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INTRODUCAO e OBJETIVOS

A sindrome de Rubinstein-Taybi (RSTS) € uma doenca genética rara com prevaléncia estimada entre 1-9:100.000
nascidos vivos. Do ponto de vista etiologico, mutacdes heterozigoticas no gene CREBBP (16p13) e no gene EP300
(22913.2) foram implicadas na sua fisiopatogenia, no entanto em cerca de 30 a 50% das pessoas com RSTS nao se
iIdentifica mutacao nesses dois genes, 0 que sugere a existéncia de outros loci implicados na etiologia da RSTS ainda
nao conhecidos (Stevens, 2014).

Clinicamente, a RSTS é caracterizada por baixa estatura proporcionada, microcefalia com deficiéncia intelectual
habitualmente de grau moderado, alargamento de polegares e haluxes e dismorfias faciais tipicas (Figura 1). Outros
achados fisicos podem incluir alteracbes oculares (obstrucdo do ducto nasolacrimal, glaucoma congénito, erros de
refracdo), defeitos cardiacos congénitos (defeito septal ventricular e atrial, persisténcia do canal arterial),
hipermobilidade articular e anomalias da pele (em particular, formacao de queldide) (Milani et al., 2015).
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Figura 1. Principais dismorfias faciais presentes na RSTS (adaptado de Mun-H-Center, 2017)

Segundo o modelo sistémico, a familia € um circuito
/\ complexo e integrado, que envolve individuos e meio
ambiente, dentro do qual os membros séao
interdependentes e exercem influéncias reciprocas
uns nos outros (White e Klein, 2007). A qualidade de
vida familiar (QVF) pode ser definida como um sentido
dinamico de bem-estar da familia, percebido
subjetivamente e informado por seus membros, no
gual as necessidades individuais e familiares
interagem (Wang e Kober, 2011). Dado que o
comportamento de cada pessoa € afetado pelo
*T&.\ comportamento das outras pessoas da familia, nos
\/ hipotetizamos que ter um filho com RSTS modifica a
gualidade de vida familiar.
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Figura 2. Esquema do modelo sistémico da familia
(White e Klein, 2007).

Ambiente

Este estudo investigou o impacto da RSTS na
gualidade de vida de familias brasileiras.

METODOLOGIA

Essa € uma pesquisa descritiva e transversal, desenvolvida com o apoio formal da Associacdo Brasileira dos
Familiares e Amigos dos Portadores da Sindrome de Rubinstein-Taybi (ARTS-Brasil), e aprovada pelo Comité de
Etica em Pesquisa com Seres Humanos da UFSCar.

Os dados foram coletados por meio de formularios com informacgdes sociodemogréaficas e clinicas, os indices de
funcionalidade de Barthel (Mahoney e Barthel, 1965) e Lawton & Brody (Lawton e Brody, 1969), e a Escala de QVF
do Beach Center. Os formularios de coleta de dados foram aplicados presencialmente e também por meio de
entrevistas virtuais.

A confiabilidade da BCFQoLS foi avaliada pelo coeficiente alfa de Cronbach e valores acima de 0,60 foram
considerados satisfatorios. A variavel dependente, ou seja, QVF total, foi verificada por meio do teste de
Kolmogorov-Smirnov e apresentou distribuicdo normal (KS=0,10295; p=0,66357); por isso, foram utilizados testes
estatisticos parameétricos. As diferencas das médias dos diversos dominios da BCFQoLS entre si e também com o
nivel de QVF total foram determinadas por teste t pareado. O efeito de fatores sociodemograficos sobre o nivel de
QVF total foi determinado por teste t ndo pareado ou por analise de variancia (ANOVA) com poés-teste de Tukey,
conforme o numero de variaveis analisado.

Correlacdes binéarias entre os diferentes dominios da BCFQOLS entre si e também com o nivel de QVF total foram
determinadas por andlises de correlacao linear de Pearson ou Spearman.

O método de regresséo linear foi utilizado para correlacdo multipla de duas maneiras: (1) enter - as variaveis que
foram significativas na correlacédo binaria com p<0,05 foram incluidas ao mesmo tempo no modelo, para avaliar a
contribuicdo de cada uma na QVF total; (2) stepwise - as variaveis nédo contribuintes foram excluidas pelo programa
estatistico, passo a passo, de forma a identificar as correlacbes mais significativas. Para verificar a qualidade do
modelo ajustado foi calculado o coeficiente de determinacdo (R?) e a significancia do modelo foi determinada por
ANOVA. O nivel de significancia adotado foi 5%. Todas as analises foram realizadas com auxilio do programa JASP
0.10.2.

RESULTADOS e DISCUSSAO

Participaram da pesquisa 51 familias. Os individuos com RSTS tinham em média 14,1 anos (DP+10,97 anos), 30
(58,8%) eram do sexo feminino e 15 (29,4%) tinham teste genético confirmatorio. Clinicamente, 47 (92,1%)
apresentavam alteracbes em membros inferiores, 46 (90,1%) alteracbes em membros superiores, 37 (72,5%)
refluxo gastroesofagico, 34 (66,6%) oftalmopatia, 26 (50,9%) cardiopatia, 15 (29,4%) malformacdo renal e 14
(27,4%) epilepsia.

Os individuos com RSTS obtiveram pontuacdo de 56,96+32,82 no indice de Barthel, pertinente as atividades
basicas de vida diaria, indicando dependéncia grave; e de 1,29+1,72 no indice de Lawton & Brody, pertinente as
atividades instrumentais de vida diaria, indicando dependéncia total. Os resultados da QVF total mostraram
pontuacado de 3,926+0,642; valor menor que os escores dos dominios “interacao familiar’ (4,170+0,757; p<0,001),
“cuidados dos pais com os filhos” (4,125%0,607; p<0,001) e “apoio ao deficiente” (4,078+0,757; p=0,029); e maior
que os escores dos dominios “bem-estar emocional” (3,314+0,956; p<0,001) e “bem-estar fisico-material”
(3,757%£0,822; p=0,018). Todos os dominios correlacdo forte e significativa com a QVF total (Tabela 1).
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O dominio “bem-estar emocional” foi o mais prejudicado sugerindo que a qualidade de vida nessas familias foi
principalmente afetada por falta de apoio externo, tempo insuficiente e estresse, implicando na urgéncia de
investimento em apoio emocional, com medidas que contemplem suporte financeiro, instrumentos de integracao
social e de informacdo, melhoria no acesso aos servicos de saude e apoio psicologico (Silibello et al., 2016). O
dominio bem-estar fisico-material apresentou o segundo menor escore indicando fragilidade de acesso a
transporte, de auxilio médico, financeira e de seguranca publica.

Os melhores escores foram encontrados nos dominios cuidado dos pais com filhos e interacdo familiar. Ambos
estao relacionados a processos familiares, corroborando para um sentimento subjetivo de bem-estar familiar
relacionado a ligacdo entre os membros. O dominio apoio ao deficiente também apresentou média maior do que a
QVF total, sendo estatisticamente indistinguivel dos dominios interacdo familiar e cuidado dos pais com os filhos.
Acreditamos que este resultado reflete a presenca da ARTS-Brasil no cotidiano dessas familias.

Tabela 1. Resultados da BCFQoLS e dos indices de funcionalidade das 51 familias de filhos com RSTS investigadas..

Dominios da QVF
Cuidado indice de Indice de
interacdo  dos pais Bem-estar "o oS Apgio ao | oAlE il he| | Lawtoné&
" . fisico- o Barthe
familiar com 0S emocional : deficiente Brody
filhos material

4,170 4,125 3,314 3,757 4,078 3,926 56,961 1,294
4,170 4,170 3,500 3,800 4,000 4,040 65,000 1,000
DEE 0,757 0,607 0,956 0,822 0,757 0,642 32,819 1,724
1,830 2,000 1,000 2,000 2,250 2,120 0,000 0,000
5,000 5,000 5,000 5,000 5,000 4,960 100,000 8,000

Alfa de 0,8708 0,7804 0,7922 0,7400 0,6963 0,9304 0,9269 0,7784
Cronbach

Foram identificadas diferencas estatisticamente significativas na distribuicdo média da QVF de acordo com renda
familiar dividida em quatro categorias (p<0,001), a necessidade de recebimento de beneficio social (p<0,001), o
acesso a saude suplementar (p=0,004), a presenca de pratica religiosa (p=0,003), a escolaridade materna
(p<0,001) e paterna (p=0,038).

Ha maior custo para cuidar de uma crianca com deficiéncia do que de uma crianca sem deficiéncia (Zurynski et al.,
2008). Esse maior custo esta associado a nhecessidade de abordagens multiprofissionais continuas, ao
deslocamento das familias aos centros especializados, compra de medicamentos e a necessidade de cuidado em
tempo integral, na maior parte das vezes, independentemente da idade (Iriart et al.,2019). Dessa forma, néo é
surpresa que renda familiar seja, em nosso estudo, um preditor importante de QVF, além de ter uma correlacao
forte e significativa (r=0,641; p<0,001) com o dominio bem-estar fisico-material. A condi¢cdo financeira dessas
familias se reflete indiretamente em outros indicadores, como 0 acesso a salude suplementar e as escolaridades
paterna e materna. As duas ultimas variaveis se correlacionaram moderada e significativamente (méae: r=0,581,
p<0,001; pai: r=0,498, p<0,001) com o dominio bem-estar fisico-material.

Em relacdo as caracteristicas clinicas , foram identificadas diferencas estatisticamente significativas na distribuicéo
média da QVF de acordo com a presenca de oftalmopatia (p=0,020). Presenca de oftalmopatia foi identificada em
34 (66,66%) individuos com RSTS investigados no nosso estudo e as principais encontradas foram estrabismo
(n=31; 60,78%) e glaucoma (n=5; 9,8%) o0 que estad concordante com a literatura (Van Genderen et al., 2000;
Stevens et al., 2011).

Oito variaveis investigadas se correlacionaram significativamente com a QVF total e foram inseridas no modelo de
correlacdo multipla: renda familiar, recebimento de beneficio social, acesso a saude suplementar, pratica religiosa,
escolaridade materna, escolaridade paterna, presenca de oftalmopatia e presenca de agressividade. Os dados da
correlacdo multipla, presentes na Tabela 2, demonstraram que escolaridade materna, pratica religiosa, presenca
de oftalmopatia, presenca de agressividade e renda familiar foram preditores da QVF total. O coeficiente de
determinacdo para esse modelo final foi R?=0,571, indicando que o modelo explicou 57,1% da variabilidade
encontrada nos resultados da QVF total (p<0,001).

Tabela 2. Correlacdo multipla da QVF total com as demais variaveis, calculada pelo metodo de regressao linear (n=51).

Coeficientes 8
padronizados

Coeficientes B nao
ENTER Padronizados

Correlagcdo multipla

o)/= Constante 0,588 0,362

Renda familiar (variavel 2,528e-5 0,235 0,098
continua)

Beneficio social 0,089 0,065 0,627
Saude suplementar -0,003 -0,002 0,989
Religido 0,570 0,308 0,011

Escolaridade 0,327 0,340 0,033
materna

Escolaridade -0,043 -0,041 0,804
Paterna

Oftalmopatia 0,393 0,291 0,008

Agressividade 0,432 0,247 0,021
Correlacdo multipla Coeficientes B nao Coeficientes B R? ANOVA
STEPWISE Padronizados padronizados p-valor
o)== Constante 0,536 0,338 0,571 <0,001

Escolaridade materna 0,333 0,345 0,003
Religido 0,620 0,336 0,001
Oftalmopatia 0,390 0,289 0,006
Agressividade 0,433 0,248 0,017
Renda familiar 2,504e-5 0,232 0,041

CONCLUSOES

Este € o primeiro estudo a investigar o impacto da sindrome de Rubinstein-Taybi na qualidade de vida familiar
utilizando a BCFQoLS no Brasil e no mundo. Ressaltamos a importancia do apoio psicossocial as familias,
estimulo as praticas espirituais e holisticas e unido familiar como forma de melhorar o bem-estar emocional das
familias. Ademais, em relacao ao significativo impacto da condi¢céo financeiro e do acesso a saude na QVF
acreditamos na importancia de maiores investimentos em politicas sociais, em recursos materiais € humano com
objetivo de solidificar e ampliar a atuacdo da Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras
no SUS como estratégia de melhoria na qualidade de vida dessas familias.
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