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Resumo 

Introdução: A doença de Machado-Joseph (DMJ) ou ataxia espinocerebelosa do tipo 3 

(SCA3) é uma doença neurodegenerativa autossómica dominante de manifestação tardia, que 

exibe uma prevalência elevada no arquipélago dos Açores (Portugal). O sinal cardinal da 

doença é a ataxia da marcha, mas outras manifestações são frequentes, nomeadamente a 

disfagia. Por sua vez, a presença da disfagia é associada à perda de peso, a alterações no aporte 

nutricional e da hidratação, bem como a um risco aumentado de pneumonia de aspiração. 

Objetivo: Estudar o impacto da disfagia na qualidade de vida relacionada com a deglutição de 

portadores da mutação da DMJ. Métodos: Realizou-se um estudo observacional, transversal e 

correlacional com 41 portadores da mutação da DMJ (sete pré-atáxicos e 34 doentes) de origem 

açoriana. De forma a analisar o impacto da disfagia na qualidade de vida relacionada com a 

deglutição dos portadores da mutação da DMJ foram aplicados os instrumentos Swallowing 

Quality-of-Life Questionnaire (SWAL-QOL), Eating Assessment Tool-10 (EAT-10) e 

Functional Oral Intake Scale (FOIS). Os participantes que obtiveram no EAT-10 uma 

pontuação igual ou superior a 3 foram também avaliados pelo instrumento Volume-Viscosity 

Swallow Test (V-VST). A gravidade das manifestações cerebelosas (ataxia) e das manifestações 

não cerebelosas foram avaliadas pelos instrumentos Scale for the Assesment and Rating of 

Ataxia (SARA) e Inventory of Non-Ataxia Signs (INAS), respetivamente, sendo que o 

questionário Activities of Daily Living (ADL) também foi aplicado. Resultados: Os portadores 

da mutação da DMJ (n=34) apresentaram, em média, uma ataxia moderada (mediana SARA: 

13; intervalo inter-quartil [IIQ]: 8,50 – 21). A disfagia foi confirmada em 14 portadores da 

mutação da DMJ (40%), sendo que 21 participantes não apresentavam disfagia à data de 

observação (6 participantes não realizaram o teste V-VST). Os portadores da mutação da DMJ 

com disfagia (mediana: 56,77 [IIQ: 52,47 – 83,16]) apresentaram pior qualidade de vida 

relacionada com a deglutição comparativamente aos portadores da mutação da DMJ sem 

disfagia (mediana: 88,16 [IIQ: 71,99 – 93,65]), sendo esta diferença estatisticamente 

significativa (p=0,001; teste Kruskal-Wallis). Como esperado, os portadores da mutação da 

DMJ com pior qualidade de vida relacionada com a deglutição demonstraram maior risco para 

ter disfagia (EAT; rho= -0,875, p<0,01), pior ingestão oral e funcional de alimentos e líquidos 

(FOIS; rho= 0,716, p<0,01) e uma ataxia mais grave (SARA; rho= -0,677, p<0,01). Também 

foi observado, em portadores da mutação da DMJ com pior qualidade de vida relacionada com 

a deglutição, maior gravidade da disfagia no INAS (INAS-item da disfagia; rho= -0,624, 

p<0,01), que é obtida por inquérito ao participante, e maior frequência de alterações da 
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deglutição, autopercecionadas pelo participante (ADL-item da deglutição; rho=0,642, p<0,01). 

Discussão: Neste estudo, alguns participantes, considerados sem disfagia, poderão apresentar 

alterações da deglutição a sólidos, uma vez que esta consistência não foi avaliada. A frequência 

da disfagia, obtida neste estudo, foi menor do que a observada em estudos anteriores. 

Conclusão: O SWAL-QOL demonstrou que a disfagia tem impacto negativo na qualidade de 

vida relacionada com a deglutição dos portadores da mutação da DMJ, confirmando-se a 

necessidade do seu acompanhamento por técnicos especializados. De forma a minimizar o 

impacto negativo da disfagia nesta população, sugere-se que esse encaminhamento seja 

realizado sempre que os portadores da mutação da DMJ obtenham pontuação igual ou superior 

a 1 no (i) INAS-item da disfagia e no (ii) ADL-item da deglutição. 

Palavras-chave: DMJ, SCA3, SWAL-QOL, Qualidade de vida, disfagia. 
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Abstract 

Introduction: Machado-Joseph disease (MJD)/spinocerebellar ataxia type 3 (SCA3) is 

a late onset autosomal dominant neurodegenerative disorder exhibiting the highest worldwide 

prevalence in the Azores islands (Portugal). Gait ataxia is the most common symptom but other 

manifestations, such as dysphagia, are also frequent. In turn, dysphagia is further associated 

with weight loss, alterations in nutritional intake and hydration, as well as an increased risk of 

aspiration pneumonia. Objective: To study the impact of dysphagia on the quality of life of 

MJD mutation carriers. Methodology: We performed an observational, cross-sectional, and 

correlational study involving 41 MJD mutation carriers (seven pre-ataxic carriers and 34 

patients) from the Azorean cohort. To analyze the impact of dysphagia on the quality of life of 

MJD mutation carriers we used the Swallowing Quality-of-Life Questionnaire (SWAL-QOL), 

the Eating Assessment Tool-10 (EAT-10) and the Functional Oral Intake Scale (FOIS). 

Participants that scored equal to or greater than 3 on the EAT-10 were subsequently evaluated 

using the Volume-Viscosity Swallow Test (V-VST). Severity of cerebellar (ataxia) and of non-

cerebellar manifestations was evaluated using the Scale for the Assessment and Rating of 

Ataxia (SARA) and the Inventory of Non-Ataxia Signs (INAS), respectively. Additionally, data 

from the Activities of Daily Living (ADL) questionnaire was also available. Results: MJD 

patients (n=34) showed a moderate ataxia severity (SARA score median = 13, interquartile 

range [IQR]: 8.50 – 21). Dysphagia was confirmed in 14 MJD patients (40%), whose swallow-

related quality of life was significantly decreased (median 56.77, IQR 52.47 – 83.16) when 

compared to participants without dysphagia (median 88.16, IQR 71.99 – 93.65; p=0.001 

Kruskal-Wallis test). As expected, MJD carriers with worse swallow-related quality of life 

showed a high risk of dysphagia (EAT-10 score; rho= -0.875, p<0.01), a worse functional oral 

intake of food and liquids (FOIS score; rho= 0.716, p<0.01) and more severe ataxia (SARA 

score; rho= -0.677, p<0.01). Additionally, high severity of dysphagia reported in the INAS 

scale, which is obtained by inquiring the patient (dysphagia INAS item; rho= -0.624, p<0.01) 

and high frequency of swallowing disorders, perceived by MJD carriers (deglutition ADL item: 

rho= 0.642, p<0.01) were observed in MJD carriers with worse quality of life. Discussion: In 

this study, some MJD carriers without dysphagia might have some degree of solid swallowing 

difficulty as this consistency was not evaluated. The prevalence of dysphagia in the Azorean 

cohort was lower compared with previous studies. Conclusion: Analyses of SWAL-QOL 

confirmed that dysphagia has a negative impact on the quality of life of MJD carriers as 

expected, highlighting the need for permanent support by specialized healthcare professionals 
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during disease progression. We propose that MJD carriers whose score is equal to or greater 

than 1 on the (i) dysphagia INAS-item and on the (ii) deglutition ADL-item should be referred 

to specialized healthcare support in swallowing disorders to minimize the negative impact of 

dysphagia in MJD. 

Keywords: Machado-Joseph Disease, SCA3, Ataxin-3, SWAL-QOL, Quality of life, 

Deglutition Disorders 
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I. Introdução 

1.1 Deglutição: definição 

A deglutição é um processo rápido e complexo de múltiplas interações neuromusculares 

que envolvem a utilização de variadas funções orais, faríngeas, laríngeas e esofágicas (Miller, 

2008; Murry et al., 2022). Este processo conta com a participação do córtex cerebral, do tronco 

cerebral e de seis nervos cranianos: trigémeo (V); facial (VII); glossofaríngeo (IX); vago (X); 

acessório (XI) e hipoglosso (XII) (Matsuo & Palmer, 2008; McFarland, 2016; Miller, 2008; 

Murry et al., 2022). A deglutição tem como objetivo o transporte da saliva e de alimentos, desde 

a consistência líquida a sólida, da cavidade oral até ao estômago, garantindo a proteção da via 

aérea (Miller, 2008), bem como o aporte nutricional e hídrico (Matsuo & Palmer, 2008). 

Existem diferentes classificações para descrever o processo da deglutição, não havendo 

ainda consenso entre autores quanto ao número de fases, podendo estas variar entre três (oral, 

faríngea e esofágica), quatro (preparatória, oral, faríngea e esofágica) ou cinco (antecipatória 

ou pré-oral, preparatória, oral, faríngea e esofágica) (SPTF, 2020).  

A fase antecipatória ou pré-oral é influenciada pelo estado cognitivo, emocional, motor 

e sensorial. Está relacionada com apreciação visual e olfativa do bolo alimentar, precedente à 

sua colocação na cavidade oral, que pode ajudar a estimular a saliva sendo esta essencial para 

a preparação e transporte do bolo alimentar. Também pode influenciar a preparação das 

estruturas orofaciais para receber o alimento da forma mais adequada (Leopold & Kagel, 1997). 

A fase oral é voluntária e pode ser subdividia em duas fases: a fase preparatória oral 

(Figura 1.A) e fase de propulsão (Figura 1.B). A fase preparatória oral é caracterizada pela 

mastigação e pela formação do bolo alimentar. Os lábios retêm o alimento na cavidade oral, 

enquanto são recrutadas diferentes estruturas como os dentes, a língua, a mandíbula, o palato e 

os músculos mastigatórios para a formação do bolo alimentar. Os alimentos de consistência 

sólida apresentam maior duração nesta fase do que os líquidos, pois incluem o processo de 

mastigação. Após o processo de pulverização, trituração e adequação da consistência do 

alimento, o bolo alimentar é corretamente posicionado no dorso da língua para então poder ser 

propulsionado para a orofaringe. Esta é a fase de propulsão em que o bolo alimentar é 

transportado da cavidade oral para a orofaringe por ação e interação da elevação da língua 

contra o palato, com movimento antero-posterior e da contração das paredes da cavidade oral 

(Matsuo & Palmer, 2008; Murry et al., 2022; SPTF, 2020).            

A fase faríngea (Figura 1.C-D) é involuntária, está dependente do tamanho e da 

consistência do bolo alimentar e se a deglutição será de um evento único ou 

contínuo/sequencial. Esta fase inicia-se quando o bolo alimentar passa pelos pilares anteriores, 
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pela retração da base da língua que transporta o bolo alimentar contra a parede faríngea. Nesta 

fase, há encerramento da nasofaringe, por ação da elevação do palato mole que entra em 

contacto com as paredes posteriores e laterais da faringe. A contração do músculo constritor da 

faringe é realizada de forma sequencial de cima para baixo. As pregas vocais entram em adução, 

o que provoca a apneia da deglutição, enquanto a laringe e o osso hióide se elevam e 

anteriorizam. A passagem do alimento para a fase esofágica necessita da abertura do esfíncter 

esofágico superior, que depende do relaxamento do músculo cricofaríngeo, da contração dos 

músculos suprahioideus e tirohioideus e da pressão da descida do bolo alimentar (Matsuo & 

Palmer, 2008; Murry et al., 2022; SPTF, 2020). 

A fase esofágica (Figura 1.E) é também involuntária e o bolo alimentar passa 

progressivamente do esófago cervical (terço superior) para o esófago torácico (dois terços 

inferiores) até ao estômago, através de movimentos peristálticos (Matsuo & Palmer, 2008; 

Murry et al., 2022; SPTF, 2020). 

 

Figura 1 – Representação das fases da deglutição: preparatória oral (A), propulsiva oral (B), 

faríngea (C-D) e esofágica (E). Figura adaptada de Matsuo & Palmer (2008). 

 

Outros fatores cruciais para uma eficaz e segura deglutição são a presença de saliva na 

cavidade oral e o controlo da respiração com a deglutição. A saliva facilita a mastigação, o 

paladar, a formação do bolo alimentar, a deglutição e a digestão. Também tem um papel de 

extrema importância na saúde oral e na lubrificação para a produção de fala (Groher & Crary, 

2016; Matsuo, 2000; McFarland, 2016.) O controlo preciso da respiração com a deglutição 

assegura a proteção da via aérea, evitando eventos de aspiração laríngea. A proteção da via 

aérea, durante a deglutição, inclui apneia respiratória, adução das cordas vocais, elevação e 

anteriorizarão da laringe e encerramento velofaríngeo (Matsuo & Palmer, 2009; McFarland, 

2016; Murry et al., 2022). 
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1.2 Disfagia: definição 

A disfagia caracteriza-se por uma perturbação, em qualquer uma das fases da deglutição, 

que impede a efetiva ingestão do bolo alimentar da boca até ao estômago, de forma eficaz e 

segura (Matsuo & Palmer, 2008; Ortega et al., 2017; SPTF, 2020). Compreende alterações 

sensoriais e motoras, incluindo o estado de consciência, o reconhecimento visual dos alimentos 

e as respostas fisiológicas à apresentação e cheiro dos alimentos (SPTF, 2020).  

A disfagia está associada ao aumento da taxa de morbilidade e mortalidade, sobretudo 

pelo risco de aspiração e infeções broncopulmonares associadas, desnutrição e desidratação 

(Dziewas et al., 2017; Groher & Crary, 2016; Matsuo & Palmer, 2008; Ortega et al., 2017). 

Pessoas malnutridas ou com recorrência de complicações respiratórias (e.g., pneumonias de 

aspiração) têm um tempo de recuperação superior com inerente aumento do tempo de 

internamento hospitalar (Baijens et al., 2016; Dziewas et al., 2017).  

A disfagia pode ter múltiplas etiologias e pode advir de doenças neurológicas como o 

acidente vascular cerebral (AVC), o traumatismo crânio-encefálico (TCE), as demências, as 

doenças do movimento, as doenças neuromusculares, entre outras. Também pode resultar de 

alterações estruturais, tais como tumores da cabeça e do pescoço ou traumatismos faciais, bem 

como por fobia da deglutição ou ainda pelo envelhecimento natural da pessoa (Leal, et al., 

2023; Matsuo & Palmer, 2008; SPTF, 2020). A prevalência da disfagia a nível mundial é alta 

(43,8%), com tendência a um aumento nos últimos anos (Rajati et al., 2022). 

 

1.3 Breve descrição da doença de Machado-Joseph (DMJ) 

A doença de Machado-Joseph/ataxia espinocerebelosa do tipo 3 (DMJ/SCA3) é uma 

doença neurodegenerativa autossómica dominante de manifestação tardia (Bettencourt  & 

Lima, 2011).  

A DMJ foi descrita pela primeira vez como doença de Machado, em 1972 por Nakano, 

Dawson e Spence, numa família portuguesa proveniente do Arquipélago dos Açores (ilha de 

São Miguel), emigrada nos Estados Unidos da América (Nakano et al., 1972). Mais tarde, em 

1978, Coutinho e Andrade fizeram a ligação entre os estudos de Nakano et al. (1972), Woods 

e Schaumburg (1972) e Rosenberg et al. (1976) e concluíram que estes estudos se referiam à 

mesma doença genética, que se manifestava em três famílias (Machado, Thomas e Joseph), mas 

com diferenças na apresentação fenotípica (Coutinho & Andrade, 1978; Garcia  et al., 2017). 
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Coutinho e Sequeiros, em 1980, propuseram o nome de Doença de Machado-Joseph por juntar 

a primeira família em que esta doença foi descrita (família Machado) e a maior e mais bem 

estudada família (família Joseph) (Coutinho, 1992; Garcia  et al., 2017).  

A DMJ/SCA3 é a ataxia hereditária de transmissão autossómica dominante mais comum 

no mundo, sendo seguida da ataxia espinocerebelosa do tipo dois (SCA2) e da ataxia 

espinocerebelosa do tipo seis (SCA6) (Ruano et al., 2014; Schöls et al., 2004). A DMJ é muito 

frequente em países como o Brasil, Portugal, Singapura, China, Países Baixos, Alemanha e 

Japão (Bettencourt  & Lima, 2011). Em Portugal, a doença atinge valores elevados de 

prevalência (3,1/100 000) (Coutinho et al., 2013), tendo sido reportada, no final de 2015, uma 

prevalência no arquipélago dos Açores de 39/100 000, sendo de 1/158 e 1/143 nas ilhas das 

Flores e do Corvo (Figura 2), respetivamente (Araújo et al., 2016). 

 

Figura 2 – Número de portadores com DMJ (nos círculos) e valores da prevalência (nas áreas 

sombreadas) no final de 2015 nos Açores. Figura adaptada de Araújo et al. (2016). 

  

 O diagnóstico da DMJ é realizado por um exame neurológico e complementado pelo 

teste genético que identifica a mutação causal, uma expansão anormal de um citosina-adenina-

guanina (CAG) localizada no gene ATXN3, em 14q32.1 (Takiyama et al., 1993). Os alelos 

normais do gene ATXN3 apresentam entre 13 a 49 repetições CAG (Gan et al., 2015), sendo 

que os portadores da mutação da DMJ apresentam alelos geralmente com 61 a 87 repetições 

CAG (Bettencourt & Lima, 2011). Existe uma correlação inversa entre a idade de início da 

doença e as repetições de CAG; contudo, a variação do início não é totalmente explicada pelo 

número de repetições CAG no alelo expandido, podendo variar entre os 30 e os 50% (Lima et 

al., 2023). Adicionalmente, doentes com um maior número de repetições CAG tendem a 
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apresentar uma evolução mais grave do quadro clínico (Cancel et al., 1995; Kieling et al., 2007; 

Maruyama et al., 1995). A DMJ é uma doença clinicamente heterogénea e que envolve vários 

sistemas, nomeadamente o cerebeloso, piramidal, extrapiramidal, do neurónio motor e 

oculomotor (Bettencourt & Lima, 2011; Coutinho & Andrade, 1978; Koeppen, 2018; Lima et 

al., 2023; Vale et al., 2010). A degeneração destes sistemas implica diversos sinais/sintomas 

como a ataxia da marcha, a disartria, a disfagia e a oftalmoplegia progressiva externa 

(Bettencourt & Lima, 2011; Jardim et al., 2001; Rüb et al., 2013).  Os primeiros sintomas desta 

doença, usualmente queixas de desequilíbrio, surgem em média aos 40 anos (Raposo et al., 

2015). Frequentemente a gravidade da ataxia é avaliada pelo clínico através do instrumento 

Scale for the Assesment and Rating of Ataxia (SARA) e os sinais não atáxicos são avaliados 

pelo instrumento Inventory of Non-Ataxia Signs (INAS) (Jacobi et al., 2013; Lima et al., 2023; 

Schmitz-Hübsch et al., 2006). Adicionalmente, e para avaliar as atividades do dia-a-dia (por 

exemplo: vestir, cortar alimentos e higiene pessoal) também é utilizado o instrumento Activities 

of Daily Living (ADL), que é original do instrumento Friedreich’s Ataxia Rating scale (FARS) 

(Hengel et al., 2022; Lima et al., 2023; Subramony et al., 2005). Usualmente o impacto das 

perturbações do sono é avaliado pelo instrumento Pittsburgh Sleep Quality Index (PSQI) e para 

compreender a prevalência e a influência de sintomas depressivos é utilizado o Patient Health 

Questionnaire-9 (PHQ-9) (Buysse et al., 1989; Kroenke et al., 2001; Lima et al., 2023). 

Através da análise do teste genético e do resultado da SARA, os portadores da mutação 

da DMJ podem ser considerados pré-atáxicos (ou pré-clínicos) ou doentes. Considera-se pré-

atáxico quando, através do teste genético, a pessoa é portadora da mutação da DMJ, contudo 

ainda é assintomática para a ataxia, ou seja, apresenta pontuação menor a três no instrumento 

SARA (Schmitz-Hübsch et al., 2006). Quando a pessoa é portadora da mutação da DMJ e já 

apresenta sinais de ataxia (pontuação maior ou igual a três no instrumento SARA), esta é 

considerada doente (Maas et al., 2015). 

A média de sobrevida dos doentes DMJ, após o início da doença, é de 21 anos (Kieling 

et al., 2007). A rápida progressão da ataxia está associada à baixa sobrevivência da DMJ (Diallo 

et al., 2019). A pneumonia por aspiração, devido à disfagia, é uma das causas de morte descritas 

na DMJ (Lima et al. 1998; Rüb et al., 2006). 
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1.4 Disfagia na Doença de Machado-Joseph  

A disfagia é um sintoma comum em pessoas com ataxias espinocerebelosas (SCAs) 

especialmente em situações mais avançadas da respetiva doença (Yang et al., 2020). Nas ataxias 

cerebelosas existem poucos estudos sobre a prevalência, as consequências e as implicações da 

disfagia (Rönnefarth et al., 2020). O risco de aspiração laríngea existe em diferentes SCAs e, 

em casos mais graves, pode provocar a morte (Matilla-Dueñas, 2012). Na DMJ, a disfagia pode 

ser provocada pela neurodegeneração observada nos núcleos do tronco encefálico e contribui 

para alterações nutricionais, desidratação, perda de peso (Rüb et al., 2006) e asfixia (Isono et 

al., 2015). Os portadores da mutação da DMJ mencionam elevada frequência de tosse e/ou 

engasgos durante a refeição, bem como estase alimentar na faringe e/ou esófago, apresentando 

maior dificuldade na deglutição de líquidos e sólidos, dando preferência aos alimentos com 

consistências pastosas (Corrêa et al., 2010). 

Estudos realizados sobre o processo de deglutição na DMJ, com amostras entre os seis 

e os 34 participantes, demonstraram que na fase oral da deglutição existe dificuldade na 

manipulação de maior viscosidade e maior volume dos alimentos (Wolf, 2008) e menor 

propulsão e retração da língua (Corrêa et al., 2010). As alterações mais significativas são na 

fase faríngea que é caracterizada pela presença de estase e de penetração laríngea (Corrêa et al., 

2010; Isono et al., 2013; Wolf, 2008) havendo em alguns casos aspiração laríngea (Corrêa et 

al., 2010; Isono et al., 2015; Russo et al., 2015). Tanto as alterações no controlo motor oral, 

como as alterações na fase faríngea da deglutição favorecem o aumento de ocorrência de estase 

e penetração laríngea (Wolf, 2008). A aspiração laríngea foi observada em 58% dos 34 

participantes no estudo de Russo et al. (2015) e foi observada aspiração em um participante no 

estudo de Isono et al. (2015). Todas estas alterações verificadas no processo de deglutição dos 

portadores da mutação da DMJ podem ser observadas tanto com a ingestão de líquidos, como 

com a ingestão de sólido, sendo acompanhadas de tosse e/ou engasgos (Corrêa et al., 2010).  

A frequência da disfagia na DMJ varia entre 62,5% a 91% em estudos com amostras 

entre os 34 e os 91 portadores da mutação causal (Jardim et al., 2001; Russo et al., 2015; Schöls 

et al., 1997; Yang et al., 2020), tendo uma frequência da disfagia maior do que a descrita em 

outras SCAs: ataxia espinocerebelosa do tipo um (SCA1) com 44% a 70% de doentes com 

disfagia (Schöls et al., 1997; Yang et al., 2020); SCA2 com 46,67% a 74% de doentes com 

disfagia (Schöls et al., 1997; Vogel et al., 2020; Yang et al., 2020); SCA6 com 8% a 54,9% de 

doentes com disfagia (Baijens et al., 2016; Schöls et al., 1997; Takahashi et al., 2004; Yang et 

al., 2020); e ataxia espinocerebelosa do tipo 17 (SCA17) com 46,67% de doentes com disfagia 
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(Rolfs et al., 2003). Atualmente, não existe nenhum estudo sobre disfagia em portadores DMJ 

na fase pré-atáxica. No entanto, foi reportado a presença de disfagia na fase pré-atáxica em 

portadores de SCA2 (Vogel et al. 2020). 

Num estudo com 34 portadores da mutação DMJ, foi descrita uma correlação entre a 

disfagia e o índice de massa corporal (IMC) e o domínio duração da alimentação do instrumento 

Swallowing Quality-of-Life Questionnaire (SWAL-QOL) (Russo et al., 2015). Noutro estudo, 

com seis doentes, observou-se uma correlação positiva entre a disfagia com a pontuação total 

do instrumento ADL (Isono et al., 2015). A correlação entre a disfagia e a duração da doença, 

a expansão da repetição de CAGs e a gravidade da ataxia não é consensual  (Isono et al., 2013, 

2015; Jardim et al., 2001; Russo, 2012; Russo et al., 2015; Yang et al., 2020). Numa subamostra 

da coorte DMJ brasileira (n=51), foi descrita uma correlação entre o instrumento SWAL-QOL 

e o tamanho do número de repetições CAG no alelo expandido, sendo que quanto maior o 

número de repetições, pior a QV relacionada com a deglutição (Russo, 2012). 

 A reabilitação  da deglutição pode prevenir a pneumonia por aspiração, a perda de peso 

e a desidratação (Rüb et al., 2006). Alguns estudos indicam a terapia da fala (TF) como forma 

de diminuir o impacto da disfagia na QV dos portadores da mutação da DMJ (Diaféria et al., 

2022; Marques et al., 2020; Silva et al., 2016). Silva et al. (2016) num estudo com quatro 

portadores da mutação da DMJ e com queixas de disfagia conclui que os domínios receio, 

burden e fadiga, do instrumento SWAL-QOL, apresentaram melhor pontuação após as seis 

sessões semanais, de 50 minutos, de TF. Num estudo de caso, realizado por Marques et al. 

(2020) e após 16 sessões individuais, com uma hora de duração, com frequência de quatro dias 

consecutivos por semana, durante quatro semanas, tendo o participante realizado exercícios nos 

dias em que não tinha sessão de TF, os domínios desejo de comer, duração da alimentação, 

frequência dos sintomas, seleção de alimentos, comunicação, social e sono obtiveram um 

aumento na pontuação, tendo havido diminuição da pontuação nos domínios receio e saúde 

mental. Diaféria e colaboradores estudaram 48 portadores da mutação da DMJ divididos em 

dois grupos: um grupo experimental (n=25) e um grupo de controlo (n=23), sendo que o grupo 

experimental de recebeu TF uma vez por semana, num total de 12 semanas e o grupo de controlo 

não; estes autores verificaram mudanças significativas na QV no grupo experimental em 

comparação com o grupo de controlo, quando avaliados pelos instrumentos SWAL-QOL e 

Eating AssessmentTool-10 (EAT-10) (Diaféria et al., 2022). 

 Para avaliar o risco e prevenir casos de aspiração laríngea na DMJ é recomendado 

avaliação da deglutição através de exame instrumental da deglutição por videofluoroscopia 
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(VFSS) (Isono et al., 2013; Russo et al., 2015) sempre que as pontuações da SARA sejam 

superiores a 15 ou que o domínio duração da alimentação do SWAL-QOL seja menor do que 

60% (Russo et al., 2015). 

 Como já referido, a disfagia é um sintoma comum em pessoas com SCAs (Yang et al., 

2020) e está associada ao aumento da taxa de morbilidade e mortalidade (Dziewas et al., 2017; 

Groher & Crary, 2016; Matsuo & Palmer, 2008; Ortega et al., 2017). Será pertinente estudar a 

influência da disfagia na qualidade de vida (QV), utilizando a coorte açoriana, uma vez que a 

DMJ é uma SCA com elevada incidência no Arquipélago dos Açores. 
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II. Metodologia 

2.1 Objetivos do estudo 

O objetivo principal deste estudo foi analisar o impacto da disfagia na QV relacionada 

com a deglutição de portadores da mutação da DMJ.  

Como objetivos específicos pretendeu-se avaliar e comparar a QV autopercecionada em 

portadores da mutação da DMJ com e sem disfagia às viscosidades líquida, néctar e/ou pudim. 

Também se pretendeu estudar a relação entre os resultados obtidos através dos instrumentos 

aplicados neste estudo (SWAL-QOL, Funcional Oral Intake Scale (FOIS), EAT-10 e Volume-

Viscosity Swallow Test (V-VST)) e os dados recolhidos pela equipa do projeto ESMI/UAc 

(dados sociodemográficos, genéticos e clínicos, nomeadamente a escala SARA, a escala INAS 

(especificamente o item que avalia a disfagia), e outros questionários, tais como o PHQ-9, o 

PSQI e o ADL (especificamente o item sobre a deglutição). 

 

2.2 Tipo de estudo 

Este é um estudo observacional, transversal e correlacional.  

 

2.3 Participantes  

Os participantes deste estudo (n=41) foram recrutados no âmbito do projeto “Iniciativa 

Europeia para a Ataxia Espinocerebelosa do tipo 3/doença de Machado-Joseph (ESMI)”, um 

projeto do consórcio europeu “Rede Europeia ESMI”, que é na Região Autónoma dos Açores 

(RAA) coordenado pela Professora Doutora Manuela Lima, na Universidade dos Açores 

(UAc). Estes indivíduos são portadores da mutação da DMJ, de origem açoriana e residentes 

nos Açores, nomeadamente nas ilhas das Flores, Graciosa, São Miguel e Terceira e participam, 

anualmente, nas visitas da “Rede Europeia ESMI”. A amostra foi recolhida entre julho de 2022 

e março de 2023. 

Todos os participantes do projeto ESMI/UAc cumpriram os seguintes critérios: idade 

igual ou superior a 18 anos; confirmação do diagnóstico clínico e molecular de DMJ; não 

apresentaram outras patologias coexistentes que influenciassem a deglutição; e não 

apresentaram alterações cognitivas, confirmada pelo Montreal Cognitive Assessment (MoCA) 

(Freitas et al., 2011), que impossibilitassem o preenchimento de questionários. 
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A idade de início da doença dos portadores da mutação da DMJ é definida como a idade 

em que surgem os primeiros sintomas, geralmente as alterações na marcha. 

O tamanho do CAG, repetição localizada no gene ATXN3, é determinado utilizando 

DNA de amostras de sangue dos participantes, através de um procedimento padrão, por um dos 

parceiros da rede ESMI/UAc (Universidade de Tubingen) (Hübener-Schmid et al., 2021). 

 

2.4 Procedimentos  

O projeto ESMI tem a aprovação das Comissões de Ética da UAc, do Hospital do Divino 

Espírito Santo (São Miguel) e do Hospital do Santo Espírito da ilha Terceira. Todos os 

participantes no projeto ESMI/UAc assinaram um termo de consentimento informado (CI). A 

informação derivada do projeto foi tratada sempre na sua forma codificada, sendo os dados 

pseudonimizados, com a “chave” que permite cruzar os códigos com os dados dos participantes 

de acesso exclusivo da responsável da Rede ESMI nos Açores.  

O presente estudo foi submetido e aprovado pelo Conselho de Mestrado da Escola 

Superior de Saúde do Alcoitão. Para a aplicação das escalas SWAL-QOL (anexo 1), EAT-10 

(anexo 2) e da FOIS (anexo 3) não foi necessário pedir parecer à Comissão de Ética, pois a 

aplicação deste tipo de procedimento está prevista no CI do projeto ESMI/UAc. Relativamente 

aos procedimentos, nomeadamente o V-VST (anexo 4) foi realizado em contexto assistencial, 

após a assinatura do respetivo termo de CI (anexo 5), que previa a cedência dos dados colhidos 

no contexto assistencial para fins de investigação. Este CI foi aprovado pela comissão de Ética 

da UAc no dia três de março de 2023 (anexo 6). 

Após a compilação dos dados já disponíveis no projeto ESMI/UAc (dados 

sociodemográficos, clínicos e das escalas aplicadas pelo referido projeto), os participantes 

seguiram o procedimento cujo fluxograma consta na figura 3. A aplicação do V-VST, 

representado no referido fluxograma, foi realizada em contexto assistencial pelo Terapeuta da 

Fala da instituição (Graciosa e São Miguel) em que os participantes ESMI/UAc são 

acompanhados anualmente. 
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Figura 3 – Fluxograma que descreve a recolha de dados realizada neste estudo.  

 

2.5 Instrumentos 

Para este estudo foram utilizadas as versões traduzidas e validadas linguisticamente para 

o Português Europeu (PE) do SWAL-QOL (Antunes et al., 2015) para avaliação da QV, da 

EAT-10 (Moreira, 2012; Nogueira et al., 2015; Queirós et al., 2013), da FOIS (Dias, 2015; 

Moreira, 2012; Queirós et al., 2013) e do V-VST (Matos et al., 2015) para avaliação da 

deglutição. 

O SWAL-QOL (McHorney et al., 2002) é um questionário que avalia os sintomas e a 

gravidade da disfagia orofaríngea e o seu efeito na QV das pessoas com diferentes etiologias 

(e.g., cancro, doenças vasculares, doenças neurológicas degenerativas, outras doenças 

neurológicas, doenças respiratórias obstrutivas, trauma, condições médicas crónicas, demência, 

entre outras). A versão em PE apresenta boa consistência interna, confiabilidade, 

reprodutibilidade e boa sensibilidade na distinção entre pessoas com deglutição normal vs. 

pessoas com disfagia (Antunes et al., 2015). É constituído por 44 itens divididos em 10 

domínios, sendo os domínios, na versão PE, burden, duração da alimentação, desejo de comer, 

frequência dos sintomas, seleção de alimentos comunicação, medo de comer, saúde mental, 

funcionamento social e fadiga e sono. É pontuado através de uma escala de tipo Likert de cinco 

pontos. A pontuação total varia de 0 a 100, sendo 100 o estado mais favorável de QV e 0 o 
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menos favorável. No final são colocadas quatro questões sobre o uso de alimentação alternativa, 

a consistência ou textura dos alimentos e a consistência de líquidos que mais consumiu na 

última semana e a perceção da pessoa sobre a sua saúde em geral. É um questionário de 

autopreenchimento, contudo, e em caso de necessidade, pode haver auxílio por parte de outra 

pessoa para o seu preenchimento e, em média, é preenchido em 14 minutos (Antunes et al., 

2015). 

O EAT-10 é um instrumento de autoavaliação da disfagia, constituído por 10 itens e que 

pode ser aplicado a qualquer pessoa, incluindo pessoas com disfagia esofágica e orofaríngea. A 

sua aplicação tem uma duração média de dois minutos. Uma pontuação igual ou maior a três é 

indicativa de dificuldades na deglutição com eficácia e segurança (Belafsky et al., 2008). 

A escala FOIS avalia a capacidade que a pessoa tem para ingerir alimentos e líquidos 

por via oral. É composta por sete níveis de classificação com questões clínicas que refletem a 

capacidade de ingestão oral e aplica-se em cerca de cinco minutos (Crary et al., 2005; Queirós 

et al., 2013).  

O V-VST é um instrumento que permite um rastreio rápido, seguro e preciso para a 

disfagia orofaríngea em indivíduos com múltiplas etiologias. Este identifica sinais clínicos de 

alteração da eficácia da deglutição (encerramento labial, resíduo oral e faríngeo e deglutição 

fragmentada) e da alteração da segurança da deglutição (alterações na voz, tosse e diminuição 

da SpO2 ≥ 3%). São testadas as consistências de néctar, líquido e pudim em quantidades de 

5mL, 10mL e 20mL e aplica-se em cerca de seis minutos (Clavé et al., 2008).  

Adicionalmente, foram utilizados os dados obtidos através dos instrumentos aplicados 

pelo projeto ESMI/UAc: SARA, INAS, ADL, PHQ-9 e PSQI. A SARA é uma escala que avalia 

a gravidade da ataxia, constituída por oito itens e com pontuação total a variar entre 0 a 40 

pontos, sendo que quanto maior for a pontuação maior é a gravidade da ataxia (Schmitz-Hübsch 

et al., 2006). O instrumento INAS é utilizado pelo clínico para avaliar as manifestações não 

cerebelosas da DMJ, incluindo a disfagia. A sua pontuação pode variar entre 0 a 16 pontos, 

sendo que quanto maior a pontuação, maior é a gravidade das manifestação não atáxicas (Jacobi  

et al., 2013). O questionário ADL com pontuação total a variar entre 0 e 36 pontos, é um 

questionário de autopreenchimento e avalia o estado funcional das atividades do dia-a-dia, 

incluindo a deglutição (Subramony et al., 2005). O PHQ-9 é uma escala de nove itens usada 

como ferramenta de triagem para a sintomatologia  depressiva, sendo que quanto maior for a 

pontuação, que pode variar entre 0 a 21 pontos, maior será o risco de episódio de depressão 
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(Kroenke et al., 2001). O PSQI é um questionário de autoavaliação composto por sete 

componentes, com pontuação total a variar entre 0 a 21 pontos, avalia a qualidade do sono, 

durante o intervalo de um mês, sendo que maior pontuação equivale a pior qualidade do sono 

(Buysse et al., 1989). 

 

2.6 Análise estatística  

A análise de dados foi feita através do programa de análise estatística Statistical 

Package for Social Sciences (SPSS) – Windows (versão 28). Neste programa foram inseridos 

os dados recolhidos neste estudo e os dados recolhidos pelo projeto ESMI/UAc. 

A estatística descritiva foi utilizada para a caracterização da amostra: sexo, idade, ilha, 

tamanho do motivo CAG (alelo normal e alelo expandido), idade de início da doença, ADL – 

item da deglutição, INAS – item da disfagia, PHQ-9, PSQI e SARA. 

A normalidade da distribuição da amostra foi realizada pelo teste Shapiro-Wilk. Uma 

vez que a normalidade na distribuição da amostra não foi assumida, a análise dos resultados foi 

realizada através de testes não paramétricos. Para explorar a relação entre duas variáveis 

contínuas (por exemplo: os resultados do SWAL-QOL com os resultados da FOIS) utilizou-se 

a correlação de Spearman (rho). Para esta correlação considerou-se que valores de coeficiente 

menores ou iguais a 0,39 correspondem a correlação fraca, valores entre 0,40 e 0,69 

correspondem a correlação moderada e valores maiores ou iguais a 0,70 correspondem a 

correlação forte (Schober et al., 2018). Para a comparação de variáveis entre grupos (por 

exemplo: comparação da pontuação do SWAL-QOL em portadores da mutação da DMJ sem e 

com disfagia) recorreu-se ao teste U de Mann-Whitney e ao teste Kruskal-Wallis. Considerou-

se um resultado estatisticamente significativo quando o valor de p foi inferior a 0,05.  
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III. Resultados 

3.1 Caracterização da amostra 

3.1.1 Dados sociodemográficos 

Os 41 portadores da mutação da DMJ apresentaram idades heterogéneas, equilíbrio 

quanto ao sexo e mais de metade dos participantes eram da ilha de São Miguel (Tabela 

1). Dos 41 participantes, sete eram pré-atáxicos e 34 doentes (Tabela 1). 

Tabela 1 – Caracterização da amostra: dados sociodemográficos 

 Pré-atáxicos Doentes Total 

Sexo 
  Feminino n 5 18 23 

% 71,4% 52,9% 56,1% 
  Masculino n  2 16 18 

% 28,6 % 47,1% 43,9% 

  Total n  7 34 41 
% 100% 100% 100% 

Idade (anos) 

 n 
Média ± desvio padrão 

7 
36,43±7,28 

34 
50,24±11,66 

41 
47,88 ± 12,16 

Min – Max 26 - 44 27 - 77 26 - 77 

Ilha     
  Flores n 

% 
2 

28,6% 
4 

11,8% 
6 

14,6% 

  Graciosa n 
% 

2 
28,6% 

5 
14,7% 

7 
17,1% 

  São Miguel n 
% 

2 
28,6% 

23 
67,6% 

25 
61,0% 

  Terceira n 
% 

1 
14,3% 

2 
5,9% 

3 
7,3% 

  Total  n 
% 

7 
100% 

34 
100% 

41 
100% 

 

3.1.2 Dados genéticos, clínicos e outros questionários 

De acordo com o descrito anteriormente para a coorte açoriana, os doentes 

reportam, em média, como idade de início dos sintomas os 37 anos (Tabela 2). A mediana 

dos doentes corresponde a uma ataxia moderada, sendo que a maioria dos pré-atáxicos 

ainda não apresenta nenhum sinal atáxico (SARA = 0) (Tabela 2).  
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Tabela 2 – Caracterização da amostra: dados genéticos, clínicos e outros questionários 

relacionados com saúde e hábitos de vida.  

 Pré-atáxicos Doentes Total 
Alelo normal (número de repetições CAG) 
 n 

Mediana 
6 

20,00 
29 

22,00 
35 

22,00 
Percentil 25 – 75 19 – 21,50 14,50 – 26,00 16 - 26 

Alelo expandido (número de repetições CAG) 
 n 

Média ± desvio padrão 
6 

67,00 ± 1,79 
29 

70,21 ± 3,19 
35 

69,66 ± 3,22 
Min – Max 64-69 65-78 64 - 78 

Idade de início da doença (anos) 
 n 

Média ± desvio padrão 
2 

29,00 ± 8,49 
34 

36,88 ± 9,93 
36 

36,44 ± 9,92 
Min – Max 23 – 35 16 - 55 16 - 55 

SARA – pontuação total    
 
 
 

n 
Mediana 
Percentil 25 – 75 

7 
0,00 

0,00 – 1,00 

31 
13,00 

8,50 – 21,00 

38 
10,00 

4,38 - 20,25 

INAS – item da disfagia 
 n 

Mediana 
7 

0,00 
33 

1,00 
40 

1,00 
Percentil 25 – 75 0,00 – 0,00 0,00 – 2,00 0,00 – 2,00 

ADL – item da deglutição 
 n 

Mediana 
7 

0,00 
32 

1,00 
39 

1,00 
Percentil 25 – 75 0,00 – 1,00 1,00 – 2,00 0,00 – 2,00 

PSQI – pontuação total 
 n 

Mediana 
7 

3,00 
22 

5,00 
29 

4,00 
Percentil 25 -75 2,00 – 4,00 3,00 – 9,00 3,00 – 8,00 

PHQ-9 – pontuação total 
 n 

Mediana 
Percentil 25 - 75 

7 
2,00 

1,00 – 5,00 

32 
7,50 

4,00 – 12,75 

39 
5,00 

3,00 – 12,00 

 

A frequência do INAS-item da disfagia e do ADL-item da deglutição foi calculada 

separadamente para pré-atáxicos e doentes, sendo possível confirmar que os sujeitos pré-

atáxicos apresentam alterações da deglutição menos graves do que no grupo de doentes 

(Tabela 3). 
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Tabela 3 – Caracterização da amostra: pontuação do item da disfagia na escala INAS e 

do item da deglutição na escala ADL. 

 

3.2 Classificação dos participantes com e sem disfagia  

A totalidade dos participantes responderam ao SWAL-QOL, ao EAT-10 e à FOIS.   

No que se refere ao EAT-10, 13 participantes apresentaram pontuação menor do que três 

e 28 apresentaram pontuação maior ou igual a três. Dos sete pré-atáxicos, seis obtiveram 

pontuação menor que três no EAT-10 e dos 34 doentes, sete obtiveram a mesma 

pontuação (Figura 4). Todos estes participantes foram classificados como não tendo 

disfagia. Um participante pré-atáxico obteve pontuação maior ou igual a três e por isso 

foi submetido ao V-VST, não tendo sido confirmada a disfagia às viscosidades líquida, 

néctar e/ou pudim. Dos restantes 27 doentes, seis não realizaram o V-VST e por isso 

tiveram de ser excluídos da classificação com e sem disfagia (Figura 4). Assim, o V-VST 

foi aplicado a 21 doentes em que a 14 destes foi confirmada a disfagia às viscosidades 

líquida, néctar e/ou pudim e sete não apresentaram sinais ou sintomas de disfagia às 

viscosidades mencionadas e por isso foram considerados sem disfagia. De realçar que 

seis dos oito dos participantes que obtiveram pontuação maior ou igual a três no EAT-10, 

pontuaram no item “Engolir alimentos sólidos exige mais esforço”, um tipo de 

consistência que não foi avaliada. 

 Pré-atáxicos Doentes 
INAS – item da disfagia 
 0 = não tem n  6 9 

% 85,7% 26,5% 
1 = ligeira (<1 x/semana) n  1 10 

% 14,3% 29,4% 
2 = moderada (≥ 1 x/ semana)  n  - 8 

% - 23,5% 
3 = severa (≥ 1 x/dia) n  - 6 

% - 17,6% 
Omissos n  - 1 

% - 2,9% 
ADL – item da deglutição 
 0 – Normal n  5 5 

% 71,4% 14,7% 
1 – Raramente se engasga (menos do que uma vez por mês) n  2 12 

% 28,6% 35,3% 
2 – Engasga-se frequentemente (menos do que uma por semana, 
mais do que uma vez por mês) 

n  - 11 
% - 32,4% 

3 – Necessita de alimentos triturados ou engasga-se várias vezes por 
semana ou evita certos alimentos 

n  - 4 
% - 11,8% 

Omissos n  - 2 
% - 5,9% 
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Assim, e para a classificação dos portadores da mutação da DMJ com e sem disfagia 

às viscosidades líquida, néctar e pudim foi possível analisar 35 dos 41 participantes 

(Figura 4). A disfagia às referidas viscosidades foi confirmada em 14 portadores da 

mutação (40%), sendo que 21 participantes não apresentavam disfagia à data de 

observação (sete pré-atáxicos e 14 doentes).  

 

 

Figura 4 – Fluxograma descritivo e representativo dos resultados da recolha de dados 

(cor laranja representa os participantes sem disfagia e cor verde representa os 

participantes com disfagia)  
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3.3 Qualidade de vida na DMJ, avaliada pelo instrumento SWAL-QOL, no grupo 

de portadores com e sem disfagia 

Os portadores da mutação da DMJ com disfagia (mediana: 56,77 [IIQ: 52,47 – 

83,16]) apresentaram pior QV comparativamente aos portadores da mutação da DMJ sem 

disfagia (mediana: 88,16; intervalo inter-quartil [IIQ: 71,99 – 93,65]), sendo esta 

diferença estatisticamente significativa (U=38, z= -3,670, p=0,001) (Figura 5). 

 

Figura 5 – Comparação da pontuação do SWAL-QOL em portadores da mutação da DMJ 

sem e com disfagia (mediana ± IIQ). 

 

A comparação da pontuação do SWAL-QOL em sujeitos pré-atáxicos sem disfagia, 

doentes sem disfagia e doentes com disfagia foi diferente entre os três grupos (Figura 6; 

H(2)=16,846, p<0,001). Nos portadores da mutação da DMJ sem disfagia (Figura 6), foi 

possível verificar que os participantes pré-atáxicos (mediana: 93,56 [IIQ: 90,24 – 96,29]) 

apresentaram melhor QV do que os participantes doentes e sem disfagia (mediana: 83,62 

[IIQ: 68,40 – 91,12). Contudo, esta diferença não é estatisticamente significativa. Como 

expectável, tanto os participantes pré-atáxicos como os doentes sem disfagia (Figura 6), 

possuíram melhor QV, comparativamente aos participantes com disfagia, sendo estas 

diferenças estatisticamente significativas. 
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Figura 6 – Comparação da pontuação do SWAL-QOL em três grupos de participantes 

(mediana ± IIQ).  

 

Relativamente aos domínios do SWAL-QOL, os portadores da mutação da DMJ 

com disfagia apresentaram menor pontuação comparativamente com os que não 

apresentavam disfagia (Tabela 4), sendo as diferenças estatisticamente significativas nos 

domínios burden, duração da alimentação, desejo de comer, frequência de sintomas, 

comunicação, medo de comer, saúde mental e funcionamento social. Os domínios seleção 

de alimentos e fadiga e sono não apresentaram diferenças estatisticamente significativas 

entre os grupos.
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Tabela 4 – Comparação dos 10 domínios do SWAL-QOL entre os grupos de portadores sem disfagia e com disfagia  

 **p<0,01, *p<0,05 
 

 

  
Burden 

Duração da 
alimentação 

Desejo de 
comer 

Frequência de 
sintomas 

Seleção de 
alimentos 

Comunicação 
Medo de 

comer 
Saúde 
mental 

Funcionamento 
social 

Fadiga e 
Sono 

Portadores 
DMJ sem 
disfagia 

n   21 21 21 21 21 21 21 21 21 21 

Mínimo  50,00 25,00 66,67 75,00 25,00 0,00 25,00 45,00 57,00 25,00 

Máximo 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 

Mediana 75,00 100,00 100,00 92,86 100,00 87,50 87,50 100,00 100,00 75,00 

Percentis 
25 62,50 68,750 83,33 83,93 62,50 56,25 53,13 80,00 77,50 52,50 

75 100,00 100,00 100,00 95,54 100,00 100,00 100,00 100,00 100,00 95,00 

             

Portadores 
DMJ com 
disfagia 

n   14 14 14 14 14 14 14 14 14 14 

Mínimo 0,00 0,00 16,67 37,50 0,00 12,50 6,25 5,00 25,00 10,00 

Máximo 87,50 100,00 100,00 94,64 100,00 100,00 87,50 100,00 100,00 90,00 

Mediana 62,50 50,00 79,17 71,43 68,75 43,75 43,75 62,50 62,50 62,50 

Percentis 
25 37,50 25,00 31,25 62,50 46,88 25,00 21,88 33,75 35,00 35,00 

75 75,00 100,00 100,00 82,14 90,63 65,63 68,75 82,50 90,00 75,00 

           

U de Mann-Whitney 
Z 
P  

62,500 
-2,913 

0,004** 

83,000 
-2,298 
0,022* 

88,500 
-2,229 
0,026* 

35,000 
-3,779 

<0,001** 

95,500 
-1,811 
0,070 

55,500 
-3.133 

0,002** 

52,500 
-3,214 

0,001** 

52,500 
-3,253 

0,001** 

55,500 
-3,216 

0,001** 

94,500 
-1,775 
0,076 
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3.4 Relação entre a QV relacionada com a deglutição, os instrumentos de avaliação 

de disfagia e os dados recolhidos pela equipa do projeto ESMI/UAc  

3.4.1 Correlações no grupo total de participantes  

Várias correlações entre os instrumentos de avaliação da disfagia, as variáveis 

clínicas, variáveis sociodemográficas e outros questionários relacionados com a saúde, 

no grupo total de participantes, foram calculadas (Tabela 5). É possível verificar algumas 

correlações fortes positivas como entre o SWAL-QOL e a FOIS, entre o INAS-item da 

disfagia e o ADL-item da deglutição e entre o EAT-10 e o INAS-item da disfagia e o 

ADL-item da deglutição (Tabela 5). Também é possível observar correlações fortes 

negativas entre o SWAL-QOL e EAT-10 e entre o EAT-10 e a FOIS. Correlações 

moderadas negativas são confirmadas entre o SWAL-QOL e a SARA, o INAS-item da 

disfagia, o ADL-item da deglutição e o PHQ e entre a SARA e a FOIS. Correlação 

moderada positiva é visualizada entre a SARA e o EAT-10 (Tabela 5). Assim, podemos 

afirmar que os portadores da mutação da DMJ que demonstraram menos queixas de 

deglutição (EAT-10 e FOIS) e uma ataxia menos grave (SARA), apresentaram melhor 

QV relaciona com a deglutição (SWAL-QOL). Considerando a disfagia e a deglutição 

reportada nos instrumentos INAS e ADL (INAS-item da disfagia; ADL-item da 

deglutição) os portadores que reportaram mais queixas apresentaram também menor QV 

(SWAL-QOL). Portadores da mutação da DMJ com maior risco de depressão (PHQ-9) 

apresentaram pior QV relacionada com a deglutição (SWAL-QOL). Os portadores da 

mutação da DMJ com maior gravidade da ataxia (SARA) apresentaram pior 

autoavaliação da disfagia pelo EAT-10 e menor capacidade para ingerir alimentos e 

líquidos por via oral (FOIS). Portadores com maior gravidade da disfagia (INAS-item da 

disfagia) demonstraram alterações mais graves da deglutição (ADL-item da deglutição). 

Esta relação de gravidade também está de acordo entre a gravidade da autoavaliação da 

disfagia, realizada pelos portadores através do EAT-10, com a gravidade da disfagia 

reportada pelo clínico na escala INAS (INA-item da disfagia) e com o reportado pelo 

portador na escala ADL (ADL-item da deglutição). 
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Tabela 5 – Correlação de Spearman entre os instrumentos de avaliação e dados clínicos no grupo total de participantes 

  Idade 
Idade de início 

da doença 
Duração 

da doença 
Alelo 

Expandido 
SWAL-QOL EAT-10 FOIS SARA 

ADL - item da 
deglutição 

INAS - item 
da disfagia 

PSQI 

Idade de início 
da doença 

rho 0,701**           

n 36           

Duração da 
doença 

rho 0,540** -0,126          

n 34 34          

Alelo 
Expandido 

rho -0,372* -0,627** -0,16         

n 35 30 29          

SWAL-QOL 
rho -0,011 0,340* -0,139 -0,536**         

n 41 36 34 35        

EAT-10 
rho -0,064 -0,413* 0,109 0,520** -0,875**       
n 41 36 34 35 41       

FOIS 
rho -0,062 0,297 -0,203 -0,512** 0,716** -0,831**      
n 41 36 34 35 41 41      

SARA 
rho 0,446** -0,008 0,646** 0,422* -0,677** 0,616** -0,686**     

n 38 33 31 32 38 38 38     

ADL - item da 
deglutição 

rho 0,21 -0,067 0,356* 0,263 -0,642** 0,753** -0,786** 0,674**    

n 39 34 32 33 39 39 39 37    

INAS - item da 
disfagia 

rho 0,105 -0,11 0,177 0,407* -0,624** 0,703** -0,664** 0,604** 0,810**   
n 40 35 33 34 40 40 40 38 39   

PSQI 
rho 0,379* 0,359 0,094 -0,049 -0,391* 0,274 -0,136 0,288 0,457* 0,466*  

n 29 24 22 23 29 29 29 28 28 29  

PHQ-9 
rho 0,084 0,000 ,0,156 0,180 -0,541** 0,545** -0,316 0,367* 0,372* 0,309 0,377* 
n 39 34 32 33 39 39 39 37 38 39 29 

 **p<0,01, *p<0,05



36 
 

A análise de correlações foi realizada de forma a estudar a relação entre os 

domínios do SWAL-QOL e os dados recolhidos pela equipa do projeto EMI/UAc no 

grupo total (Tabela 6). No que diz respeito aos resultados estatisticamente significativos 

e com correlações entre moderadas a fortes salienta-se que os portadores da mutação da 

DMJ que apresentaram melhor pontuação nos 10 domínios do SWAL-QOL (correlações 

moderadas a fortes positivas), apresentaram melhor QV relacionada com a deglutição 

(SWAL-QOL) e melhor autoavaliação da deglutição no instrumento EAT-10 (correlações 

moderadas a fortes negativas), com exceção do domínio desejo de comer (correlação fraca 

negativa). Portadores com melhor qualidade de sono (PSQI), apresentaram melhor saúde 

mental, menor fadiga e melhor sono (correlações moderadas negativas). Também foi 

possível verificar que portadores com menores sintomas de depressão no instrumento 

PHQ-9 e menor gravidade da ataxia (SARA) apresentaram menor fardo em relação à 

deglutição (domínio burden), menor tempo de duração durante alimentação, menor 

frequência de sintomas associados à disfagia, menor medo de comer, melhor saúde 

mental, melhor funcionamento social, menor fadiga e melhor sono (correlações 

moderadas a fortes negativas). Os portadores com menor gravidade da ataxia (SARA) 

também demonstraram melhor comunicação (correlação moderada negativa). 
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Tabela 6 – Correlação de Spearman entre os instrumentos de avaliação e dados recolhidos com os domínios do SWAL-QOL no grupo total 

  Burden 
Duração da 
alimentação 

Desejo de 
comer 

Frequência de 
sintomas 

Seleção de 
alimentos 

Comunicação 
Medo de 

comer 
Saúde 
mental 

Funcionamento 
social 

Fadiga e sono 

SWAL-QOL 
rho 0,666** 0,769** 0,509** 0,810** 0,517** 0,753** 0,878** 0,908** 0,806** 0,612** 
n 41 41 41 41 41 41 41 41 41 41 

EAT-10 
rho -0,655* -0.559** -0,371* -0,826** -0,427** -0,657** -0,818** -0,844** -0,782** -0,492** 
n 41 41 41 41 41 41 41 41 41 41 

FOIS 
rho 0,530** 0,458** 0,243 0,755** 0,369* 0,558** 0,675** 0,665** 0,714** 0,255 
n 41 41 41 41 41 41 41 41 41 41 

SARA 
rho -0,472** -0,472** -0,334* -0,565** -0,330* -0,562** -0,711** -0,586** -0,593** -0,256 
n 38 38 38 38 38 38 38 38 38 38 

ADL - item da 
deglutição 

rho -0,485** -0,383* -0,210 -0,794** -0,257 -0,458** -0,637** -0,577** -0,702** -0,307 

n 39 39 39 39 39 39 39 39 39 39 

INAS - item da 
disfagia 

rho -0,437** -0,415** -0,276 -0,639** -0,275 -0,451** -0,650** -0,629** -0,602** -0,288 

n 40 40 40 40 40 40 40 40 40 40 

PSQI 
rho -0,395* -0,252 -0,109 -0,287 -0,094 -0,2320 -0,298 -0,442* -0,287 -0,450* 

n 29 29 29 29 29 29 29 29 29 29 

PHQ-9 
rho -0,407* -0,430** -0,260 -0,456** -0,083 -0,357* -0,547** -0,480** -0,530** -0,641** 
n 39 39 39 39 39 39 39 39 39 39 

**p<0,01, *p<0,05
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3.4.2 Correlações no grupo de portadores da mutação da DMJ sem disfagia e no 

grupo de portadores da mutação da DMJ com disfagia 

Várias correlações entre os instrumentos de avaliação da disfagia, as variáveis 

clínicas, variáveis sociodemográficas e outros questionários relacionados com a saúde, 

entre os grupos de portadores sem disfagia e com disfagia, foram calculadas (Tabelas 7 e 

8). No grupo de portadores da mutação da DMJ sem disfagia é possível verificar algumas 

correlações fortes, como entre o SWAL-QOL e o EAT-10, o EAT-10 e a FOIS 

(correlação negativa) e entre o INAS-item da disfagia e o ADL-item da deglutição 

(correlação positiva) (Tabela 7). Correlações moderadas também são observadas, sendo 

positivas entre o SWAL-QOL e a FOIS e entre o EAT-10 e o INAS-item da disfagia e o 

ADL-item da deglutição (Tabela 7). Correlações moderadas negativas são verificadas 

entre o SWAL-QOL e a SARA, o INAS-item da disfagia, o ADL-item da deglutição e o 

PSQI (Tabela 7). Com estes dados podemos verificar que os portadores da mutação da 

DMJ sem disfagia e que apresentaram menos queixas de deglutição em todos os 

instrumentos utilizados neste trabalho (EAT-10 e FOIS), uma ataxia menos grave 

(SARA) e melhor qualidade do sono (PSQI) apresentaram melhor QV relacionada com a 

deglutição (SWAL-QOL). Considerando, a disfagia e a deglutição reportadas nos 

instrumentos INAS e ADL (INAS-item da disfagia e ADL-item da deglutição) os 

portadores que reportaram menos queixas apresentaram também uma melhor QV 

relacionada com a deglutição (SWAL-QOL). Portadores com maior gravidade da disfagia 

(INAS-item da disfagia) demonstraram alterações mais graves da deglutição (ADL-item 

da deglutição). Esta relação de gravidade também está de acordo entre a gravidade da 

autoavaliação da disfagia, realizada pelos portadores através do EAT-10, com a gravidade 

da disfagia reportada pelo clínico na escala INAS (INA-item da disfagia) e com o 

reportado pelo portador na escala ADL (ADL-item da deglutição). 
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Tabela 7 – Correlação de Spearman entre os instrumentos de avaliação e dados clínicos no grupo de portadores sem disfagia  

  Idade 
Idade de início 

da doença 
Duração 

da doença 
Alelo 

Expandido 
SWAL-QOL EAT-10 FOIS SARA 

ADL - item da 
deglutição 

INAS - item 
da disfagia 

PSQI 

Idade de início 
da doença 

rho 0,585*           

n 16           
Duração da 

doença 
rho 0,422 -0,431          

n 14 14          
Alelo 

Expandido 
rho -0,167 -0,579* 0,131         

n 17 12 11         

SWAL-QOL 
rho 0,025 0,211 0,044 -0,631**        

n 21 16 14 17        

EAT-10 
rho -0,178 -0,147 -0,374 0,411 -0,805**       

n 21 16 14 17 21       

FOIS 
rho 0,109 0,041 0,395 -0,186 0,551** -0,759**      

n 21 16 14 17 21 21      

SARA 
rho 0,614** 0,125 0,625* 0,425 -0,605** 0,404 -0,229     

n 20 15 13 16 20 20 20     
ADL - item da 

deglutição 
rho 0,005 0,176 -0,294 0,296 -0,643** 0,676** -0,713** 0,487*    

n 20 15 13 16 20 20 20 19    
INAS - item da 

disfagia 
rho 0,090 0,129 -0,205 0,334 -0,539* 0,595** -0,572** 0,474* 0,781**   

n 21 16 14 17 21 21 21 20 20   

PSQI 
rho 0,384 0,399 0,125 0,300 -0,563* 0,376 -0,370 0,659** 0,702** 0,683**  
n 17 12 10 13 17 17 17 16 16 17  

PHQ-9 
rho 0,209 0,545* -0,313 0,090 -0,406 0,516* -0,226 0,454* 0,320 0,283 0,430 
n 21 16 14 17 21 21 21 20 20 21 17 

**p<0,01, *p<0,05
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No grupo de portadores da mutação da DMJ com disfagia é possível verificar 

correlação forte positiva entre o SWAL-QOL e a FOIS e correlações fortes negativas 

entre o SWAL-QOL e o EAT-10, a SARA, o INAS-item da disfagia e o PHQ-9 (Tabela 

8). Correlações moderadas positivas são confirmadas entre o INAS-item da disfagia e o 

ADL-item da deglutição e entre o EAT-10 e o INAS-item da disfagia e o ADL-item da 

deglutição (Tabela 8). Correlações moderadas negativas são verificadas entre a SARA e 

a FOIS (Tabela 8). À semelhança do que acontecia no grupo de portadores da mutação 

da DMJ sem disfagia, podemos afirmar que os portadores da mutação da DMJ com 

disfagia que reportaram menos queixas de deglutição (EAT-10) apresentaram melhor QV 

relacionada com a deglutição (SWAL-QOL). Os portadores com uma ataxia menos grave 

(SARA), apresentaram uma melhor QV relacionada com a deglutição (SWAL-QOL), 

bem como os portadores que reportaram menos queixas de disfagia no instrumento INAS 

e sintomas menos graves de depressão (PHQ-9). Portadores com disfagia e com maior 

gravidade da disfagia (INAS-item da disfagia) demonstraram alterações mais graves da 

deglutição (ADL-item da deglutição). Esta relação de gravidade também está de acordo 

entre a gravidade da autoavaliação da disfagia, realizada pelos portadores com disfagia 

através do EAT-10, com a gravidade da disfagia reportada pelo clínico na escala INAS 

(INA-item da disfagia) e com o reportado pelo portador na escala ADL (ADL-item da 

deglutição). A gravidade da ataxia está em concordância com a capacidade que o portador 

com disfagia tem para ingerir alimentos e líquidos por via oral. Ou seja, portadores com 

maior gravidade da ataxia (SARA) apresentaram pior capacidade para ingerir alimentos 

e líquidos por via oral (FOIS). 
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Tabela 8 – Correlação de Spearman entre os instrumentos de avaliação e dados clínicos no grupo de portadores com disfagia 

  Idade 
Idade de início 

da doença 
Duração da 

doença 
Alelo 

Expandido 
SWAL-QOL EAT-10 FOIS SARA 

ADL - item da 
deglutição 

INAS - item 
da disfagia 

PSQI 

Idade de início 
da doença 

rho 0,772**           
n 14           

Duração da 
doença 

rho 0,576* 0,051          
n 14 14          

Alelo Expandio 
rho -0,782 -0,701* -0,691*         
n 12 12 12         

SWAL-QOL 
rho 0,123 0,445 -0,271 -0,489        

n 14 14 14 12        

EAT-10 
rho -0,303 -0,613* 0,263 0,405 -0,846**       

n 14 14 14 12 14       

FOIS 
rho 0,284 0,639* -0,143 -0,571 0,762** -0,604*      

n 14 14 14 12 14 14      

SARA 
rho -0,053 -0,322 0,549 0,443 -0,657* 0,382 -0,579*     

n 12 12 12 10 12 12 12     
ADL - item da 

deglutição 
rho -0,050 -0,406 0,586* -0,146 -0,470 0,648* -0,482 0,226 

 
n 13 13 13 11 13 13 13 12 

INAS - item da 
disfagia 

rho -0,371 -0,630* 0,227 0,504 -0,712** 0,780** -0,662* 0,464 0,686**   

n 13 13 13 11 13 13 13 12 13   

PSQI 
rho 0,677 0,147 0,537 -0,632 0,000 -0,224 -0,107 0,294 -0,175 -0,493  
n 6 6 6 4 6 6 6 6 6 6  

PHQ-9 
rho -0,016 -0257 0,367 -0,006 -0,808** 0,798** -0,369 0,458 0,413 0,475 0,088 
n 12 12 12 10 12 12 12 11 12 12 6 

**p<0,01, *p<0,05 
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A análise de correlações foi realizada para estudar a relação entre os domínios do 

SWAL-QOL e os instrumentos de avaliação da deglutição e os dados recolhidos pela 

equipa do projeto EMI/UAc no grupo de portadores da mutação da DMJ sem disfagia 

(Tabela 9). Em relação aos resultados estatisticamente significativos, é possível verificar 

correlações forte positivas entre o SWAL-QOL e os domínios duração da alimentação, 

frequência de sintomas, medo de comer e saúde mental. Verificam-se correlações fortes 

negativas e estatisticamente significativas entre o EAT-10 e a frequência de sintomas, 

medo de comer e saúde mental. Tanto o SWAL-QOL, como o EAT-10 apresentam 

correlações moderadas e estatisticamente significativas nos domínios Burden, desejo de 

comer, seleção de alimentos, comunicação, funcionamento social e fadiga e sono. O EAT-

10 ainda apresenta correlação moderada negativa com o domínio duração da alimentação. 

Com estas correlações estatisticamente significativas, podemos verificar que os 

portadores da mutação da DMJ e melhor autoavaliação da disfagia (EAT-10), obtiveram 

melhores resultados em todos os domínios do SWAL-QOL, com exceção do domínio 

desejo de comer. Ou seja, o desejo que o portador da mutação da DMJ sem disfagia tem 

em comer não difere com melhor ou pior QV. Correlações moderadas negativas também 

são verificadas entre o PSQI e os domínios medo de comer, saúde mental, funcionamento 

social e fadiga e sono, bem como entre o PHQ-9 e os domínios duração da alimentação, 

frequência de sintomas, saúde mental e fadiga e sono. Então, portadores sem disfagia e 

com melhor qualidade de sono (PSQI) apresentaram menor medo de comer, menor 

fadiga, melhor saúde mental, melhor funcionamento social e melhor sono e portadores 

sem disfagia e com menores sintomas de depressão (PHQ-9) demonstraram menor tempo 

de duração durante a alimentação, menor frequência de sintomas, menor fadiga, melhor 

saúde mental e melhor sono. 



43 
 

Tabela 9 – Correlação de Spearman entre os instrumentos de avaliação e dados recolhidos com os domínios do SWAL-QOL no grupo de portadores 

sem disfagia  

  Burden 
Duração da 
alimentação 

Desejo de 
comer 

Frequência de 
sintomas 

Seleção de 
alimentos 

Comunicação 
Medo de 

comer 
Saúde 
Mental 

Funcionamento 
Social 

Fadiga e 
Sono 

SWAL-QOL 
rho 0,582** 0,799** 0,165 0,816** 0,577** 0,569** 0,897** 0,861** 0,643** 0,743** 

n 21 21 21 21 21 21 21 21 21 21 

EAT-10 
rho -0,507* -0,667** 0,127 -0,839** -0,447* -0,552** -0,758** -0,919** -0,613** -0,558** 
n 21 21 21 21 21 21 21 21 21 21 

FOIS 
rho 0,478* 0,459* -0,242 0,578** 0,379 0,331 0,514* 0,588** 0,478* 0,294 
n 21 21 21 21 21 21 21 21 21 21 

SARA 
rho -0,307 -0,454* -0,018 -0,471* -0,080 -0,462* -0,670** -0,501* -0,382 -0,675** 

n 20 20 20 20 20 20 20 20 20 20 

ADL - item da 
deglutição 

rho -0,325 -0,526* -0,179 -0,686** -0,185 -0,541* -0,636** -0,643** -0,774** -0,445* 

n 20 20 20 20 20 20 20 20 20 20 

INAS - item da 
disfagia 

rho -0,316 -0,321 -0,364 -0,529* -0,134 -0,534* -0,630** -0,633** -0,499* -0,353 
n 21 21 21 21 21 21 21 21 21 21 

PSQI 
rho -0,355 -0,411 -0,407 -0,462 -0,057 -0,453 -0,501* -0,532* -0,577* -0,568* 

n 17 17 17 17 17 17 17 17 17 17 

PHQ-9 
rho -0,334 -0,502* -0,152 -0,509* -0,115 -0,150 -0,376 -0,493* -0,408 -0,633** 

n 21 21 21 21 21 21 21 21 21 21 
**p<0,01, *p<0,05 
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Na Tabela 10 estão apresentadas as análises das correlações realizadas entre os 

domínios do SWAL-QOL e os instrumentos de avaliação da deglutição e os dados 

recolhidos pela equipa do projeto EMI/UAc no grupo de portadores com disfagia. 

Relativamente aos resultados estatisticamente significativos, verificam-se correlações 

moderadas a fortes positivas entre o SWAL-QOL e todos os domínios do SWAL-QOL, 

com exceção dos domínios frequência de sintomas, seleção de alimentos e fadiga e sono. 

Ou seja, a frequência de sintomas, a seleção de alimentos, a fadiga e o sono não diferem 

com melhor ou pior QV do portador da mutação da DMJ com disfagia. Também foi 

possível verificar correlações moderadas a fortes negativas entre o EAT-10 e todos os 

domínios do SWAL-QOL, com exceção dos domínios duração da alimentação, seleção 

de alimentos e fadiga e sono e o PHQ-9 e os domínios medo de comer, funcionamento 

social e fadiga e sono. Então, portadores com melhor autoavaliação da disfagia (EAT-10) 

apresentaram melhores resultados em todos os domínios do SWAL-QOL, com exceção 

dos domínios duração da alimentação, seleção de alimentos e fadiga e sono e portadores 

com menores sintomas de depressão (PHQ-9) demonstraram menor medo em comer, 

menor fadiga, melhor funcionamento social e melhor qualidade do sono. 
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Tabela 10 – Correlação de Spearman entre os instrumentos de avaliação e dados recolhidos com os domínios do SWAL-QOL no grupo de portadores 

com disfagia  

  Burden 
Duração da 
alimentação 

Desejo de 
comer 

Frequência de 
sintomas 

Seleção de 
alimentos 

Comunicação 
Medo de 

comer 
Saúde 
Mental 

Funcionamento 
Social 

Fadiga e 
Sono 

SWAL-QOL 
rho 0,607* 0,676** 0,605* 0,462 0,299 0,788** 0,722** 0,834** 0,854** 0,479 
n 14 14 14 14 14 14 14 14 14 14 

EAT-10 
rho -0,628* -0,459 -0,607* -0,579* 0,004 -0,632* -0,718** -0,570* -0,764** -0,525 
n 14 14 14 14 14 14 14 14 14 14 

FOIS 
rho 0,377 0,789** 0,333 0,606* 0,125 0,789** 0,552* 0,639* 0,769** 0,072 
n 14 14 14 14 14 14 14 14 14 14 

SARA 
rho -0,400 -0,395 -0,328 -0,102 -0,428 -0,789** -0,598* -0,538 -0,629* -0,028 
n 12 12 12 12 12 12 12 12 12 12 

ADL - item da 
deglutição 

rho -0,336 -0,089 -0,206 -0,734** -0,075 -0,240 -0,334 -0,332 -0,396 -0,478 

n 13 13 13 13 13 13 13 13 13 13 

INAS - item da 
disfagia 

rho -0,286 -0,363 -0,645* -0,492 -0,181 -0,508 -0,620* -0,544 -0,642* -0,524 

n 13 13 13 13 13 13 13 13 13 13 

PSQI 
rho -0,076 -0,522 -0,188 -0,273 -0,104 -0,045 -0,177 -0,736 -0,265 -0,125 
n 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 

PHQ-9 
rho -0,493 -0,316 -0,563 -0,449 -0,025 -0,544 -0,796** -0,450 -0,625* -0,661* 
n 12 12 12 12 12 12 12 12 12 12 

**p<0,01, *p<0,05 
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3.4.3 Correlações comuns entre os grupos de portadores da mutação da DMJ com e 

sem disfagia  

Todas as correlações moderadas a fortes comuns e estatisticamente significativas 

entre o grupo de portadores sem disfagia e o grupo de portadores com disfagia às 

viscosidades líquida, néctar e/ou pudim, também são comuns ao grupo total. 

Nestes três grupos foi possível verificar que portadores com início da doença mais 

tardio, apresentam idade mais elevada e menor número de repetições de CAGs no alelo 

expandido. Portadores da mutação da DMJ com melhor QV relacionada com a deglutição 

(SWAL-QOL) apresentaram melhor autoavaliação da deglutição (EAT-10), bem como 

maior capacidade para ingerir alimentos e líquidos por via oral (FOIS), menor gravidade da 

disfagia (INAS-item da disfagia) e menor gravidade da ataxia (SARA). Portadores com 

melhor autoavaliação da deglutição (EAT-10) apresentaram maior capacidade para ingerir 

alimentos e líquidos por via oral (FOIS), menor gravidade da disfagia (INAS-item da 

disfagia), alterações menos graves da deglutição (ADL-item da deglutição) e menores 

sintomas de depressão (PHQ-9). Portadores com maior capacidade para ingerir alimentos e 

líquidos por via oral (FOIS) apresentaram menor gravidade da disfagia (INAS-item da 

disfagia). Portadores com menor gravidade da disfagia (INAS-item da disfagia) obtiveram 

alterações menos graves da deglutição (ADL-item da deglutição). Em relação aos domínios 

do SWAL-QOL foi possível verificar que os portadores da mutação da DMJ com menor 

fardo em relação à deglutição (burden) apresentaram melhor QV relacionada com a 

deglutição (SWAL-QOL) e melhor autoavaliação da disfagia (EAT-10). Portadores com 

menor duração durante a alimentação obtiveram melhor QV relacionada com a deglutição 

(SWAL-QOL) e maior capacidade para ingerir alimentos e líquidos por via oral (FOIS). A 

menor frequência de sintomas correlacionou-se com melhor autoavaliação da disfagia (EAT-

10), maior capacidade para ingerir alimentos e líquidos por via oral (FOIS) e alterações 

menos graves na deglutição (ADL-item da deglutição). Observou-se ainda que quanto 

melhor é a comunicação do portador da mutação da DMJ, melhor é a QV relacionada com a 

deglutição (SWAL-QOL), melhor é a autoavaliação da disfagia (EAT-10) e menor é a 

gravidade da ataxia (SARA). Menor medo em comer associou-se com melhor QV 

relacionada com a deglutição (SWAL-QOL), melhor autoavaliação da disfagia (EAT-10), 

maior capacidade para ingerir alimentos e líquidos por via oral (FOIS), menor gravidade da 

ataxia (SARA) e menor gravidade da disfagia (INAS-item da disfagia). Portadores com 

melhor saúde mental apresentaram melhor QV relacionada com a deglutição (SWAL-QOL), 

melhor autoavaliação da disfagia (EAT-10) e maior capacidade para ingerir alimentos e 
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líquidos por via oral (FOIS). Verifica-se que quanto melhor é o funcionamento social, 

melhor é a QV relacionada com a deglutição (SWAL-QOL), melhor é a autoavaliação da 

disfagia (EAT-10), maior é a capacidade para ingerir alimentos e líquidos por via oral (FOIS) 

e menor é a gravidade da disfagia (INAS-item da disfagia). Portadores com menor fadiga e 

melhor sono obtiveram menores sintomas de depressão (PHQ-9). 

 

3.5 EAT-10, INAS–item da disfagia e o ADL–item da deglutição 

Dado que o EAT-10, o INAS–item da disfagia e o ADL–item da deglutição podem 

ser considerados instrumentos/itens de rastreio (Tabela 5, 7 e 9), calculou-se a frequência da 

disfagia avaliada utilizando estes instrumentos e considerando os portadores da DMJ sem e 

com disfagia (Tabela 11). 

Os dois itens que avaliam a disfagia e a deglutição, e que são frequentemente 

utilizados na avaliação neurológica em portadores da mutação da DMJ, demonstram uma 

capacidade de rastreio semelhante ao EAT-10 (Tabela 11). Dos 21 portadores da mutação 

da DMJ sem disfagia, 38,1 % pontuaram maior ou igual a três no EAT-10, 42,9% pontuaram 

igual ou maior a um no INAS-item da disfagia, 57,1% pontuaram igual ou maior a um no 

ADL-item da deglutição. No grupo de portadores da mutação da DMJ com disfagia, todos 

pontuaram maior do que três no EAT-10 e 78,6% pontuaram igual ou maior a um no INAS-

item da disfagia e 92,8% pontuaram igual ou maior a um no ADL-item da deglutição. 
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Tabela 11 – Dados da escala INAS, ADL e EAT-10 nos grupos de portadores com e sem 

disfagia. 

 

 
Portadores da 

DMJ sem disfagia 
Portadores da 

DMJ com disfagia 

     INAS – item da disfagia 

 0 = não tem n  12 3 
% 57,1% 21,4% 

1 = ligeira (<1 x/semana) n  6 4 

% 28,6% 28,6% 
2 = moderada (≥ 1 x/ semana)  n  2 4 

% 9,5% 28,6% 
3 = severa (≥ 1 x/dia) n  1 2 

% 4,8% 14,3% 

Omissos n  - 1 
% - 7,1% 

 
 

ADL – item da deglutição 

 0 – Normal n  9 1 

% 42,9% 7,1% 
1 – Raramente se engasga (menos do que uma vez 
por mês) 

n  9 5 
% 42,9% 35,7% 

2 – Engasga-se frequentemente (menos do que uma 
por semana, mais do que uma vez por mês) 

n  2 5 
% 9,5% 35,7% 

3 – Necessita de alimentos triturados ou engasga-se 
várias vezes por semana ou evita certos alimentos 

n  - 2 

% - 14,3% 
Omissos n  1 1 

% 4,8% 7,1% 

 
 

EAT-10 
   

 0 – Sem dificuldade em deglutir com eficácia e 
segurança 

n  9 - 

% 42,9% - 
1 – Sem dificuldade em deglutir com eficácia e 
segurança 

n  4 - 
% 19,0% - 

2 – Sem dificuldade em deglutir com eficácia e 
segurança 

n  - - 
% - - 

3 – Possível dificuldade em deglutir com eficácia e 
segurança 

n  1 2 
% 4,8% 14,3% 

≥4 – Possível dificuldade em deglutir com eficácia 
e segurança 

n  7 12 

% 33,3% 85,7% 
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IV. Discussão  

 No presente grupo, a frequência da disfagia foi menor (40%) do que a observada em 

estudos anteriores, os quais apresentaram valores entre os 62,5% e os 91% (Jardim et al., 

2001; Russo et al., 2015; Schöls et al., 1997; Yang et al., 2020). No entanto, nenhum dos 

estudos publicados anteriormente utiliza os mesmos instrumentos de identificação da 

disfagia, o que dificulta a comparação direta dos resultados; com efeito, a classificação da 

disfagia em três deste quatro estudos foi realizada apenas através de entrevista clínica 

(Jardim et al., 2001; Schöls et al., 1997; Yang et al., 2020). Por exemplo, Yang e 

colaboradores reportaram uma frequência da disfagia em doentes DMJ de 62,5% (n=91), 

analisando o INAS-item da deglutição. Considerando os dados recolhidos do INAS-item da 

deglutição na coorte açoriana, a frequência da disfagia foi de 73,4% (n=33). Russo e 

colaboradores confirmaram a presença de disfagia em 91% de portadores da mutação da 

DMJ (n=34), utilizando a VFSS pela escala Dysphagia Outcome and Severity Scale (DOSS) 

(Russo et al., 2015); contrariamente ao presente estudo, estes autores testaram  várias 

consistências, incluindo o sólido (50% sólido e 50% bário), o qual foi aspirado. 

Adicionalmente, a coorte estudada por Russo e colaboradores apresentou uma gravidade da 

ataxia (SARA; mediana: 15,75 [min-máx: 1,5 – 39]) mais elevada do que a coorte açoriana 

(SARA; mediana=10 [min-máx: 0 – 31]). Doentes com uma ataxia mais grave, bem como a 

diferente forma de classificação da disfagia (VFSS ou INAS-item da deglutição) e o uso de 

sólidos na avaliação da deglutição podem justificar a grande diferença de frequência da 

disfagia entre o presente estudo (40%) e os anteriormente publicados. 

 A avaliação da disfagia no estado pré-clínico foi apenas reportada num estudo. 

Contudo, o tamanho amostral dos pré-atáxicos não é mencionado e a análise não foi feita 

considerando especificamente este grupo (Russo et al., 2015). No entanto, a disfagia já foi 

observada em pré-atáxicos na SCA2 (Vogel et al., 2020). Através do Clinical Assesment of 

Dysphagia in Neurodegeneration (CADN), 56,3% dos pré-atáxicos com SCA2 (n=16) 

apresentaram sinais moderados de disfagia na anameses e no consumo de água, puré e 

bolachas, dois de 15 pré-atáxicos (13,3%) apresentaram sinais moderados de disfagia e seis 

de 15 pré-atáxicos (40%) apresentaram alterações na deglutição de sólidos (Vogel et al., 

2020). Mais uma vez, a utilização de diferentes questionários de avaliação da disfagia pode 

condicionar a comparação dos resultados. No entanto, não se afasta a hipótese de que os pré-

atáxicos na DMJ possam apresentar alterações na deglutição de sólidos, uma vez que esta 

consistência não foi avaliada no presente estudo. 
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 Foi possível verificar diferenças estatisticamente significativas da QV relacionada 

com a deglutição entre portadores da mutação da DMJ sem disfagia (mediana: 88,16 [IIQ: 

71,99 – 93,65]) e com disfagia (mediana: 56,77 [IIQ: 52,47 – 83,16]), sendo que a QV foi 

pior nos portadores da mutação da DMJ com disfagia. Esta diferença também foi verificada 

num estudo com ataxias progressivas (incluindo a DMJ), sendo que a QV relacionada com 

a deglutição, avaliada através do SWAL-QOL também foi pior no grupo de pessoas com 

ataxia progressiva e com disfagia (n=20) comparativamente ao grupo sem disfagia de 

pessoas com ataxia progressiva e pessoas saudáveis (n=97) (Rönnefarth et al., 2020). À 

semelhança do estudo de Rönnefarth et al (2020), em todos os domínios do SWAL-QOL, os 

participantes da coorte açoriana apresentaram menor pontuação no grupo com disfagia do 

que no grupo sem disfagia. Os domínios seleção de alimentos e fadiga e sono não 

apresentaram diferenças estatisticamente significativas entre os referidos grupos da coorte 

açoriana. Isto pode significar que a fadiga e o sono não influenciam a deglutição de um 

portador da mutação da DMJ e que não há diferenças no tipo de alimentação entre portadores 

da mutação da DMJ com e sem disfagia. O mesmo resultado sobre o sono foi verificado no 

estudo de Rönnefarth et al.(2020). De notar, todavia, que a não modificação dos alimentos 

(líquidos e sólidos) em pessoas com disfagia, como a consistência, a forma e o tamanho dos 

alimentos, está associado ao maior risco de asfixia (Cichero et al., 2016; IDDSI, 2019).  

 No presente estudo, foram ainda verificadas correlações estatisticamente 

significativas entre os instrumentos de avaliação, as variáveis clínicas, as variáveis 

sociodemográficas e outros questionários relacionados com a saúde. Algumas destas 

correlações vão ao encontro de resultados de outros estudos, como o de Russo et al. (2015) 

e de Yang et al. (2020), em que o aumento da ocorrência da disfagia esteve associado ao 

aumento da gravidade da ataxia (SARA). Contudo, nem todos os estudos anteriores 

observaram correlação da disfagia com o número de repetições CAGs (Isono et al., 2013, 

2015; Russo et al., 2015), com a duração da doença (Isono et al., 2015; Russo et al., 2015), 

com a gravidade da ataxia (Isono et al., 2013) e com a idade cronológica (Russo et al., 2015), 

como observada na coorte açoriana. A diferenças nestas correlações poderão ser justificadas 

pela forma de avaliação da deglutição, uma vez que três estudos utilizaram a VFSS para 

classificar a disfagia, pelo tamanho amostral mais baixo (n= 6 e 7, respetivamente) em dois 

dos estudos (Isono et al., 2013, 2015) e pela diferença do instrumento usado para a 

categorização da gravidade da ataxia, em que Isono et al. (2013) utilizou a Disability Status 

Scale em vez da SARA. 
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 Outras correlações estatisticamente significativas, quer no grupo de portadores sem 

disfagia, quer no grupo de portadores com disfagia, foram encontradas entre o INAS-item 

da disfagia, o SWAL-QOL, o EAT-10 e a FOIS, entre o ADL-item da deglutição e o        

EAT-10 e entre o INAS-item da disfagia e o ADL-item da deglutição. Estas correlações 

indicam que quanto maior for a pontuação do ADL-item da deglutição e do INAS-item da 

disfagia, pior é a autoavaliação da deglutição pelo EAT-10, sendo este indicativo de 

dificuldade em deglutir de forma eficaz e segura. Uma vez que o presente estudo é o primeiro 

a realizar a correlação entres os instrumentos/itens de rastreio EAT-10, INAS-item da 

disfagia e ADL-item da deglutição, será pertinente estudar estas correlações em outras 

coortes de portadores da mutação da DMJ. Assim, será possível confirmar o valor de corte 

que pode ser indicativo de alterações da deglutição num portador, nos referidos 

instrumentos/itens de rastreio da deglutição. 

 O presente estudo apresentou algumas limitações como o número reduzido da 

amostra e a classificação da disfagia ter sido realizada através de instrumentos de rastreio da 

deglutição, sem ter incluído a consistência sólida. Para uma avaliação da deglutição mais 

precisa e rigorosa, e posteriormente uma melhor classificação de pessoas com e sem disfagia, 

uma avaliação clínica da deglutição, complementada por uma avaliação instrumental da 

deglutição, deverá ser incluída em futuros estudos. 
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V. Conclusão 

Globalmente os resultados deste estudo evidenciam que o SWAL-QOL demonstrou 

que a disfagia tem impacto negativo na QV relacionada com a deglutição dos portadores da 

mutação da DMJ, confirmando-se a necessidade do acompanhamento destas pessoas por 

profissionais especializados. 

Sendo o INAS-item da disfagia e o ADL-item da deglutição utilizados 

frequentemente na DMJ (inclusive pela equipa ESMI/UAc), sugere-se que os portadores da 

mutação da DMJ sejam referenciados para uma avaliação da deglutição sempre que estes 

obtiverem pontuação igual ou maior a um nos referidos itens, bem como quando obtiverem 

pontuação igual ou maior a três no EAT-10 em outros contextos, como em consulta médica. 

Não há instrumentos de avaliação da deglutição na DMJ validados para o português 

europeu. Contudo, recomenda-se que este tipo de avaliação, bem como próximos estudos 

realizados sobre a deglutição em portadores da mutação da DMJ, sejam incluídas as 

consistências líquidas, semissólidas e sólidas. 
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ANEXOS 

Anexo 1. Swallowing Quality-of-Life Questionnaire (SWAL-QOL) versão portuguesa 
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Anexo 2. Eating Assessment Tool-10 (EAT-10) 
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Anexo 3. Escala Funcional de Ingestão Oral (FOIS) versão portuguesa1 

 

Functional Oral Intake Scale (FOIS)2 

Escala Funcional de Ingestão Oral 

 

Dependentes de Sonda (níveis 1-3) 

1. Incapacidade de ingestão por via oral 

2. Dependente da sonda com ingestão por via oral residual 

3. Ingestão por via oral com suplementos por sonda  

Ingestão total por via oral (níveis 4-7) 

4. Ingestão total por via oral de uma única consistência 

5. Ingestão total por via oral de várias consistências que necessitam de preparação 

específica 

6. Ingestão total por via oral sem preparação específica, mas com restrição para 

alguns alimentos específicos e alguns líquidos 

7. Ingestão total por via oral sem quaisquer restrições 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

1 Versão Portuguesa: © 2012 Universidade de Aveiro, Escola Superior de Saúde 
2 Crary, M. A., Carnaby Mann, G. D., & Groher, M. E. (2005). Initial psychometric 

assessment of a functional oral intake scale for dysphagia in stroke patients. Archives of 

Physical Medicine and Rehabilitation, 86(8), 1516–1520.  



68 
 

 
 

Anexo 4. Volume-Viscosity Swallow Test (V-VST) 

 



69 
 

 
 

 

  



70 
 

 
 

Anexo 5. Termo de consentimento informado 

TERMO DE CONSENTIMENTO INFORMADO 

 

Avaliação da deglutição em portadores da mutação da doença de Machado-Joseph  

 

Local da avaliação: ________________________________________________________ 

 

Terapeuta da fala responsável pela avaliação da deglutição:   

Nome do terapeuta da fala: __________________________________________________   

Cédula profissional n.º: __________________________   

Telefone: ______________________________   

E-mail: _______________________________________   

   

O(a) terapeuta da fala, supracitado irá realizar a avaliação da deglutição através do 

procedimento Volume-Viscosity Swallow Test (V-VST) que é amplamente utilizado em meio 

hospitalar, estando os terapeutas da fala habilitados para o aplicar. O V-VST é um 

instrumento que permite um rastreio rápido, seguro e preciso para a disfagia orofaríngea. 

Este identifica sinais clínicos de alteração da eficácia e da segurança da deglutição. São 

testadas as consistências de néctar, líquido e pudim em quantidades de 5mL, 10mL e 20mL. 

Estima-se que este teste demore entre 5 a 10 minutos a ser aplicado.  A identificação das 

pessoas em risco de disfagia orofaríngea possibilita o seu encaminhamento para uma 

avaliação anatomofisiológica detalhada do mecanismo de deglutição, possibilitando a 

adaptação da ingestão de líquidos e da sua dieta alimentar. 

Eu (nome completo), abaixo assinado, ____________________________________ 

_______________________, portador(a) do BI/Cartão de Cidadão n.º ________________ 

declaro que compreendi a explicação que me foi fornecido acerca deste estudo. Tive a 

oportunidade de colocar todas as perguntas que julguei necessárias, e fiquei esclarecido(a). 

Caso surja qualquer dúvida, entendi que em qualquer altura posso contactar a responsável 

pelo estudo, cujo nome e detalhes para contacto me foram fornecidos. 

 

Mais confirmo que: 

 autorizo a utilização dos dados recolhidos neste estudo (avaliação da deglutição), para 

serem anexados aos restantes dados sobre a minha pessoa colhidos no âmbito do projeto em 
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curso “Iniciativa Europeia para a Ataxia Espinocerebelosa do tipo 3 (Rede ESMI)”, 

cumprindo-se para estes dados as mesmas regras aplicáveis aos restantes instrumentos do 

projeto ESMI (nomeadamente a pseudonimização), as quais estão devidamente clarificadas 

no termo de consentimento informado do projeto.  

 

A preencher pelo(a) participante na avaliação da deglutição:   

Nome (legível) __________________________________________ Data:___________   

   

 A preencher pelo(a) terapeuta da fala responsável pela avaliação da deglutição:    

Confirmo ter informado o participante da avaliação da deglutição, de forma adequada e 

compreensível, sobre os objetivos, métodos, benefícios previstos e riscos potenciais da 

avaliação.    

Nome (legível) ___________________________________________ Data:___________   
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Anexo 6. Aprovação do termo de consentimento informado pela comissão de ética da 

UAc.  
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