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INTRODUCAO e OBJETIVOS

A sindrome do X-Fragil (Fragile X syndrome, FXS) é uma doenca genética rara, com prevaléncia
estimada em 1-5:10.000, associada a deficiéncia intelectual leve a grave. E causada pelo silenciamento
transcricional do gene FMR1, localizado em Xq27.3, devido a expansao e subsequente metilacao de
repeticoes de trinucleotideos (CGG) na regiao 5'- ndo traduzida do gene (Hagerman, 2014).

O fendtipo clinico da FXS é versatil. O grau da deficiéncia intelectual é variavel e pode incluir problemas
com a memoria a curto-prazo, funcado executiva e capacidades matematicas e visuo-espaciais. As
alteracdes comportamentais podem ser leves, como instabilidade de humor, até comportamento autista
grave. Podem existir alteracbes de humor, ansiedade e agressividade. As caracteristicas fisicas sao sutis
e podem incluir face estreita e alongada, orelhas e frontal proeminentes, hiperextensibilidade das
articulacdes dos dedos das méaos, pés chatos e macroorquidismo nos homens em idade pos-puberal.
Também sado observadas anormalidades oftalmoldgicas (estrabismo), cardiacas (prolapso da valvula
mitral) e neurologicas (convulsdes) (Hagerman, 2014).

A gualidade de vida familiar (QVF) esta baseada nos principios da qualidade de vida individual, como
holismo, bem-estar, relacionamentos e participacdo social, e, conceitualmente, pode ser definida como
um sentido dindmico de bem-estar da familia, percebido subjetivamente e informado por seus membros,
no qual as necessidades individuais e familiares interagem (Wang e Kober, 2011). Assim, dado que o
comportamento de cada pessoa é afetado pelo comportamento das outras pessoas da familia, ter um
membro com DI modifica a dinamica familiar (Bertelli et al., 2011).

Essa pesquisa investigou o perfil sociodemografico e clinico de individuos brasileiros com FXS,
analisando seu efeito na qualidade de vida familiar (QVF).

METODOLOGIA

Essa € uma pesquisa descritiva e transversal, desenvolvida com o apoio formal da Associacao
Catarinense da Sindrome do X-Fragil, apds aprovacao pelo Comité de Etica em Pesquisa com Seres
Humanos da UFSCar.

A coleta de dados foi feita por meio de formularios on-line, aplicados individualmente, através das redes
sociais. Os dados foram coletados por meio de formularios com informacfes sociodemograficas e
clinicas, os indices de funcionalidade de Barthel (Mahoney e Barthel, 1965) e de Lawton & Brody
(Lawton e Brody, 1969), alem da Escala de Qualidade de Vida Familiar do Beach Center (BCFQOLYS),
composta por cinco dominios: interacdo familiar, cuidado dos pais com os filhos, bem-estar emocional,
bem-estar fisico-material e apoio ao deficiente (Jorge et al., 2015).

Os resultados sédo apresentados como média e desvio padrdo (DP) ou frequéncia absoluta
(porcentagem), conforme o tipo de variavel. Para verificar o grau de confiabilidade dos indices de
funcionalidade de “Barthel” e “Lawton & Brody” e da BCFQoLS, em termos de consisténcia interna dos
valores observados, aplicamos o teste de estatistica 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 distribuicao normal (KS=0,16053; p=0,32744); por isso, foram
utilizados testes estatisticos paramétricos. As diferencas das médias dos diversos dominios da BCFQoLS
entre si e tambéem com o nivel de QVF total foram determinadas por teste t pareado. Correlacdes binarias
entre os diferentes dominios da BCFQoLS entre si e também com o nivel de QVF total foram
determinadas por analises de correlacdo linear de Pearson, e a intensidade do coeficiente de correlacao
(r) ficou estabelecida como: entre 0 e 0,3 correlacao fraca; entre 0,3 e 0,6 correlacdo moderada; e acima
de 0,6 correlacédo forte. O nivel de significancia adotado foi 5%. Todas as analises foram realizadas com
auxilio do programa JASP 0.8.6.

RESULTADOS e CONSIDERACOES FINAIS

Participaram da pesquisa 31 familias, com filhos com FXS com idades entre 1 e 30 anos, com média de
1217 anos. As maes tinham em média 29+6 anos e os pais 41+£10 anos; 21 casais (67,8%) conviviam
maritalmente e 24 familias (77,4%) professavam alguma religido. A renda familiar média mensal era de
R$3.872,83, 18 familias (58%) tinham acesso a saude suplementar e 11 (35,5%) recebiam algum tipo de
beneficio social. Historia familiar positiva de FXS esteve presente em 20 (64,5%) casos.

Com relacdo ao indice de Barthel (Tabela 1), pertinente as atividades basicas de vida diaria, os
individuos com FXS obtiveram pontuacdo média de 68,4+22,4, indicando dependéncia moderada.

Com relacao ao indice de Lawton & Brody (Tabela 1), pertinente as atividades instrumentais de vida
diaria, a pontuacdo média alcancada foi 1,5%1,3, indicando dependéncia total.

Os resultados da QVFE (Tabelas 1 e 2) mostraram pontuacéo de 3,409+0,789, sendo o escore da QVF
total menor que os escores dos dominios “interacdo familiar’ (3,651+0,940; p<0,001) e “apoio ao
deficiente” (3,621+1,045; p=0,038), e maior que o0 escore do dominio “bem-estar emocional’
(2,758+1,044; p<0,001). Bem-estar emocional (2,758+1,044) foi o dominio com menor pontuacdo, com
diferenca significativa em relacdo aos demais dominios: interacdo familiar (3,651+0,940; p<0,001),
cuidado dos pais com os filhos (3,516+0,936; p<0,001), bem-estar fisico-material (3,374%0,810;
p<0,001), e apoio ao deficiente (3,621+1,045; p<0,001) (Tabela 2).

Todos os dominios da QVF foram fortemente correlacionados com a QVF total, como é esperado, ja que
a QVF total € a somatoria dos demais dominios. O dominio “interacao familiar’ apresentou correlacéo
forte com os dominios “cuidado dos pais com os filhos” (r=0,861; p<0001), “bem-estar emocional”
(r=0,631; p<0,001) e “apoio ao deficiente” (r=0,789; p<0,001). O dominio “cuidado dos pais com os filos”
também apresentou correlacéo forte com o dominio “apoio ao deficiente” (r=0,807, p<0,001) (Tabela 3).

Esses resultados permitem conhecer o perfil clinico e o grau de funcionalidade de individuos brasileiros
com FXS, permitindo ainda analisar como esses aspectos sao capazes de influenciar a QVF. Em udltima
instancia, pretende-se que esse estudo sirva de subsidio para construcdo de uma linha de cuidado
integral para pacientes com doencas genéticas raras e suas familias, no Sistema Unico de Saude.
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Tabela 1. Resultados descritivos da QVF e seus diferentes dominios, e dos indices de funcionalidade
nas familias investigadas (n=31).
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Tabela 2. Diferencas das médias dos diversos dominios da BCFQoOLS entre si e com a QVF total na
amostra investigada (n=31).

Comparacéo par a par — QVF total e dominios

QVF total Interacao familiar -3,879 <0,001
QVF total Cuidado dos pais com filhos -1,457 0,156
QVF total Bem-estar emocional 5,177 <0,001
QVF total Bem-estar fisico-material 0,317 0,753
QVF total Apoio ao deficiente -2,167 0,038
Interacao familiar Cuidado dos pais com filhos 1,515 0,140
Interacao familiar Bem-estar emocional 5,800 <0,001
Interac&o familiar Bem-estar fisico-material 1,810 0,080
Interac&o familiar Apoio ao deficiente 0,256 0,800
Cuidado dos pais com filhos Bem-estar emocional 4,444 <0,001
Cuidado dos pais com filhos Bem-estar fisico-material 0,861 0,396
Cuidado dos pais com filhos Apoio ao deficiente -0,933 0,358
Bem-estar emocional Bem-estar fisico-material -3,719 <0,001
Bem-estar emocional Apoio ao deficiente -4,449 <0,001
Bem-estar fisico-material Apoio ao deficiente -1,456 0,156

*Teste t pareado.

Tabela 3. Correlacao de Pearson dos diferentes dominios da BCFQoLS entre si e com a QVF total
(n=31).
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