro, uma receita ou a bula de um
medicamento. Essas dificuldades para enxergar de longe
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(miopia) ou para ver de perto (hipermetropia), ou ainda
ver borrado (astigmatismo), sio muito comuns na popula-
¢ao e sao corrigiveis com uso de 6culos. Com isto, ninguém
se vé impedido de realizar alguma atividade da vida diéria.

Se perguntarmos para uma pessoa que usa o6culos se
ela se considera um deficiente visual, provavelmente ela
dira que nao; porque, como discutimos anteriormente, a
deficiéncia foi corrigida com uso de 6culos e nao implica
em perda de capacidade de realizar atividades da vida coti-
diana. No censo demogréfico feito pelo IBGE, a dificuldade
visual foi classificada em trés categorias: “alguma dificul-
dade”, “grande dificuldade” ou “nao consegue enxergar de
modo algum”; e, evidentemente, o nimero de pessoas nos
dois primeiros grupos é muito grande. Quando a pessoa
tem “alguma dificuldade ou até grande dificuldade para
enxergar” e isto for corrigivel com uso de 6culos, dificil-
mente ela sera classificada como deficiente. A expressao
“deficiéncia visual”, portanto, se refere ao espectro que vai
da baixa visao até a cegueira.

Uma definicao simples de visao subnormal é a inca-
pacidade de enxergar, a luz do dia, os dedos da mao a
uma distancia de trés metros com clareza suficiente para
conta-los. Mesmo com uso de 6culos ou lupa, a pessoa
com baixa visao apenas distingue vultos, a claridade, ou
objetos a pouca distancia. A visao se apresenta embacgada,
diminuida, restrita em seu campo visual ou prejudicada
de algum modo (BRASILIA, 2000).

Cerca de 285 milhoes de pessoas no mundo possuem
deficiéncia visual, sendo que 39 milhGes nao enxergam



47

(cegas) e 246 milhoes tém baixa visao (grande dificuldade
para enxergar). No Brasil, a cegueira atinge um pouco mais
de 0,05% da populacdao com menos de 15 anos; entre 15 e
49 anos, esta porcentagem triplica (0,15%) e entre pessoas
com mais de 50 anos de idade aumenta mais ainda, atin-
gindo 1,3% da populacao (20 vezes mais do que as crian-
cas ou oito vezes mais do que adultos).

As pessoas com mais de 50 anos de idade corres-
pondem a 82% e a 65% da populacao cega e com grande
dificuldade para enxergar, respectivamente (PASCOLINTI;
MARIOTTI, 2011). A cegueira e a visao subnormal, entre
idosos, podem resultar de doencas como diabetes, desco-
lamento de retina ou traumatismos oculares, sendo mais
frequentes a catarata, o glaucoma e a retinopatia diabética
(BRASILIA, 2000).

O glaucoma ocorre devido a producao excessiva ou
deficiéncia na drenagem do humor aquoso (liquido que
preenche o espaco entre a cornea e o cristalino dos olhos),
acarretando em um aumento da pressao intraocular, e o
globo ocular apresenta-se anormalmente dilatado. Pode
resultar de uma situagdo congénita, cronica ou subita.
Se nao for tratada, muitas vezes por medicamentos, esta
situacao pode causar danos irreversiveis no nervo 6ptico,
afetando a visao periférica e podendo ocorrer, mais tarde,
perda da visao.

Na catarata congeénita, a pessoa nao enxerga porque
o cristalino, um tecido que funciona como lente dentro
do olho, fica opaco e impede a passagem de luz para a
retina. A catarata pode ser geneticamente determinada ou
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causada pelo virus da rubéola, por medicamentos ou por
ma nutricao durante a gestacdao. Se houver repeticao de
pessoas com catarata congénita na familia, isto pode ser
uma indicacao de fatores genéticos influenciando em sua
determinacao.

Uma das mais importantes causas de cegueira here-
ditaria é a retinopatia pigmentar ou retinite/retinose pig-
mentar. Nessa doenca, a retina sofre uma degeneracao
progressiva e a pessoa perde a visdo progressivamente até
ficar cega. Em criancas prematuras que ficam na incuba-
dora com excesso de oxigénio, pode ocorrer a retinopa-
tia da prematuridade. J4 a atrofia do nervo Optico acon-
tece devido a degeneracao das fibras do nervo 6ptico, que
transmite informacoes elétricas da retina ao cérebro. A
perda de visao, neste caso, pode ir de um leve “enevoa-
mento” da imagem até a perda completa da visao. Existem
quatro formas de atrofia do nervo o6ptico e ela pode ser
encontrada também associada com outros sintomas em
algumas sindromes genéticas, como a Sindrome Spoan.

O tratamento para a deficiéncia visual varia de
acordo com o quadro clinico. A partir de uma avaliacao
oftalmologica, poderao ser prescritos auxilios Opticos
adequados, como lentes corretivas ou até mesmo proce-
dimentos cirtrgicos que promoverao a melhor resolucao
visual e a melhora do desempenho nas atividades diarias.
Entretanto, ha casos em que a cegueira é irreversivel, sendo
orientado, assim, um atendimento multiprofissional.
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TEM ALGUEM COM DIFICULDADE PARA
ANDAR NA SUA COMUNIDADE?

Karolinne Monteiro
Silvana Santos

Quando vemos alguém com dificuldade para andar
ou em uma cadeira de rodas, logo pensamos que aquela
pessoa deve ter sofrido algum acidente de transito.
Entretanto, existem intimeras condicbes que podem
acarretar a perda da capacidade de caminhar, entre
as quais os traumas cranianos ou raquimedulares, as
malformacoes congénitas, as doencas musculares, as
complicacoes do diabetes, de acidente vascular cere-
bral ou de fase avancada das doencas de Parkinson ou
de Alzheimer. Ou seja, muitos fatores podem causar
deficiéncia fisica, o que torna o seu diagnostico, mui-
tas vezes, dificil. A seguir, apresentaremos uma breve
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descricao das principais causas das deficiéncias fisi-
cas para ampliar os conhecimentos dos educadores e
profissionais da area de satide, em especial os agentes
comunitarios de saude (ACSs), sobre esse tema.

Causas externas: acidentes e violéncia

As “causas externas” compreendem os casos de
deficiéncias causados por violéncia, como agressoes, feri-
mento por arma branca ou arma de fogo; acidentes auto-
mobilisticos, como atropelamentos e colisées; quedas;
queimaduras; guerras e protestos e acidentes de trabalho
(BIROLINI, 2001). A deficiéncia fisica causada por fatores
externos ao individuo reflete em certa medida o desenvol-
vimento social, cultural e econdmico de uma populacao,
pois a violéncia estéa geralmente associada a pobreza e ini-
quidade social (BIROLINI, 2001; MALTA et al., 2010).

Os acidentes de transito sao responsaveis por cerca
de 6% das deficiéncias fisicas do mundo. Estima-se que
para cada Obito em acidente de transito, de 30 a 40 aciden-
tados sofram ferimentos e de 10 a 15 tenham sequelas gra-
ves necessitando de servigos de reabilitacao (OPS, 1994;
DUARTE et al., 2010). Criancas, adolescentes e jovens
fazem parte do grupo de maior risco em relacao a violén-
cia e aos acidentes, que vitimizam, em maioria, os jovens
do sexo masculino que vivem em paises economicamente
desfavoraveis. Considerando apenas os acidentes automo-
bilisticos, cerca de 30 mil pessoas morrem anualmente,
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44% delas entre 20 e 39 anos e 82% do sexo masculino
(MARIN; QUEIROZ, 2000; LONGO et al., 2000).

Malformacoes congénitas

As malformacoes congénitas (MC) afetam 2% a 5% de
todos os nascidos vivos e sao definidas como defeitos na
forma, estrutura e/ou funcao de o6rgaos, células ou com-
ponentes celulares que ocorrem em qualquer periodo do
desenvolvimento fetal. As malformacoes podem ocorrer
isoladamente, quando envolvem apenas um tnico sis-
tema, ou podem ser sindromicas, envolvendo varios sis-
temas (OPS, 1984; COTRAN et al., 2000a; VICTORA;
BARROS, 2001). As malformacé6es sao segunda causa de
mortalidade infantil, sendo responsaveis por 11,2% des-
sas mortes conforme os dados do DATASUS (HOROVITZ
et al., 2005; VICTORA; BARROS, 2001; DUARTE, 2007;
ZANINI et al., 2009).

Aproximadamente 60% dos casos de malformacoes
congénitas possuem causa desconhecida, mas se sabe que
elas estdo associadas a fatores ambientais, como exposicao a
radiacdo, ao metil-mercurio e ao chumbo, utilizacao de far-
macos, tabaco ou alcool, traumatismos, condi¢oes socioeco-
nomicas e deficiéncias nutricionais; além de fatores mater-
nos, como idade, sifilis e rubéola; e interacao ambiente-gene
(KHOURY, 2000; VARELA et al., 2009). Por outro lado, as
mutacOes em genes e as alteragoes cromossdmicas respon-
dem por 20% e 6%, respectivamente, dos casos de malfor-
macoes (LEITE; SCHULER-FACCINI, 2001).
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Em 2011, as malformagdes mais incidentes no
Brasil foram as deformidades do aparelho osteomuscular,
como a escoliose estrutural, polidactilia (presenca de mais
dedos que o normal) ou oligodactilia (auséncia desde o
nascimento de um ou mais dedos); deformidades congeé-
nitas dos pés, como o pé torto congénito; malformacoes
do sistema nervoso, como a espinha bifida, microcefalia e
outras malformacoes (IBGE, 2010). Algumas dessas mal-
formacoes, como ter mais ou menos dedos, nao exigem
cuidados permanentes e as pessoas nao perdem a capa-
cidade de trabalho e de realizar atividades cotidianas; por
essa razao, nao dependem de cuidados permanentes.

IMAGEM 4 - Na primeira foto, uma pessoa com polidactilia.
Na segunda, bebé com pé torto congénito
FONTE - Arquivo de Silvana Santos

Outro exemplo interessante é a acondroplasia, uma
malformacdo dos ossos dos membros (displasia esque-
lética) que resulta de alteracao genética, com incidéncia
de um para cada oito ou dez mil nascidos vivos (SHIANG
et al., 1994; MUENKE; SCHELL, 1995; COTRAN et al.,



53

2000b). Os individuos apresentam baixa estatura, mem-
bros curtos, alteracoes dos ossos da face, da denticao,
maos pequenas e largas e dedos curtos (HUNTER et al.,
1998; FANO; LEJARRAGA, 2000). Embora a maioria
deles consiga realizar as atividades da vida cotidiana,
muitos necessitam enfrentar dificuldades para realiza-las
devido a sua baixa estatura e a auséncia de equipamentos
adaptados.

IMAGEM 5 — Deficiéncia que acomete o tronco.
Pessoa com cifoescoliose de causa multifatorial
FONTE - Arquivo de Silvana Santos

E necessario, ainda, considerar que as malformacdes
congénitas aumentam as morbidades, definidas como o
risco para desenvolver complicacdoes, como o namero de
internacoes e gravidade das intercorréncias (HOROVITZ
et al., 2006). Neste sentido, faz-se importante o
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acompanhamento e encaminhamento desses individuos
para servicos médicos e de reabilitacdo, a fim de melhorar
a funcionalidade e a qualidade de vida.

Doencas neurolégicas

As deficiéncias decorrentes de alteracdo no funcio-
namento do sistema nervoso caracterizam-se por levar a
um comprometimento da forca muscular e da capacidade
em controlar o movimento. As alteracoes do sistema ner-
voso periférico, que abrangem as raizes nervosas, nervos e
musculos, costumam levar a fraqueza muscular associada
a diminuicdo da tensdo muscular (hipotonia) e atrofia.
Quando o problema est4 no sistema nervoso central (cére-
bro, cerebelo e medula espinal), por sua vez, além do com-
prometimento da forca, pode ocorrer aumento da tensao
da musculatura (hipertonia ou espasticidade), e quando
h4 atrofia, ela é de pequena intensidade.

Os problemas que afetam o cerebelo interferem com
a habilidade de coordenar os movimentos e a marcha, que
passa a se assemelhar a de uma pessoa embriagada. A
ocorréncia de movimentos involuntarios, como o tremor
ou um abalo brusco, é habitualmente decorrente de com-
prometimento de estruturas cerebrais conhecidas como
nucleos da base. Na tabela abaixo, as principais doen-
cas desse grupo foram apresentadas segundo a regiao
acometida.
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TABELA 1 - Classificacdo das doengas do sistema nervoso

e musculo esquelético de acordo com o local acometido (continua)

Local acometido

Doencas

Caracteristicas gerais

Neur6nio Motor

Esclerose lateral amiotréfica
(ELA), atrofia espinal
progressiva, paralisia bulbar
progressiva, poliomielite e
sindrome pés-poliomielite
(SPP).

Fraqueza muscular pro-
gressiva, principalmente da
musculatura dos membros
e do térax, diminui¢do do
tonus e atrofia.

Nervos e raizes

Neuropatias (Charcot-Ma-
rie Tooth e GuillainBarré).

Atrofia e fraqueza muscular
distais, perda da sensibili-
dade ou hipersensibilidade.

Juncio . . Fadiga muscular, dificulda-
Miastenia 5
neuromuscular de para mastigar e falar.
Misculo Dl.str'o fias, miopatias e Fraqueza muscular.
miosites.
Incoordenacao das ativi-
Cerebelo Ataxias hereditarias dades motoras, perda de
equilibrio.
Atraso no desenvolvimento
Encéfalo Paralisia Cerebral neuropsicomotor, altera-

¢oes de tonus.

FONTE: Ntcleo de Estudos em Genética e Educagio

As Doencas Neuromusculares afetam o controle
dos movimentos e podem ser geneticamente determina-
das, como a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), ou
adquiridas, como a poliomielite (REED, 2002; NEGRAO,
2010). A DMD e a Amiotrofia Espinhal Progressiva (AEP)
sdo as mais frequentes entre criancas e afetam um em
cada 3.500 meninos e um em cada dez ou 12 mil nascidos
vivos, respectivamente (BAUMGARTNER; RUIZ, 2008;
CONNOR; SMITH, 1997).
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Essas doencas podem causar um quadro paralitico logo
nos primeiros meses, devido a fraqueza muscular genera-
lizada (crianca molinha) e isto pode acarretar dificuldade
para engolir, sugar e respirar. Quando a doenca afeta a
crianca mais tardiamente, geralmente a fraqueza e perda
da massa muscular (hipotrofia) acometem primeiramente
aregiao do tronco e da bacia (regiao das cinturas escapular
ou pélvica). Com a progressao da doenca, ha acometimento
da musculatura dos membros, atingindo méaos e pés. Os
individuos tendem a apresentar quedas frequentes, dificul-
dade para subir escadas e correr, bem como dificuldade de
andar. Além disso, pode haver comprometimento esquelé-
tico, como a formacao de escoliose, contraturas articulares
e retracoes dos tenddes; alteracoes faciais e comprometi-
mento da musculatura facial, como olhos caidos (ptose pal-
pebral) (REED, 2002; LANZA; GAZZOTI, 2012).

MAGEM 6 — A - Paciente com Distrofia Muscular Congénita.
B - Paciente com sequela de poliomielite
FONTE - Arquivo de Silvana Santos
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Ja as doencas neuromusculares adquiridas podem ter
origem imunolodgica ou autoimune, infecciosa, toxica ou
endocrina, e geralmente possuem inicio agudo ou suba-
gudo (REED, 2002; NEGRAO, 2010). Um exemplo muito
comum ¢ a poliomielite, ou simplesmente poélio, causada
por um virus que afeta o sistema nervoso central. A polio
foi erradicada, no Brasil, em 1994 (BRASIL, 2003), mas
€ muito comum encontrarmos pessoas acima de 40 anos
com as sequelas deixadas pela doenca. Geralmente, essas
pessoas tém incapacidade ou dificuldade para andar, pois
ficam com as pernas finas (atrofiadas) e sem forca (fra-
queza muscular) (ANON, 2004; REINGOLD; PHARES,
2006), podendo apresentar piora apds cerca de 30 anos da
doenca aguda, com dor muscular e articular e acentuacao
da fraqueza, o que caracteriza a sindrome po6s-poliomielite
(OLIVEIRA; MAYNARD, 2002; QUADROS et al., 2012).

IMAGEM 7 — Deficiéncias observadas nas pernas e pés. Na figura C, é possivel ob-

servar que uma das pernas esta atrofiada (mais fina) em relacgao a outra. Trata-se de
um caso de poliomielite. Em D, € possivel observar uma atrofia simétrica de ambas
as pernas e os pés cavos, também visto em E, caracteristicas de doengas em que ha

neuropatia periférica. Apesar de semelhante em relacio a aparéncia, a causa dessas
deficiéncias, nesses dois casos, ¢ muito diferente. A poliomielite é causada por um

virus e a neuropatia, por alteracoes genéticas transmissiveis para futuras geragoes

FONTE - Arquivo de Silvana Santos
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No caso das neuropatias, que possuem 0s nervos e
raizes nervosas acometidas, as pessoas apresentam difi-
culdade de controlar os movimentos dos pés, perde ou
ganha sensibilidade, os musculos dos membros tendem a
atrofiar e as pernas ficam “fininhas”. Por isso, elas andam
de forma muito tipica, como se tivessem “chutando o ar”
para se movimentar e tém dificuldade de se equilibrar.
Elas acometem 2,4% da populacao, entretanto, no grupo
de individuos acima de 55 anos, podem atingir até 8%.
Dentre as neuropatias adquiridas, destacam-se a hanse-
niase e a neuropatia diabética. No grupo das hereditarias,
a mais prevalente é a sindrome de Charcot-Marie-Tooth,
que se apresenta de diversas formas (CHAVES et al.,
2012).

IMAGEM 8 — Uma pessoa com neuropatia causada por doenca de Charcot-Ma-
rie Tooth, mostrando o arco dos pés bastante acentuado. Essas pessoas perdem,
aos poucos, a capacidade de movimentar os pés e andam com dificuldade, como se
estivessem “chutando” os pés para frente.

FONTE - Arquivo de Silvana Santos
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As ataxias, por sua vez, sao doencas neurodegenerati-
vas que acometem o cerebelo e/ou as vias espinocerebela-
res, causando perda progressiva da coordenagcao motora.
Quando os sintomas comecam a se manifestar, as pessoas
apresentam um andar ataxico como se estivesse embria-
gada, tendendo a andar com as pernas abertas para se equi-
librar mais facilmente. Comumente, elas tém dificuldade
de falar e engolir porque também nao conseguem contro-
lar os movimentos faciais. Os misculos do olho também
ficam comprometidos e a pessoa apresenta um “balanco
no olhar” chamado de nistagmo. A Ataxia de Friedreich
¢ a forma mais comum de ataxia, manifestando-se ainda
na infancia ou adolescéncia, com prevaléncia de um afe-
tado em cada 50 mil pessoas. Na vida adulta, as Ataxias
Espinocerebelares sao mais comuns, afetando cerca de
trés em cada 100 mil pessoas. (VEIGA NETO; SEGURA,
2002; UMPHRED, 2004; CHAVES et al., 2012).

Embora nao haja cura definitiva para a maior parte
desse grupo de doencas, é possivel tratar os sintomas
(CHAVES et al., 2012). No caso das ataxias, por exem-
plo, a dificuldade de engolir pode dificultar a alimenta-
cao da pessoa e ela fica desnutrida; ou pode aspirar o ali-
mento, engasgando frequentemente. Ela precisa de auxi-
lio da fonoaudidloga e de uma terapeuta ocupacional para
aprender a se alimentar, por exemplo, com canudinho e
estimular o uso correto da musculatura para succao. O
fisioterapeuta ajudara a prevencao da atrofia muscular e
o psicologo é fundamental para auxiliar a pessoa a melhor
lidar com a doenca.
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H4, ainda, paralisia cerebral (PC), que pode ser cau-
sada por infeccoes que afetam o feto durante a gestacao,
traumas, falta de oxigénio (hipoxia) durante o parto ou
alteracOes genéticas. Esses fatores acarretam danos ao
cérebro do recém-nascido, fazendo com que ele apresente
problemas neuromotores geralmente acompanhados de
distarbios sensoriais, como perda de visao ou audicao,
cognitivos ou de aprendizagem, comportamentais ou de
comunicacio (KEOGH; BADAWI, 2006; ROSENBAUM
et al., 2006; BAX et al., 2005). As criancas com PC geral-
mente apresentam um atraso no desenvolvimento neu-
ropsicomotor, ou seja, a crianca é mais molinha (hipot6-
nica); demora ou nao consegue segurar o pescogo, sentar
e andar (ter o controle cervical), ou é mais rigida (hiperto-
nica), possui alteracoes na postura do movimento, o que
resulta em limitacoes nas atividades de vida diaria. Pode
haver alteracGes cranianas, como micro e hidrocefalia,
subluxacao ou luxacao de quadril, escoliose, contraturas
e dor (MANCINI et al., 2002; LANZA; GAZZOTI, 2012).

Outras sindromes e erros inatos de metabolismo

O desenvolvimento e metabolismo humano sao deter-
minados por fatores genéticos e ambientais. As mutagoes
génicas envolvendo enzimas e hormonios, anomalias cro-
mossOmicas numéricas e estruturais e o estado nutricio-
nal da crianca sao fatores frequentemente associados a
diferentes deficiéncias (RANKE, 1996; ATTIE, 2000). As
criancas acometidas por doencas conhecidas por “Erros
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Inatos do Metabolismo” (EIM) tém atraso no seu desen-
volvimento neuropsicomotor, ficam mais lentas, com falta
de apetite, tém diarreia frequente, convulsoes, coma, irri-
tabilidade, e odores caracteristicos dependendo da doenca
(SOUZA et al., 2002).

Sao conhecidos aproximadamente 500 tipos de erros
inatos que representam 10% de todas as doencas genéticas.
Embora sejam considerados raros, ja que a maior parte
¢ de heranca autossOmica recessiva, apresentam inci-
déncia de um por mil nascimentos quando considerados
em conjunto (GIUGLIANI; COELHO, 1997; GIMENEZ-
SANCHEZ et al., 2001; SAINZ et al., 2002; SOUZA et al.,
2002; ARAUJO, 2004).

Os erros inatos englobam os disturbios de sintese,
como mucopolissacaridoses, esfingolipidoses e mucolipi-
doses; as aminoacidopatias, acidirias organicas, defeitos
do ciclo de ureia e intolerancia aos acticares; e deficién-
cia na producao ou utilizacao de energia como oxidacao
de acidos graxos, doencas mitocondriais e hiperlactice-
mias congénitas, e doencas de deposito do glicogénio
(SAUDUBRAY; CHARPENTIER, 1995, apud ELHUSNY,
2006). O diagnostico é realizado em laboratorios especia-
lizados por meio de exames como o teste do pezinho, os
quais devem ser feitos precocemente para amenizar ou
reverter o quadro clinico (COELHO et al., 2001).

No Hospital das Clinicas da Universidade Federal
do Rio Grande do Sul, existe um servico especializado
em identificar pessoas com erros inatos de metabolismo,
especialmente as pessoas com diferentes formas de
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mucopolissacaridose. Eles oferecem exames de diagnos-
tico sem custos para pacientes e para saber mais sobre
isto, basta entrar no website do servico. E importante res-
saltar que existem tratamentos enzimaticos para alguns
tipos de erros inatos, como a mucopolissacaridose e, por
isso, deve ser feito o diagndstico o mais cedo possivel.

IMAGEM 9 — Uma pessoa com sindrome genética (sindrome Santos).
Ela apresenta malformagio no desenvolvimento dos ossos
das pernas e dos dedos dos pés
FONTE - Arquivo de Silvana Santos

Envelhecimento

As pessoas sao consideradas idosas, no Brasil, quando
possuem idade igual ou superior a 60 anos, estando em
uma fase com alta prevaléncia de doencas nao transmis-
siveis, limitacoes fisicas e cognitivas, perda sensorial, aci-
dentes e isolamento social. As doencas cronicas, definidas
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como qualquer condicdo que dure mais de trés meses,
geralmente progressivas e nao curaveis, acometem 23,1%
da populacao idosa que é submetida a internacao hospita-
lar, 86% dos idosos apresentam pelo menos uma (RAMOS
etal., 1993) e 94,4% mais de uma doenca cronica (RAMOS
et al., 1998).

O envelhecimento da populagao brasileira e a alta pre-
valéncia de doencas cronicas justificam a importancia de
estudar as deficiéncias fisicas mais presentes neste grupo
de forma diferenciada. As doencas cronicas mais comuns
nos idosos sao as respiratorias (enfisema pulmonar e
bronquite cronica), cardiovasculares (hipertensao e AVC),
osteomusculares (artroses, artrites), distirbios emocio-
nais (depressao), endbcrino (diabetes), dentre outros
(BRUNELLO; MANDIKOS, 1998; ARRIETA-BLACO et
al., 2003; PEIXOTO et al., 2006). Abordaremos neste
subitem, portanto, o Acidente Vascular Cerebral (AVC), a
Doenca de Parkinson (DP), a Doenca de Alzheimer (DA),
os reumatismos e as amputacoes devido a diabetes, por-
que sao os problemas mais comuns nessa faixa etaria.

Acidente Vascular Cerebral (AVC)

O Acidente Vascular Cerebral (AVC) ocorre devido
a uma ruptura ou obstrucdo de um vaso sanguineo no
cérebro, também conhecido como trombose, derrame,
aneurisma; o que pode levar o individuo a perder a cons-
ciéncia e os movimentos, geralmente de um lado do corpo
(SOUZA et al., 2003; NITRINI; BACHESCHI, 2005). As
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pessoas hipertensas, que fumam, sedentarias e que fazem
uso de alcool com frequéncia tém mais risco de sofrer um
AVC.

Cerca de 5,5 milhoes de 6bitos anuais e aproximada-
mente 49 milhGes de deficiéncias sao causados por AVC
em todo o mundo. Trata-se da terceira causa de morte no
ocidente e da maior causa de disfuncdo no adulto, visto
que cerca de 50% dos sobreviventes apresentarao alguma
deficiéncia. No Brasil, representa a terceira causa de 6bi-
tos entre as patologias clinicas e a segunda causa de defi-
ciéncia entre as doencas neurolégicas, correspondendo
a mais de 80% das internacées pelo SUS (MENDONCA,
2008).

Quando a pessoa tem um AVC, inicialmente apresenta
um lado do corpo “mole”. Depois, na fase cronica, apos
seis meses do episoddio, esse lado fica rigido em uma posi-
¢ao caracteristica, com cotovelo dobrado, mao fechada e a
perna estendida e dura (ANDRE, 2005; DORETTO, 2006).
A hemiparesia ou hemiplegia no hemicorpo contralateral
a lesao sao consideradas um sinal classico, havendo tam-
bém comprometimentos na coordenagao dos movimentos
e equilibrio corporal, perdas sensoriais, fraqueza muscu-
lar, ajustes posturais deficitarios e movimentos involun-
tarios (CACHO et al., 2004; DORETTO, 2006; FELICE ;
SANTANA, 2009).
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IMAGEM 10 — Uma pessoa com sequela de AVC e
tem um lado do corpo comprometido
FONTE - Arquivo de Silvana Santos

A Doenca de Parkinson (DP) é uma doenca neuro-
degenerativa com perda dos neurdnios que produzem
dopamina, uma substancia que existe no cérebro (TEIVE;
MENEZES, 2003); e os pacientes apresentam tremor de
repouso, rigidez, lentidao anormal dos movimentos (bra-
dicinesia) e perda da estabilidade da postura, tendendo a
curvar-se (KUMMER; TEIXEIRA, 2009). A pessoa ainda
pode apresentar insonia, ansiedade e depressao, sintomas
psicoticos, perda cognitiva e deméncia (CAMPOS-SOUSA
et al., 2010; NICARETTA et al., 2011). Sua causa ainda é
obscura, embora pareca haver uma interagao entre fatores
genéticos e ambientais (SCHRAG, 2007; HILKER et al.,
2011).
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Essa doenca atinge todos os grupos étnicos e clas-
ses socioecondmicas, tratando-se da segunda desordem
neurodegenerativa mais frequente na populacao idosa,
com prevaléncia estimada em 100 a 200 por 100.000
habitantes. Sua incidéncia e prevaléncia aumentam com
a idade, sendo mais comum que os sintomas se iniciem
entre 50 e 70 anos. (TEIVE; MENEZES, 2003).

A Doenca de Alzheimer (DA) é uma forma de demén-
cia que acomete o idoso, afetando sua integridade fisica,
social e mental, o que acarreta dependéncia total, mul-
tiplas demandas e alto custo financeiro. Trata-se de um
processo neurodegenerativo, progressivo, associado a
idade e de etiologia incerta (CARAMELLI; BARBOSA,
2002; LUZARDO et al., 2006). A DA é a doenca neuro-
degenerativa mais incidente e prevalente na populacao
idosa brasileira (CHAVES, 2000; TEIVE; MENEZES,
2003), responsavel por 50% a 70% dos casos de deméncia
(CARAMELLI; BARBOSA, 2002), com incidéncia de 7,7
por 1000 individuos (NITRINI et al., 2004).

Nos estagios inicial e intermediario da doenca, o indi-
viduo possui dificuldade na aquisicao de novas tarefas e
perda da memoria episodica, evoluindo para déficits cog-
nitivos e dificuldade de falar (afasia). No estagio terminal,
ha distarbios do sono, alteracoes comportamentais, como
irritacdo e agressividade, sintomas psicoticos e déficit
motor, como dificuldade ou incapacidade de andar, falar e
realizar o autocuidado.

As doencas reumatoldgicas, consagradas popular-
mente como reumatismos, constituem um grupo com mais
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de uma centena de afeccGes, constituido pelas doencas e
alteracoes funcionais do osso, musculo e articulacoes de
causa nao traumatica e inflamatoria (artrite reumatoide),
doencas degenerativas (artrose), e doencas metabolicas
(gota). De forma geral, essas afeccOes caracterizam-se
pela dor nas articulacoes, limitacao das atividades e res-
tricdo social. As principais doencas incluem artrite reuma-
toide, doencas articulares degenerativas (artrites, artroses
e osteoartroses), espondilite anquilosante, febre reuma-
tica, lapus eritematoso sistémico e pseudogota (LUCAS;
MONJARDINO, 2010; SOCIEDADE BRASILEIRA DE
REUMATOLOGIA, 2012). As estimativas de frequén-
cia deste grupo representam um desafio metodologico,
j& que essas patologias possuem um amplo espectro de
alteracoes.

Doencas cronicas e amputacao

Embora a amputacao seja definida como perda ou
retirada de um membro por traumatismos ou doencas,
neste item iremos considerar apenas aquelas causadas por
doencas, ja que os traumatismos foram abordados no pri-
meiro item deste capitulo. Estima-se que a incidéncia de
amputacao seja de 13,9 por 100 mil habitantes no Brasil e
afeta mais os membros inferiores (SPICHLER et al., 2001;
CARVALHO et al., 2005).

A maior parte das amputacoes de causa vascu-
lar ocorre em idosos, o que tende a aumentar devido ao
aumento da expectativa de vida e do nimero de doencas
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vasculares periféricas. O risco de amputagao aumenta com
a idade e é maior no sexo masculino, sobretudo porque
esses individuos possuem mais doencas arteriais periféri-
cas, diabetes mellitus, historico de aterosclerose familiar,
e fatores de risco como obesidade e estresse (CUSTON;
BONGIORNI, 1996).

A insuficiéncia vascular periférica é responsavel por
80% das amputacoes de membros inferiores de indivi-
duos adultos, sendo a diabetes mellitus a principal causa,
seguida por aterosclerose, tromboses, embolias arteriais
e ulceras viciosas (HELM et al., 1986). No estudo de
Spichler e colaboradores (2004), no entanto, a doenca
arterial periférica foi responsavel por 51,5% das ampu-
tagOes, seguida pela diabetes, com 39,2% dos casos. Essa
diferenca pode ser causada pela falta de estudos sobre vas-
culopatias periféricas nao associadas a diabetes, nos pai-
ses em desenvolvimento.

Além de causar grande impacto socioeconomico,
devido a perda da atividade laborativa, as amputacoes
afetam a qualidade de vida, a socializacdo e pode causar
complicacoes, como hematomas, necrose, infeccoes, neu-
romas e dor fantasma (CARVALHO et al., 2005).
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COMO A TECNOLOGIA ASSISTIVA AJUDA
AS PESSOAS COM DEFICIENCIA?

Karolinne Monteiro
Silvana Santos

As pessoas que tém deficiéncia precisam, muitas
vezes, de uma cadeira de rodas, muleta, cadeira de banho,
um sapato adaptado, uma colher ou utensilio modifi-
cado, um aparelho auditivo ou um teclado para quem nao
enxerga. Ao subir uma rampa ou acessar um telefone ou
caixa do banco, sao necessarias modifica¢oes arquitetoni-
cas que sao desenvolvidas por profissionais especialistas
em tecnologia assistiva. Tudo o que for criado ou desen-
volvido para facilitar a vida das pessoas com deficién-
cia pode ser considerado tecnologia assistiva (ROCHA;
CASTIGLIONI, 2005; BERSCH, 2008).
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IMAGEM 11 — Na figura A, vemos uma cadeira de rodas peditrica adaptada,
um recurso de tecnologia assistiva que, além de permitir o transporte da pessoa
com deficiéncia, também auxilia no tratamento evitando o desenvolvimento de

deformidades. As figuras B, C e D mostram dispositivos auxiliares de marcha:

andador, muleta axilar e muleta canadense, respectivamente
FONTE - Arquivo de Silvana Santos



71

Os produtos e servicos de tecnologia assistiva sao
muito diversos. Todos nés ja vimos muitos deficientes par-
ticipando das Olimpiadas usando proteses para substituir
uma perna amputada. As proteses sao equipamentos que
substituem uma parte do corpo perdido, de uma perna a
um dente. Ja as Orteses sao aparelhos que auxiliam a fun-
¢ao de uma parte do corpo, como os aparelhos de ouvido,
oculos ou botas de correcao. Existem, ainda, dispositivos
auxiliares para a marcha, como bengala, muleta e anda-
dores. E mais recentemente tém sido desenvolvidas tec-
nologias mais sofisticadas, como sensores e programas de
computadores. Existem, por exemplo, sensores de movi-
mento do olho que controlam um teclado de computador!

IMAGEM 12 — O parapodium, com vista frontal (E) e lateral (F),
proporciona estabiliza¢do vertical para criancas que ndo
possuem o movimento dos membros inferiores.
FONTE - Arquivo de Silvana Santos
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A Legislacao Brasileira garante o direito do cidadao
com deficiéncia a concessao dos recursos de tecnologia
assistiva dos quais necessita, embora ainda estejamos
caminhando para o reconhecimento e estruturacao dessa
area no pais (BERSCH, 2008). Dentre as leis, destacam-se
o Decreto 3298/1999, que garante os elementos compen-
satorios para os diversos tipos de deficiéncia, tais como
proteses, oOrteses, elementos para facilitar a comunica-
cdo, bolsa coletora, entre outros (BRASIL, 1999); Decreto
5291/2002, que prioriza o atendimento e fornece normas
gerais para a promocao da acessibilidade (BRASIL, 2002).
Além delas, a Associacao Brasileira de Normas Técnicas
(ABNT) regulamenta a acessibilidade fisica das pessoas
com deficiéncia no pais (BRASIL, 2013).

O Sistema unico de Saude (SUS) garante cadei-
ras de rodas, Orteses e proteses auditivas, desde que
os equipamentos estejam em sua tabela pré-fixada. De
acordo com o Decreto 5296/2004, o Estado deve, ainda,
auxiliar a pesquisa, fornecer linha de crédito as inddstrias,
financiamento e isencao dos tributos sobre esses produtos,
a fim de baratear os custos da produgao e garantir o direito
a tecnologia assistiva a todos os individuos que necessita-
rem (BRASIL, 2004). Precisamos, portanto, conhecer nos-
sos direitos e educarmos a populacao para que os conheca
também, fazendo nosso papel como agentes transforma-
dores da sociedade.



IMAGEM 13 — A figura mostra um aparelho auditivo, dispositivo
que aumenta e altera os sons para melhorar a comunicagao
das pessoas que tém deficiéncia auditiva
FONTE - Arquivo de Silvana Santos
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COMO ORIENTAR AS PESSOAS COM
DEFICIENCIA A CONQUISTAR SEUS
DIREITOS?

Fernando Lopes
Silvana Santos

Muitas vezes, perguntamo-nos como podemos ajudar
uma pessoa com deficiéncia a conseguir algum beneficio,
equipamento ou acesso a servicos especializados, como de
um fisioterapeuta ou fonoaudidlogo. Essas pessoas tém
dificuldade para usar transporte coletivo, conseguir um
emprego, e realizar atividades da vida cotidiana e isto a
exclui, muitas vezes, do convivio social. Se os profissionais
que atuam na Educacdo Basica e nos servicos de saide
conhecessem um pouco das politicas e dos direitos dessas
pessoas, certamente poderiam melhor orienta-las nesse
processo de luta e conquista.
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Um desses direitos é o Beneficio de Prestacao
Continuada da Assisténcia Social (BPC), implantado em
1996, que pode ser requerido por qualquer pessoa ou
idoso com incapacidade para a vida independente e para
o trabalho, atestado por um laudo feito por um médico
perito da Previdéncia Social. E necessério que o solicitante
e sua familia ndo tenham meios para prover suas neces-
sidades. Por essas razoes, ¢ muito dificil que alguém que
seja deficiente auditivo ou que tenha um aposentado na
familia consiga esse beneficio. A renda familiar por pes-
soa na familia tem de ser inferior a um quarto do salario
minimo para que ela consiga esse direito. Mais detalhes a
respeito da lei de concessao do beneficio podem ser aces-
sados na Cartilha do Instituto Brasileiro das Pessoas com
Deficiéncia (IBDD), pelo link http://www.ibdd.org.br/
arquivos/cartilha-ibdd.pdf.

Outro beneficio que pode ser requerido é a aposen-
tadoria por invalidez. Ela pode ser concedida a traba-
lhadores que, por doenca ou acidente, de acordo com os
critérios da pericia médica da Previdéncia Social forem
considerados incapacitados para exercer suas atividades
ou outro tipo de servico que lhes garanta o sustento. Este
beneficio esta vinculado a contribuicao previdenciaria de
pelo menos 12 meses por parte do requerente, no caso de
doenca incapacitante. Ja para o caso de acidentes, nao ha
periodo de caréncia para a contribuicdo, mas o requerente
precisa estar inscrito na previdéncia social. Para requerer
tanto o BPC quanto a aposentadoria por invalidez, a pes-
soa com deficiéncia deve procurar uma agéncia do INSS.
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O trabalho é importante para a autonomia das pes-
soas com deficiéncia. A legislacao trabalhista, desde 1989,
obriga a reserva de 5% de vagas nas empresas e em con-
cursos publicos federais para essas pessoas; entretanto,
estados e municipios tém legislacao propria para tratar
desse direito. No caso do estado da Paraiba, por exem-
plo, a Fundacao de Apoio ao Deficiente (FUNAD) oferece
cursos de formacao profissional para qualificar as pessoas
com deficiéncia e ajuda-las a se inserir no mercado de tra-
balho. Pode-se ter acesso a mais informacoes da FUNAD
pelo link http://www.funad.pb.gov.br/.

Outro direito é a reducao de carga horaria de traba-
lho caso seja necessaria e comprovada por laudo médico.
Quando a pessoa com deficiéncia tem dor ou algum pre-
juizo pelas horas ininterruptas de atividade laboral, pode
solicitar esse direito. No caso dos pais ou responsaveis por
pessoas com deficiéncia que sejam servidores publicos, eles
tém direito a essa reducao compensando posteriormente.

As pessoas com deficiéncia também tém direito a gra-
tuidade e reserva de assentos nos transportes publicos,
isencao de impostos e taxas na compra de automovel, isen-
cao de Imposto de Renda, Imposto sobre a Propriedade
Predial e Territorial Urbana (IPTU) e a Isencao de Taxa de
Incéndio. Para melhor conhecimento destes direitos, faca
a leitura da Cartilha do IBDD no link http://www.ibdd.
org.br/arquivos/cartilha-ibdd.pdf.

APoliticaNacional de Satide da Pessoa com Deficiéncia
(PNSPD) foi lancada em 2008 e aponta as diretrizes para
definir acoes do Estado no sentido de garantir melhor
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qualidade de vida a essas pessoas. Segundo a PNSPD, o
diagnostico precoce da deficiéncia pode ser feito por pro-
fissionais que atuam na Atencao Basica e todos os profis-
sionais devem estar atentos aos sinais e sintomas manifes-
tados em qualquer momento do ciclo de vida, quer seja ao
nascer ou ao envelhecer. Todas as medidas assistenciais
voltadas a satide da pessoa com deficiéncia, incluindo a
reabilitacao, devem levar em conta, sobretudo, as necessi-
dades, as potencialidades e os recursos da comunidade, de
modo a se assegurar a continuidade dos cuidados. Pode-se
acessar a politica na integra no link: http://bvsms.saude.
gov.br/bvs/publicacoes/politica_nacional_saude_pes-
soa_deficiencia.pdf.

As acoes que podem ser realizadas pelo conjunto de
profissionais que atuam na Atenc¢ao Basica sdo, por exem-
plo, controle e acompanhamento das gestantes para evitar
praticas e doencas que comprometam o desenvolvimento
das criancas. Como a rubéola e a sifilis que podem causar
deficiéncia auditiva e intelectual. A hipertensao arterial
e o tabagismo estao associados ao risco maior de AVC; a
diabetes nao cuidada pode levar a amputagao e a falta de
vacinacao ainda esta associada a paralisia infantil. Além
disso, muita atencdo deve ser dada ao uso de alcool e
medicamentos pelas gestantes porque isso pode causar,
por exemplo, deficiéncia intelectual severa como a sin-
drome do alcool fetal.

Vale destacar as acoes de identificacao e intervencao
precoces por meio de exames diagnosticos. Estas acoes
devem ser realizadas em hospitais nas criancas de zero a
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dois meses para garantir o tratamento precoce que auxi-
lie o desenvolvimento das criancas acometidas por algum
agravo. E importante que se conheca quais os hospitais da
rede que ja estao disponibilizando estes testes e quais as
suas indicacoes, para melhor acompanhamento e orienta-
cao das familias. Essas informacoes podem ser obtidas na
propria Secretaria de Satide do seu Estado.

O teste do pezinho, por exemplo, deve ser realizado a
partir de 48 horas de vida do bebé e, no maximo, em até
uma semana apds seu nascimento. Ele detecta precoce-
mente algumas doencas como hipotireoidismo congénito,
fenilcetonuria e hemoglobinopatias, entre outras. Ja o
teste da orelhinha é um exame de avaliacao auditiva feito
em recém-nascidos com vistas ao diagnostico precoce de
perda auditiva, ofertando as familias a possibilidade de
realizar cirurgia de implante coclear quando necessario. O
teste do olhinho deve ser realizado na primeira semana de
vida dos bebés para detectar e prevenir diversas doencas
oculares, como a catarata congénita e o retinoblastoma.

As pessoas com deficiéncia frequentemente deman-
dam equipamentos, Orteses e proteses adaptadas para
suas necessidades. A adaptacao de cadeiras de rodas, sapa-
tos e utensilios domésticos geralmente é prescrita por um
terapeuta ocupacional e fisioterapeuta. No Estado do Rio
Grande do Norte, as cadeiras de rodas adaptadas ja sao
oferecidas pelo Estado a todas as pessoas que delas neces-
sitem por meio do Centro de Reabilitacao Infantil (CRI) e
de Adulto (CRA). Na Paraiba, esse servigco ainda nao existe
e sdo ofertadas apenas cadeiras de rodas padrao — sem
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adaptacOes aos deficientes. Recentemente, foi aprovada a
implantacdo da Oficina de Ortese e Protese Estadual em
Joao Pessoa, destinada a confeccao e adaptacao de calca-
dos, palmilhas, coletes e meios auxiliares de locomocao;
no Centro Especializado de Reabilitacio em Sousa e em
Cuité.

Uma informacao relevante para as pessoas com defi-
ciéncia é a questao da aquisicao de oOrteses e proteses pelo
Sistema Unico de Satide. O SUS oferece gratuitamente
equipamentos sensoriais e de locomocao e disponibiliza
varios tipos de proteses (utilizadas como substitutas de
membros e articulagoes do corpo), érteses (aparelhos que
servem para alinhar ou regular determinadas partes do
corpo) e aparelhos para auxiliar no deslocamento do dia a
dia, como cadeiras de rodas, muletas e andadores. A aqui-
sicao desses equipamentos para disponibilizacao aos usu-
arios do SUS que necessitam é de responsabilidade das
Secretarias Municipais e Estaduais de Satde, que devem
planejar, orcar e comprar estes equipamentos de acordo
com as demandas da populacao.

O Ministério da Satude publicou, no Diario Oficial
da Unidao em 2012, uma portaria que amplia os recursos
que sao repassados para estados e municipios que conce-
dem Orteses, Proteses e Meios Auxiliares de Locomocio
(OPM). A portaria autoriza o repasse de R$ 24,5 milhoes
anuais, em 12 parcelas para manutencao e adaptacao de
OPM ortopédicas, auditivas e oftalmolégicas. E impor-
tante que o cidadao cobre seus direitos nos 6rgaos compe-
tentes. Na saude, trabalhadores e usuarios podem acessar
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os conselhos municipais e estaduais de satde, a Ouvidoria
Geral do SUS (ligue parai36), as ouvidorias municipais
ou estaduais da Saude, assim como acionar o Ministério
Publico, para reivindicar os seus direitos. Em anexo, suge-
rimos um modelo de carta para fazer solicitacoes as secre-
tarias de saude ou outras instituicoes.

MODELO DE CARTA

(Local e data)

Ao Diretor do (Hospital, Pronto-Socorro, Uni-
dade ou Servico de Saude)

c/c Ao Secretario Municipal de Saude.

Prezado Senhor,

Em (data), compareci ao (nome do estabeleci-
mento de satde), localizado a (endereco), pretenden-
do obter uma protese (especificar o tipo de protese,
ortese, bolsa coletora ou outro insumo), necessaria
em razao de (indicar a doenca ou problema de sat-
de apresentado).

Nao foi possivel obté-la, pois o estabelecimento nao
dispunha da proétese (ou) cobrava certa quantia pelo seu
fornecimento.

Essa negativa representa ofensa a Constitui¢ao Fe-
deral (em especial aos artigos 1°, inciso III, 5° caput,
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196 e 198, inciso II), que estabelece como fundamento do
pais democratico em que vivemos a dignidade da pessoa
humana e dispoe ser a saiide um direito de todos e um
dever do Estado, que tem a obrigacao de proporcionar
um atendimento integral. Fere também a Lei que criou
o SUS - Sistema Unico de Satide (Lei 8080/90) que ga-
rante o acesso aos servicos de saiide de maneira eficaz
e sem qualquer discriminacdo. Além disso, o Decreto n°
3.298/99 (artigo 18), que regulamenta a Lei n° 7.853/89,
estabelece expressamente que esta incluida na assistén-
cia integral a satide a concessao de oOrteses, proteses, bol-
sas coletoras e materiais auxiliares, o que, portanto, deve
ser fornecido gratuitamente, a custa do sistema piiblico
de satde.

Diante do exposto, solicito providéncias no senti-
do de que a(s) (protese / ortese / bolsa coletora / outro
insumo) necessaria(s) para minha reabilitacdo seja(m)
fornecida(s) imediata e gratuitamente.

Certo de seu pronto atendimento em respeito aos
meus direitos de cidadao (a), agradeco antecipadamen-
te. Informo que caso ndo seja atendida minha solicitacdo
no prazo de 10 (dez) dias (vocé pode inserir um prazo me-
nor, dependendo da gravidade da situacdo), serdo adota-
das as medidas cabiveis.

Atenciosamente,

(Nome, assinatura, meios de contato —
telefone, endereco, fax, e-mail)
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