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Abstract The population of the northeast of Bra-
zil is characterized by high rates of endogamy
and disabilities. An epidemiological cross-section-
al study using the informant method was con-
ducted in eight communities in the hinterlands
of Paraiba to describe genetic and acquired dis-
eases that cause disabilities and to estimate the
costs of specialized services such as physiotherapy
and the acquisition of technological assistential
equipment. From a population of 48,499 inhab-
itants, 338 individuals were screened and 123
(0.34%) were clinically, genetically and function-
ally assessed by a multidisciplinary team of spe-
cialists. Genetic factors were responsible for 58.5%
of the disabilities, with some clusters of prevalent
diseases being found within the sampled commu-
nities, namely progressive spinal muscular atro-
phy, spinocerebellar ataxia, muscular dystrophy
and Spoan syndrome. The socioeconomic profile
and the demand for rehabilitation services and
technological assistance highlight the need to in-
troduce and implement specific public health pol-
icies in these communities.

Key words Disability, Epidemiology, Consan-
guinity, Community Assistential and Genetic
Technology

Resumo As populacoes do nordeste brasileiro
possuem elevadas taxas de endogamia e deficién-
cias. Neste trabalho, foi realizado um estudo epi-
demiolégico transversal com método do informan-
te para descrever doengas genéticas e as adquiri-
das que causam deficiéncias fisicas em oito muni-
cipios da Paraiba e estimar os custos por servigos
especializados de fisioterapia e aquisicdo de equi-
pamentos de tecnologia assistiva. De uma popu-
lagao de 48.499 habitantes, 338 pessoas foram tri-
adas e 123 (0,34%) realizaram avaliagdo clinico-
genética e funcional por uma equipe multidisci-
plinar de especialistas. Fatores genéticos foram
responsdveis por 58,5% das deficiéncias, sendo
encontrados alguns agrupamentos de afec¢des pre-
valentes nas populacées amostradas: amiotrofia
espinal progressiva, ataxia espinocerebelar, dis-
trofia muscular e sindrome Spoan. A descrigao do
perfil socioeconémico e das demandas por servi-
¢os de reabilitagdo e tecnologia assistiva apontam
para necessidade de estabelecimento de politicas
ptiblicas especificas para essas comunidades.
Palavras-chave Deficiéncia, Epidemiologia,
Consanguinidade, Tecnologia assistiva, Genética
comunitdria
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Introdugao

Ha dez anos, as pessoas com deficiéncias e inca-
pacidades representavam 14,5% da populagao
brasileira’? e atingiram a fragao de 23,9% dos
190.732.694 brasileiros no censo demogréfico de
2010°. Em rela¢do a distribuicao regional, foi ob-
servada a existéncia de assimetrias regionais e as
pessoas com deficiéncia sao encontradas mais
frequentemente nos estados do nordeste brasi-
leiro. O Rio Grande do Norte e a Paraiba possu-
em praticamente 18% de sua populagdao acome-
tida por alguma deficiéncia e lideram, ha vinte
anos, o “ranking da deficiéncia” no Brasil. Nao
existem evidéncias, até o presente momento, de
que a pobreza seja a causa determinante desse
fendmeno*; tendo em vista que existem outros
fatores de natureza ambiental, genética ou de-
mogrifica, contribuindo para essa situacao. Se
conhecermos mais profundamente a etiologia e
os fatores determinantes das deficiéncias, serd
possivel planejar politicas publicas, a¢oes miti-
gatdrias e preventivas para essas populacoes.

Curiosamente, a endogamia ou os casamen-
tos consanguineos sao também bastante frequen-
tes nos estados do nordeste brasileiro. Estudos
feitos em meados do século passado mostraram
que em média 9% dos casamentos ocorriam en-
tre casais aparentados™® e essas estimativas nao
se reduziram desde entdo. Levantamentos recen-
tes feitos em municipios do sertdo do Rio Grande
do Norte e da Paraiba mostraram que de 9% a
41% dos casamentos sao consanguineos’!!. Nes-
sa regido, foi descoberta uma doenga neurodege-
nerativa, a sindrome Spoan, que afeta mais de 70
pessoas de uma mesma familia'>". Essa doenga
genética, prevalente em Serrinha dos Pintos e Sao
Miguel (RN), também é um dos principais fato-
res etioldgicos das deficiéncias fisicas na regiao'.

Esses achados indicaram que parte das defici-
éncias encontradas no sertdo nordestino ¢ causa-
da por doengas genéticas. Neste trabalho, foi rea-
lizado levantamento das deficiéncias que acarre-
tam dificuldade ou incapacidade de locomocao,
ou seja, fun¢do motora, em oito municipios da
Paraiba com elevadas taxas de casamentos con-
sanguineos; os quais fazem divisa com a regido
onde a sindrome Spoan é prevalente. Os escopos
desta pesquisa sdo, por um lado, descrever as
doengas que causam deficiéncias fisicas nessa po-
pulagdo e, por outro, levantar as demandas por
servi¢os de reabilitacdo e tecnologia assistiva.

O custo da oferta desses servigos para o Es-
tado foi estimado com a finalidade de determi-
narmos quanto seria necessdrio investir para que

as pessoas que necessitam de fisioterapia e equi-
pamentos de tecnologia assistiva pudessem ter
acesso a esses servicos especializados. Os resulta-
dos deste estudo podem contribuir para o pla-
nejamento e a execugdo de politicas publicas para
pessoas com deficiéncia que vivem em regides do
nordeste brasileiro e/ou com caracteristicas soci-
oculturais semelhantes.

Métodos
Populagao Amostrada e Procedimentos

Este é um estudo de base populacional trans-
versal com uso do método do informante. O le-
vantamento das deficiéncias fisicas que compro-
metem a marcha e a fun¢do motora foi realizado
em oito municipios do Estado da Paraiba, os quais
participaram de um estudo prévio sobre padroes
reprodutivos e endogamia'!. Esses municipios
estdao localizados em dreas rurais, relativamente
isoladas, distando 350-400 km da capital do esta-
do, Jodo Pessoa; e possuem elevadas frequéncias
de casamentos consanguineos. A populagao total
envolvida nesta pesquisa, segundo estimativa pre-
liminar do censo demografico?, é de 48.499 habi-
tantes, distribuidos nos seguintes municipios:
Bernardino Batista com 3.067 habitantes; Jerico,
7.535; Lagoa, 4.681; Poco Dantas, 3.752; Santa
Cruz, 6.471; Sao Francisco, 3.364; Vieir6polis,
5.045 e Uiratina com 14.584 habitantes.

Os profissionais que atuam no Programa de
Satide da Familia (agentes comunitdrios de sad-
de e enfermeiros) participaram de um curso de
formac¢ao continuada durante o ano de 2010 e
colheram informagoes a respeito da frequéncia
de casamentos consanguineos em seus munici-
pios; bem como tiveram acesso as informagoes
sobre epidemiologia e genética basica. No perio-
do de janeiro a abril de 2010, os agentes comuni-
tarios de satde participaram novamente de uma
série de semindrios de formagao para treinamen-
to a fim de realizarem entrevistas com pessoas
com deficiéncia usando um roteiro estruturado,
selecionando assim aquelas pessoas que apresen-
tavam dificuldade ou incapacidade de locomo-
ver-se para avaliagdo clinico-genética e funcional
realizada por especialistas. Para evitar qualquer
perda e vieses, 10% dos pacientes indicados pelos
agentes de saide foram novamente contatados
por telefone para checar os dados presentes na
ficha de triagem. Estudos para checar a estraté-
gia, validagao de instrumentos de coleta e vieses
ja foram realizados anteriormente®'’, e neles se



verificou erros de preenchimento na ficha de tri-
agem da ordem de trés por cento. Como essa
ficha é relativamente simples, e nela constam ape-
nas informag6es como nome, endereco, telefone
dos entrevistados e descri¢oes, nas palavras dos
agentes de saude, sobre o quadro do paciente e se
ele ja foi ou nao atendido por médicos especialis-
tas, bem como se tem ou nao um laudo com
diagndstico clinico; entdo esse instrumento aca-
ba por desempenhar a fungio de facilitar a orga-
niza¢ao da triagem realizada posteriormente. Os
agentes de satde foram instruidos a incluir to-
das as pessoas com dificuldade de locomogao e
cadeirantes, o que é um procedimento relativa-
mente simples. Além disso, as fichas de triagem
preenchidas por eles eram encaminhadas aos en-
fermeiros que também participaram dos semi-
nérios de formagdo, o que reduziu os riscos de
perdas ou vieses.

Ao todo, foram preenchidas 338 fichas de tri-
agem, tendo sido registradas 161 pessoas com al-
guma forma de deficiéncia fisica e, deste subcon-
junto, 123 delas tinham perda de fun¢ao motora
representando 0,34% da populagdo total dos
municipios amostrados. Esses 123 individuos re-
alizaram a avalia¢do clinico-genética com cinco
professores doutores e especialistas em Neurolo-
gia e Genética Médica para determinacdo de diag-
ndstico; e a avaliagao fisico-funcional foi feita por
dois profissionais, especialistas em fisioterapeuta
e terapeuta ocupacional, com utilizacdo de um
protocolo desenvolvido pelo grupo. Todos os
pacientes foram avaliados de forma independen-
te por esses profissionais, tendo sido feita a vali-
dagdo dos instrumentos intra e interavaliadores
em estudo piloto anteriormente a sua aplicagao.
Foram excluidos da amostra os individuos com
diagndstico e histérico de deficiéncias adquiridas
causadas por trauma ou doengas cronicas e/ou
associadas ao envelhecimento (acidentes de tran-
sito ou por violéncia; quedas ou ferimentos; aci-
dente vascular encefélico; entre outros) e aqueles
que declinaram ao convite de participar da pes-
quisa e/ou ndo puderam participar das agoes de
avaliacao pelos especialistas.

Protocolo de avaliagao fisico/funcional

Este protocolo foi desenvolvido para coleta
de informagdes socioecondmicas; caracteristicas
da deficiéncia, etiologia e diagndstico; nivel de
comprometimento motor e funcional e as con-
dicoes e acesso aos servicos de reabilitagdo e tec-
nologia assistiva. A ficha tinha um cabegalho no
qual sdo inseridas informagoes para identifica-

¢ao dos pacientes; determinagdo de idade em
anos, género, escolaridade mensurada em anos
de estudo; a renda familiar medida em nimero
de saldrios minimos e o nimero de pessoas que
vivem com essa renda (renda por pessoa em re-
ais); se o paciente tem uma atividade remunera-
da ou recebia beneficio ou aposentadoria do Es-
tado; se ¢ solteiro, viivo ou desquitado; ou man-
tém uma unido estdvel. Na ficha, também foi
anotado o diagnéstico clinico-genético determi-
nado pelos médicos especialistas. A renda dos
pacientes foi mensurada em nimero de saldrios
minimos, cujo valor unitario considerado foi de
R$ 622,00 (seiscentos e vinte e dois reais) ou apro-
ximadamente US$ 354 (trezentos e cinquenta e
quatro délares americanos).

Posteriormente ao preenchimento desses da-
dos socioecondmicos, os pacientes eram avalia-
dos ou inquiridos pela equipe de fisioterapia e
terapia ocupacional para determina¢ao dos se-
guintes parametros:

. Tipo da Deficiéncia: se o paciente apresenta-
va somente uma deficiéncia motora ou ela estava
associada a perda auditiva, visual ou intelectual.

. Topografia: localizacao do déficit de forga, se
ela acometeu um lado do corpo (hemiparesia);
em dois membros (diparesia); os quatro mem-
bros (tetraparesia) ou apenas um membro (mo-
noparesia).

. Perda de fungdo: se a fun¢ao dos membros
foi perdida de forma stbita, ou progressiva ou
ao nascimento (congénita); e a idade em que fo-
ram observados os primeiros sintomas.

. Membros Inferiores e Superiores: foram ava-
liadas a presenca ou auséncia dos membros; ou
alternativamente o nivel de comprometimento
de 14 parametros funcionais: se havia boa fun-
¢d30o dos membros (“S” para sim, os membros
tém boa fun¢do; “N” para ndo e “P” quando a
funcao € precdria); incoordenagao; movimentos
involuntarios; distonia; flacidez-hipotonia; nivel
de espasticidade (leve, moderado ou grave); rigi-
dez articular; deformidades dsseas que eram des-
critas; deformidades articulares (leve, moderada
ou grave); déficit de for¢a muscular; encurtamen-
tos; atrofia muscular, hiperreflexia ou hiporre-
flexia; controle cervical e de tronco (sim, ndo ou
precério); deformidades da coluna (cifose, esco-
liose ou lordose) e se o paciente possuia histérico
de episédios de queda.

. Outros Distiirbios: alteracdes associadas a le-
sdo ou quadro clinico (epilepsia; presenca de tlce-
ra de pressao; disfagia; disartria; malformagao cra-
niana; hidrocefalia; nistagmo; diplopia; perda de
peso; caimbras; tremores e bradicinesia).
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. Etiologia: se a lesao foi decorrente de trau-
ma ou infec¢@o, ocorridas durante o periodo pré
natal; peri ou pds natal; ou se foi um trauma
apods o nascimento causado por acidente de tran-
sito, violéncia ou ocupagio; se foi algum agente
infeccioso ou sabidamente uma doenca genética.

. Reabilitagdo: identificado se o paciente fa-
zia, no momento da entrevista, algum tratamen-
to médico, de reabilitagdo como fisioterapia e/ou
terapia ocupacional; sendo anotado o nimero
de sessdes por semana, quando realizava. Se o
atendimento era publico ou privado e se era pré-
ximo da residéncia do paciente. Além disso, era
sugerida prescri¢ao de fisioterapia para os paci-
entes, especificando o nimero de sessdes sema-
nais necessarias. Foi investigado se o paciente era
transportado em veiculo préprio, em ambulin-
cia, carro da prefeitura, ou taxi incluindo moto-
cicletas que fazem esse servigo nas cidades; e tam-
bém foi estimado o custo desse transporte.

. Uso de Tecnologia Assistiva: foi perguntado
ao paciente se ele possuia cadeira de rodas ou
outros equipamentos de tecnologia assistiva (mu-
leta axilar, muleta canadense, bengala, andador,
carrinho ou skate, drteses para membros superi-
ores e inferiores e goteira); e avaliado se ele tinha a
necessidade de utilizar algum desses equipamen-
tos para estimar custos de sua aquisi¢ao pelo Es-
tado. Foi averiguado, no caso dos pacientes pos-
suirem os equipamentos, se a aquisi¢do foi feita
com recursos pessoais ou por meio de doa¢do ou
concessao por terceiros ou pelo Estado.

. Rotina do paciente: investigou-se se 0s paci-
entes estudavam, trabalhavam ou tinham algu-
ma atividade didria; se a calgada, sua residéncia,
escola e outros ambientes eram acessiveis e per-
mitiam, por exemplo, o trifego de cadeira de
rodas. Se eles tinham atividades de lazer passivas
(assistir televisao ou ler, por exemplo) ou ativas
que implicam em deslocamento do paciente. Foi
registrado se os pacientes possuem amigos e
quem sdo esses amigos (familiares, vizinhos, co-
nhecidos da escola) e quantas vezes esses amigos
costumam visitar os pacientes; e também se eles
participam de atividades sociais como festas, cul-
tos em igrejas; atividades comunitarias ou na casa
de seus amigos.

Todos os pacientes foram avaliados pela fisio-
terapeuta e terapeuta ocupacional para determi-
nar se precisavam de tratamento de fisioterapia
ou para prescricao de equipamentos. A estimati-
va de custos para oferta desses servigos foi feita a
partir de condi¢des padronizadas: supondo o
namero médio de duas sessdes semanais por
paciente; que cada profissional realizasse 40 aten-

dimentos por semana em regime de trabalho de
30 horas de trabalho semanal; e que fossem rea-
lizadas oito sessdes de 40 minutos por dia. Con-
siderando esses parametros, foram calculados
quantos profissionais seriam necessdrios para
sanar a demanda de reabilitagdo. O custo de
transporte dos pacientes para realizar tratamen-
tos foi estimado a partir da média dos valores
relatados. Foi criado um parametro para célculo
de deslocamento no municipio de origem e para
outros que disponibilizam o servico.

A estimativa de custos para aquisi¢ao de equi-
pamentos de tecnologia assistiva foi feita consi-
derando a média de valores disponiveis no mer-
cado, convertida em délar para futuras compa-
ragoes. Uma cadeira de rodas adaptada custa em
média aproximadamente R$ 2.500,00; muletas,
andadores, cadeira de banho, prancha de comu-
nicagdo e carrinho de bebé foram estimados em
R$ 150,00; parapodium, carteira escolar e 6rteses
cerca de R$ 300,00. Para conversao em dolar, foi
usado o valor de R$ 1,76 para US$ 1,00.

Os dados foram tabelados e a andlise estatis-
tica descritiva feita com uso do software SPSS
versao 17. O projeto foi iniciado apds aprovagao
pelo Comité de Etica em Pesquisa com Seres Hu-
manos da Universidade Estadual da Paraiba, com
devida autorizacao das instituicdes e gestores
envolvidos; bem como leitura e assinatura do
termo de consentimento livre e esclarecido pelos
pacientes e seus familiares.

Resultados

Os 123 pacientes avaliados neste trabalho foram
subdivididos em trés grupos de afec¢des segundo
etiologia (Doengas Genéticas, Adquiridas e Ou-
tras Afec¢des) e oito subgrupos das doengas
prevalentes diagnosticadas na popula¢ao amos-
trada:

a) Doencas Genéticas: Atrofia Espinal Pro-
gressiva (AEP) (6 afetados); Ataxias Espinocere-
belares, reunindo sindrome de Machado-Joseph
ou SCA3 (N = 23) e Ataxia Telangiectasia (N =
02); Distrofia Muscular do tipo Becker (N = 3),
Cinturas do tipo II-B (disferlinopatias) (N = 10)
e Steinert (N = 3); Spoan (3); Outras Sindromes
Genéticas (N =15).

b) Doengas Adquiridas: Encefalopatia nao
progressiva (ENP) (N = 37); Sequela de Poliomi-
elite (Polio) (N =6)

¢) Outras afecgdes: grupo no qual foram
reunidos os quadros de malformagdo ou e de-
mais afecgoes (N = 17).



Na Tabela 1 estd descrita a caracteriza¢ao so-
cioeconodmica dessa populagdo. Verificou-se que
a propor¢ao de homens na amostra estd acima
do esperado (60,2%). Isto pode ser explicado pelo
fato de que algumas doengas possuem padrao
de heranca ligada ao X, como a distrofia muscu-
lar do tipo Becker, afetando mais frequentemen-
te homens. No grupo das ataxias e AEP, foram
encontradas quase o dobro de pessoas do géne-
ro masculino afetadas sem que isto tenha causa
especifica determinada.

Em relagdo a faixa etdria, nao foram encon-
trados pacientes afetados por encefalopatia cro-

nica ndo progressiva com mais de 45 anos, em-
bora eles constituam 30% da amostra. Somente
2,4% da populagao tém mais de 65 anos. Tam-
bém nao foram identificadas pessoas com me-
nos de 38 anos acometidos com sequela de poli-
omielite, pois essa doenga foi erradicada ha cerca
de 40 anos na regido estudada.

As doengas genéticas progressivas, e cujos sin-
tomas surgem tardiamente, nao impedem os afe-
tados de constituirem unido estdvel. Entre as pes-
soas com deficiéncias que impedem ou compro-
metem a marcha, cerca da metade daqueles com
distrofia e ataxia sao casados. Entre os afetados

Tabela 1. Caracteristicas socioecondmicas da populacdo amostrada por grupos de afec¢des encontrados (SM
— Salarios Minimos; N — ntimero de individuos). AEP: Atrofia Espinal Progressiva; ATAXIA: ataxias
espinocerebelares; DISTROFIA: distrofias musculares; SPOAN: sindrome Spoan; SG: outras sindromes
genéticas; ENP: Encefalopatia nao progressiva; POLIO: poliomielite; OUTRAS: outros grupos de afecgoes.

AEP ATAXIA DISTROFIA SPOAN SG ENP POLIO OUTROS Total %

N N N N N N N N N
Género
Feminino 0 8 6 1 6 15 3 10 49 39,8
Masculino 6 15 10 2 9 22 3 7 74 60,2
Total 6 23 16 3 15 37 6 17 123 100
Faixa etdria
IDOa5 0 0 1 0 2 5 0 0 8 6,5
ID 6 a 15 0 2 1 1 6 16 0 0 26 21,1
ID 16 a 45 4 13 10 2 7 16 4 13 69 56,1
ID 46 a 65 2 7 3 0 0 0 2 3 17 13,8
ID > 65 0 1 0 0 0 0 3 2,4
Total 6 23 16 3 15 37 6 17 123 100
Estado civil
Casado” 3 12 7 0 0 0 3 4 30 24,4
Solteiro” 3 11 9 3 15 37 3 13 92 74,8
Total 6 23 16 3 15 37 6 17 123 100
Escolaridade
Nenhuma 3 3 1 1 11 32 2 7 60 52,6
01 a 04 anos 1 10 2 1 1 3 1 0 19 16,7
05 a 08 anos 0 5 8 0 1 2 2 4 22 19,3
09 a 12 anos 2 5 2 0 1 0 1 2 13 11,4
Total 6 23 13 2 14 37 6 13 114** 100
Beneficio
Nao tem 0 4 3 3 1 0 4 19 16,5
Tem 6 19 12 0 8 34 5 12 96 83,5
Total 6 23 15 3 12 35 5 16 115 100
Renda
Nenhum 0 0 0 0 1 0 0 0 1 0,9
1 SM 5 9 7 3 5 21 3 8 61 56,0
2 SM 0 4 3 0 0 10 1 2 20 18,3
3 SM 1 2 2 0 4 4 1 3 17 15,6
4 SM 0 6 1 0 0 0 0 3 10 9,2
Total 6 21 13 3 10 35 5 16 109** 100

" casado ou mantém uniao estdvel; solteiro, viivo ou desquitado. " alguns participantes ndo souberam e/ou permitiram acesso a

informagao.
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com paralisia cerebral (PC) nao foram encon-
trados individuos casados.

Metade da populagdo amostrada nao tem
nenhuma escolaridade, somente 11,4% alcanga-
ram o ensino médio e nenhum deles realizou um
curso em nivel de ensino superior. Verificou-se
que 83,5% recebem beneficio ou aposentadoria
do Estado e 56% da populagao relataram que a
familia vive com apenas um saldrio minimo. A
renda média aferida a partir dos relatos dos pa-
cientes foi de 1,8 saldrios por domicilio para sub-
sidiar os custos de 3,8 pessoas em média. O ma-
ximo de renda referida por 9,2% da amostra foi
de quatro saldrios.

Caracterizagao das deficiéncias

A aplicagao do protocolo de avaliagao fisico/
funcional permitiu caracterizar melhor as per-
das e os niveis de comprometimento motor da
populagdo amostrada, como mostrado na Ta-
bela 2. E possivel observar que 68% dos indivi-
duos apresentam apenas deficiéncia motora en-
quanto 28,5% apresentam perda motora associ-
ada a intelectual. Interessantemente, 48,8% das
doengas sdao progressivas e 58,5% delas sao de-

terminadas por fatores genéticos. Isto significa
que, para as popula¢des com elevadas frequénci-
as de casamentos consanguineos, as doengas ge-
néticas podem ser mais frequentes do que, por
exemplo, as encefalopatias ndo progressivas
(30%) dentre as quais o quadro mais comum
encontrado foi de paralisia cerebral.

Na populagao avaliada, 74% dos individuos
eram tetraparéticos; 42,3% nao tinha fun¢io de
membros inferiores e dependiam de cadeira de ro-
das para locomogao; enquanto 25,2% nao tinha
fun¢do de membros superiores e, portanto, essas
pessoas dependiam do cuidado de terceiros. So-
mente 37,4% da populag¢do amostrada ndo pos-
suia nenhuma deformidade de coluna vertebral.
Aproximadamente 30% da amostra apresenta al-
gum disturbio associado, como disfagia, disartria
e/ou problemas respiratérios. Em algumas doen-
¢as, como as ataxias espinocerebelares (SCA3), foi
identificada a necessidade de gastrostomia.

Demandas por servicos especializados
Dos 123 pacientes avaliados, apenas 23 reali-

zavam sessoes de fisioterapia no momento desta
investigacao, correspondendo a 19% da popula-

Tabela 2. Caracterizagdo das perdas que causam deficiéncia motora com uso do protocolo de avaliacdo

fisico/funcional.

N % N %
1. Tipo de Deficiéncia 6. Controle Cervical
Somente motora 123 100,0 Tem boa fungdo 88 71,5
Motora e Intelectual 35 28,5 Niao tem fun¢ao 15 12,2
Motora e Visual 3 2,4 A fungdo é precéria 20 16,3
Motora e Auditiva 1 0,8 7. Controle de Tronco
2. Topografia Tem boa funcdo 71 57,7
Tetraparesia 91 74,0  Nao tem fun¢ao 23 18,7
Diparesia 25 20,3 A funcédo é precéria 29 23,6
Hemiparesia 4 3,3 8. Coluna
Monoparesia 3 2,4 Cifose 29 23,6
3. Perda de funcao Escoliose 45 36,6
Progressiva 60 48,8 Lordose 3 2,4
Ao nascimento 52 42,3 9. Disturbios Associados
Subita 11 8,9 Respiratérios 39 31,7
4. Fungao Membros Superiores Disartria 47 38,2
Tem boa fungio 56 45,5  Disfagia 41 33,3
Nio tem fungio 31 25,2 Convulsao 14 11,4
A fungdo é precdria 36 29,2 Nistagmo 14 11,4
5. Fungao Membros Inferiores Outros 14 11,4
Tem boa funcao 29 23,6 10. Etiologia
Nio tem fungio 52 42,3 Pré, peri e pds natal 35 28,5
A fungdo é precdria 42 34,1 Infecciosa 11 8,9

Genética 72 58,5




¢ao amostrada; e nenhum deles relatou a realiza-
¢ao de outros tratamentos como terapia ocupa-
cional ou fonoaudiologia. Desse total, 68 tinham
indicagao para realizar em média duas sessoes de
fisioterapia por semana, portanto 91 pacientes
deveriam fazer atendimento fisioterdpico.

Para atender essa demanda, foi estimado que
seriam necessarios de 4 a 5 fisioterapeutas para
atender 20 pessoas por semana em centros de re-
feréncia, havendo necessidade de deslocamento
dos pacientes. No caso da populagao amostrada,
tendo em vista que eles tém total dependéncia ou
dependéncia moderada, para que os pacientes re-
alizem algum atendimento, eles devem ser acom-
panhados pelo cuidador e ter acesso ao transpor-
te pablico e/ou oferecido pela prefeitura.

O custo de transporte médio estimado foi de
R$ 10,00 por viagem para deslocamento no pré-
prio municipio e R$ 50,00 para atendimento em
outro municipio vizinho. A maioria dos pacien-
tes vive em regides rurais de dificil acesso e so-
mente 28% residem em areas com ruas pavimen-
tadas. Essas condigoes dificultam o acesso dos
pacientes aos servigos, especialmente quando sao
ofertados fora do seu municipio de origem; o
que explicaria o fato de muitos deles terem rela-
tado o abandono do tratamento. Considerando
as condigoes de acesso e seu quadro clinico, a
melhor alternativa para os pacientes seria o aten-
dimento de reabilitagdo domiciliar. Neste caso, a
estimativa de numero de fisioterapeutas para
atender a essa demanda se elevaria.

Em relacdo aos equipamentos, 46 pacientes
utilizavam cadeira de rodas e somente duas delas
foram compradas com recursos préprios; en-
quanto 28 individuos precisavam desse equipa-
mento e ndo tinham condigdes financeiras para
efetivar a compra. Ao todo, foram prescritas 67
cadeiras de rodas adaptadas e um triciclo, cujo
custo para compra foi estimado em R$ 170.000,00.
Considerando as demandas por outros equipa-
mentos, como andadores (10), prancha de co-
munica¢io (5), cadeira de banho (4) e drteses
(4), muletas (3), bengalas (2), carteira escolar
(1), parapodium (1), muleta (1), e carrinho de
bebe (1); entdo o custo dos equipamentos au-
mentaria em R$ 4.950,00. Considerando que a
renda média dos pacientes foi de 1,8 saldrios mi-
nimos mensais, dificilmente eles conseguirdo ad-
quirir esses equipamentos; dai a necessidade de
estruturagao do servigo de 6rtese do Estado para
atender a essa demanda.

Discussao

A endogamia ¢ um fator de risco para manifesta-
¢ao de doengas genéticas que causam diferentes
deficiéncias'*!”. Estudos epidemioldgicos nos
municipios do sertao do Rio Grande do Norte
revelaram algumas doengas genéticas prevalentes
naquelas populag¢des, como a sindrome Spoan'>*
e que as deficiéncias motoras representam de 9,5%
a28,4% da totalidade das deficiéncias que afetam
aquelas populagdes'®. Entretanto, até o presente
momento, pouco se sabe a respeito da contribui-
¢do de diferentes fatores etiolégicos para deter-
minacao das diferentes formas de deficiéncia.

Nesta pesquisa, realizado em oito municipios
do estado da Paraiba limitrofes com a regido onde
a sindrome Spoan ¢ prevalente, foram descober-
tas trés pessoas afetadas com essa sindrome indi-
cando que a drea de abrangéncia dessa doenga é
ainda maior do que previamente relatado.

Além da sindrome Spoan, foram descober-
tas trés outras doengas genéticas prevalentes nes-
sa populagdo, duas delas de heranca recessiva cuja
manifesta¢do esta associada a endogamia: a ami-
otrofia espinal progressiva causada pela delecao
dos exons 7 e 8 do gene SMNI1 e distrofia muscu-
lar do tipo cinturas II-B (disferlinopatia). A ata-
xia espinocerebelar tipo 3 ou sindrome de Ma-
chado-Joseph'®, cuja muta¢ao fundadora encon-
tra-se ainda em investigacdo, possui padrao de
heran¢a dominante; portanto, metade da prole
dos afetados carrega a mutacio que causa a do-
enga. E provével que novos casos sejam relata-
dos ao longo das préximas geracdes ou talvez a
area de abrangéncia seja maior do que a regiao
investigada neste trabalho.

As doengas genéticas sdo responsaveis por
praticamente 60% das deficiéncias que causam
perda da fun¢ao motora da amostra selecionada
para estudo e outros 30% sdo decorrentes possi-
velmente de intercorréncias durante a gestacao e/
ou periodo peri e pés-natal. Nos paises subde-
senvolvidos, como no Brasil, a paralisia cerebral
pode estar relacionada a problemas gestacionais,
desnutricdo materna e infantil, e atendimento
médico e hospitalar inadequado”. Diferentemen-
te do que seria esperado, essas doencas adquiri-
das ndo foram o principal fator etiolgico en-
contrado entre as pessoas com deficiéncia moto-
ra incapacitante.

Sabe-se que a Paraiba possui a maior taxa de
pessoas com deficiéncia do pais?, menor renda
média da populagdo e também a menor escolari-
dade — apenas 2,8 anos de escolarizagao em mé-
dia. A andlise da relagdo entre deficiéncia e renda
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familiar deve ser interpretada como uma associa-
¢d0 e ndo necessariamente uma causa ou conse-
quéncia®. Se considerarmos que a pobreza apre-
senta também assimetrias no préprio estado da
Paraiba, as populagdes que vivem no sertao de-
veriam ter risco maior de manifestar ou adquirir
alguma deficiéncia.

Mais pessoas com deficiéncia sao pobres e
por esta situacao tém mais risco de serem aco-
metidas por alguma deficiéncia. Md nutricao,
padroes de vida, acesso precdrio aos servicos de
saude e atendimento a gestante estdo entre os
fatores que contribuem para isso. O baixo peso
a0 nascer, vacinagdo, altas taxas de analfabetis-
mo, vulnerabilidade dos empregos também ele-
vam as taxas de deficiéncia?'. Essa rela¢do é des-
crita como “circulo vicioso” que tornam as pes-
soas com deficiéncia entre os mais pobres dos
pobres. Uma familia com uma pessoa acometida
por uma deficiéncia geralmente tém mais custos
e menor renda per capita.

A populagao amostrada neste estudo possui
deficiéncias que comprometem severamente a
realizagao das atividades da vida didria. Além dis-
s0, foi estimado que a renda média das familias é
de 1,8 saldrios minimos para custear 3,8 pessoas.
Sabe-se que existe um “circulo vicioso” entre po-
breza, educagdo e deficiéncia: as familias com
pessoas deficientes perdem duplamente porque
os deficientes ndo podem desenvolver atividades
remuneradas e produtivas, dependendo de fa-
miliares para seu cuidado, o que reduz ainda mais
a renda da familia. S3o, a0 menos, duas pessoas
que nao trabalham para gerar renda.

Por outro lado, as familias pobres que nao
tém acesso aos servicos de saide de qualidade e
vivem em situagdes de violéncia tém maior chan-
ce de apresentar deficiéncias adquiridas. Vimos,
por exemplo, que 30% das deficiéncias sao ad-
quiridas durante o periodo pré, peri ou pds-na-
tal; e possivelmente uma parte delas poderia ser
evitada com oferta de servigos de satde adequa-
dos na assisténcia materno-infantil.

Por outro lado, nos casos das deficiéncias
causadas por doengas genéticas, ¢ comum que
em uma irmandade tenha mais de um individuo
afetado. Essa condicao de pobreza da populagao
com deficiéncia restringe seu acesso a reabilita-
¢do existente nos centros mais distantes das ca-
pitais. A falta de assisténcia de uma equipe mul-
tiprofissional especializada inviabiliza interven-
¢Oes preventivas e aquisicdo de equipamentos de
tecnologia assistiva, como a cadeira de rodas
adaptadas. Também distancia as familias de ori-
entagdes e conhecimentos que poderiam subsi-

diar decisdes reprodutivas, como o aconselha-
mento genético.

Neste trabalho, foram avaliados 123 pacien-
tes com deficiéncia fisica, que dificulta ou impede
a sua locomocao, de uma populagao de 50 mil
habitantes; e foi estimado que seriam necessdri-
os cerca de R$ 175.000,00 (cento e setenta e cinco
mil reais) de investimentos para suprir deman-
das de equipamentos de tecnologia assistiva. Su-
pondo os individuos que nao foram avaliadas
pelos especialistas representasse 15% da amos-
tra; poderiamos partir do pressuposto que seri-
am necessdrios, no minimo, duzentos mil reais
para sanar as demandas de tecnologia assistiva
das comunidades de oito municipios da Paraiba.

Caso a prevaléncia de deficiéncia fisica e as
demandas pelos servicos de tecnologia assistiva
da popula¢iao do Estado da Paraiba, com apro-
ximadamente trés milhoes de pessoas, fosse a
mesma daquela encontrada na popula¢ao amos-
trada, poderiamos estimar que seriam necessa-
rios 60 vezes o valor referido, ou seja, cerca de
12.000.000,00 (doze milhoes de reais) para aqui-
si¢ao de cadeiras de rodas e outros equipamen-
tos para as pessoas com deficiéncia fisica de todo
o Estado. Se a demanda por fisioterapeutas tam-
bém fosse semelhante a da amostra, entdo seri-
am necessdrios, no minimo, 300 profissionais fi-
sioterapeutas. Trata-se de uma estimativa para
alguns servigos especificos que nos permitem re-
fletir a respeito de quanto custaria ao Estado sa-
nar algumas das necessidades das pessoas que
tém muita dificuldade ou incapacidade de loco-
mover-se.

Estratégias alternativas e politicas publicas
descentralizadas precisam ser estabelecidas nos
sistemas de saide em seus diferentes niveis de
organizagdo para atender as demandas das pes-
soas com deficiéncia. A incorporagao, por exem-
plo, de fisioterapeutas e do terapeuta ocupacio-
nal na Estratégia de Satde da Familia; o estimulo
a criacdo de centros de referéncia em Genética
Médica no interior dos estados do Nordeste e a
formacao de consércios municipais e com o Es-
tado para aquisi¢ao de equipamentos de tecno-
logia assistiva; bem como o estabelecimento de
unidades de referéncia regionais para oferecer
reabilitacdo no interior dos estados com equipe
interdisciplinar com médicos, fisioterapeutas, te-
rapeutas ocupacionais, fonoaudidlogos, psicé-
logos, assistentes sociais, educadores e demais
profissionais da satide sdo necessarios para me-
lhorar a condigdo de vida das pessoas com defi-
ciéncia que vivem em regides rurais e pobres, es-
pecialmente no nordeste brasileiro.



A existéncia de pessoas com doengas genéti-
cas prevalentes no sertdo dos estados nordesti-
nos aponta para a necessidade de estabelecimen-
to de servigos de Genética Médica e Genética Co-
munitdria nessa regiao. Recentemente, a Organi-
zagdo Mundial de Saide (WHO) publicou um
documento® contendo uma série de orientacoes
e recomendagdes para estabelecimento politicas
publicas que facilitem o acesso das populagdes
em risco para manifestacdo de doengas genéticas
aos servicos de Genética Médica, como aquelas
descritas neste trabalho. Nesse documento, inti-
tulado “Community genetics services: Report of
a WHO Consultation on community genetics in
low- and middle-income countries’, vdrios espe-
cialistas recomendam fortemente o investimen-
to em estudos epidemiolégicos para determina-
¢do da prevaléncia de doengas genéticas e deman-
das por servigos especificos. No Brasil, embora
tenha sido regulamentada a Politica Nacional de
Atengdo Integral em Genética Clinica no SUS por
meio da portaria n° 81 de 20 de janeiro de 2009;
os poucos servicos de Genética Clinica — e ndo
Genética Comunitdria na perspectiva da WHO —
estdo concentrados nos estados do sudeste e sao
oferecidos principalmente por pesquisadores em
centros de referéncia universitdrios*.

A maioria dos pacientes participantes desta
pesquisa ndo teve, por um lado, acesso a um ser-
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vigo médico especializado para diagndstico e tra-
tamento adequado; também nao tiveram acesso
ao aconselhamento genético que é importante
tendo em vista os altos riscos de recorréncia das
doengas genéticas nas familias nas quais segre-
gam as mutacdes. Por outro lado, as politicas
publicas existentes no Estado da Paraiba para
oferta de equipamentos de tecnologia assistiva,
como cadeiras de rodas adaptadas, ainda nao
conseguem responder as demandas existentes.

Por for¢a da Portaria n° 1097 de maio de 2006,
que define a Programacao Pactuada e Integrada
(PPI), a alocagao de recursos para aquisi¢ao de
Orteses, Préteses e Materiais Especiais (OPM)
ficou sob a responsabilidade dos municipios, que
recebem um montante geralmente inferior ao
necessario para responder a demanda. Quando
esses municipios conseguem responder a uma
solicitagdao, como o SUS financia apenas a aqui-
sicao de cadeiras de rodas ditas padrao, as pes-
soas com deficiéncia recebem equipamentos que
necessitam de adapta¢des para cumprir sua fun-
¢ao plenamente. Tais servicos especializados tém
custo elevado e, como vimos, nao podem ser fi-
nanciados pela populacao que dele tanto neces-
sita e nem pelos municipios, sobre os quais recai
tal responsabilidade. As politicas existentes, por-
tanto, ndo respondem adequadamente as neces-
sidades das pessoas com deficiéncia.
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