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REVISÃO INTEGRATIVA: O CUIDADO E A HUMANIZAÇÃO DO PACIENTE COM ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL 
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RESUMO: Introdução: A atrofia muscular espinhal (AME) é uma doença neurodegenerativa com herança genética autossômica recessiva. É a principal desordem fatal com esse caráter genético depois da fibrose cística (1:6.000), com uma incidência de 1:6.000 a 1:10.000 nascimentos. Objetivos: Teve como principal objetivo “identificar a importância dos cuidados e da humanização em detrimento dos pacientes com atrofia muscular espinhal”. Metodologia: Se faz em uma revisão integrativa de literatura, do tipo descritiva e exploratória com abordagem qualitativa. Tendo sido realizada uma busca criteriosa, na qual, foram selecionados os artigos indexados nas bases de dados MEDLINE (Medical Literature Analysis and Retrieval System Online) e SciELO (Scientific Eletronic Library Online), por meio da Biblioteca Virtual em Saúde (BVS). Resultados e Discussões: Após serem submetidos aos critérios supracitados e a análise de leitura criteriosa, foram encontrados 303 artigos, restando-se apenas quatro estudos para a revisão. Por este modo, percebe-se que os autores abordam temáticas sobre os cuidados respiratórios e as manobrar para melhor auxiliar nesta demanda dos pacientes, aspectos cognitivos dos pacientes com AME, aspectos como idade média dos sujeitos e questões envolvendo os âmbitos:  etiopatogênicos, clínicos e diagnósticos. Considerações Finais: Logo, conclui-se que a colaboração familiar é essencial para o crescimento e desenvolvimento saudável e da possibilidade de proporcionar uma maior qualidade de vida aos pacientes com AME, manifestando vantagens ao espectro clínico do paciente.  
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1. INTRODUÇÃO 

A atrofia muscular espinhal (AME) é uma doença neurodegenerativa com herança genética autossômica recessiva. É a principal desordem fatal com esse caráter genético depois da fibrose cística (1:6.000), com uma incidência de 1:6.000 a 1:10.000 nascimentos. A frequência de indivíduos portadores (heterozigotos) da doença é de um para cada 40 a 60 indivíduos (ARAÚJO; RAMOS; CABELLO, 2005; PRIOR, 2007).
Desse modo, percebe-se que as especificações clínicas da AME são baseadas pela idade de início e função motora máxima, sendo dividas em:  

Grupo I –forma mais severa, podendo se manifestar ainda no útero; Grupo II –forma intermediária da doença, manifestando entre 3 e 15 meses de idade; Grupo III –forma menos severa, manifestando a partir dos 2 anos até a vida adulta. Essa degeneração causa fraqueza, hiporreflexia e atrofia simétrica progressiva, manifestada principalmente por músculos voluntários proximais de membros inferiores e superiores e durante o desenvolvimento da doença, afeta os músculos axiais, a respiração e a medula oblonga, que, por sua vez, pode ocasionar em insuficiência respiratória e levar à óbito (BRASIL,2020; BAIONI; AMBIEL, 2010).
É notório que desde a investigação, perpassando por todo o processo até o diagnóstico, torna-se uma jornada difícil e repleta de desafios, exigindo cuidados e ampliação do campo profissional para dar acesso, suporte e cuidados necessários para com as crianças com AME durante toda sua vida. Fazendo-se pertinente, por justificar-se com a necessidade de elencar a importância familiar para auxiliar nos cuidados paliativos da saúde dos pacientes com tal demanda. Assim, como da junção multiprofissional de áreas diversas para trabalharem com os pacientes, não somete demandas biológicas, mas biopsicossociais, levando em consideração a individualidade, integridade e subjetividade de cada um dos pacientes, trazendo para eles um tratamento humanizado e acolhedor.
[bookmark: _Hlk151282005]Além disso, o trabalho foi intrinsecamente embasado na pergunta norteadora: “Quais os benefícios dos cuidados e da humanização para os pacientes com Atrofia Muscular Espinhal?”. Igualmente, teve como principal objetivo “identificar a importância dos cuidados e da humanização em detrimento dos pacientes com atrofia muscular espinhal”.

2. MÉTODO OU METODOLOGIA 
A metodologia do referido trabalho se faz em uma revisão integrativa de literatura, do tipo descritiva e exploratória com abordagem qualitativa. Para tal, em uma pesquisa integrativa de literatura científica, busca-se alcançar os objetivos estabelecidos no estudo, cuja fora seguidas algumas etapas na condução da sua metodologia de revisão, sendo: 1) elaboração da questão de pesquisa; 2) definição das bases de dados e critérios para inclusão e exclusão de estudos; 3) definição das informações a serem extraídas dos estudos selecionados; 4) avaliação dos estudos incluídos na revisão; 5) interpretação dos resultados; 6) apresentação da revisão/síntese do conhecimento(WHITTEMORE; KNAFL, 2005). 
Tendo sido realizada uma busca criteriosa, na qual, foram selecionados os artigos indexados nas bases de dados MEDLINE (Medical Literature Analysis and Retrieval System Online) e SciELO (Scientific Eletronic Library Online), por meio da Biblioteca Virtual em Saúde (BVS), uma vez que ambas integram materiais amplos, advindo das bases de dados com grandes referenciais nos campos da saúde. Dentre tais informações, observa-se os descritores: “Atrofia muscular espinhal”, “Cuidados” e “Tratamento”, usados de maneira combinada com o operador booleano AND.
Tendo o propósito de facilitar a análise dos sites, estabeleceu-se como critérios de inclusão: artigos disponíveis gratuitamente na íntegra, textos completos, artigos publicados nos últimos dez anos (o recorte temporal justifica-se, devido à escassez de estudos contemporâneos), no idioma português que correspondessem ao objetivo da investigação. Como critérios de exclusão foram adotados: artigos duplicados, resumos, anais, estudos em outro idioma, estudos com mais de dez anos de publicação e estudos com a fuga da temática proposta. 
Foram encontrados (N=303) artigos e após a inserção dos critérios de inclusão e exclusão, reduziu-se para (N= 61) artigos. Destes, somente (N=4) corresponderam ao objetivo proposto e foram analisados. Os resultados serão apresentados, com as características e as implicações principais de cada estudo, culminando no resultado final dos artigos elegíveis ao estudo (Figura 1).
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Fonte:Autoras (2023).


3. RESULTADOS E DISCUSSÕES

Após serem submetidos aos critérios supracitados e a análise de leitura criteriosa, foram encontrados 303 artigos, restando-se apenas quatro estudos para a revisão. De tais materiais encontrados, contabilizou-se artigos elegidos (Quadro 1) que respondem ao objetivo do trabalho e estão em consonância com a pergunta norteadora e de acordo com a justificativa do conteúdo em discussão.

Quadro 1- Síntese dos artigos incluídos no estudo conforme autores, ano de publicação, título, objetivo e principais resultados.


	AUTOR/
ANO
	TÍTULO
	OBJETIVO
	PRINCIPAIS RESULTADOS

	
ALVES, C. N. et al.,2018.
	Atrofia muscular espinhal e bulbar ligada ao X (doença de Kennedy): o primeiro caso descrito na Amazônia brasileira.
	Analisar os casos brasileiros, observando a média de idade de início dos sintomas.
	Diante dos achados, além deste relato, apenas outros quatro trabalhos publicados sobre a doença em pacientes do Brasil. Também realizamos breve revisão de aspectos etiopatogênicos, clínicos e diagnósticos.


	KOSAC, V. et al.,2013.
	Atrofia espinhal progressiva familiar associada ao gene VAPB: relato de 42 casos no Brasil
	Objetivo foi relatar os achados de cinco famílias com um total de 42 pacientes no Rio de Janeiro, avaliamos 10. Quase todos os pacientes apresentaram fraqueza proximal de início tardio e curso de doença lentamente progressivo sem sinais de neurônios motores superiores, que foram classificados como FSMA.
	Embora seja uma doença rara do neurônio motor, a FSMA com essa mutação pode ser muito mais prevalente no Brasil do que o esperado, e muitos casos podem não ser diagnosticados. Exames genéticos devem ser realizados sempre que houver suspeita no Brasil.

	POLIDO, GJ et al.,2019.
	Desempenho cognitivo de crianças com atrofia muscular espinhal: uma revisão sistemática
	Avaliar as evidências sobre resultados cognitivos na atrofia muscular espinhal (AME).
	[bookmark: _Hlk151286621]Três estudos descreveram a cognição normal. Em outros três estudos, os resultados cognitivos ficaram acima da média. O comprometimento cognitivo foi encontrado em três estudos. O mau desempenho cognitivo foi relatado com maior frequência em estudos recentes, que incluíram crianças com AME tipo I e que empregaram testes de atenção visual/auditiva e de funções executivas. Os protocolos e domínios cognitivos variaram, impossibilitando a metanálise.


	SOUZA, C. P. V. De. et al.,2018

	Pico de fluxo de tosse em crianças e jovens com atrofia muscular espinhal tipo II e tipo III

	 O presente estudo descritivo do PFT visa contribuir para a melhoria dos cuidados respiratórios na AME em crianças e jovens.
	Concluiu-se que indivíduos com AME tipo III apresentam maior PFT, principalmente quando sentados, em comparação com o tipo II.


	
	
	
	


Fonte: Autoras (2023). 

Nesta tabela verificou-se alguns aspectos da prevalência de estudos que buscavam o analisar, investigar e buscar intervenções capazes de melhor no tratamento dos pacientes com AME. Os estudos caracterizam-se por apresentar aspectos etiopatogênicos, clínicos e diagnósticos, trazendo à tona o baixo referencial teórico de pesquisa sobre os casos encontrados no Brasil, dificultando no manejo multiprofissional e na aprimoração dos conhecimentos destes para intervirem de forma mais humana e qualificada nos cuidados diários dos pacientes com atrofia muscular espinhal.
Por este modo, percebe-se que os autores abordam temáticas sobre os cuidados respiratórios e as manobrar para melhor auxiliar nesta demanda dos pacientes, aspectos cognitivos dos pacientes com AME, aspectos como idade média dos sujeitos e questões envolvendo os âmbitos:  etiopatogênicos, clínicos e diagnósticos.
Nessa vertente, consegue-se compreender por meio da discussão tratada pelo autor Polido (2019), o qual descreve que a Atrofia Muscular Espinhal (AME), é genética e progressiva, causada por grandes deleções bialélicas no gene SMN1, ou pela associação de uma grande deleção e uma variante nula. A AME leva à degeneração dos neurônios motores do corno anterior e dos núcleos motores de alguns nervos cranianos. Apenas em casos raros foi relatado que duas alterações de nucleotídeos únicos são causadoras da doença. A forma mais comum é causada por mutações no gene do neurônio motor de sobrevivência 1 (SMN1) (5q11.2) e a SMA é transmitida de forma autossômica recessiva (LEFEBVRE; BURGLEN; REBOULLET; CLERMONT; BURLET; VIOLLET,1995; SIERATZKI; WOLL,2002; POLIDO, 2019).
Entrando nesta mesma linha, o autor Kosac (2013) aponta para os casos das mutações raras, uma vez que, embora seja uma doença rara do neurônio motor, a FSMA com essa mutação pode ser muito mais prevalente no Brasil do que o esperado, e muitos casos podem não ser diagnosticados, exames genéticos devem ser realizados sempre que houver suspeita no território brasileiro. Além disso, dentro dos nossos resultados houve a percepção de que os cuidados fomentam uma estratégia que engloba aspectos biopsicossociais, uma relação que aborda a integridade e individualidade do paciente com AME, prevalecendo a melhora quanto ao respirar do indivíduo, aos aspectos cognitivos, de interação e socialização, assim como os de qualidade de vida. 
Nessa mesma respectiva, o estudo de Polindo (2019) e Sousa (2018) englobam dificuldades das crianças com AME envoltos de questões respiratórias e cognitivas, o primeiro autor destaca que o comprometimento cognitivo foi encontrado em três estudos. O mau desempenho cognitivo foi relatado com maior frequência em estudos recentes, que incluíram crianças com AME tipo I e que empregaram testes de atenção visual/auditiva e de funções executivas, vale ressaltar que os protocolos e domínios cognitivos variaram, impossibilitando a metanálise.
Enquanto o segundo autor buscou investigar e aprimorar estratégias para contribuir na melhora dos cuidados respiratórios na AME em crianças e jovens, sendo evidente que os indivíduos com AME tipo III apresentam maior PFT, principalmente quando sentados, em comparação com os do tipo II. Desse modo, o estudo trouxe material atualizado sobre as buscar dos autores em possibilitar uma maior qualidade de vida aos pacientes com Atrofia Muscular Espinhal, os quais, convivem com a mesma sem expectativa de cura.
Trazendo benefícios para o paciente com AME, pois os estudos apontam formas alternativas para se trabalhar no tratamento, para que haja um manejo da dor, do desconforto e da angústia do mesmo, entendendo, por tal, que a necessidade de dar suporte e assistência vai muito além do âmbito físico, mas psíquico , envolvendo o emocional do paciente e de toda sua família , está que segue sendo a rede de apoio destes.

4. CONSIDERAÇÕES FINAIS 


Tomando como referência os desdobramentos alcançados com esta pesquisa, apesar dos poucos materiais científicos dentro dos critérios desta pesquisa, os quais foram encontrados para a realização desta pesquisa, observou-se que o baixo material ainda prevalece e continua promovendo dificuldades na qualificação profissional para tal demanda, aborda-se, portanto, nesta seção a observação positiva, na qual, este trabalho obteve os resultados desejados em seu objetivo central: Avaliar através de uma revisão integrativa, “Quais os benefícios dos cuidados e da humanização para os pacientes com Atrofia Muscular Espinhal?”.
Logo, conclui-se que a colaboração familiar é essencial para o crescimento e desenvolvimento saudável e da possibilidade de proporcionar uma maior qualidade de vida aos pacientes com AME, manifestando vantagens ao espectro clínico do paciente. Entretanto, torna-se incontestável que a experiência de vida de cada um é individual, portanto, o segmento do seu tratamento deve ser levando em consideração sobre o contexto de vida do paciente, e não somente o da doença.
Portanto, a oferta de apoio psicossocial aos familiares e aos pacientes deve ser ofertada no âmbito hospitalar, assim como a presença de uma equipe multidisciplinar, a qual assegurará uma assistência integral, humanizada e qualificada.
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