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ATAXIA CEREBELAR: UMA REVISAO BIBLIOGRAFICA

CEREBELLAR ATAXIA: A LITERATURE REVIEW

LINHARES, Elisangela Soares’
SOUZA, Dirce Ferreira®
ISTOE, Carolina Crespo®

RESUMO

Ataxia é a incapacidade de coordenacdo muscular na execucdo de movimentos
voluntarios. Ha multiplas causas e categorias de ataxia, que incluem disturbios
hereditarios e adquiridos. Os exames por imagem contribuem para a avaliacao de
pacientes que tém a doenca diagnosticada e aqueles sem um diagnéstico prévio. Os
sintomas cerebelares de lesdes agudas podem ter uma resolucdo devido a
compensacao por outros componentes do sistema nervoso, tornando dificil um
diagnostico clinico. Além disso, as lesfes do tronco cerebral, da medula 6ssea e do
lobo frontal podem produzir um tipo de ataxia sem nenhuma anormalidade visivel no
cerebelo. Isto pode ocorrer devido as ligagcbes inerentes entre os hemisférios
cerebrais, o tronco cerebral, a medula 0ssea e o0 cerebelo. Existem inumeros
sistemas da classificacdo das varias formas de ataxia, mas, sob o ponto de vista
anatbmico, €é (til separar as ataxias hereditarias naquelas que sé&o
predominantemente de forma espinais e aquelas que surgem de doencas
cerebelares. Outras causas incluem distirbios metabdlicos e ataxia-telangiectasia.
Ha, também, muitos distarbios adquiridos em diversas categorias de doencas que
podem se apresentar com ataxia. O objetivo deste estudo é descrever 0s sintomas
qgue o portador de ataxia apresenta. Metodologia utilizada: revisdo bibliografica a
partir de artigos e periodicos cientificos.

Palavras-chave: Ataxia Cerebelar; Sistema Nervoso; Sinais e Sitomas; Diagndstico.

ABSTRACT

Ataxia is the inability of muscle coordination in performing voluntary movements. There are multiple
causes and categories of ataxia, which can be include inherited and acquired disorders. The imaging
tests contribute to the evaluation of patients who have the disease diagnosed and those without a
previous diagnosis. Cerebellar symptoms of acute lesions may have a resolution due to compensation
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for other components of the nervous system, making a clinical diagnosis difficult. In addition, lesions of
the brainstem, bone marrow, and frontal lobe can produce a type of ataxia with no visible abnormality
in the cerebellum. This can occur due to the inherent connections between the cerebral hemispheres,
the brainstem, the bone marrow, and the cerebellum. There are numerous systems for classifying the
various forms of ataxia, but from the anatomical point of view it is useful to separate hereditary ataxias
from those which are predominantly spinal and those arising from cerebellar diseases. Other causes
include metabolic disorders and ataxia-telangiectasia. There are also many disorders acquired in
various categories of diseases that may present with ataxia. The aim of this study is to describe the
symptoms that the ataxia sufferer presents. Methodology used: literature review from scientific articles
and journals.

Keywords: Cerebellar ataxia; Nervous system; Signals and symptons; Diagnosis.

INTRODUCAO

As ataxias ocupam trés grupos e sdo de acordo com sua etiologia: ndo
hereditarias, neurodegenerativa hereditaria (genética), ndo neurodegenerativa
(adquirida), neurodegenerativa (esporadica). sdo raras as consultas de ataxias
neurodegenerativas, esporadicas e genéticas, em uma clinica de disturbios, cerca
de 1,9%. E desafiador este grupo de doencas por motivos de falta de exames
especificos, a sinais e sintomas sobrepostos que em geral ndo é limitado ao
cerebelo, sendo acrescentada a falta de estudo genético em nosso pais (AWAD et
al., 2018).

Existem trés formas de ataxias espinocerebelares (SCA) que séo tipo 1, tipo 2
e a tipo 3 (DMJ), sdo de heranca genética autossdmica dominante, representadas
por desordens do Sistema Nervoso Central, co caracteristicas na disfungéo
cerebelar, que por sua vez é responsavel pelo equilibrio,levando os portadores ter
manifestacdes de descoordenacao, disartira, ataxia na marcha e membros.

O acometimento é de forma progressiva que acarreta a essencialmente a
postura, acontecem distlrbios nos olhos, falta de coordenacdo nos movimentos
musculares, marcha fica prejudicada. Os efeitos prejudiciais a saude afeta a
qualidae de vida dos portadores com a progresséo da doenca. A fisioterapia pode
ajudar a diminuir as perdas das fungBes motora j& que o tratamento com
medicamento que dé resultado ainda ndo esta a disposicéo (DIAS, et al., 2015).

A ataxia se caracteriza pela falta de equilibrio e coordenacdo motora que €
uma desordem do cérebro. Esses danos podem gerar mudancgas no ténus muscular

causando frouxidao nos musculos.



E uma patologia que leva os portadores a ficarem dependentes de cuidados
de forma progressiva, necessitando cada vez mais de cuidados, pois a cada estagio
da doenca provoca mais dependéncia, levando o portador a ficar debilitado, assim
os familiares e cuidadores devem ter conhecimento quanto de cada fase da doenca
e estar atentos a mudancgas que virdo com paciéncia, cuidado e compreensao e
assim, o cuidado devera ser o mais socializado e respeitoso possivel.

Este estudo tem o objetivo de descrever os sintomas que o portador
apresenta inicialmente e suas complicades durante o avanc¢o da doenca, levando a
mudancas na qualidade de vida dos portadores.

Destacamos a importancia do conhecimento e dos cuidados que o portador
necessitara, uma vez que ficar4 gradativamente dependente de ajuda de terceiros.
Habilitar o cuidador, seja o familiar ou profissional da salde a ter o empenho com
conhecimento cientifico e também responsavel.

E possivel identificar a doenca por meio de um exame de sangue, que
mostrara a expansao anormal do nucleotideo. Também pode-se perceber a ataxia
fazendo uma ressonancia, que mostrara a atrofia cerebral - ap6s a percepcdo dessa
atrofia, é feito o exame de sangue para comprovar a doenca.

ApOs o0s primeiros sintomas que poderdo ser a falta de coordenacéo,
alteracao na fala, o andar pode ficar cambaleante e etc, o servico de saude deve ser
procurado para que o médico realize exames de imagem e ter um diagndstico, assim
0 médico ira expor as mudancgas gque ocorrerdo com 0s pacientes e a vida de seus
cuidadores.

Ainda nado existe cura ou tratamento especifico para a doenca. Porém, os
sintomas podem ser aliviados com acompanhamento de fisioterapeutas,
fonoaudidlogos, psicologos, neurologistas e outros profissionais que vao ajudar a
controlar a doencga.

O objetivo geral nesse estudo é descrever os sintomas que o portador de
ataxia apresenta.

Os objetivos especificos sdo observacdo nas mudancas de vida dos
familiares; mensurar os conhecimentos dos afetados e familiares dessa doenca,;
investigar quais os recursos séo disponibilizados pelo poder publico aos acometidos

desta doenca.



A importancia desse estudo € destacar a necessidade de se realizar um
diagndstico antecipado, elucidar as caracteristicas e sintbmas da DMJ, além de
destacar que, a atuacao do poder publico, através de uma politica publica e acdes a
partir da atuacdo de uma equipe multidisciplinar, sera de vital importancia para
poder, efetivamente, melhorar qualidade de vida dos pacientes, permitindo um bem

estar fisico, mental e social.

MATERIAL E METODOS

A pesquisa € classificada, quanto aos seus objetivos, em pesquisa
exploratdria-descritiva e, quanto aos procedimentos técnicos, pesquisa bibliogréafica
com carater qualitativo. Para sua realizacdo foram utilizadas as bases Google
Académico e Scielo, tendo como palavras-chave a combinacdo dos termos Ataxia

Cerebelar, Sistema Nervoso, Diagnéstico, Sinais e Sitomas.

DESENVOLVIMENTO

O cerebelo localiza-se na fossa posterior do cranio e é recoberto pelo tentério
cerebelar, é ligada no tronco cerebral através de trés pares de feixes de fibras
nervosas. A palavra ataxia vem do grego A — negacdo - e Tassein — desordem
(SCHIAVINATO et al., 2010).

As ataxias podem ser cerebelares, corticais (parietal, lobo frontal, temporal),
sensitivas, mistas e vestibulares. S8o essas divisdes que auxiliam o diagnéstico
onde ocorre a lesdo no sistema nervoso central (ZEIGELBOIM et al., 2013).

O cerebelo € um ndcleo vestibular altamente autentico. Ele recebe impulsos
gue traz originalidade dos nucleos vestibulares e do labirinto, da medula espinhal, e
do tronco cerebral (incluindo a formagéao reticular e os nacleos olivares) por sua vez
emite fibras eferentes para os nucleos vestibulares, os tratos vestibulares e a
formacao reticular. O cerebelo e os centros vestibulares funcionam em conjunto para
a manutencdo do equilibrio, orientagcdo do organismo no espaco e a regulagdo do

tonus muscular e da postura. Nos mamiferos e, especialmente, no homem, o



cerebelo parece exercer varias outras funcdes importantes além das relacionadas ao
equilibrio e tdnus. Ao receber impulsos proprioceptivos de todas as partes do corpo
e impulsos sensitivos e motores oriundos do cérebro, o cerebelo bloqueia ou
potencializa, e coordena estes impulsos, para depois repassa-los as varias partes do
sistema nervoso central (SCHIAVINATO et al., 2010).

Essa patologia foi relatada pela primeira vez, por Nicolaus Fredreich,
comparada a uma sindrome clinica, onde ele observou em 9 membros de trés
familias acometidas pela disartria e ataxia, de comeco na adolescencia, que
expandiu-se com desenvolvimento tardio, para perda da sensibilidade e fraqueza
nos musculos, queixas cardiacas, aparecimento de escoliose e ma formacédo dos
pés. (URBAN et al., 2017).

A palavra ataxia do ponto de vista clinico, significa falta de firmeza e
irregularidade na coordenacédo. Porém, € utilizado também para delimitar demasiado
ndamero de doencas do sistema nervoso central, sobre a ataxia progressiva e global
gue é o sinal que predomina (ZEIGELBOIM et al., 2013).

Com descricdo minuciosa, vale destacar que as ataxias apresentam trés
grupos principais: hereditarias, degenerativas ndo genéticas e adquiridas. Pesquisar
a origem e causa corretamente € um desafio ao acréscimo das variacdes fenotipica
e na apresentacdo da classificacdo das doencas distinto do quadro clinico e a
sistematica do passado familiar podem dar a direcdo na busca etiol6gica. Um
exemplo € que quando a doenca se manifesta em pacientes jovens antes dos 25
anos e afeta apenas uma geracdo da familia, o diagnostico esperado € uma ataxia
autossdmica recessiva e dentro deles, habitualmente, quando um dos pais tem
envolvimento dessa forma, uma ataxia espinocerebelar (SCA, sigla em inglés) é o
diagnaostico mais possivel (URBAN et al., 2017).

Dependendo da localizacdo, os danos no cerebelo podem levar ataxia da
marcha, do tronco, gerando consequéncia, tais como inaptiddo em mudar 0s
movimentos com rapidez, inaptiddo de mover com exatiddo uma distancia desejada,
guando o membro treme durante movimentos voluntarios, movimentos dos olhos
fora dos padrdes normais, dificuldade em se manter equilibrado em pé ou sentado, a
fala fica mal articulada e pegajosa, a marcha fica de modo insegura, cambaleante
(ARRUDA,1991).



Na disfuncéo vestibular o descondicionamento fisico € uma consequéncia que
tem um potencial de agravar a incapacidade do paciente. Por conta disso, deve-se
estimular o movimento. Simulacdes e ambientes virtuais podem levar o paciente a
acreditar que esta em uma outra realidade, motivando-o a associar comportamentos,
reacoes e movimentos com o0s objetos virtuais permitindo assimilar o paciente com o
ambiente virtual (PINTO et al., 2015).

Em pessoas com déficit de equilibrio o recurso da realidade virtual €&
importante, é possivel a interacdo do usuario com o ambiente virtual, podendo ter
reacdo visual com relacdo as alteracbes de seus movimentos possibilitando uma
maneira de manter e/ou recuperar o equilibrio do corpo. Foi observado melhora na
persepc¢ao visual, mobilidade funcional e controle postural usando jogos boxe, golfe,
beisebol, ténis e boliche. Ainda pouco consideravel, mas é crescente, no Brasil, 0
uso da realidade virtual no reflexo vestibular em varias enfermidades neuroldgicas
(ZEIGELBOIM et al., 2013).

Em um estudo de caso relatado por Teive (2017), teve referéncia uma mulher
de 41 anos com a narrativa de uma progressiva fraqueza nas pernas e o0 andar
comprometido. O tremores nos membros inferiores aconteceu um ano antes da
internacdo. Com 56 anos seu pai morreu em decorréncia de uma doenca nao
diagnosticada neurologica progressiva que foi sugerida como Parkinson. A
apresentacao do exame fisico foi normal no geral. Os nervos cranianos ao se fazer o
exame neuroldgico foi normal, a massa muscular se mantinha normal, o ténus
muscular nos membros inferiores e seu grau foi IV (Medical Research Council). Em
todos os quatro membros da paciente apresentou um tremores de repouso e
postural, resposta do teste de babinski foi bilateral e teve os reflexos tendinosos
profundos aumentados nos membros inferiores. A marcha apresentava resistencia a
extensdo que tendem a contracdo, a ativacdo da funcdo sensorial era normal e
existia ataxia leve dos membros. Os olhos ndo estavam arregalados, contracao
muscular pequena, contragdo involuntaria ou movimento involuntario que pode
ocorrer em qualquer lugar do corpo ou localizada ou ainda generalizada. Foi
negativa a sorologia para HTLV-1 e 2 (infecta as células de defesa do organismo, 0s
linfécitos T). A cabecga era normal na tomografia computadorizada. Através da
reacdo em cadeia da polimerase foi feito o diagnodstico da Doenca Machado Joseph

(DMJ), forma mais comum de ataxia na populagdo brasileira. Com 66 repeticbes



CAG era o alelo expandido e com 22 repeticdes no gene Machado Joseph em um
alelo normal. O gene DMJ em pessoas normais apresenta 12 a 34 repeticbes CAG,
ja em pessoas afetadas € variado o niumero das repeticdes que estdo entre 61 e 84
repeticoes.

As funcdes, desempenhadas pelo cerebelo, sdo de grande importancia para o
sistema nervoso central, pois suas principais funcbes sao de envolver a
coordenacao da atividade motora, tonus muscular e equilibrio. Também é essencial
no controle das atividades musculares rapidas, aprendizado motor e correcéo.
Disturbios e doencas cerebelares geram deficiéncias na velocidade, forca do
movimento e amplitude. Assim, deixar de ter essa area do encéfalo podera ter
consequéncias de falta de coordenacdo motora (GALVAO et al., 2010).

Geralmente os primeiros sintomas sdo constatados na infancia ou no comeco
da adolescéncia, mas em alguns casos, em descricdo minuciosa € feito antes dos
dois anos de idade ou depois dos 20 anos. Neste periodo apresentam-se as
principais caracteristicas, dentre elas esta: quando a coordenacédo é lesada, que a
principio afeta as pernas, e depois os bracos, com distarbio da fala, perda da
percepcao profunda distal e sinal de reflexo plantar patoldgico (sinal de Babinski).
Também podem estar presentes: oscilacdes repetidas e involuntérias ritmicas de um
ou ambos os olhos, atrofia nas maos e nos membros inferiores distais, atrofia optica,
diabetes, presente em 10% dos casos, pé cavo, escoliose, garra dos dedos,
cardiopatia ocorre equivalente em dois tercos dos pacientes, assim, esta é principal
causa de morte. Existem variacfes da doenca por volta da quarta década de vida
significativas na duracdo média da doenca, desde o comeco dos primeiros sintomas
até a morte (ZEIGELBOIM et al., 2017).

Incluso a Neurologia Clinica as ataxias cerebelares hereditarias fazem parte
da existéncia neurogenetica ainda sem nitidez, apesar de estimulos feitos na
atualidade para catalogar os diversos tipos de ataxias com algum éxito, colaborando
para um melhor entendimento e interpelacdo a visa dessas doencas. A
complexidade na classificacdo da medicina que estuda dar os nomes a variadas
doencas e na semelhanca anatomo-clinica dos diferentes aspectos de ataxia
cerebral existem muitas origens (TEIVE, 2017).

Varias literaturas e formas de aprentacdo da doenca sdo divergentes,

sobretudo do olhar neuropatologico, impedindo a pesquisa e a confrontagdo. Sao



inconstantes as formas de ataxia convencionais, adverso dos tipos anormais,
incomuns e observadas. Sendo assim, no decorrer da analise, por algumas vezes
nao se consegue ter um reconhecimento como um fato tipico. Diversas vezes o0 que
parece é que a cada familia estudada e cada novo caso, constitui-se uma nova
forma de hereditariedade de ataxia (ARRUDA, 1991).

Como eclarece Arruda (1991), em 1893, Pierre Marie, fez uma analise em um
ajuntamento de pessoas da mesma familia por Nonne (1891), Urante e Klippel
(1892), Fraser (1880) e Sanger-Brown (1892), diretamente todas com a forma de
ataxia cerebelar distintas da que foi analisada por Fredreich. A doenca era
expressada com sintomas de movimentacao dos olhos ndo anormais; difuculade dos
olhos de perseber detalhes; os reflexos dos tenddes ficavam aumentados e o
apareciemento de membros acometidos em todas as geracdes, apontando que essa
doenca seja hereditaria (ARRUDA, 1991).

Para mostrar que existe a forma herdada de ataxia cerebral, que é distinta da
ataxia de Friedreich, este autor sugeriu o termo “heredo-ataxia-cerebelar” (hérédo-
ataxie cérébelleuse). Esse termo foi aprovado e é usado até hoje ataxia cerebelar de
Pierre de Marie (ou Marie) (ARRUDA, 1991).

O primeiro caso de atrofia olivo-ponto-cerebelar foi descrito pela primeira vez
em 1897, por André Thomas e Déjérine. Em 1900, minuciosamente estudaram 0s
casos que até o momento tinham sido descritos, indicando o nome atrofia olivo-
ponto-cerebelar para nomear essa sidrome. Foi evidenciado por Gordon Holmes a
inapropriada e a possivel desordem de origem pelo uso do termo confuso “ataxia
cerebelar hereditaria” inserido por Pierre Marie e ressaltou a inevitalidade das
doencas cerebelares priméarias serem classificadas com o suporte nas descobertas
patologicas na possibilidade da descoberta do mecanismo de infeccdo do parasita,
classificando assim os casos aleatérios e os n&do familiares o termo “ataxia olivo-
ponto-cerebelar” (ARRUDA & TEIVE, 1997).

As ataxias podem ser de origem genética e adquirida a frequéncia destas
ainda ndo séo conhecidas, mas calcula-se entre 50 a 100 tipos (ARRUDA & TEIVE,
1997).

A ataxia é de dificil diagnéstico, mas é facil de ser reconhecida e dificil de ser
tratada. Esse termo € usado para descrever a falta de coordenacédo dos movimentos

de origem cerebelar. A pessoa acometida pode ter tremor de intencéo, dificuldade
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com movimentos alternantes rapidos e exibe dismetria (passa do alvo).
Regularmente existe uma dismetria cerebelar, onde a fala algumas vezes fica mal
modulada, irregular e distarbio ocolumotor associado. Na ataxia o paciente caminha
como se estivesse embriagado, a marcha tem base alargada e os passos irregulares
(ARRUDA & TEIVE, 1997).

Na ataxia, 0 prognoéstico necessita da etiologia do distarbio. Doenca por
prions e degeneracdo paraneoplasica, e tumores da fossa posterior sao
aceleradamente progressivas, por meses a alguns anos, entretanto alguns pacientes
com declinio cortical cerebelar pura e comeco tardio conservam-se por 15 ou 20
anos depois do diagndstico (GALVAO et al., 2010). A histéria dessa patologia é
recente, tendo inicio na década de 70 contendo trés casos de familias dos Estados
Unidos e em Acores - Portugal. O interesse dos médicos na época foi rapido assim
como a curiosidade internacional. Nesse momento em que as doencas do sistema
nervoso, que por muito tempo foram afastadas para uma parte escondida dos livros
de Neurologia. Os médicos, as familias afetadas e os meios de informacao
juntamente com organismos politicos e sociais, levaram um avanco de 20 anos de
descricao das familias que foram alcancadas por esta patologia, buscando a um
impulso internacional que se concentrou em sondagem, anotacdes e estudo dessa
doenca e, acima de tudo, identificar o marcador genético que € comum entre as
familias que séo afetadas espalhadas no mundo (PINTO et al., 2015).

A DMJ, dentre as ataxias dominantes conhecida como ataxia espinocerebelar
do tipo 3, é o subtipo mais comum. A descricdo inicial em familias norte americanas
no periodo de 1972-1976 com ancestrais da regidao dos Acores em Portugal. A
mutacdo esta atada a uma ampliacdo de um tripleto CAG (citosina, adenina,
guanina), que se encontra fixada no brago longo do cromossomo 14. Em pessoas
normais este tripleto € encontrado menos de 40 vezes, ja nos individuos doentes
essa recorrencia pode ser achada entre 60 até 84 reincidéncias (FELIPPIN,
PICCININI & LIBERA, 2016).

No Rio Grande do Sul se tem um maior predominio da DMJ, pois tem um
namero grande de imigrantes da regido dos Acores (Portugal), definindo assim uma
superioridade de casos em relacdo a outros lugares (FELIPPIN, PICCININI &
LIBERA, 2016).
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Desse modo, esta doenca é classificada como neurodegenerativa que leva o
portador a inabilitado, afetando os sistemas motores, 0s movimentos dos membros,
a marcha e no mais tardar a fala, também podendo levar a quedas ja que na leséo
do cérebro a oscilagdo postural pode ocorrer, assim o doente tende a ter alterado o
corpo, diminuindo sua eficéncia de resposta de confianca em si, mexendo e levando
a ter em sua autoimagem a negatividade, influenciando na sua autoestima e levando
a desorganizacao de sua vida, mudando radicalmente seu convivio com a sociedade
e familiares em um grau de se isolar do convivio, auxiliando na instabilidade social e
também econdémica (FELIPPIN, PICCININI & LIBERA, 2016).

Considerada uma doenca autossbmica dominante mais comum, foram
encontrados cinco subtipos. Tipo | - 0s sinais sao piramidais pronunciados e s sinais
extrapiramidais, como a distonia (movimentos involuntarios que podem aparecer em
qualquer regido do corpo de maneira localizada ou generalizada); Tipo Il - os sinais
sdo piramidais (movimentos anormais quando o paciente executa determinado
movimento) e cerebelares. Tipo Il - apresentam neuropatia periférica (nervos
periféricos afetados) e sinais cerebelares. Tipo IV - desenvolvem amiotrofia distal
(atrofia do tecido muscular) e parkinsonismo (doenca progressiva que afeta o
cérebro). Tipo V - descrito recentemente em cursos com paraparesia espastica e em
japoneses (URBAN et al., 2017).

Essa patologia teve os primeiros relatos limitados a comunidade luso-
americana dos Estados Unidos da América, logo depois nos Acgores e ao Continente.
A ciéncia da disseminacdo geografica dessa patologia foi aumentando, sendo
identificada em quase todo o mundo. Sendo assim arvora-se a indagacgéo, o inicio
das familias expostas, tendo potencial de se ter mutacdes mdiltiplas ou Unica. Uma
listagem foi elaborada das familias, provaveis ou ja confirmadas, reconhecidas no
mundo, por se tratar de uma patologia relativamente pouco conhecida ou também
por revisdo de literatura. Ao datar do seu contorno geografico, a contar do seu
alinhamento geogréfico, defende-se a probabilidade de uma proveniéncia comum
para 0s numerosos focos e 0s achados plausiveis da mutagcdo de origem
(COUTINHO,1992).

As atrofias de sistemas mdultiplos estd entre as doencas neuroldgicas
degenerativas constituidas em um dos grupos bem menos conhecidos. Dentre as

menos conhecidas estd a DMJ. Foi de interesse do pesquisador Coutinho, analisar o
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ponto de vista patolégico e clinico, outras instituicbes que estudam as patologias
neurolédgicas e detectar a doenca em correlacdo a elas. Nesse sentido, a resposta
inevitavelmente, choca com o diagnostico diferencial com outras moléstias vizinhas,
especialmente as atrofias dentato-rubro-pélido-lusyana e atrofia olivo-ponto
(COUTINHO, 1992).

O relato dessa doenca oficialmente € de pouco tempo, tendo inicio na década
de 70 com relato de trés familias acoreanas dos Estados Unidos. O interesse médico
foi aumentado a nivel internacional, provavelmente por acdo da populagédo luso-
americanas, possivelmente junto a conflito que rdpido se iniciou em volta da
definicdo desta “atual” doenca. Ha muito em que as doengas genéticas do sistema
nervoso eram rejeitadas para uma parte obscura dos livros de neurologia, esse
momento foi propicio, e comecaram a metodologia que hoje conhecemos (URBAN,
et al., 2017).

Por vinte anos efetuaram a narracao de duas familias acometidas por ataxias
hereditarias para um empenho internacional coordenado ao direcionamento,
anotacao e estudo dessa doenca, acima de tudo, ao reconhecimento do marcador
genético que é comum as familias acometidas pelo mundo, o que levou a isso foi 0
aumentado fascinio por parte dos investigadores e médicos, os familiares e
populacdes atingidas e ha pouco tempo 0s meios de comunicacao e 0S organismos
politicos e sociais, especialmente os Estados Unidos (SCHIAVINATO et al., 2010).

Os diferentes quadros narrados da DMJ, degenerescéncia nigro-espino-
dentada e degenerescéncia estriato-nigrida autossémica dominante formam uma
igual organizacdo de genes com expressao fendtica variavel, isso foi sugerido em
uma nota adiantada em “O Médico” em 1977. Na viagem a Acgores € que esse caso
foi possibilitado, com a oportunidade de examinar, sem qualquer pré conceito,
variadas pessoas doentes que fazem parte de fartas familias e com os diferentes
tipos clinicos que ocupam todo o sinal do painel que foram relatados anteriormente.
A ligacgéo facil dos mais variados tipos foi possibilitada talvez pela ingenuidade desse
olhar e a comprovacao de formas diferentes dentro da mesma familia (COUTINHO,
1992).

O nome dessa doencga pouco a pouco esta sendo moldado com praticamente
total aceitacdo. A DMJ sugerida em 1980 por Coutinho e Sequeiros no Symposium

de Lisboa, para facilitar a dificuldade que era de traduzir no resto do seu nome-
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Symposium sobre doencas de sistema autossémicas dominantes em populacdes de
origem portuguesa (MILANEZ et al.,, 2009), e para harmonizar as duas muito
evidentes tendéncias entre os investigadores norte americanos envoltos no estudo
dessa doenca. Sem grandes embaracos na fala foi escolhido por diplomacia e
demonstrada pertinente, a familia descrita primeiro (familia Machado) e a
absolutamente maior (familia Joseph), uma era agcoreana e a outra norte americana,
um o0 nome era portugués e o outro inglés harmonizada do portugués (sao os dois
grandes focos da patologia) e as duas sentencas fenotipicas extremas ( tipo 3 e 1)
(URBAN et al., 2017).

O modo de transmissdo € autossdmico dominante, desde as primeiras
publicacdes. Esta condicao se cumpre em todas as familias estudadas e publicadas.
Na descricdo de Rosenberg em sua viagem de rastreio a india, confirmou-se uma
familia com o modo de transmiss@o autossémico recessivo (SCHIAVINATO et al.,
2010).

E de responsabilidade do labirinto a posicdo do corpo no espaco e o
equilibrio. Quando acontece alguma deformidade em qualquer um desses sistemas,
irA ocorrer uma batalha de noticias podendo aparecer o desiquilibrio do corpo e
vertigens, que sdo as tonturas. Existem alguns tipos, como a tontura giratoria,
divulgada como vertigem e a tontura ndo giratéria, que tem como caracteristica a
flutuacéo, instabilidade o desorientacdo da marcha, entre outros (GALVAO et al.,
2010).

Uma maneira terapéutica, que vem sendo mostrada porque age
fisiologicamente no sistema vestibular, € a reabilitacdo vestibular, pois € um artificio
usado para curar, visto que seu argumento atuante é originado em mecanismos
centrais de neuroplasticidade, trilhados como habituagcédo, adaptacdo e alteracéo
para se ter a compensacao vestibular (DELBONI, SANTOS & ASOLA, 2006).

Segundo a Fundacdo Nacional de Ataxia (2016) a ataxia € um inicio de uma
circunstancia variada que afeta o sistema nervoso e ndo uma doenca especifica, nao
existe cura para a ataxia genética, mas o0 avango nas pesquisas continua e poderao
trazer algum dia tratamento ou cura. Atualmente o alvo € buscar qualidade de vida
por meio dos sintomas apresentados e tratamento médico. Para se preservar 0s
movimentos e também o equilibrio o exercicio € bastante atil, assim como

tratamento com fonoaudiologia e terapia ocupacional, como também aparato
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adaptaveis para cada pessoa com suas dificuldades permanecerem com sua
autonomia possivel. Aparelhagem que ajude o individuo na alimentacdo, escrita,
autocuidado e comunicacgao podendo ser de grande utilidade.

Delboni, Santos & Asola (2006) realizaram um levantamento de todos os
sintomas narrados pelo paciente sendo aplicada uma avaliagdo da Medida de
Independéncia Funcional (MIF) que teve como resultado um escore de uma
completa sujeicdo do paciente para com seu cuidador como: banho, alimentacao,
uso do vaso sanitario, locomo¢do das escadas, higiene pessoal, vestir metade
superior do corpo, vestir metade inferior do corpo; e nivel de completa
independéncia (nivel 7) como: interacdo social, memoria, controle da urina,
compressao, controle das fezes e solugéo de problemas. Foi percebido que o tremor
da ataxia abala a coluna cervical, membros superiores e tronco, ficando impossivel a
pratica da alimentacdo sem ajuda de um cuidador. A fala do paciente se tornou
disértrica (falta de coordenacdo nos musculos da fala) e pastosa, apresentando
também tremor incessante na regido cervical, membros superiores e tronco. Quando
a cuidadora o alimentava ao levar o alimento a sua boca, em todas as fases era
fundamental que o paciente com suas maos conservasse sua coluna cervical
estabilizada.

Um estudo realizado por Zeigelboim et al. (2013) foi comprovado que entre 0s
casos analisados dito que as dificuldades de inicio na acdo de se jogar 0s jogos
virtuais, apesar de ter desigualdade na faixa etaria, classificacdo nas ataxias e
tempo de diagnéstico, acentua-se o0 quao importante é se adaptar ao protocolo, pois
0 método utilizado é naturalmente novo. Pacientes afetados por doencas crénicas
gue abalam a estabilidade podem dar origem a uma inércia e mudancas em seu
estado fisico. O movimento deve ser incentivado porque a falta de condicionamento
fisico € uma consequéncia que faz o paciente a ficar sem habilidades na disfuncao
vestibular. O que leva a inclusdo do acometido com o meio virtual € o uso de
ambientes e representacao virtual levando a crer que o paciente esteja numa outra
realidade, assim permite e associa comportamento, reacdes aos objetos virtuais e
movimentos.

A sindrome de ataxia cerebelar € uma condigcdo genética complexa, pouco
compreendida e reconhecida, tanto que sua etiologia abriga todos os modelos

cldssicos de heranca mendeliana (dominante recessiva e ligada ao X) e mais de
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duas dezenas de genes tém sido relacionados como possiveis candidatos. Embora
marcadamente heterogénea, tanto clinica quanto geneticamente, tém sido sugeridos
alguns sinais especificos como critérios minimos para o diagnostico: hipotonia,
ataxia, deficiéncia intelectual e apraxia oculomotora, podendo ainda apresentar
anomalias do padréo respiratorio, pigmentacdo retiniana, anomalias renais e sinais
faciais menores. E no exame por imagem do encéfalo que um sinal considerado
patognomonico — o sinal do dente molar — consolida o diagnéstico. Consanguinidade

tem sido reportada com frequéncia na literatura pertinente (GALVAO et al., 2010).

CONSIDERACOES FINAIS

Por fim, acredita-se que este artigo seja de grande interesse uma vez que,
apesar de néo ser considerada uma doenca rara (sua prevaléncia € maior do que
1:100 000), onde o inicio dos sinais e sintomas sdo de dificil diagndstico, mesmo
existindo testes genéticos para esta condicdo e estarem disponiveis pelo SUS ha
pelo menos uma década. Enquanto o paciente ndo tem seu diagnostico definido, ele
acaba sendo submetido a diversas formas de tratamento ineficientes e dispendiosos
que lhe causaram sofrimento fisico e psiquico.

Por isso é necessario que o processo de diagndstico integrado nas areas de
Fonoaudiologia e Genética favorecam seu reconhecimento. Na presenca de
hipotonia, ataxia, nistagmo, alteracdes respiratorias e atraso no desenvolvimento, o
exame por imagem do encéfalo € fundamental, pois se a neuroimagem mostrara o
“sinal do dente molar”, a hipoplasia do verme e alteragdes do quarto ventriculo, além
das caracteristicas fenotipicas apresentadas, com destaque para a recepcdo e

emissao da linguagem de grau grave ha a comprovacgéo do diagnéstico clinico.
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