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Qualidade de vida na Doenc¢a de Huntington - gue sintomas a influenciam?
Quality of life in Huntington's disease - which symptoms interfere with it?
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Introdugéo

A Doenga de Huntington é uma doenga neurodegenerati-
va autosséomica dominante caracterizada por alteragdes
motoras, cognitivas e comportamentais que condicionam a
qualidade de vida dos doentes.

Objectivo
Awaliar a qualidade de vida em doentes com Doenga de
Huntington em diferentes estidios da doenca.

Métodos

Estudo clinico com 23 doentes observados consecutiva-
mente com o diagnostico de Doenca de Huntington confir-
mado por estudo molecular, em diferentes estddios da doen-
¢a. Foram incluidos 10 mulheres e 13 homens, com idade
média de 42,43 + 12,67 anos sem deterioracio cognitiva ras-
treada pelo Mini-Mental State Examination. Todos foram ava-
liados pela Unified Huntington's Disease Rating Scale e utili-
zou-se a Short-Form-36, como instrumento de avaliacdo da
Qualidade de Vida.

Resultados

Comparam-se os resultados do Short-Form-36 da amostra
com os valores da populagdo Portuguesa normal, existindo
uma diminuigdo da dimensdo fisica e mental na amostra. Os
resultados da Unified Huntington's Disease Rating Scale
foram: score motor 28,64 + 24,87, fluéncia-verbal 14,95 + 10,10
e symbol-digit 20,77 + 16,30; comportamental 17,22 + 11,86 e
capacidade funcional total 952 + 4,38. Verificou-se que a sec-
¢io de avaliacio comportamental da Unified Huntington's
Disease Rating Scale nido se correlacionou significativamente
com nenhuma das subdimensdes do Short-Form-36, mas
cerca de 70% dos doentes apresentavam sintomas de depres-
sio e 78% estavam sob terapéutica anti-depressiva. O coefi-
ciente de Spearman demonstrou que a capacidade motora
influencia sobretudo a dimensio fisica e a fungio social, mas
a capacidade funcional é que mais influencia a qualidade de
vida.

Concluséo

Nesta pequena amostra existe acentuada redu¢do na qua-
lidade de vida, que se correlaciona com a capacidade funcio-
nal. A qualidade de vida nio estd na dependéncia das altera-
¢Oes comportamentais. Estes dados justificam a necessidade
de uma abordagem global (farmacolégica, cinesiolégica e
psico-social) do doente.

Palavras-Chave: Doenga de Huntington; Qualidade de
Vida.

Titulo Cabecalho: Qualidade de Vida na Doenga de
Huntington.
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Introduction

Huntington's disease is a neurodegenerative disorder char-
acterized by motor, psychological and cognitive symptoms,
interfering in quality of life.

Purpose
To assess the health-related quality of life in Huntington's
disease outpatients.

Methods

Clinical study with 23 consecutive outpatients having a
diagnosis of Huntington's disease confirmed genetically in dif-
ferent stages of the disease. It was included 10 women and 13
men, mean age 42.43 + 12.67 years without cognitive deterio-
ration by Mini-Mental State Examination. It was used the
Short-Form-36 and Unified Huntington's Disease Rating
Scale.

Results

Comparing SF-36's scores of the sample with the scores of
normal Portuguese population there is a decrease in mental
and physical dimensions in the sample. The scores of Unified
Huntington's Disease Rating Scale were motor 28.64 + 24.87,
verbal-fluency 14.95 + 10.10 and symbol-digit 20.77 + 16.30;
behavioral 17.22 + 11.86 and total functional capacity 9.52 +
4.38. We concluded that Unified Huntington's Disease Rating
Scale behavioral did not significantly correlated with any of
the SF-36 sub-dimensions, but in 70% of the patients depres-
sion’s symptoms were present and 78% were under anti-
depressives therapies. The Spearman Coefficient showed that
the motor capacities influence mostly the physical dimension
and the social functioning, but it is the functional ability that
influences the most the health-related quality oflife.

Conclusions
In this group there is a considerable reduction of the func-
tional capacity. Quality oflife is not dependent of psychologi-
cal symptoms. This data justifies the need of a global
approach (pharmacological, kinesiological and psychosocial).
Keywords: Huntington’s Disease; Patient Quality of life.

Short-Title: Quality of life in Huntington's disease.
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1. Introdugao

A Doenca de Huntington (DH) é uma doenca, autosso-
mica dominante, causada pela expansio de repetigbes
CAG no cromossoma 4", Trata-se de uma doenga neurode-
generativa progressiva caracterizada por alteragbes moto-
ras, cognitivas e comportamentais®®, com grande variabi-
lidade entre os individuos afectados e nas suas familias®.
Oz primeiros sintomas da DH manifestam-se tipicamente
entre os 35 e 45 anos, tendo esta doenga uma duracéo
média de 16 anos*®. Presentemente, ndo existe nenhum
tratamento modificador da progressdo da doenca’.

O Grupo para a Qualidade de Vida da Organizacgio
Mundial de Sadde definiu qualidade de vida como a per-
cepcdo do individuo da sua posicdo na vida tendo em
conta o contexto cultural e sistema de valores em que vive
e em relacdo aos seus objectivos, expectativas, padrbes e
preocupacdes®. Parimetros clinicos tradicionais podem
ger muito especificos, ndo evidenciando as alteragbes na
qualidade de vida. Actualmente diversos estudos estdo a
adoptar a avaliacéio da qualidade de vida®.

O objectivo deste estudo é avaliar a qualidade de vida
em doentes com DH observados consecutivamente numa
Consulta de Doencas Neurogenéticas e quais os sintomas

que mais a influenciam.

2. Material e Métodos

Estudo clinico realizado no Servigo de Neurologia dos
Hospitais da Universidade de Coimbra (HUC). Incluidos
doentes com diagnéstico confirmado por estudo genético
(sintomdticos e assintomdticos), que se voluntariaram
para participar, apresentando Mini-Mental State
Examination (MMSE) normal, para excluir défice cogniti-
vo. Oz doentes comunicavam em Portugués.

Todos os doentes assinaram o consentimento informa-
do e foram avaliados utilizando o MMSE"™, o Short-
Form(SF)-36'"" e a Unified Huntington's Disease Rating
Scale (UHDRS). O estudo foi aprovado pela Comissdo de
Etica do HUC.

Doentes e cuidadores apresentaram uma concordincia
baixa a moderada acerca do nivel de qualidade de vida do
doente'?, por esse facto, os autores decidiram que 56 as
respostas dos doentes seriam consideradas.

O MMSE é um questiondrio de pontuacdo mdaxima 30
pontos usado para rastrear défice cognitivo. Avalia orientacdo
temporo- espacial, atengio, memodria, linguagem e capacida-
des visuoconstrutivas. Os pontos de corte para a populagio
Portuguesa sdo 22 para 0-2 anos de literacia, 24 para 3-6 anos
deliteracia e 27 com 1mais de 7 anos de literacia®.

O 5F-36 é um questiondrio genérico que avalia qualida-
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de de vida, auto-administrado, constituido por 36 itens.
Apresenta 8 subdimensées: funcio fisica (FF), desempe-
nho fisico (DF), dor fisica (DR}, satide em geral (5G], vita-
lidade (VT), funcgio social (FS), desempenho emocional
(DE) e saide mental (SM). As referidas subdimensbes
podem-se agrupar em 2 dimensbes gerais de estado de
sande: fisica (FE DE DR e $G) e mental {VT, FS, DE e SM)™.
Cada subdimenséo é cotada de 0 a 100, onde 0 indica pro-
blemas extremos e 100 indica sem problemas. Ho et al’®
compararam SF-36 com o Sickness Impact Profile em
doentes com DH, tendo recomendado o uso do SF-36
como o instrumento de escolha.

A UHDRS é uma bateria clinica para avaliar a funcéo
motora, cognitiva, comportamental e a capacidade fun-
cional na DH. O score motor total é o sumatério da pon-
tuacgio de 31 itens motores (movimentos oculares, disar-
tria, coreia, distonia, rigidez, marcha e estabilidade postu-
ral). Resultados mais elevados indicam défice motor mais
severo. Capacidades cognitivas sdo avaliadas pelo Teste de
Fluéncia Verbal, Teste “Symbol Digit” e o Teste “Stroop
Interference” A pontuacio representa o niumero total de
respostas correctas, onde resultados mais elevados indi-
cam melhor performance cognitiva. A componente com-
portamental avalia a frequéncia e a severidade de 11 sinto-
mas neuropsiquidtricos. Resultados mais elevados indi-
cam distirbios mais severos. A avaliacio funcional mede
as actividades de vida didria com a Escala de
Independéncia (min 0, mix 100) e Capacidade Funcional
Total (CFT) (min 0, max 13). Resultados mais elevados nas
escalas funcionais indicam melhor fungio'®.

A andlise estatistica foi realizada com Statistical
Package for the Social Sciences (SPSS) para Windows, ver-
sdo 17.0 (SPSS Inc, Chicago, IL, USA). As caracteristicas
dos doentes e resultados sdo descritos como média + des-
vio-padrio. Calculou-se o coeficiente de Spearman e a
regressdo Partial Least Square para avaliar a relagiio entre
UHDRES e SF-36. Construiram-se 2 grificos que mostrama
diferenca entre a amostra e a populacgio Portuguesa nor-
mal e o estudo de Ho et al™*. O valor de significdncia esta-

tistica foi considerado como p < 0.05.

3. Resultados

A andlise descritiva das caracteristicas clinicas da
amostra deste estudo encontra-se exposta na Tabela L.

A Figura 1 demonstra-se a diferenca entre SF-36 da
amostra e a populacdo Portuguesa normal®. A Figura 2
apresenta a diferenca entre as pontuacbes do SF-36 e
UHDRS da amostra com o estudo de Ho etai’.

Segundo o coeficiente de Spearman, a correlagédo entre
as dimensdes do SF-36 e UHDRS revela que a UHDRS
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Tabela |. Andlise descritiva das caracteristicas clinicas da
amostra deste estudo
Varidveis Amosira (N=23)
Género (feminino/masculino) 0 (43,5%)/13 (56 5%)
Idade em anos 42,43 + 12,67
UHDRS
- Motor 28,64 + 24,87
- Cognitivo
Fluéncia Verhal 14,95 + 10,10
Symbol Digit 20,77 + 16,30
Stroop Interference 12,91 + 13,50
- Comportamental 17,22 + 11,86
- Marcos comportamentais
Confuso (%) 304%
Depressivo (%) 69,6 %
Requer Emtamento para 83%
depressio (%)
Requer tratamento para
21,7 %
irritabilidade (%) 7
- Capacidade Funcional
Escala de Independéncia 83,04 + 21,41
Capacidade Funcional Total 9,52 + 4,38
SF-36
- Fun¢io Fisica 4957 £+ 33,61
- Desempenho Fisico 64,95 + 24,48
- Dor Fisica 65,09 + 29,12
- Satide em Geral 39,30 £ 25,94
- Vitalidade 46,96 + 22,55
- Fun¢do Social 5543 + 34,71
- Desempenho emocional 68,12 + 26,43
- Satide Mental 53,39 + 22,90
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Figura 1. Demonstragio da diferenga enfre as pontuacdes obtidas do
3F-28 da amostra deste estudo e da populagio Portuguesa nonmals

Legenda: FF - Fungao Fisica, DF - Desermnpenho Fisico; DR - Dot Fisica,
3G - Sande em Geral, VT - Vitalidade, FS - Fungdo Social DE -
Desempenho Emocional, M - saide Mental

motor apresenta uma correlacio significativa com FE DF e
F5; o Symbol Digit apenas se correlacionou de forma sig-
nificativa com DF e $G; o CFI depende de forma significa-
tiva de FE DE SG e F5; e UHDRS comportamental nio se

correlacionou com nenhuma subdimensédo do SF-36.
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Figura 2 Demonstragio da diferenca entre as pontuagdes do 3F-368 e
UHDRE da amostra deste estudo e da amostra do estudo de Ho etal?

Legenda: UHDRS M - UHDES Motor, UHDES FV - UHDRS Flugncia
Verbal, UHDES 5D - UHDES Symbol Digit, UHDRS CFT — UHDES
Capacidade Funcional Total, 5F26-FF - Fungio Fisica, 3F28-DF -
Desempenho Fisico; SF36-DE - Dor Flsica, 3F26-5G - Salide em Geml;
3F36-VT - Vitalidade, 3F36-F3 - Fungdo social, SF26-DE - Desermnpenho
Ermocional; SF36-5M — Satide Mental.

4. Discussdo

O bem-estar fisico e psicossocial de doentes com DH é
comprometido concomitantemente pelas alteracbes
motoras, cognitivas e de personalidade', sendo que o pri-
meiro objectivo terapéutico consiste em melhorar a quali-
dade de vida dos doentes e das suas familias. Ambas as
dimensdes da qualidade de vida (fisica e mental) se
encontram afectadas nos doentes com DH e as suas pon-
tuacgdes sio inferiores 4s de uma populacio normal. Os
resultados demonstram que os doentes deste estudo néo
diferem muito de outros estudos com doentes com DH".

Para melhorar a dimensio fisica da qualidade de vida é
importante valorizar tratamentos actualmente disponi-
veis, incluindo abordagens de reabilitacio. Busse et al'®
concluiram que existe uma subutilizacio de servigos de
terapia fisica no tratamento de DH (particularmente em
estddios inicias), e o controlo das quedas e do défice de
mobilidade progressivo é um tratamento chave em doen-
tes com DH.

Alguns estudos™ concluiram que a depressio é o fac-
tor preditivo mais importante para a qualidade de vida
associada & DH. Contudo, Ready etal'” concluiram que os
sintomas neuropsiquidtricos nio estdo significativamente
associados a qualidade de vida em doentes com DH.

No nosso estudo, UHDRS comportamental, segundo o
coeficiente de Spearman, ndo se correlacionou significati-
vamente com nenhuma das dimensées da qualidade de
vida destes doentes. Contudo, cerca de 70% destes doen-
tes apresentavam sintomas de depressdo e 78% tomavam
anti-depressivos. A depressido nos doentes com DH é ine-

rente ao proprio processo da doenca, mas pode ser exa-
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cerbado pelo facto da DH ser uma doenca crénica. A
depressdo é responsdvel por défices fisicos, dependéncia
nas actividades de vida didria, limitagbes na participacéo
social e alteracédo nas perspectivas para o futuro. O apoio e
suporte da familia e amigos é essencial, assim como, um
bom suporte social, permitindo aos doentes sentirem-se
mais acompanhados e promovendo uma melhor adapta-
¢éo psicossocial e aumentando a adesdo ao tratamento'.

Os resultados deste estudo demonstram que as altera-
¢bes motoras e capacidades cognitivas influenciam sobre-
tudo a dimensdo fisica da qualidade de vida, mas também
a funcdo social No entanto, as capacidades funcionais séo
aquelas que mais influenciam a qualidade de vida (fisica e
mental), como demonstram oz resultados em que as capa-
cidades funcionais se correlacionaram significativamente,
segundo o coeficiente de Spearman, com FE DE SG e FS.

Ready et al’® concluiram que as alteragtes funcionais e
das capacidades cognitivas tém um grande efeito na qua-
lidade de vida dos doentes com DH. Ho et al’ encontra-
ram uma associacio estatisticamente significativa entre
CFT e as dimensdes fisicas e mentais do SF-36, concluin-
do que os factores-chave para a qualidade de vida em
doentes com DH sdo a incapacidade funcional mas tam-
bém as alteragdes depressivas.

Um factor interessante que também se deve ter em
consideracio é que niveis maiores de qualidade de vida
podem estar associados a menor percepcdo da doenca e
suas consequéncias por parte destes doentes®.

Em conclusio, a qualidade de vida destes doentes com
DH encontra-se diminuida, devido sobretudo i capacida-
de funcional. Para maximizar a qualidade de vida é neces-
gdria uma intervencdo global que inclua assisténcia médi-
ca, fisioterapia, educacio, suporte psicossocial ao doente
e sua familia e planeamento do futuro.

Sdo necessdrios mais estudos. As limitages deste estu-
do sdo a dimensdo reduzida da amostra. O facto de um cri-
tério de inclusio ser ter um MMSE normal pode ter criado
um viés dos dados, mas necessdrio para valorizacdo das

respostas dos doentes. il
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Delayed onset diplopia associated with a stab wound dural cerebrospinal

fluid fistula

Diplopia de aparecimento tardio associada a fistula dural de liquido

cefalorraquidiano por facada dorsal
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Abstract

Abducens nerve palsy is the most commonly described
intracranial neuropathy secondary to the intracranial hypo-
tension syndrome (usually spontaneous or iatrogenic-espe-
cially after lumbar puncture or epidural anaesthesia).
Nonetheless, it is a rarely reported complication in the litera-
ture. Stab wounds to the spinal cord are relatively uncommon,
but even rarer is the presentation of such an injury in a
delayed fashion. We report a case of a 31-year-old male who
presented with diplopia 6 days after a dorsal stab wound inju-
ry. This case highlights the need of an early and accurate
assessment on the depth of stab wounds particularly near the
vertebral spine and despite the absence of clinical evidence of
myelopathy. The non-operative management of such an inju-
1y is discussed, with a review of the literature.

Key words: Spinal cord injury; Stab wound, Penetrating
spinal injury, Dural fistula; Intracraneal hypotension.
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Resumo

Aparesia do motor ocular externo é a neuropatia intracra-
niana secunddria a sindrome de hipotensdo intracraniana
mais frequentemente descrita (habitualmente espontinea ou
iatrogénica, especialmente depois de pungio lombar ou de
anestesia epidural). Mesmo assim, trata-se duma complica-
¢do pouco frequentemente descrita na literatura. As lesfes
por facadas na medula espinhal sdo relativamente infrequen-
tes, embora ainda mais infrequente é a sua apresentacio cli-
nica de forma atrasada. Apresentamos o caso dum homem de
31 anos de idade que comegou com diplopia 6 dias depois de
ser esfaqueado na regido lombar. Este caso clinico mostra a
necessidade duma avaliagio precoce e eficaz da profundida-
de da facada, particularmente quando a lesdo estd perto a
coluna vertebral, ainda sem sinais de mielopatia no exame
neurolégico. O tratamento nio cirtirgico desta patologia é dis-
cutido, com revisio da literatura.

Palavras-chave: Lesio medular espinhal; Ferida por faca-

da; Lesio penetrante espinhal; Fistula dural;, Hipotensdo
intracraniana.
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