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RESUMO

Introducéao: As Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) e Atrofia Muscular Espinhal
(AME) sao doengas de origem genética, progressivas, com impacto motor e
respiratorio, progressdo e resposta terapéutica baseadas em uso de escalas
funcionais. A escala Egen Klassifikation versdo 2 (EK2) avalia a funcionalidade,
contribuindo na rede de cuidado desses pacientes. Objetivo: traduzir, adaptar
transculturalmente e validar para a lingua portuguesa a EK2 em pacientes com DMD
e AME, além de verificar a validade de critério entre EK2 e variaveis da fungao
pulmonar, fungdo motora e forga muscular em pacientes ndo deambulantes.
Metodologia: estudo de traducdo e validagdo em portugués conduzido no
Ambulatério de Doencgas Neuromusculares da Escola Bahiana de Medicina e Saude
Publica, incluindo pacientes com DMD ou AME, com idade =2 anos, com incapacidade
de deambular sem assisténcia, excluindo aqueles com dificuldades de compreenséao
ou execucao dos testes. O processo de traducdo envolveu dois tradutores, sintese,
retraducgdes e revisado por especialistas para a versao final. A EK2 foi avaliada quanto
a confiabilidade interexaminador e intraexaminador. Outras variaveis incluiram
espirometria, manovacuometria, pontuacéo na MRC, for¢a de preensao palmar (FPP)
e escala medida de fungcdo motora versao 32 itens (MFM-32). Resultados: A EK2
demonstrou confiabilidade interexaminador (ICC = 0,99; IC 95%: 0,97-0,99) e
intraexaminador (ICC = 0,99; IC 95%: 0,99-0,99). Houve correla¢des fortes ou muito
fortes entre a EK2 e MFM-32 (r =-0,91, p < 0,001), MRC (r = -0,88, p < 0,001) e forca
de preenséo palmar (r=-0,71, p < 0,001). A validade de critério foi confirmada, exceto
para Pimax, cuja correlagao nao foi significativa. Conclusao: A versao em portugués
da EK2 mostrou-se confiavel e valida para avaliacdo funcional de pacientes nao
deambulantes com DMD e AME.

Palavras-chaves: Distrofia Muscular Duchenne, Atrofia Muscular Espinhal, Estudo de
validacao, Egen Klassification Versao 2.
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ABSTRACT

Introduction: Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) and Spinal Muscular Atrophy
(SMA) are diseases of genetic origin, with motor and respiratory impact, using
assessments of progression and therapeutic response based on the use of functional
scales. The Egen Klassifikation scale version 2 (EK2) assesses functionality,
contributing to the care network for these patients. Objective: to translate, cross-
culturally adapt and validate the EK2 in Portuguese for patients with DMD and SMA,
as well as to verify the construct validity between the EK2 and pulmonary function,
motor function and muscle strength variables in non-ambulant patients. Methodology:
Portuguese translation and validation study conducted at the Neuromuscular Diseases
Outpatient Clinic of the Bahiana School of Medicine and Public Health, including
patients with DMD or SMA, aged =2 years, unable to walk without assistance,
excluding those with difficulties understanding or performing the tests. The translation
process involved two translators, synthesis, back-translations and expert review for the
final version. The EK2 was assessed for inter-examiner and intra-examiner reliability.
Other variables included spirometry, manovacuometry, MRC score, handgrip strength
(HGS) and motor function measurement scale version 32 items (MFM-32). Results:
The EK2 demonstrated inter-examiner reliability (ICC = 0.99; 95% CI: 0.97-0.99) and
intra-examiner reliability (ICC = 0.99; 95% CI: 0.99-0.99). There were strong or very
strong correlations between the EK2 and MFM-32 (r = -0.91, p < 0.001), MRC (r = -
0.88, p < 0.001) and handgrip strength (r = -0.71, p < 0.001). Construct validity was
confirmed, except for Pimax, whose correlation was not significant. Conclusion: The
Portuguese version of the EK2 proved to be reliable and valid for the functional
assessment of non-ambulant patients with DMD and SMA.

Keywords: Duchenne Muscular Dystrophy. Spinal Muscular Atrophy. Validation study.
Egen Klassification Version 2.
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1. INTRODUGAO

As doencgas neuromusculares (DNM) constituem um grupo heterogéneo de
doencas hereditarias ou adquiridas que comprometem os neurénios motores,
nervos periféricos, jungdo neuromuscular ou fibras musculares.’® Dentre as
DNM, a distrofia muscular de Duchenne (DMD) e a atrofia muscular espinhal
(AME) estao entre as DNM mais frequentes. A DMD é considerada a distrofia
muscular mais comum da infancia, com padrdo de heranca ligado ao
cromossomo X, causada por mutagdes no gene DMD, levando a auséncia da
proteina distrofina no musculo esquelético e cardiaco, e resultando em
degeneragdo muscular progressiva, limitacbes motoras e comprometimento
funcional.

A incidéncia é de 1 em 3.500 a 5.000 meninos nascidos vivos, enquanto
mulheres sdo portadoras.® Os sintomas iniciais sdo quedas frequentes,
dificuldade em subir escadas e marcha digitigrada. Geralmente diagnosticada
por volta dos quatro anos, a doencga evolui para perda da capacidade de marcha
entre 9 e 15 anos, com o6bito em geral na adolescéncia ou inicio da vida adulta
devido a complicagbes cardiorrespiratorias.’-

A AME, por sua vez, é uma doenga neurodegenerativa, também de origem
genética, com padrao de heranga autossémica recessiva, causada por mutagdes
no gene SMN1, que afetam os neurdnios motores da medula espinhal e tronco
cerebral. A gravidade varia conforme o tipo clinico e idade de inicio com
diagndstico baseado em sinais como hipotonia, hipotonia, fraqueza muscular e
hipo/arreflexia, confirmado por teste genético.®-'2 A incidéncia é de 1 em 10.000
nascimentos vivos, e a frequéncia de portadores € de 1 em 40 a 60
individuos.13.14

Escalas de avaliacdo funcional tém sido amplamente utilizadas em pacientes
com DMD e AME como um método de referéncia comum para o planejamento e
avaliacao de intervengdes pela equipe multidisciplinar. A Egen Kilassifikation
Scale versao 2 (EK2) é uma escala desenvolvida para avaliar a capacidade
funcional de pacientes com diagndéstico de doengas neuromusculares. A versao
original Egen Klassifikation Scale (EK) foi desenvolvida na Dinamarca em

2001', visando atender a necessidade de uma escala funcional detalhada, que
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incluissem atividades de vida diaria para pacientes nos estagios nao
deambulantes de DMD e AME.

A EK2 é uma versao atualizada, validada para outros idiomas, como o inglés e
espanhol, com a adigdo de novas categorias consideradas discriminativas entre
0s niveis de perda funcional e o progndstico para individuos com DMD e AME,
atendendo também as necessidades dos profissionais da area. O instrumento é
composto por 17 categorias, cada uma representando um dominio funcional.
Cada categoria recebe uma pontuagéao de zero a trés, totalizando um escore que
varia de 0 a 51 pontos. Escores mais baixos indicam maior nivel de
funcionalidade independente. 16-20

As escalas desempenham um papel fundamental no planejamento da
reabilitacdo por equipes multidisciplinares, tém sido amplamente utilizadas como
medidas objetivas de resposta terapéutica para as DNM nos ultimos anos, com
advento de terapias modificadoras de fenétipo, sobretudo AME e DMD.2'-23  As
escalas quantificam a performance motora dos pacientes, permitindo uma
avaliacdo objetiva. Essa abordagem numérica possibilita a comparagdo do
desempenho ao longo do tempo e entre diferentes pacientes, sendo crucial para
identificar mudancas na fungao motora, seja devido a progressédo da doenga ou
aos efeitos das intervengdes terapéuticas. Diante disso, a traducao e validacao
da EK2 em pacientes com DMD e AME nao deambulantes, para o portugués se
fazem necessarias para garantir sua aplicabilidade na pratica clinica, na
pesquisa e no ensino, possibilitando avaliagcbes mais precisas e reprodutiveis no

contexto brasileiro.
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2. OBJETIVOS
2.1 Objetivo Geral
e Adaptar transculturalmente e validar para a lingua portuguesa a escala
EK2 em pacientes com Distrofia Muscular de Duchenne e Atrofia Muscular

Espinhal ndo deambulantes.

2.2 Objetivo Especifico
e Avaliar a confiabilidade intraexaminador e interexaminador da escala EK2

em portugués em pacientes com Distrofia Muscular de Duchenne e Atrofia

Muscular Espinhal ndo deambulantes.

e Verificar a validade de critério entre EK2 em portugués e as variaveis da
funcdo pulmonar, forca muscular, forca muscular respiratoria e
capacidade de funcdo motora em pacientes com Distrofia Muscular de

Duchenne e Atrofia Muscular Espinhal em pacientes ndo deambulantes.
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3. REVISAO DE LITERATURA

3.1 Doengas Neuromusculares

As doengas neuromusculares (DNM) compreendem um grupo heterogéneo de
doencas que afetam os neurdGnios motores, nervos periféricos, jungéo
neuromuscular ou musculo.® Essas condi¢des incluem uma variedade de sinais
e sintomas, como fraqueza muscular, fadiga, disfagia, e, em muitas condicdes,
comprometimento ventilatério e cardiaco. Sao de origem genética ou adquiridas,
e variam em idade de inicio, progresséo de sintomas e prognostico.?3

O diagnodstico e o manejo das DNM geralmente exigem uma abordagem
multidisciplinar, incluindo  neurologistas, fisioterapeutas, terapeutas
ocupacionais, fonoaudiélogos, enfermeiros, psicologos e outros profissionais de
saude. O tratamento, na maioria das vezes, é de suporte, objetiva aliviar
sintomas, reduzir a progressdo da doenga e melhorar a qualidade de vida.
Intervengbes como fisioterapia, terapia ocupacional, fonoaudiologia nutricao ,
dispositivos de assisténcia, medicamentos, e em alguns casos, procedimentos
cirurgicos, podem ser componentes essenciais do plano de cuidados para
pacientes com DNM.32425 Além disso, avangos recentes na pesquisa genética e
no desenvolvimento de terapias direcionadas, as terapias modificadoras de
fendtipo, oferecem novas possibilidades para o desenvolvimento de tratamentos
mais especificos e eficazes para muitas dessas condigdes clinicas e

funcionais.26.27

3.2 Distrofia Muscular de Duchenne

A DMD ¢é uma das doencas neuromusculares mais frequentemente
diagnosticadas na infancia. Trata-se de uma condicdo neuromuscular
progressiva, incapacitante, hereditaria, com padrao de heranga recessivo ligado
ao cromossomo X.*728 A incidéncia € de 1 em cada 3.500 a 5.000 meninos
nascidos vivos, enquanto as mulheres sio portadoras, com frequéncia estimada
de 1 a cada 40 a 50 na populagdo.%2529 Os filhos do sexo masculino de mulheres
portadoras tem 50% de chance de desenvolver DMD, enquanto as filhas do sexo
feminino de mulheres portadoras tem 50% de chance de também serem
portadoras da mutagdo (Figura 1). As maes sao na maioria das vezes
assintomaticas, e quando manifestam os sintomas, geralmente ocorre de forma

mais leve ou com envolvimento cardiaco exclusivo. 30:31
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Figura 1: Padrdo de heranga de doengas autossOmicas.
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Fonte: Darras et al. Dystrophinopathies. In: Adam et al., editors. GeneReviews.

Em condigbes normais, o gene DMD ¢é o responsavel pela produgao da proteina
distrofina, localizada no sarcolema das fibras musculares. Essa proteina é
componente de um grande complexo glicoproteico que atua como uma ligacao
mecéanica entre o citoesqueleto e a matriz extracelular.?83032 A sua funcéo
essencial no musculo é estabilizar as fibras durante as contragdes, ligando-se a
F-actina por meio do seu dominio N-terminal e ao B-distroglicano com dominio

C-terminal, desempenhando o papel de proteina de ancoragem.3334
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Coletivamente, a distrofina e seus parceiros de ligagdo, formam o complexo
proteico associado a distrofina, que exerce fungdes mecanicas e de sinalizagao,
sendo fundamental para a manutencdo da integridade estrutural das células

musculares e para a atividade contratil, (Figura 2). 30

Figura 2: Complexo proteico associado a distrofina.
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Fonte: Bonfante, 2024.

A DMD é causada por mutagdes no gene DMD, localizado no brago curto do
cromossomo X, locus Xp21, sub banda Xp212. Essas mutagdes resultam em
uma significativa reducdo ou auséncia da proteina distrofina funcional no
musculo. A deficiéncia desta proteina leva a desintegragado do complexo proteico
associado a distrofina e a perda da interacdo entre a F-actina e a matriz
extracelular, resultando em instabilidade na distrofina, tornando-a nao funcional,
com consequente degeneragdo das fibras musculares.?%3>37 Foram
identificadas diferentes mutagdes no gene DMD em pacientes essa distrofia.
Aproximadamente 60-70% das mutagdes séo dele¢des, 5-15% sao duplicagdes
e 20% sao mutagbes pontuais, pequenas delegbes ou insergbes.3®4! As
delecdes e duplicagdes podem ocorrer em qualquer parte do gene, mas ha uma
concentracao maior de delegdes entre os éxons 45-55 e de duplicacdes entre os
éxons 2-10.42

Essas mutagdes tornam a distrofina ndo funcional e como resultado, a conexao
entre o citoesqueleto de actina e o tecido conjuntivo é comprometida, e as fibras

musculares tornam-se mais suscetiveis a danos durante a contragdo. Isso leva
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a danos musculares crénicos, inflamacao e a substituicao das fibras musculares
por tecido adiposo e fibrotico, resultando em perda da fungao muscular.*® (Figura
3) Em estagios avangcados da DMD, observa-se um aumento nas fibras

musculares tipo I, enquanto as do tipo | apresentam atrofia.?8

Figura 3: Imagens de biopsia de musculo normal e em pacientes com DMD.
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Disponivel em: www.anatpat.unicamp.br. Acesso em: janeiro de 2024.

A fraqueza muscular na DMD ¢é progressiva, simétrica e de inicio proximal em
membros inferiores, com progressédo para 4 membros. A maioria das criangas
com DMD apresenta atraso no desenvolvimento da marcha, com manifestagdes
clinicas geralmente surgindo a partir dos 3 anos de vida. 4 A fraqueza dos
musculos dos membros inferiores resulta em dificuldade para extensao de
joelho, do quadril e tronco, levando ao aparecimento de sinais posturais
caracteristicos, (Figura 4). Para se levantar do solo, o paciente frequentemente
necessita de apoio, utilizando o proprio corpo para levantar-se, o que gera uma
manobra conhecida como sinal de Gowers. Este sinal tende a aparecer mais

frequentemente apds os 6 anos de idade. 74
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Figura 4: llustragao dos principais achados no paciente com DMD.
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Fonte: Moraes et al., 2013.

Para manter o ortostatismo, a criangca amplia sua base de

sustentacao,

acompanhada pela acentuacdo da lordose lombar, protusdo abdominal e

retragdo dos musculos isquiotibiais, (Figura 4). As retragdes da porgao posterior

da coxa e tornozelo resultam no desenvolvimento do “pé equino”, o que dificulta

ainda mais a marcha, levando ao excesso de movimento em cintura pélvica,

caracterizando a marcha denominada tipica ou miopatica.3* Devido a natureza

progressiva da DMD, as criangas geralmente perdem a capacidade de

deambular na adolescéncia, tornando-se dependentes da cadeira de rodas com

o tempo’4! (Figura 5).Com a evolugdo da doenga, os pacientes tendem a se

tornar cada vez mais dependentes, com envolvimento de membros superiores,

escoliose e com perda de capacidade de realizar atividades de vida diaria.®
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Figura 5: Estagios de progressao de doenga em pacientes com DMD.
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Fonte: Moraes et al, 2013.

Dentre os problemas musculoesqueléticos, observam-se a perda de controle de
tronco, dor muscular, quedas frequentes, deficiéncia de controle de cervical e
escoliose, resultantes do comprometimento musculatura axial. A restricdo de
mobilidade provocada pela DMD promove a permanéncia em posturas estaticas
por longos periodos, desencadeando alteragdes musculo-tendineas como
encurtamentos, retragdes e deformidades.3° Estas alteragdes estdo relacionadas
com a perda precoce da marcha, postura inadequada na cadeira de rodas e a
perda do controle total ou parcial do controle de musculatura do tronco,
mantendo-se em uma posi¢cao que demanda menor gasto energético contra a
acgao da gravidade. Quanto mais grave o nivel de escoliose, maior sera a reducao
da capacidade vital, visto que estudos demonstram que um aumento de dez
graus na curvatura implica em uma diminuigcao de 4% da capacidade vital.?®

Devido auséncia de distrofina no musculo cardiaco, pacientes com DMD podem
apresentar sinais de insuficiéncia cardiaca ou arritmias, geralmente associado
ao desenvolvimento de cardiomiopatia dilatada. A tendencia de nao serem

submetidos a atividades que exijam maior gasto energético leva a maioria dos
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meninos apresentarem os sintomas tardiamente. Assim, € necessario
acompanhamento continuo com um especialista, e muitos pacientes passam a
utilizar medicamentos cardioprotetores, como inibidores da ECA e
betabloqueadores, recomendados para aqueles acima de 10 anos de idade.*®
Com a progressédo da doenga, ocorre insuficiéncia respiratéria, caracterizada
por dificuldades na ventilagdo e comprometimento da forga muscular, para tossir,
ocasionando muitas vezes, infecgbes respiratorias recorrentes, além da
necessidade de suporte ventilatério ndo invasivo.”46

O diagnostico é baseado no exame clinico, na historia familiar e em achados
clinicos, como as alteragdes mencionadas, dosagem da creatina quinase (CK),
andlise de DNA e em alguns casos, bidpsia muscular.’%4’A abordagem
multidisciplinar desses pacientes é de fundamental importancia e contribui para
0 aumento da sobrevida visando reduzir incapacidades, prevenir complicagdes,
prolongar a mobilidade e melhorar a qualidade de vida. As terapias
modificadoras da doenga desempenham um papel essencial no tratamento das
condigdes neuromusculares, incluindo o uso de corticosteroides, novas terapias
genéticas emergentes.*84% O tratamento com corticoides, quando iniciado
precocemente, demonstra beneficios como a manutengao da deambulagcdo em
idades mais avangadas, preservacao da fungao motora dos membros superiores
e reducao do risco de escoliose, além de beneficios cardiorrespiratorios.?'-23
Uma abordagem fundamental e cada vez mais reconhecida para avaliar a
progressao dessas doencas € o uso de escalas de avaliagao funcional. Essas
escalas permitem uma avaliagdo objetiva e quantitativa, gerando dados que
podem ser comparados ao longo do tempo e entre diferentes pacientes.>® Essa
abordagem quantitativa é essencial para identificar mudangas na fungdo motora,
seja em decorréncia da progressao da doenga ou dos efeitos das intervengdes
terapéuticas. Além disso, elas fornecem uma linguagem comum e critérios de
avaliagao consensuais entre os diversos especialistas envolvidos no cuidado

desses pacientes.50:51

3.3 Atrofia Muscular Espinhal
A AME é uma doencga neurodegenerativa de heranca autossémica recessiva,
causada por alteragdes genéticas que afetam os motoneurdnios, localizados na

porcao anterior da medula espinhal. Dependendo do tipo de AME, a condig¢ao
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pode levar aos diferentes niveis de gravidade e comprometimento na vida do
individuo (Figura 6). Os sintomas incluem fraqueza inicialmente proximal
evoluindo para distal, progressiva e simétrica, que afeta inicialmente os membros
inferiores e, posteriormente, os membros superiores. A evolucdo da doencga
pode resultar em insuficiéncia respiratoria e comprometimento bulbar. 5253

Essa doencga é causada por uma delegao homozigotica ou mutagaéo pontual do
gene 1 de sobrevivéncia do motoneurdnio (SMN1), localizado no brago longo (q)
do cromossomo 5, por isso a doencga é chamada também de AME 5q. O numero
de copias de um gene semelhante, o SMN2, que esta localizado na regido
centromérica, é o principal determinante da gravidade da doenca.>* A maioria
dos individuos com AME (95-98%) apresentam delecao do éxon 7 nas duas
copias do gene SMN1 (cépia materna e paterna), embora outros tipos de
alteragbes também estejam relacionados a condigo. >°

A AME 5qg apresenta um padrdo de heranga autossdmica recessiva, 0 que
significa que, para desenvolver a doenga, € necessario ter as duas copias do
gene SMN1 alteradas. Individuos com apenas uma copia do gene SMN1
alterada sao considerados portadores da mutacdo. Os pais portadores sao
assintomaticos, mas podem transmitir a alteragao genética aos filhos, resultando
em um risco de 25% de ter um filho ou uma filha com a doenca, (Figura 6).

A incidéncia varia de 1 em 6.000 a 1 em 10.000 nascimentos, % com uma
frequéncia de portadores na populacao geral € de aproximadamente 1 em 40 a
60 individuos.%

Figura 6: Padrao de heranga de doencgas autossémicas.
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Disponivel em: https://testedabochechinha.com.br/atrofia-muscular-espinhal-
ame/. Acesso em: janeiro de 2024.
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A alteracao genética no gene SMN1 é responsavel pela redugado dos niveis da
proteina de sobrevivéncia do motoneurénio (SMN). O gene SMN2 nao
compensa completamente a auséncia da expressao do gene SMN1, pois produz
apenas cerca de 25% da proteina SMN funcional®. A falta da proteina SMN leva
a degeneragdao de motoneurdnios alfa (a) localizados no corno anterior da
medula espinhal, resultando em fraqueza e paralisia muscular proximal, que é
progressiva e simétrica, afetando os musculos proximais mais do que os grupos
distais.55.57.58

A classificacao clinica da AME é dada pela idade de aparecimento dos sintomas
e maxima fungdo motora adquirida, sendo entéo dividida em cinco tipos:'4

0) Pré-natal (tipo 0): os sintomas aparecem ainda durante a gestagao,
como a baixa movimentacdo fetal, nascendo com fraqueza muscular e
insuficiéncia respiratéria grave e defeitos cardiacos. A sobrevida é de semanas
a alguns meses.

1) AME tipo I: é o subtipo mais comum de AME (60% dos casos), com
sintomas que surgem até o sexto més de vida. Os sinais incluem hipotonia, pobre
controle cervical e reflexos tendinosos reduzidos ou ausentes. Esses pacientes
nunca alcangam a capacidade de sentar-se sem apoio e geralmente
apresentarem choro e tosse fracos, além de dificuldade de degluticdo. A
fraqueza afeta principalmente os musculos intercostais, levando a a padrao
respiratério paradoxal. O risco de mortalidade precoce é frequentemente
associado a disfungdo bulbar e as complicagdes respiratorias.®®

2) AME tipo II: os sintomas geralmente se iniciam entre os seis e dezoito
meses de idade. Os pacientes conseguem sentar-se de forma independente em
algum momento do seu desenvolvimento, mas nunca desenvolvem a
capacidade de andar sem auxilio. A fraqueza bulbar, combinada com a
dificuldade de deglutir, pode resultar em baixo ganho de peso. Além disso, esses
pacientes podem apresentar dificuldades para tossir, fasciculacbes e
desenvolver escoliose e contraturas ao longo dos anos.5%60

3) AME tipo Ill: com idade de inicio variavel, o tipo Ill surge apds os 18
meses. Quando os sintomas comecam antes dos 3 anos, é classificado como
AME tipo llla, e apds essa idade, como AME tipo lllb, sendo que a principal

diferencga entre os subtipos € a preservacao da capacidade de andar. Individuos
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com o tipo llla perdem a marcha também mais precocemente que o tipo IllIb que
podem manter essa capacidade até idade adulta.6' A fraqueza proximal dos
membros inferiores € progressiva, predominando sobre a dos membros
superiores. A fraqueza nos membros inferiores pode levar a necessidade de uma
cadeira de rodas em algum momento. Dificuldades para engolir, tossir ou casos
de hipoventilagdo noturna sdo menos comuns do que em pacientes com Tipo I,
mas podem ocorrer. A principal caracteristica desses pacientes € a habilidade
de caminhar de forma independente, e a expectativa de vida é indefinida.5'62
4) tipo IV (AME adulta): forma mais rara e branda da doenga, com inicio
geralmente na idade adulta, por volta dos 30 anos ou mais, embora também
possa surgir na juventude. Esses individuos sao deambulantes e apresentam

caracteristicas semelhantes as do tipo Ill, sem impacto na sobrevida.%’

Figura 7 — Diferentes fendtipos clinicos ou niveis de gravidade, com a idade de
inicio dos sintomas e o marco motor maximo atingido e a correlagdo com o
numero de copias do SMN2.

Tipo AME Prevaléncia Inicio dos Habilidade Subclassificagao Numero de

sintomas motora maxima copia SMN2

Tipo 0 Desconhecida Pré-natal Nenhum - 1 copia

Tipo 1 60% 0-6 meses Segura a cabega 1A: Inicio < 1 més. 1-2 cépias
1B: Inicio em 1-3 meses.
1C: Inicio em 3-6 meses.

Tipo 2 27% 7-18 meses Senta 2A: Senta-se sem apoio, mas | 3 copias em
perde essa capacidade. mais de 70%
2B: Senta-se sem apoio, mas | dos pacientes
mantem essa capacidade.

Tipo 3 12% > 18 meses Deambula 3A: Inicia entre 18-36 meses. 3-4 em mais de
3B: Inicia apds 36 meses. 95% dos

pacientes

Tipo 4 1% > 18 anos Deambula 4 copias ou

mais em mais
de 90% dos
pacientes

Adaptado e traduzido de: Consensus from the Brazilian Academy of Neurology for the diagnosis,
genetic counseling, and use of disease-modifying therapies in 5q spinal muscular atrophy.
Brazilian Academy of Neurology. 2023.12

A classificagao da AME vem passando por modificagdes significativas em funcéo
dos avancos terapéuticos direcionados a esses pacientes, principalmente
aqueles que iniciam tratamento na fase pré-sintomatica ou logo ap6s o inicio dos
sintomas. Com isso, a classificagdo em tipos “originais” de AME pode néo
representar as necessidades individuais de cada paciente. Por esse motivo, a
classificagao a seguir ganha cada vez mais importancia, (figura 6):

— Pacientes que ndo sentam (em inglés, o termo é “non-sitters”)

— Pacientes que sentam (em inglés, o termo ¢é “sitters”)
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— Pacientes que andam/deambulam (em inglés, o termo é “walkers”)

O diagnostico da AME é inicialmente baseado nas manifestagdes clinicas
caracteristicos da crianga, como hipotonia, fraqueza muscular, hipo/arreflexia. O
diagndstico é confirmado posteriormente por meio de teste genético molecular,
que identificam a delegado do gene SMN1. A auséncia do éxon 7 nos dois alelos
do gene SMN1 é um indicador conclusivo do diagndstico de AME 5¢.54.56.60
Nas ultimas décadas, houve avangos significativos no desenvolvimento de
terapias modificadoras da doenga para a AME, como a nusinersena, o
onasemnogene abeparvovec e o risdiplam.?'?® Essas terapias mostraram
eficacia em retardar a progressao da doenca e melhorar a fungdo motora,
respiratoria e fungédo bulbar em pacientes tratados. Os objetivos do tratamento
para pacientes com AME incluem a reducao das incapacidades, a prevencgao de
complicagdes, o prolongamento da mobilidade e a melhoria da qualidade de
vida.?'-23 A expectativa de vida das pessoas com AME aumentou, destacando a
importancia de um planejamento cuidadoso do tratamento e servicos de

referéncia, com acompanhamento de exceléncia.

3.4 Instrumentos de avaliagao em pacientes com DMD e AME
Aplicabilidade de escalas funcionais na avaliagdo e no acompanhamento em
pacientes com DMD e AME é uma abordagem fundamental, e cada vez mais
valorizada para avaliar a progressao de doengas neuromusculares. Essas
escalas permitem uma avaliagcdo objetiva e quantitativa, gerando valores que
podem ser comparados ao longo do tempo e entre diferentes pacientes. Esse
método quantitativo € fundamental para identificar mudancgas na fungcéo motora,
seja devido a progressdo da doenca ou aos efeitos das intervengdes
terapéuticas. Além disso, fornecem uma linguagem comum e critérios
consensuais entre os diversos especialistas envolvidos no cuidado desses
pacientes.63-65

Entre as escalas validadas, as mais utilizadas na AME sdo a Escala Motora
Funcional Expandida de Hammersmith (HFMSE), a Medida de Fungao Motora
de 32 itens (MFM32) e o Médulo de Membro Superior Revisado (RULM).56-68
Essas escalas permitem uma avaliagdo abrangente da fungdo motora, desde os
membros superiores até os inferiores, e sao fundamentais para orientar as

decisdes clinicas. Assim como na AME, na DMD a avaliacdo da fungao motora

30



desempenha um papel crucial na monitorizagdo da progressao da doenca e na
avaliacdo da eficacia das terapias, escala como a North Star Ambulatory
Assessment (NSAA) e o Teste de Caminhada de 6 Minutos (TC6) sao
amplamente utilizadas para esse fim.5%89 Contudo, algumas dessas escalas
podem apresentar limitacdes de sensibilidade para detectar mudancas motoras,

especialmente nos estagios avancados da doencga, conforme descrito na Tabela
1 _70

Tabela 1: Instrumentos funcionais utilizados na avaliacdo de pacientes com DMD e
AME.

Escala Populagao- Dominios Faixa de Limitagoes
alvo avaliados aplicagao principais
HFMSE AME Funcdo motora A partir de 2 anos Pouco sensivel em
axial, proximal, e 6 meses fases muito
distal (pacientes que avancadas, como
sentam ou em nao
andam) deambulantes
graves
MFM-32 AME, DMD, Funcdo motora  Criancas > 6 Sensibilidade
outras DNM axial, proximal e anos, sentam e reduzida em néo
distal deambulam deambulantes

graves; itens
exigem mobilidade

NSAA DMD Habilidades Criancas com Exclusiva para
motoras grossas DMD pacientes
(deambulagdo e deambulantes deambulantes; ndo
transferéncias) se aplica a fases
avancadas da
DMD
RULM AME, DMD Funcdo motora  Sentantes e Foca apenas em
de membros deambulantes membros
superiores superiores; nao

aborda outros
segmentos ou
aspectos
respiratorios ou de
alimentacéao
HFMSE, Escala Motora Funcional Expandida de Hammersmith; MFM, Medida de Fung¢ao Motora;

NSAA, North Star Ambulatory Assessment; RULM, Revised Upper Limb Module; DNM, doencas
neuromusculares.

A MFM-32 é uma escala abrangente, composta por 32 itens que avaliam trés
dominios funcionais: habilidades motoras em pé e transferéncias, fungao motora
axial e proximal, e fungdo motora distal. No entanto, essa escala pode perder a
sua sensibilidade ao longo do tempo para pacientes com DMD e AME néo

deambulantes, ja que muitos dos seus itens envolvem a capacidade de ficar em
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pé ou realizar transferéncias, o que pode ndo se aplicar a esses pacientes em
estagios ndo deambulantes.

Para avaliar a fungao motora em pacientes com AME utiliza-se a escala HFMSE,
eficaz na detecgdo de mudangas na fungdo motora ao longo do tempo.®” No
entanto, apresenta limitagdes na avaliagdo de pacientes que ja perderam a
capacidade de deambulagado, pois um numero consideravel dos seus itens esta
direcionado a individuos com alguma mobilidade. A NSAA, por sua vez, € uma
escala funcional desenvolvida para pacientes com DMD, focada na avaliagao de
habilidades motoras em individuos deambulantes.”! Enquanto a escala RULM,
embora represente melhor pacientes com maiores comprometimentos da funcéo
motora, € projetada apenas para avaliagdo da funcdo motora de membros
superiores, nado levando em consideracdo também outros aspectos da
funcionalidade nesse perfil de paciente.®® Por esse motivo, a aplicagdo desses
instrumentos torna-se limitada nos estagios mais avangados da doenga, quando
os pacientes perdem a capacidade de caminhar.

Diante dessas limitagbes, a Egen Klassifikation Scale Versdo 2 (EK2) surgiu
como uma alternativa mais adequada para pacientes com DMD e AME em
estagios ndo deambulantes. A versao original da Egen Klassifikation Scale (EK)
foi desenvolvida na Dinamarca por Steffensen e colaboradores em 200115, entre
1997 e 2002, o EK foi validada quanto ao seu conteudo e confiabilidade,
atendendo a necessidade de uma escala funcional detalhada para atividades
diarias em pacientes nos estagios ndao deambulantes de DMD e AME. Uma
versao atualizada foi elaborada e validada para outros idiomas, com a adi¢ao de
novas categorias, sendo considerada confiavel e sensivel.’®’2 Os escores da
EK2 foram avaliados como discriminativos para diferentes niveis de perda
funcional e progndstico em individuos com DMD e AME, suprindo as
necessidades dos profissionais que atuam nessa area.

A EK foi projetada para refletir a perda progressiva da capacidade fisica para 10
tarefas principais: (1) capacidade de usar a cadeira de rodas, (2) capacidade de
se transferir da cadeira de rodas, (3) capacidade de permanecer em pée, (4)
capacidade de se equilibrar na cadeira de rodas, (5) capacidade de mover os
membros superiores, (6) capacidade de usar as maos e os bragos para comer,
(7) capacidade de virar-se na cama, (8) capacidade de tossir, (9) capacidade de

falar e (10) bem-estar fisico (insuficiéncia respiratéria). Os trés ultimos
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componentes desta escala refletem, em certa medida, a gravidade da
insuficiéncia respiratéria. Sendo adaptada para EK2 com adi¢gdo de mais sete
itens de capacidades fisicas acrescentadas aos que acabamos de descrever:
(11) fadiga diurna, (12) controle da cabeca, (13) capacidade de controlar o
controle da cadeira de rodas (joystick), (14) textura alimentares, (15) comendo
uma refeigao, (16) degluticdo e (17) fungdo das maos.

E uma escala de pontuagdo ordinal de 0 a 3, onde os escores mais baixos
indicam maior independéncia e escores mais altos indicam menor
funcionalidade. A avaliagéo total € composta por 17 categorias principais, com
escores totais entre 0 e 51. Seus dominios incluem elementos essenciais da
funcionalidade, ndo apenas contempla algumas das variaveis ja presentes nos
instrumentos ja existentes, mas também oferece uma visdo diferenciada e
indispensavel para a reabilitacido e o acompanhamento clinico desses pacientes.
A traducgado, adaptacao transculturalmente e validagdo da EK2 para a lingua
portuguesa deve-se a necessidade de um instrumento adequado a realidade
clinica brasileira, permitindo uma avaliacdo mais precisa da funcionalidade dos
pacientes ndo deambulantes com DMD e AME. Além disso, a disponibilizagao
da EK2 em portugués possibilita a padronizagao das avaliagdes, permite uma
analise mais detalhada do impacto da progressao da doenca e da eficacia das
intervengdes terapéuticas, servindo como uma ferramenta essencial para
profissionais da area e garantindo maior reprodutibilidade dos achados clinicos
e cientificos.?”:5373

Existe uma correlagcédo entre varias escalas de avaliacdo da fungdo motora na
AME e DMD, e essa combinacgao de escalas pode proporcionar uma visdo mais
abrangente da funcionalidade nessas condi¢des, ajudando os profissionais de
saude avaliarem os efeitos das terapias e adaptar os planos de tratamento as

necessidades individuais dos pacientes. 7374

3.5 Tradugao, adaptacao transcultural e validagao

Dada a diversidade cultural de muitos paises, os instrumentos utilizados na
pratica clinica e em pesquisas cientificas devem ser compreensiveis e
culturalmente relevantes, assegurando a validade e confiabilidade dos

instrumentos de medida em diferentes contextos culturais e linguisticos. Para
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isso, faz-se necessario pesquisas transculturais e multinacionais que utilizem
métodos de avaliacédo culturalmente sensiveis.”>76

A adaptagdo transcultural pode apresentar problemas metodologicos
especificos, a maioria relacionada a qualidade da tradugao. O desafio adicional
€ adapta-lo de forma culturalmente relevante e compreensivel, mantendo o
significado e a intengdo dos itens originais. A simples traducdo de uma verséao
em inglés palavra por palavra para outro idioma nao é adequada para refletir as
diferencas linguisticas e culturais entre os paises.”” A adaptagao transcultural vai
além, exigindo uma analise das diferengas e referéncias culturais, considerando
expressoes idiomaticas e conceitos para garantir que o instrumento seja
relevante e tenha equivaléncia conceitual no novo contexto.”

O guia de tradugéo de um instrumento comega com a solicitagdo do pesquisador
ao autor original do instrumento, com o propésito de utiliza-lo em sua pesquisa.
Apos consentimento, o processo passa por etapas. A primeira delas consiste na
traducao do instrumento original para a lingua-alvo, realizada por dois tradutores
independentes, cuja lingua materna seja o idioma desejado do instrumento,
devem ser bilingues e, preferencialmente, biculturais. Além disso, os dois
tradutores devem ter formagdes distintas. Essa abordagem gerara duas versoes
traduzidas que contém palavras e frases que abrangem tanto a linguagem clinica
quanto a lingua falada habitual com suas nuances culturais. Portanto, escolher
tradutores bem qualificados é a chave para tradugdes de alta qualidade. 7778

A segunda etapa consiste na comparacdo das duas versdes traduzidas do
instrumento por um terceiro tradutor independente ou um comité, para comparar
as duas traducgodes que foram feitas em separado pelos tradutores distintos para
resolver ambiguidades e discrepancias e dar origem a sintese 1. Em seguida, é
realizado uma retrotradugdo cega da versdo inicial preliminar traduzida do
instrumento, seguindo os mesmos critérios da primeira etapa. Posteriormente
ocorre a comparacao das duas versdes retraduzidas do instrumento, dando
origem a sintese 2, onde deve ser avaliado a similaridade das instrugdes, itens
e formato das respostas quanto a redagdo, estrutura da frase, significado e
relevancia por um terceiro individuo independente. Por fim, realiza-se um teste
piloto da versdo pré-final do instrumento na lingua-alvo com amostra
monolingue, objetivando avaliar a clareza das instrugdes, itens e formato das

respostas.’®
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A validacédo de instrumentos, como uma escala de avaliagdo funcional, em
diferentes idiomas e contextos culturais sdo importantes para garantir a
comparabilidade dos dados coletados em estudos multicéntricos e
internacionais, possibilitando a generalizagdo e aplicabilidade dos achados.%*
Permite ainda a garantia de equidade e a inclusdo em praticas de saude, visto
que os pesquisadores e profissionais podem ampliar o alcance de pacientes,
promovendo a igualdade de acesso aos cuidados e contribuindo para uma
melhor compreens&o das necessidades multiculturais.”” 78

A validade verifica se o instrumento mede exatamente o que se propde a medir.
Existem distintos tipos de validade, cada um com suas proprias abordagens e
meétodos de avaliagdo, como por exemplo a validade de conteudo, validade de
contelido, constructo e critério.”® Em conjunto, os trés tipos de validade formam
aspectos fundamentais na avaliacdo e no desenvolvimento de instrumentos de
medida. Cada tipo de validade aborda diferentes aspectos da qualidade e
confiabilidade do instrumento, garantindo que os resultados obtidos sejam
precisos e confidveis para a interpretagéo correta dos dados.””

Validade de conteudo refere-se a extensdo em que um instrumento de medida
representa adequadamente o conteudo que se propde a medir. Isto &, avalia o
grau em que os itens incluidos no instrumento devem ser relevantes,
representativos e abrangentes em relagao ao construto que esta sendo avaliado.
7980 Validade de critério refere-se a capacidade de medir com precisdo e
consisténcia aquilo que se propde a avaliar, além de sua relevancia e
aplicabilidade ao contexto especifico em que sera utilizado. Esse tipo de validade
consiste na relagdo entre pontuagées de um determinado instrumento e algum
critério externo. Esse critério externo deve consistir em uma medida amplamente
aceita, com as mesmas caracteristicas do instrumento de avaliagao, ou seja, um
instrumento considerado padrao-ouro na area.5+8

A validade de critério concorrente envolve comparar os resultados do
instrumento em questao com os de outro instrumento ja validado, que avalie o
mesmo construto. Além de ambos os testes sdo aplicados ao mesmo tempo.®
Validade de constructo refere-se a extensdo em que um instrumento mede de
maneira precisa e confiavel o construto ou conceito tedrico que se propde a

avaliar, verificando por meio de procedimentos légicos e empiricos. 76.7°
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A validade estrutural, que também esta dentro da validade de constructo, é
essencial para verificar se os itens de um instrumento de medida se agrupam de
maneira consistente em torno do construto tedrico que se propde a medir. Por
meio de analises estatisticas avangadas, pode-se avaliar se o instrumento &
capaz de capturar adequadamente o construto de interesse e fornecer
evidéncias robustas sobre sua validade estrutural.8?

Com relagao a validade transcultural se refere a capacidade de um instrumento
de medida manter sua validade em diferentes contextos culturais. Ou seja, o
instrumento deve ser relevante e compreensivel para pessoas de diferentes
origens culturais, e os itens do instrumento devem ser igualmente sensiveis e

relevantes para todas essas populagdes.’®78

3.6 Validacao de critério da EK2

Para estabelecer a validade de critério da EK2, foi fundamental selecionar
instrumentos de avaliacdo que abordassem diferentes aspectos da
funcionalidade em pacientes com DMD e AME ndo deambulantes. A escolha
da MFM-32, do escore MRC, forca de preensdo palmar (FPP), espirometria e
da manovacuometria foi baseada em sua relevancia clinica e
complementaridade com os dominios abordados pela EK2. A MFM-32 abrange
diferentes dominios da funcdo motora, sendo atualmente uma das escalas mais
completas para avaliar esse perfil de paciente, apesar da sua limitagdo em
representar pacientes em estagios mais avancados com DNM alguns dos seus
dominios permitem avaliar a relagdo entre a funcdo motora global e a nivel de
funcionalidade pela escala EK2.%°

Devido a capacidade de mensurar a forga muscular em diferentes grupos
musculares, o score MRC foi utilizado para correlacionar os escores da EK2 para
compreender melhor como a perda de forga impacta a funcionalidade diaria,
tendo em vista que a fraqueza muscular progressiva € um dos principais fatores
limitantes para esses pacientes.®3 Além disso, outra variavel de avaliagédo de
forca € a FPP, um preditor importante da capacidade funcional em doencas
neuromusculares, pois reflete a forca dos membros superiores e forga muscular
global 84385

A espirometria e a manovacuometria refletem o impacto significativo que a

fraqueza muscular respiratoria exerce sobre a funcdo respiratoria e a
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funcionalidade.*686 A EK2 avalia aspectos respiratorios, como a capacidade de
tossir e a fadiga, é fundamental correlacionar seus escores com medidas
objetivas da fungao pulmonar e da forga muscular respiratoria.

A relacao entre a FPP e a fungao respiratéria tem sido cada vez mais explorada
no contexto das doencas neuromusculares, dada a interdependéncia entre o
comprometimento motor e a insuficiéncia respiratéria nesses pacientes. A
progressdo da fraqueza muscular caracteristica dessas doencgas afeta nao
apenas 0os membros superiores, mas também a musculatura respiratoria,
impactando a ventilagéo e a eficacia da tosse.?587:88 Assim, torna-se essencial
utilizar medidas que permitam avaliar a funcionalidade global do paciente de
maneira acessivel e representativa.

Na auséncia de um unico instrumento capaz de avaliar todos os dominios
abordados pela EK2, a estratégia adotada foi selecionar ferramentas que, além
de refletirem aspectos individuais da funcionalidade, também demonstram
correlagdo entre si. A FPP foi incluida ndo apenas por sua relagcdo com a
funcionalidade dos membros superiores, mas por sua conexao com a fungao
respiratoria.8” A capacidade vital forgada, por sua vez, representa uma medida
objetiva da fungao pulmonar, enquanto a MFM-32 e o escore MRC para uma
avaliagcdo mais ampla da forca e da fungdo motora. A combinagcado desses
instrumentos proporciona uma analise abrangente e integrada, fortalecendo a
validade da EK2 como um indicador robusto da funcionalidade em pacientes com
DMD e AME.

Assim, a combinacédo desses instrumentos permite uma analise completa da
validade da EK2, demonstrando que essa escala reflete ndo apenas a
funcionalidade motora, mas também outros fatores como a forga muscular,
capacidade respiratéria e autonomia nas atividades diarias. A integragcao desses
diferentes dominios reforga a aplicabilidade clinica da EK2 e sua importancia na

avaliagao global de pacientes com DMD e AME nao deambulantes.
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4 METODOS

4.1 Caracteristicas do estudo

Trata-se de um estudo de traducgéo e adaptacéo transcultural da EK2, validagao
e confiabilidade intraobservador e interobservador da versao traduzida para o
portugués do Brasil da escala EK2 em individuos com diagndstico de Distrofia
Muscular de Duchenne e Atrofia Muscular Espinhal ndo deambulantes.

O estudo ocorreu no ambulatério de doengas neuromusculares, localizado no
Ambulatério Bahiana Saude da Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica
(EBMSP), no periodo entre margo de 2024 a outubro de 2024.

4.2 Sele¢ao da amostra

Estudo constituido de amostra ndo probabilistica de conveniéncia. Foram
incluidos pacientes com diagndstico clinico e molecular de DMD e AME, com
idade igual ou superior a 2 anos, de ambos 0s sexos, com incapacidade de
deambular sem assisténcia e restritos a cadeira de rodas.

Foram excluidos aqueles que apresentaram dificuldades de compreensio ou
execugao dos testes propostos ou alguma contraindicacdo para realizagéo,
incluindo doengas sistémicas ativas, como cardiopatia e/ou pneumopatia grave,
a exemplo de arritmias em atividade e exacerbacdo da asma, baseado em

critérios clinicos definidos pela equipe médica assistente.

4.3 Etapas de desenvolvimento

Apos a avaliacdo do neurologista responsavel, os pacientes foram
encaminhados para a avaliacdo com fisioterapeuta do servigo e convidados para
participar do estudo. Foram esclarecidos os objetivos da pesquisa, seus riscos e
beneficios, em ambiente privado e com tempo para paciente e familiares
esclarecerem duvidas. Apds aceite para participar da pesquisa, foi fornecido ao
paciente ou responsavel o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(apéndice A) ou o Termo de Assentimento Livre e Esclarecido (apéndice B), que
garantem as normativas éticas estabelecidas pela resolugao 466/12.

Em seguida foi aplicada a ficha de avaliacdo elaborada pelos pesquisadores
(apéndice C) dividida em: dados sociodemograficos, dados antropométricos e
dados clinicos. A parte inicial da pagina possui informagdes como: nome, idade,

peso, altura, sexo, raga, numero do prontuario, diagndstico, data do diagndstico

38



€ o inicio dos sintomas, terapias respiratorias associadas, idade de inicio do uso
da cadeira de rodas, além das medicagdes em uso. Nas partes seguintes que
constam na ficha estao descritos todos os testes que foram realizados e o total

alcancado em cada teste, além do valor predito para idade, sexo e altura.

4.3.1 Tradugao e adaptacgao transcultural da EK2

A validacao para a lingua portuguesa da EK2 seguiu rigorosamente as diretrizes
preconizadas na literatura para processos de traducao e adaptacgao transcultural
de instrumentos de medida, garantindo equivaléncia semantica, cultural e
conceitual com a versdo original.8%% A escala EK2 original, denominada Egen
Klassifikation Scale version 2, foi traduzida apés contato por e-mail com a autora,
Profa. Dr. Ulla Werlauff, responsavel pela versdo atualizada da EK2. Apds
obtencdo da permissdo (Anexo B), foi realizada a tradugdo do inglés para o
portugués da folha de pontuagao e o manual por dois tradutores independentes,
bilingues e biculturais, cuja lingua materna é o portugués. Um dos tradutores tem
formacéo na area da saude, enquanto o outro nao tinha essa outra formacao,
(Fluxograma 1).

O primeiro tradutor possuia conhecimento da terminologia em saude e do
conteudo do construto do instrumento no idioma portugués. O segundo tradutor,
por sua vez, estava familiarizado com frases coloquiais, girias e expressdes
idiomaticas e termos de uso comum no portugués. No entanto, ele ndo tinha
conhecimento da terminologia médica ou do construto do instrumento.

Essa abordagem resultou em duas versdes traduzidas que incluiram tanto a
linguagem clinica quanto a linguagem coloquial, incorporando suas nuances
culturais. A etapa seguinte consistiu na comparagdo das duas versdes
traduzidas por um terceiro tradutor independente, também nativo em lingua
portuguesa, que avaliou as tradugdes feitas separadamente pelos tradutores
anteriores. A tradutora é fisioterapeuta com atuacado na area de reabilitacdo em
doengas neuromusculares. Essa analise teve como objetivo resolver
ambiguidades e discrepancias, resultando na sintese 1 da EK2 em portugués.
Posteriormente, foi realizada a retrotradugao cega da versao preliminar traduzida
do instrumento (sintese 1). Essa etapa contou com dois tradutores bilingues e
biculturais, cuja lingua materna era o idioma inglés, mas que tinham formagdes

distintas, seguindo os critérios estabelecidos na etapa inicial. A etapa seguinte
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consistiu na comparacao das duas versdes retraduzidas do instrumento, com o
objetivo de avaliar a similaridade das instrug¢des, itens e formato, estrutura das
frases, significado e relevancia. Essa analise foi conduzida por um terceiro
individuo independente, resultando na sintese 2 da EK2.

A sintese 2 foi entdo enviada a autora responsavel pelo instrumento original, que
fez consideragbes sobre os ajustes culturais realizados. Nesta fase, houve
também a participagdo de um comité de especialistas que analisaram a escala
quanto ao seu conteudo, linguagem, clareza das informagdes e aplicabilidade. O
comité foi composto por dois fisioterapeutas, duas fonoaudidlogas, duas médicas
neurologistas, dois enfermeiros e um psicélogo, todos com atuacéo e

experiéncia em doengas neuromusculares.

40



Figura 8: Fluxograma do processo de tradugéo e adaptagéo transcultural da
EK2.
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4.3.2 Confiabilidade da EK2
A coleta de dados utilizando a EK2 foi conduzida seguindo rigorosamente as
orientagbes descritas no manual da escala. Durante o exame, o paciente foi

avaliado em uma sala reservada do ambulatério, posicionado em sua cadeira de
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rodas habitual, equipada com todos os dispositivos necessarios para o seu
conforto e funcionalidade. O assento foi ajustado para ficar o mais horizontal
possivel, garantindo uma condi¢do adequada para avaliagdo. Caso o individuo
utilizasse um colar cervical ou um colete, era fundamental que esses dispositivos
fossem mantidos durante a avaliacdo. Se a posi¢gdo normal do assento fosse
permanentemente inclinada para tras, a avaliagao também foi realizada nessa
posigao.

Com o objetivo de reunir informagdes precisas e completas, a avaliagdo foi
estruturada de forma a incentivar a comunicag¢ao aberta. O questionamento ao
cuidador era realizado quando havia duvidas ou auséncia de resposta a algum
dos questionamentos dirigidos ao paciente, assegurando a consideracdo do
contexto e das experiéncias individuais. A entrevista foi conduzida em formato
de conversa, permitindo que tanto a pessoa avaliada quanto o
acompanhante/cuidador fossem entrevistados sobre a funcionalidade do
paciente.

Os itens da escala foram pontuados de acordo com o melhor desempenho nas
ultimas duas semanas, considerando a possibilidade de variagao entre dias bons
e ruins. Contudo, para os itens “capacidade de equilibrio na cadeira de rodas” e
“‘capacidade de mover os membros superiores”, a avaliagdo se concentrou no
que realmente o paciente conseguia fazer naquele momento, e ndo apenas no
que ele relatava. Além disso, a avaliacao foi realizada por dois profissionais, a
fisioterapeuta pesquisadora e a fisioterapeuta do servico, ao mesmo tempo, e
reavaliacdo pela mestranda em um intervalo minimo de sete dias, entre cada

avaliacéo.
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4.4 Instrumentos

4.4.1 Egen Klassifikation Scale version 2

A versao traduzida para o portugués da EK2 (Anexo A) é composta por 17 itens,
pontuacao ordinal de 0 a 3, onde os escores mais baixos indicam niveis mais
altos de funcionamento independente e os escores mais altos indicam niveis

mais baixos de funcionamento. A soma das categorias varia entre 0-51.

4.4.2 Forga de Preenséo Palmar (FPP)

Para a mensuracao da forca de preensao palmar foi utilizado o dinamémetro
digital da marca DAYHOME®, validado como instrumento de avaliacdo de
forga.84°1 Os pacientes foram orientados a permanecer sentados, com os bragos
aduzidos, o cotovelo flexionado a 90°, o antebraco em posi¢cao neutra de prono-
supinacéo e a articulacdo do punho entre 0° e 30° de extensdo, conforme as
recomendagdes da American Society of Hand Therapists (ASHT).°2 Foram
executadas trés medicbes em ambos os membros, com um intervalo de
descanso de 60 segundos entre cada medida, obtendo o maior valor das trés
medidas do membro superior dominante. O valor preditivo foi determinado por
meio da equacgdo de Novaes, et al®® para adultos e para os pacientes pediatrico

utilizado a equagao de Ploegmakers, et al.®*

4.4.3 Escore Medical Research Council (MRC)

O Escore Medical Research Council®® foi realizado com o paciente em
sedestacdo ou decubito dorsal, conforme a capacidade do paciente de
assumir essas posi¢des. Foram avaliados 12 grupos musculares por meio de
trés movimentos de membros superiores (extensao do punho, flexdo do cotovelo
e abducao do ombro) e de membros inferiores (dorsiflexdo do pé, extensao do
joelho, flexdo do quadril), totalizando seis movimentos osteocinematicos
aplicados bilateralmente. A graduacgao de forga da MRC varia de 0 a 60 pontos,
sendo a pontuacao maxima para cada segmento avaliado forga muscular

grau 5%.

43



4.4.4 Medida da Fung¢ao Motora (MFM)
A medida de fungdo motora fornece medidas numéricas da capacidade motora
de sujeitos com doengas neuromusculares.®® Os itens da MFM com 32 itens sdo
classificados em 3 dimensdes:

e D1: Em pé e transferéncias (13 itens);

e D2: Fungado motora axial e proximal (12 itens);

e Da3: Fungao motora distal (7 itens).

Dentre os itens que compdem a escala, alguns sao estaticos e outros sao
dinamicos. Os itens foram testados na posi¢ao em supino, sentado e/ou em pé.
Os itens sdo numerados de 1-32 (MFM-32). A dimensdo de cada item foi
identificada no Manual do Usuario e na folha de escore. Cada item é graduado
em uma escala de 4 pontos:

¢ 0 =nao inicia a tarefa, ou ndo mantém a posic¢éo inicial,

e 1 =inicia a tarefa;

e 2 = realiza o movimento incompleto, ou completamente, mas
imperfeito (movimentos compensatérios, posicdo mantida por tempo
insuficiente, movimentos insuficientes ou descontrolados);

e 3 = realiza a tarefa completamente e “normalmente”; 0 movimento é

controlado, direcionado, realizado em uma velocidade constante.

Em casos de limitagdo articular ou retragdo tendinea, o individuo foi graduado
como se nao apresentasse forca adequada para realizar o movimento,
impedindo que receba a graduagcdo maxima. Os escores totais e parciais para
as dimensdes foram expressos em porcentagens em relagdo ao escore maximo
(96 pontos)®6.

4.4.5 Espirometria

Para verificagao da fungao pulmonar foi realizada a espirometria de acordo com
as normativas da American Thoracic Socity (ATS)®” e da Diretriz Brasileira de
Espirometria.?® Os individuos foram posicionados em sedestracdo, em uma
cadeira com recosto, pés apoiados ao chao, utilizando o membro dominante para
segurar o aparelho, mas, quando isso nao foi possivel, o avaliador segurou o
dispositivo, que era um MIR modelo Espirobank Il. Com o objetivo de mensurar

a capacidade vital forcada (CVF), paciente foi orientado a inspirar o ar até a
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capacidade pulmonar total e soltar o ar com o maximo de forga possivel. O teste
foi realizado até no maximo oito vezes, sendo necessaria a aceitagao de pelo
menos trés curvas, segundo os critérios de normalidade da ATS®°. Para calcular
o valor predito da CVF em pacientes adultos, utilizamos a equagéo de Pereira'%,

enquanto para a populagéo pediatrica foi utilizada a de Polgar."%!

4.4.6 Forga muscular respiratoria

A forca muscular respiratéria estatica foi mensurada por meio da
manovacuometria, utilizando o manovacuometro digital da marca Homed, com
um bocal e uso de clipe nasal.’® Os participantes foram posicionados em
sedestracao na cadeira, com os membros inferiores apoiados. Para mensuracgao
da presséo inspiratoria maxima (PImax) o paciente foi orientado a realizar uma
expiracdo for¢cada, na tentativa de alcancar o volume residual pulmonar,
posteriormente, quando colocada a mascara na face do paciente, sera dado o
comando para puxar o ar com toda forga. Para a mensuragdo da pressao
expiratoria maxima (PEmax) o paciente foi orientado a puxar todo o ar na
tentativa de encher os pulmdes e, posteriormente, soltar o ar com toda forca no
aparelho.

Realizada trés mensuragdes para cada pressao, sendo adotado o maior valor
entre as trés, caso a terceira medida seja maior que as outras em pelo menos
10%, foi realizada uma nova mensuracdo. A comparacgao individual com a
normalidade sera pela equacdo de Neder, et al'®® adultos e para criangas e

adolescente a equacao de Freitas.'%4

4.4.7 Pico de Fluxo de Tosse (PFT)

Para verificacdo do pico de fluxo de tosse foi utilizado o medidor de pico de fluxo
respiratério Peak Flow Meter Medicate®.'%® Os individuos foram orientados a
permanecerem em sedestracdo na cadeira, com membros inferiores apoiados.
Com o objetivo de mensurar o pico de fluxo de tosse, o paciente foi orientado a
realizar uma inspiragao profunda até a capacidade pulmonar total e em seguida
tossir o mais forte e rapido possivel. Repete-se o processo até conseguir trés
leituras com variagao menor que 20 L/min. Executadas trés medidas, levando

em consideragdo a melhor medida 9.
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4.5 Planejamento estatistico

As variaveis independentes deste estudo foram: sexo, idade, IMC, racga, tempo
de uso de cadeira rodas e doengas associadas. As dependentes foram os
valores da pontuacédo da EK2, pontuacdo da MFM-32, valores encontrados da
FPP, pontuagdo da MRC, CVF e medidas de forga muscular respiratoria (Pimax
e Pemax). Os dados foram analisados no software SPSS versdao 14.0 para
Windows. As variaveis numéricas que tiveram distribuigdo normal foram
expressas em media e desvio padrdo, as com distribuicdo ndo normal em
mediana e intervalo interquartil. As variaveis categoéricas foram expressas em
frequéncia absoluta e relativa. A analise da distribuicdo da normalidade foi
realizada pela estatistica descritiva (média = mediana e desvio padrdo < 'z da
meédia), histogramas e em caso de duvidas foi utilizado o teste inferencial de
Shapiro Wilk.

Para a anadlise da confiabilidade e concordancia intraexaminador e
interexaminador foi utilizado o teste Coeficiente de Correlagao Intraclasse (ICC)
e o grafico de Bland Altman. Para a validade convergente, foram analisadas as
correlacbes de Spearman dos resultados obtidos pela escala EK2 com os

resultados da avaliacdo da fungao motora, fungao respiratéria e forca muscular.

4.6 Aspectos éticos

O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da Bahiana, de
acordo com a resolugao 466/12, com o seguinte CAAE: 65004822.5.0000.5544.
Estudo vinculado ao Mestrado Profissional em Tecnologias em Saude da Escola
Bahiana de Medicina e Saude Publica.

Os pacientes e/ou seus responsaveis legais foram convidados a participar do
estudo, garantindo que nao haveria qualquer prejuizo ou restricdo para aquelas
que optassem por nao participar. Os participantes foram informados
detalhadamente sobre os objetivos, procedimentos, riscos e beneficios da
pesquisa, além de receberem a garantia de que suas identidades seriam
preservadas e de que poderiam desistir da participacdo a qualquer momento.
Todos o0s que aceitarem participar do estudo assinaram o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), enquanto os menores de idade

assinaram o Termo de Assentimento Livre e Esclarecido (TALE).
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Os beneficios de participar do protocolo de avaliagdo incluem a oportunidade
para o paciente conhecer sua condi¢do funcional. Isso fornecera informagdes
para que futuras propostas terapéuticas possam desenvolver programas
adequados as suas condicdes e limitagdes. Os nomes dos pacientes foram
mantidos em anonimatos, e todos os resultados foram utilizados exclusivamente
para fins cientificos ou didaticos. O sigilo em relacdo a identidade dos
participantes foi garantido, e os dados ficaram sob a responsabilidade do
pesquisador. Os pacientes continuaram a ser acompanhados pelo centro de
referéncia, apds o término da pesquisa. Os riscos envolvidos foram desconforto
com aplicagao da escala, minimizada pela realizagdo em ambiente confortavel e

respeitando o tempo de resposta individual, e risco de perda de anonimato.
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5. RESULTADOS

O processo de tradugao foi conduzido conforme demonstrado no Fluxograma 1.
Foi discutido entre os tradutores, autora da EK2 e comité de especialistas alguns
termos até finalizacao da etapa de traducao e adaptacao transcultural do manual
e folha de pontuagdo. No item 1 “Capacidade de usar cadeira de rodas”, a autora
sugeriu a utilizagdo do termo “diregao”. No entanto, apds discussdao com os
especialistas, optou-se por manter o termo “conduzi-la”’, no que se refere a
pergunta como conduzir a cadeira, preservando a terminologia mais adequada
ao contexto da escala em portugués. Da mesma forma, foi sugerido o uso do
termo “dirigindo morro acima”, mas na tradugao para o portugués, manteve-se a
palavra “ladeira”, garantindo maior clareza e familiaridade para a lingua
portuguesa.

No item 2 “Capacidade de se transferir da cadeira de rodas”, discutiu-se a
escolha entre as expressdes “para sair da cadeira de rodas” e “para transferir da
cadeira de rodas”. Durante o processo de sintese da tradugao, decidiu-se manter
a palavra “transferir’, pois este termo enfatiza a necessidade do paciente utilizar
0s membros superiores ou adotar alguma estratégia compensatoria para realizar
a transferéncia, ao invés de apenas sair da cadeira de rodas de maneira
genérica. No item 3 “Capacidade de permanecer em pé”, foi incluido no manual
o termo “prancha ortostatica” para descrever com maior precisdo o equipamento
referido no item original como “mesa inclinada com suporte para todo o corpo”,
garantindo uma terminologia mais alinhada ao uso clinico e ao contexto de
reabilitacdo no Brasil.

No item 4 “Capacidade de se equilibrar na cadeira de rodas”, observou-se uma
divergéncia na tradugao do termo belt, sendo debatidas as opgdes “cinto” e
“cinta” pelos tradutores. Apds analise, optou-se por utilizar o termo “cinto”, uma
vez que este representa de forma mais precisa o dispositivo utilizado na cadeira
de rodas para protecéo e estabilizagcdo do paciente. No item 6 “Capacidade de
usar as maos e os bragos para comer”, o termo “alimentar” foi substituido por
‘comer”, uma vez que a primeira opg¢ao poderia ser interpretada como o ato de
fornecer alimentos a alguém, enquanto a segunda traduz de maneira mais clara
a acao realizada pelo proprio paciente.

Por fim, houve um debate acerca da manutengao da palavra joystick no item 13,

considerando que se trata de um termo em inglés. Inicialmente, propds-se a
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substituicdo para “controle”, entretanto, apds retorno da autora, foi sugerida a
manutengao do termo original, pois este representava com maior fidelidade o
item avaliado na escala. Apdés nova discussdo com os especialistas, optou-se
por manter “controle” como termo principal e acrescentar “(joystick)” entre
parénteses ao final do item, assegurando maior precisdo na tradugdo sem
comprometer a compreensao do instrumento.

A versao final da tradugdo, adaptacéo transcultural e validagédo da folha de
pontuagdo e manual da escala EK2 para a lingua portuguesa encontra-se no
ANEXO A. A amostra foi composta por 21 participantes com diagndstico
confirmado de DMD (oito pacientes) ou AME (sete pacientes com AME tipo Il e
seis com AME tipo Ill) ndo deambulantes, sem perda de participantes ao longo

do periodo do estudo, (Figura 9).

Figura 9 — Fluxograma da amostra em individuos com DMD e AME, atendidos
em um Ambulatério de Doencas Neuromusculares na cidade de Salvador-BA,
2024
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DMD, distrofia muscular de duchenne; AME, atrofia muscular espinhal.
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Na tabela 2 estdo apresentados os dados demograficos e clinicos da amostra. A
mediana da idade foi de 17 anos, variando entre 11 e 26 anos. Nos grupos
especificos foi de 16 anos para os pacientes com DMD, 14 anos para os com
AME tipo Il e 27 anos para os com AME tipo Ill. A amostra foi composta por
52,4% do sexo feminino, a maioria nos grupos AME |1 (71,4%) e AME 11l (66,7%),
enquanto o grupo DMD foi predominantemente masculino (85,5%).

Quanto a cor autodeclarada, 33,3% dos participantes se identificaram como
negros, sendo representado entre os participantes com DMD (50%) e AME I
(43%), enquanto o grupo AME Il n&o teve participantes autodeclarados negros.
Os participantes brancos representaram 38,1% do total, e os participantes
pardos constituiram 28,6%, com distribuigcdo uniforme entre os trés grupos.

Em relacédo ao indice de massa corporal (IMC), 23,8% dos participantes foram
classificados como eutréficos, enquanto 47,6% apresentaram baixo peso. Houve
uma alta frequéncia de baixo peso nos grupos AME Il (57,1%) com um caso de
extremo baixo peso (14,3%), e AME Il (83,3%). No grupo de DMD, 50% dos

pacientes foram classificados com sobrepeso, e 12,5% com obesidade grau |I.
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Tabela 2: Caracteristicas demograficas, antropométricas e clinicas de
individuos DMD e AME atendidos em um Ambulatério de Doencgas
Neuromusculares na cidade de Salvador-BA, 2024

DMD AME Il AME Il Total
(n=28) (n=7) (n=6) (n=21)
Idade (anos)* 16 (11 - 20) 14 (11 -21) 27 (16 — 36) 17 (11 - 26)
Sexo (%)
Feminino 1(12,5%) 5(71,4%) 4 (66,7%) 11 (52,4%)
Masculino 7 (85,5%) 2 (28,6%) 2 (33,3%) 10 (47,6%)
Cor (%)
Brancos 2 (25%) 2 (28,5%) 4 (66,6%) 8 (38,1%)
Negros 4 (50%) 3 (43%) - 7 (33,3%)
Pardo 2 (25%) 2 (28,5%) 2 (33,3%) 6 (28,6%)
IMC (%)
Eutréfico 2 (25%) 2 (28,6%) 1(16,7%) 5 (23,8%)
Baixo peso 1(12,5%) 4 (57,1%) 5 (83,3%) 10 (47,6%)
Extremo baixo - 1(14,3%) - 1(4,8%)
peso
Sobrepeso 4 (50%) - - 4 (19,0%)
Obesidade grau | 1(12,5%) - - 1 (4,8%)

IMC, indice de massa corporal; IQR, intervalo de confianga; * Mediana (IQR)

A Tabela 3 apresenta a analise de confiabilidade interexaminador da pontuagao
total da escala EK2 em portugués. Os resultados mostraram que a média da
pontuacao atribuida pelo Avaliador 1 foi de 12.62 + 8.98, enquanto o Avaliador 2
apresentou uma média de 12.57 £ 8.61. Ao considerar a média combinada dos
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dois avaliadores, obteve-se uma pontuagao de 12.59 + 8.77. A confiabilidade
interexaminador foi avaliada por meio do Coeficiente de Correlagao Intraclasse
(ICC), que resultou em um valor de 0.99 (95% CI: 0.97 — 0.99), indicando uma

excelente concordancia entre os avaliadores.

Tabela 3: Analise de confiabilidade interexaminador da pontuagéo total da EK2
em individuos com DMD e AME atendidos em um Ambulatério de Doencas

Neuromusculares na cidade de Salvador-BA, 2024

Pontuacgao final EK2

Avaliador 1 Avaliador 2
Média £ DP 12.62 + 8.98 12.57 + 8.61
Avaliador 1-2 (Média + DP) 12.59 + 8.77
ICC (95%Cl) 0.99 (0.97 - 0.99)

ICC, Coeficiente de Correlagao Intraclasse; EK2, Egen Klassification versao 2 em portugués; DP, desvio
padrédo; ICC, coeficiente de correlacao intraclasse; Cl, intervalo de confianga.
Teste de Coeficiente de Correlagéo Intraclasse (ICC).

A Tabela 3 apresenta a analise de confiabilidade intraexaminador da pontuagao
total da EK2. Os dados mostram que, na primeira avaliagdo, a média da
pontuacao foi de 12.62 £ 8.98, enquanto na segunda avaliacdo, a média foi de
12.57 + 9.14. A média combinada das pontuacdes das duas avaliacbes foi de
12.59 £ 9.06. A confiabilidade das avaliacbes realizadas pelo mesmo avaliador
foi mensurada pelo ICC, que resultou em 0.99 (95% CI: 0.99 — 0,99). Esse alto
valor de ICC sugere uma forte concordancia nas pontuagdes atribuidas nas duas

avaliagdes.
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Tabela 4: Analise de confiabilidade intraexamindor da pontuagéo total da EK2
em individuos com DMD e AME atendidos em um Ambulatério de Doencas

Neuromusculares na cidade de Salvador-BA, 2024

Pontuacgao final EK2

12 avaliagao 22 avaliagao

Média + DP 12.62+898  12.57+9.14
Avaliador Gnico 12-22 (Média * DP) 12.59 + 9.06
ICC (95%Cl) 0.99 (0.99 — 0.99)

ICC, Coeficiente de Correlagéo Intraclasse; EK2, Egen Klassification versdo 2 em portugués; DP, desvio
padrédo; ICC, coeficiente de correlagcéo intraclasse; Cl, intervalo de confianga.

A Tabela 4 apresenta a analise das variaveis relacionadas a fungao motora, forga
muscular e fungao pulmonar dos pacientes com DMD e AME. A fungao motora
avaliada pela MFM-32, foi demonstrado a mediana de 47.91% (IQR: 34.35% —
58.81%) para a FPP, o valor mediano encontrado foi de 3.9 Kgf (1.8 — 8.3). A
forga dos demais grupos musculares, avaliada pela MRC, a mediana de 30 (IQR:
19.50 — 39). Quanto a fungao respiratoria, a CVF apresentou um valor de 2.14
ml (IQR: 1.24 — 2.60), a Pimax o valor foi de 74 cmH20 (IQR: 44.50 — 93.50), e a
Pemax de 68 cmH20 (IQR: 47.50 — 89). Por fim, o pico de fluxo de tosse (PFT)
apresentou um valor mediano de 230 (IQR: 145 — 280) I/min.
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Tabela 5: Analise das variaveis da funcdo motora, forca muscular e as
variaveis da fungcdo pulmonar em individuos DMD e AME atendidos em um

Ambulatério de Doencas Neuromusculares na cidade de Salvador-BA, 2024

Variaveis Valor encontrado (mediana — IQR)
MFM-32 (%) 47.91% (34.35% — 58.81%)
FPP MSD (Kgf) 3.9 (1.80 - 8.30)

MRC 30 (19.50 - 39)

CVF (L) 2.14 (1.24 - 2.60)

Pimax (cmH20) 74 (44.50 — 93.50)

Pemax (cmH20) 68 (47.50 — 89)

PFT (I/min) 230 (145 - 280)

MFM-32, medida fungdo motora com 32 itens; MRC, medical research score; FPP, Forga de preenséao
palmar; MSD, Membro superior dominante; CVF, capacidade vital forcada; PFT, pico de fluxo de tosse;
Pimax, press&o inspiratéria maxima; Pemax, pressdo expiratoria maxima.

A Tabela 5 apresenta a analise de correlagao entre a EK2 e as demais variaveis
de fungado motora, fung¢ao pulmonar e for¢ga muscular. Os resultados demonstram
uma correlacdo muito forte entre a EK2 e o MFM-32, com um coeficiente de
correlagdo de Spearman (r) de -0,914 (p < 0,001), indicando que conforme a
pontuagdo na EK2 aumenta, a fungdo motora avaliada pelo MFM-32 tende a
diminuir, tendo em vista que sao instrumentos de pontuagdes inversamente
proporcionais. Em relacao a correlagdo da EK2 com a forgca de preensao palmar
do membro superior dominante apresentou um r de -0,718 (p < 0,001), sugerindo
uma correlacgao forte. Além disso, a EK2 também mostrou uma correlagao forte
com a MRC com r de -0,887 (p < 0,001).

Foi encontrado um coeficiente de -0,511 (p = 0,018) entre a CVF e EK2,
indicando uma correlacdo moderada. O PFT apresentou uma correlagao de --
0,676 (p < 0,001), enquanto a Pemax teve um r de -0,641 (p = 0,002), ambas
evidenciando uma relagdo negativa moderada. Por outro lado, a Pimax nao
demonstrou uma correlagao significativa, com r de -0,036 (p = 0,1). Esses
achados ressaltam a validade de critério da EK2 ao correlaciona-la com variaveis

relevantes de funcdo motora e pulmonar, exceto pela Pimax.
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Tabela 6 - Correlacédo entre a EK2 em portugués e as variaveis de fungéo
motora, fungdo pulmonar e forga muscular em individuos com DMD e AME
atendidos em um Ambulatorio de Doengas Neuromusculares na cidade de
Salvador-BA, 2024

EK2 r p

MFM-32 -0,914*** <0,001*
FPP MSD (Kgf) -0,718** <0,001*
MRC -0,887** <0,001*
CVF (L) -0,511* 0,018*
PFT (I/min) -0,0676* <0,001*
Pimax (cm/H20) -0,036 0,1

Pemax (cm/H20) -0,641* 0,002*

Teste Correlagdo de Spearman; r, coeficiente de correlagdo de Spearman; *Correlagdo moderada;
**Correlagao forte; ***Correlagdo muito forte; MFM-32, medida fungdo motora com 32 itens; MRC,
medical research score; FPP, Forca de preensdo palmar; MSD, Membro superior dominante; CVF,
capacidade vital forcada; PFT, pico de fluxo de tosse; Pimax, pressdo inspiratéria maxima; Pemax,
pressao expiratéria maxima.

A analise de concordancia enterexaminador e intraexaminador foi conduzida por
meio dos graficos de Bland-Altman, conforme descrito nas Figuras 10 e 11.
Observa-se que os pontos estao distribuidos de maneira equilibrada ao redor da
linha de zero, com pequenas variagbes que nao indicam uma tendéncia de

discordancia relevante entre os escores atribuidos.
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Figura 10: Grafico de Bland-Altman das avaliagbes enterexaminador da
pontuacao da EK2 em individuos com DMD e AME atendidos em um Ambulatoério

de Doencgas Neuromusculares na cidade de Salvador-BA, 2024
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Figura 11: Grafico de Bland-Altman das avaliagbes intraexaminador da
pontuacado da EK2 em individuos com DMD e AME atendidos em um Ambulatoério

de Doencgas Neuromusculares na cidade de Salvador-BA, 2024
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6. DISCUSSAO

Desde sua versédo original, a Egen Klassifikation Scale (EK) ja demonstrava
excelente confiabilidade e validade para avaliagao funcional de pacientes com
DMD e AME.""'8 Estudos prévios evidenciaram sua consisténcia na mensuragao
do comprometimento funcional desses pacientes, com forte correlagcdo com
outras escalas estabelecidas.'”'8 A atualizagdo para a versdo EK2 ampliou seu
escopo, incorporando itens que refletem melhor a progressédo funcional e as
necessidades dos pacientes, sem comprometer sua reprodutibilidade.

A validacao para a lingua portuguesa da EK2 seguiu rigorosamente as diretrizes
preconizadas na literatura para processos de tradug¢ao e adaptagao transcultural
de instrumentos de medida, garantindo equivaléncia semantica, cultural e
conceitual com a versdo original.8%% O processo metodoldgico adotado foi
baseado nas recomendagdes, envolvendo tradugao, sintese, retrotradugéao e
avaliagcao por comité de especialistas, assegurando a fidelidade do instrumento
ao contexto brasileiro. 899

O processo de tradugdo e adaptacdo transcultural apresentou poucas
discordancias entre os tradutores e o comité de especialistas. As divergéncias
identificadas permitiram ajustes dos termos que foram resolvidas por meio de
consenso entre os pesquisadores e tradutores, garantindo a equivaléncia
conceitual e a adequacéao linguistico-cultural da versdo final da escala. O
aspecto estético do instrumento foi mantido proximo do original, com alguns
ajustes nos tons da escala, garantindo que sua apresentagdo permanecesse
préxima ao documento original, conforme anexo A.

A mediana da idade dos participantes demonstrou variagdo entre os grupos,
sendo maior entre os pacientes com diagndstico de AME, em comparagao aos
pacientes com DMD. Esse achado esta em linha com a literatura que aponta que
os individuos com DMD, devido a progressao da doenga e menor expectativa de
vida, tendem a ter uma média de idade mais baixa do que aqueles com AME,
sobretudo o tipo Ill, que foi encontrado na nossa amostra. 07109

A maioria dos participantes com DMD € do sexo masculino, enquanto os grupos
com AME possuem maior proporgao do sexo feminino. Essa distribuigcéo reflete
as caracteristicas genéticas da DMD, que € ligada ao cromossomo X, afetando

predominantemente homens.8 Em contrapartida, a AME, por se tratar de uma
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doenca autossémica recessiva, nao apresenta a mesma restricido relacionada
ao sexo, possibilitando uma distribuicdo mais uniforme entre homens e
mulheres, apesar de estudos relatarem diferencas de prevaléncia entre os
sexos. 110,111

Destaca-se nessa amostra a presenca de uma participante sintomatica com
DMD, embora mulheres portadoras do gene da DMD geralmente permanecem
assintomaticas, devido a compensagao proporcionada pelo segundo
cromossomo X funcional. Contudo, algumas mulheres podem manifestar
sintomas da doenga em raz&o de rearranjos cromossdmicos, como inativagao
preferencial do cromossomo X saudavel ou outras condigdes genéticas
associadas.3

Com relacdo a cor autodeclarada, ha uma predominancia de individuos
autodeclarados brancos, seguidos por negros e pardos, divergindo dos dados
pré-existentes na populagdo do estado da Bahia, onde se concentra a maior
propor¢ao de populagdo negra, segundo o Censo Demografico 2022, IBGE.
Esses dados podem refletir a distribuicdo populacional em determinados
contextos regionais e podem indicar uma possivel variabilidade de acesso aos
servigos de saude ou variabilidade genética na populagéo.'0.112

A analise do IMC revela o baixo peso predominante entre os pacientes com AME,
enquanto entre os pacientes com DMD ha maior frequéncia de sobrepeso e
obesidade. Esses achados sdo consistentes com a literatura, que indica que
individuos com AME frequentemente apresentam baixo peso e dificuldades no
ganho de massa devido a fraqueza muscular progressiva e baixa capacidade
fisica.'3 Entretanto, os pacientes com DMD tendem a apresentar um aumento
de peso na adolescéncia, especialmente quando fazem uso prolongado de
corticosteroides, o que contribui para o desenvolvimento de sobrepeso e
obesidade.14-116

A analise de confiabilidade interexaminador da pontuacgao total da escala EK2
em portugués é fundamental para demonstrar a consisténcia do instrumento em
avaliagdes realizadas por diferentes profissionais. Os resultados apresentados
revelam um ICC de 0.99, o que indica uma excelente confiabilidade entre os
avaliadores.'’”1® QO ICC calculado para a EK2 indica que a ferramenta é
altamente confiavel, com uma variagdo minima entre os avaliadores. A literatura

sobre confiabilidade interexaminador em escalas de avaliagdo para doencas
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neuromusculares, destaca que valores elevados de ICC s&o fundamentais para
garantir que as avaliagdes clinicas possam ser reproduzidas com consisténcia,
independentemente do avaliador.'®

Além disso, a média das pontuagdes dos dois avaliadores (12.62 + 8.98 para o
Avaliador 1 e 12.57 + 8.61 para o Avaliador 2) é muito similar, o que também
reforga a consisténcia dos dados. O valor da média combinada (12.59 + 8.77)
sugere uma tendéncia consistente na pontuagdo final, sem grandes
discrepancias, o que € outro indicativo positivo de boa convergéncia entre os
avaliadores. A pouca variacdo nos desvios padrao também demonstra que as
pontuacdes atribuidas pelos avaliadores sao de uma distribuicdo semelhante, o
que é desejavel em termos de padronizagdo e minimizagdo de erros de
medigdo. 119120

O excelente ICC encontrado neste estudo também estd em conformidade com
estudos anteriores que investigaram a confiabilidade de escalas de avaliagdo em
doengas neuromusculares.®0:67.121.122° A tilizacdo de coeficientes elevados de
ICC em outros contextos, como a avaliagao funcional em pacientes com doencgas
musculares progressivas, tem sido amplamente valorizada, fornece uma base
solida para o uso clinico e a comparagéo entre diferentes grupos.''8

Quando observado a analise de confiabilidade intraexaminador da pontuagao
total da EK2 na versao em portugués, percebe-se que as médias das pontuagdes
obtidas na primeira e na segunda avaliagdes foram muito proximas (12.62 + 8.98
e 12.57 £ 9.14, respectivamente), com um desvio padrao semelhante em ambas
as ocasides. Essa consisténcia sugere uma estabilidade nas respostas dos
participantes entre as duas avaliagbes. O ICC encontrado foi de 0.99 (intervalo
de confianga de 95%: 0.99-0.99), indicando um nivel de confiabilidade
excelente. Valores de ICC acima de 0.90 sao amplamente aceitos como
indicativos de alta reprodutibilidade em estudos clinicos e de validagdo de
instrumentos.’"® Nesse contexto, o resultado obtido reforga a precisdo da EK2
quando avaliada por um unico avaliador.

Além disso, a amplitude estreita do intervalo de confianga do ICC demonstra a
robustez estatistica da analise, enfatizando que a pontuagao final da EK2 é
consistente quando medida pelo mesmo avaliador em diferentes momentos.
Esses resultados tém implicagbes clinicas relevantes, pois reforcam a

aplicabilidade da EK2 como um instrumento confiavel para monitorar
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progressbes e respostas terapéuticas em pacientes com doengas
neuromusculares. Estudos prévios destacaram que a confiabilidade
interexaminador e intraexaminador € um dos pilares para a aplicagao de escalas
funcionais em populagdes distintas, como por exemplo os estudos que validaram
a EK2 em sua vers3o original, bem como suas validagbes subsequentes.'”: 18123
A analise das variaveis relacionadas a funcdo motora, forca muscular e funcao
pulmonar em individuos com DMD e AME, evidencia achados sobre as
limitacdes funcionais e respiratorias associadas a essas condi¢des clinicas. A
pontuagcdo da MFM-32 evidencia uma reducdo significativa da capacidade
funcional nesses individuos, corroborando estudos prévios que demonstram um
comprometimento progressivo da fungdo motora em ambas as doengas
neuromusculares.®® Esse declinio torna-se mais acentuado a medida que a
condigdo avancga, refletindo a natureza progressiva dessas doengas. Essa
escala como uma medida amplamente validada para avaliagdo da funcéo
motora, destaca a gravidade das limitagdes impostas pela fraqueza muscular
generalizada nesses grupos.®°

A reducdo da FPP sugere uma redugdo marcante da forca muscular,
principalmente em individuos com DMD em fases avangadas, onde a
degeneragao muscular € mais pronunciada devido a auséncia de distrofina. Em
individuos com AME, a reducdo da FPP também é esperada, embora os
mecanismos de fraqueza sejam diferentes, relacionados a degeneragdo dos
neurénios motores inferiores. Estudos tém demonstrado que a FPP é uma
métrica utii para monitorar progressdes funcionais em doengas
neuromusculares, bem como o uso da MRC.124-126

As variaveis analisadas e suas associagdes estao sendo pesquisadas em outros
estudos, como no estudo de Bulut et al, que destaca a relagdo entre a FPP e a
funcionalidade global em pacientes com DMD, utilizando a EK2, um dos
instrumentos de avaliag&o.85 No estudo, a correlagédo entre a FPP e a pontuagéo
da EK2 evidencia que a reducao da FPP esta diretamente associada a um pior
desempenho funcional geral. Pacientes com menor FPP apresentaram escores
mais altos na EK2, indicando maior comprometimento funcional. Esse achado
sugere que a FPP pode ser um marcador relevante da progressao da doencga e
da perda de independéncia nas atividades diarias. Além disso, a EK2 se mostrou

eficaz na identificacdo de limitagdes que ndo seriam detectadas apenas pela
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medicao da forca, reforcando a necessidade de uma avaliagdo multidimensional
desses pacientes.?

Os autores do estudo ressaltam a importancia de integrar medidas como a FPP
e a EK2 na pratica clinica para um monitoramento mais preciso da evolug¢ao das
DNM. Enquanto a FPP oferece um indicador quantitativo da perda de forga, a
EK2 proporciona um panorama mais amplo das consequéncias dessa perda na
funcionalidade diaria.® Assim, a combinag&o desses instrumentos pode otimizar
a tomada de decisbes terapéuticas, permitindo intervengdes precoces e mais
direcionadas para preservar a funcionalidade e a qualidade de vida dos
pacientes com DMD.

Os valores reduzidos de CVF e PFT encontrados na nossa amostra refletem a
progressdo da fraqueza muscular respiratéria nesses pacientes, sendo
particularmente preocupantes em condicbes como a DMD, onde a fraqueza
diafragmatica € um dos principais fatores contribuintes para a morbimortalidade.’
Na AME, a fraqueza dos musculos respiratérios, principalmente a musculatura
intercostal, esta relacionada a hipoventilacdo e aumento do risco de
complicacdes pulmonares.®2'%” Esses dados estdo em concordancia com a
literatura que aponta para um declinio progressivo da fungéo pulmonar na DMD
e AME, especialmente sem intervengdes precoces como ventilagao assistida ou
programas de reabilitag&o respiratdria.”46.127

As pressodes respiratérias maximas, representadas por Pimax e Pemax, indicam
fraqueza significativa da musculatura inspiratoria e expiratoria, sendo esses
valores inferiores aos esperados para a faixa etaria e sexo dos participantes
saudaveis. O comprometimento da musculatura expiratoria, por exemplo, afeta
diretamente a eficacia do pico de fluxo de tosse, expondo esses pacientes a
maior risco de infecgdes respiratorias. 27129

Estudos indicam que a forga muscular global pode refletir o comprometimento
dos musculos respiratérios nesses pacientes. O estudo de Safran et al.,
demonstrou uma relagao significativa entre a FPP e parametros da funcgéo
pulmonar, sugerindo que individuos com menor FPP tendem a apresentar
declinio da CVF e maior risco de insuficiéncia respiratéria.8” Em condigdes como
a DMD e AME, a fraqueza dos musculos respiratorios leva a uma reducao na
ventilacdo alveolar eficaz, impactando na capacidade pulmonar. O estudo

destaca que a FPP pode ser utilizada como um indicador precoce da
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deterioragao respiratéria, indicativo de intervengdes precoces antes do declinio
clinico significativo.8”

As correlagbes entre a EK2 e as variaveis de fungdo motora e pulmonar
evidenciam a validade de critério do instrumento. A forte correlagdo negativa
observada entre a EK2 e a MFM-32 reforga a validade da escala para avaliar a
gravidade do comprometimento motor, corroborando com estudos prévios que
destacam a MFM-32 como uma ferramenta robusta para monitorar a progressao
funcional em doengas neuromusculares.>® A correlagdo negativa entre a EK2 e
a FPP é consistente com evidéncias que associam a forgca muscular periférica a
capacidade funcional em condigdes neuromusculares.'’®® Resultados
semelhantes foram encontrados com a escala MRC, que também apresentou
uma forte correlagdo negativa com a EK2, destacando a relevancia da avaliagcéo
de forga muscular na monitorizagado da progressao da doenga.

Essas associagdes sdo um indicativo de que a EK2 ¢é eficaz ao captar o declinio
motor gradual, um aspecto critico no seguimento clinico longitudinal dos
pacientes com condigdes progressivas. O alinhamento dos resultados da EK2
com outras escalas bem estabelecidas refor¢a sua aplicabilidade, especialmente
para pacientes que perderam a capacidade de deambular, fase em que
instrumentos como a escala NSAA, voltada para capacidades ambulatoriais,
perdem sensibilidade.”®

Ademais, a correlagdo com variaveis respiratorias, ilustra o potencial da EK2
para captar comprometimentos funcionais, considerando que o declinio
respiratorio € uma das principais complicacdes em fases avangadas de DMD e
AME. E importante ressaltar a relevancia de avaliagdes integradas da funcéo
motora e respiratdria, uma necessidade que a EK2 aborda ao incluir categorias
nao exclusivamente motoras, mas também relacionadas a funcao respiratoria.
Dessa forma, a utilizacdo da EK2 é especialmente relevante em pacientes que
necessitam de uma abordagem multidimensional, indo além da mera dimensao
motora, a fim de obter uma visdo abrangente do comprometimento funcional.
No estudo de validagdo da EK2 para o espanhol, a EK2 foi traduzida e
retrotraduzida por especialistas bilingues, seguida de uma revisdo por um comité
de especialistas em doengas neuromusculares.?® A confiabilidade
intraexaminador e interexaminador foi avaliada em uma amostra de 30 pacientes

com DMD e AME, com idades entre 4 e 67 anos. A EK2 demonstrou alta
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confiabilidade, no entanto, a validade de critério da escala foi limitada, pois nao
foram utilizadas medidas adicionais para correlagdo com a EK2.2°

Nao obstante, o estudo brasileiro seguiu um protocolo de tradugéo e adaptagao
transcultural similar, com traducao independente por dois tradutores, sintese das
versoes, retrotraducdo e revisdo por especialistas. Ressalto, um diferencial
significativo foi a inclusdo de um conjunto mais amplo de variaveis clinicas e
funcionais para analise da validade de critério da EK2. Enquanto a validacao
espanhola demonstrou a confiabilidade da EK2, o estudo brasileiro expandiu sua
analise ao validar sua correlagdo com outras medidas funcionais. O estudo
espanhol realizou a etapa da validagcdo em pacientes com idades minimas e
maximas maiores do que no estudo brasileiro.2°

Quando comparado ao estudo realizado na Turquia, observa-se que ambos 0s
estudos seguiram metodologias de traducdo e adaptagcédo transcultural
similares.'?' No entanto, algumas diferencas metodoldgicas e populacionais sdo
evidentes. O estudo turco incluiu 41 pacientes com DMD e AME, com idades
entre 2 e 25 anos, enquanto o estudo brasileiro incorporou uma amostra
diversificada de pacientes, sem restricdo de idade maxima e auséncia de
pacientes mais novos na amostra, como demonstrado no estudo turco.

Além disso, enquanto o estudo turco utilizou a escala funcional de Brooke, o
indice de Barthel Modificado e o Pulmonary Dysfunction Index para validacdo de
critério da EK2, o estudo brasileiro adotou medidas adicionais, como
espirometria, manovacuometria e forga muscular'?'. Essas diferengcas na
escolha dos instrumentos refletem abordagens distintas para a validagao da
escala, o estudo brasileiro priorizou um espectro mais amplo de avaliagcao
funcional, contemplando aspectos motores e respiratorios.

A crescente adogao da EK2 reflete ndo apenas sua validade e confiabilidade,
mas também sua capacidade de preencher lacunas deixadas por outras escalas
tradicionais, tornando-a indispensavel para um acompanhamento clinico mais
representativo.'31-133 Diferentemente de escalas que focam exclusivamente na
forga muscular ou em habilidades motoras segmentares, como a MFM e a NSAA,
a EK2 se destaca por avaliar atividades de vida diaria e funcionalidade global, o
que a torna mais sensivel as mudangas clinicas em pacientes néao

deambulantes.
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No estudo de Werlauff e Steffensen, a EK2 demonstrou ser superior na
diferenciacao dos estagios funcionais da AME tipo Il, sendo capaz de capturar
alteragbes ao longo do tempo que outras escalas ndo conseguiam detectar.'® No
advento das terapias modificadoras de doenca, a EK2 tem sido utilizada como
um dos instrumentos utilizados na avaliagdo da resposta a terapias, como
nusinersena e risdiplam, em pacientes com AME ndo deambulantes.'3.132 No
estudo de Vazquez-Costa et al.,, a EK2 foi um dos principais instrumentos
utilizados para avaliar a funcionalidade de pacientes com AME néo
deambulantes tratados com nusinersena.’! A EK2 foi escolhida devido a sua
capacidade de captar alteracbes funcionais sutis em pacientes nao
deambulantes, superando limitagdes observadas em outras escalas tradicionais,
como a HFMSE e o RULM. Essa caracteristica torna a EK2 uma ferramenta
sensivel para mensurar impactos clinicos.

Neste estudo, os pesquisadores estabeleceram um ponto de corte clinico para a
EK2, considerando uma mudanga de maior ou igual a 2 pontos como
significativa, com base na experiéncia prévia da equipe. Além disso, foi utilizada
para estratificar a gravidade da doenga, definindo pacientes com AME muito
grave como aqueles com EK2 maior que 47 pontos ou que necessitavam de
ventilagdo ndo invasiva (VNI) por mais de 16 horas por dia.’' Esse critério
reforca a aplicabilidade da EK2 para diferenciar perfis funcionais dentro do
espectro da AME e a sensibilidade da escala para captar alteracdes relevantes
no estado funcional dos pacientes, permitindo que pequenas melhorias ou
declinios sejam identificados com maior precisao.

Os resultados demonstraram que, entre todas as escalas utilizadas, a EK2
apresentou o maior impacto na detecgdo de ganhos funcionais nos pacientes
tratados com nusinersena.’®! Isso pode ser atribuido a capacidade da EK2 de
avaliar ndo apenas aspectos motores, mas também fungdes essenciais do dia a
dia, como controle axial, fadiga, tosse e degluticdo. O estudo sugere que essa
sensibilidade permite que a EK2 capture melhorias ou mudangas em aspectos
que pode nao ser detectado por escalas mais focadas em desempenho motor
segmentar, como o HFMSE e o RULM."3'" Esses achados reforcam o papel da
EK2 como um instrumento sensivel para monitorar a resposta ao tratamento.
No estudo que avaliou o uso do risdiplam em pacientes ndo deambulantes com

AME, a EK2 foi utilizada como uma das principais escalas para medir mudancas
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clinicas, adotando o ponto de corte de 2 pontos como critério de significancia
clinica, com base em estudos prévios.'3.132 A EK2 se mostrou sensivel para
avaliar mudancas significativas nos pacientes, como melhora na capacidade de
tosse, com reducdo da necessidade de assisténcia a tosse, evidenciada pela
pontuacédo na EK2.132 Esse achado reforca a relevancia da EK2 na captagéo de
melhorias em aspectos funcionais muitas vezes negligenciados por outras
escalas, como o controle de secregcdo e a eficiéncia da tosse, fatores
fundamentais para a qualidade de vida e 0 manejo clinico dos pacientes.

No mesmo estudo, quando analisado o nivel nutricional, a EK2 também
demonstrou ser uma ferramenta sensivel para avaliar alteragdes na degluticdo e
alimentagao. Trés pacientes relataram melhorias nesses dominios, sendo que
dois deles apresentaram aumento no IMC. O ganho de peso em pacientes com
baixo IMC foi acompanhado por melhorias nos escores da EK2 relacionados a
funcao alimentar, indicando que a escala pode ser um marcador util para rastrear
progressos em habilidades essenciais para a manutencéo da saude e do estado
nutricional. O estudo destaca que escalas funcionais como a EK2 é util na
definicdo de metas individualizadas e na mensuracio da resposta ao tratamento
em pacientes nao deambulantes com mais de 16 anos. 32

Outros estudos que investigaram o uso prolongado de corticoides na DMD
demonstraram que a EK2 é eficaz para monitorar a progressao funcional e os
efeitos dessas terapias, especialmente na preservacao da fungao respiratéria e
da mobilidade dos membros superiores.'33 No estudo que analisou os efeitos do
tratamento com corticoides em pacientes ndo deambulantes, observou-se que
aqueles que receberam a medicacdo apresentaram uma reducdo
significativamente mais lenta na pontuacgao total da EK2 em comparag¢ao com os
que nao fizeram uso da medicagado, sendo considerado ponto de corte de 2
pontos na EK2 como critério para considerar uma alteragao clinicamente
significativa, com base em estudos prévios.31.133

Especificamente, os pacientes tratados com corticoides demonstraram uma
preservacao funcional superior, com uma perda mais lenta de 2 pontos por ano
na EK2, indicando um efeito protetor da terapia na manutengao das capacidades
funcionais. Ademais, o estudo revelou que o declinio na capacidade vital forcada
(CVF%) e na pontuagao total da EK2, destacando a importdncia da EK2 na

detecgdo de mudangas funcionais sutis ao longo do tempo, fornecendo

65



evidéncias mais sensiveis sobre a resposta terapéutica e a progressdo da
doenca.’33

A EK2 tem sido cada vez mais recomendada para avaliar a funcionalidade nas
atividades da vida diaria, tanto em ensaios clinicos quanto na pratica clinica.
Esse reconhecimento reforga seu valor ndo apenas como um instrumento de
monitoramento da progressao da doenga, mas também como um componente
essencial na avaliagao da eficacia de novas terapias, proporcionando uma viséo
abrangente do impacto do tratamento na funcionalidade e qualidade de vida dos
pacientes.

Diante desses achados, a validagcdao da EK2 no presente estudo amplia sua
aplicabilidade para a populagdo brasileira, possibilitando que médicos,
fisioterapeutas, enfermeiros e fonoaudidlogos utilizem um instrumento ja
consolidado internacionalmente para um monitoramento mais preciso e
abrangente da funcionalidade desses pacientes. Seu uso ndo apenas otimiza a
avaliacao clinica, mas também fortalece a conducgao de ensaios clinicos no pais,
contribuindo para a evolugao das estratégias terapéuticas voltadas para doencgas
neuromusculares.

A validacdo da escala EK2 em portugués representa um avang¢o na avaliagéao
funcional de pacientes com DMD e AME no Brasil. A versao final da EK2
demonstrou ndo apenas robustez em termos de confiabilidade e validade, mas
também uma aplicabilidade pratica facilitada, destacando-se como um
instrumento acessivel para diferentes profissionais da equipe multidisciplinar. A
simplicidade na administracdo da escala extingue a necessidade de
treinamentos extensivos, permitindo que a equipe multidisciplinar aplique a EK2
de forma eficaz na avaliagdo funcional de pacientes com DMD e AME. Essa
caracteristica é particularmente relevante no contexto clinico, onde a utilizagao
de instrumentos padronizados por diversos profissionais possibilita um
acompanhamento mais abrangente e integrado da progressao funcional dos
pacientes.

A facilidade de aplicagao contribui para a disseminag¢ao da escala em diferentes
cenarios de cuidado, desde ambulatérios especializados até a atencao
domiciliar, reforcando sua utilidade como ferramenta de monitoramento da

funcionalidade em estagios avangados das doengas neuromusculares.
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Devido sua aplicabilidade em uma populacdo altamente especifica, para os
quais muitas das escalas tradicionais perdem sensibilidade ou nao refletem
adequadamente a complexidade das limitagdes funcionais, a EK2 inclui um
aspecto diferencial em sua metodologia de avaliagdo, ao integrar o relato de
familiares e cuidadores como parte da pontuacéo. Esse enfoque complementa a
analise clinica e garante que aspectos subjetivos e praticos do dia a dia do
paciente sejam considerados, algo que outras escalas nao contemplam.

Na pratica clinica, a implementagcdo da EK2 pode contribuir para o planejamento
terapéutico individualizado, permitindo ajustes mais precisos nas intervengdes
multidisciplinares. Dessa forma, a EK2 nao apenas complementa os
instrumentos ja existentes, mas também se apresenta como uma ferramenta
sensivel para um monitoramento funcional mais refinado e representativo das

necessidades reais dessa populacio.

67



7. LIMITAGOES DO ESTUDO
A limitacao deste estudo de validacgao foi a realizagdo em um unico centro, o que
pode restringir a aplicabilidade dos resultados a diferentes contextos e grupos

socioculturais.
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8. PERSPECTIVAS

Futuros estudos longitudinais s&o necessarios para avaliar a responsividade da
escala as mudancgas no estado clinico dos pacientes ao longo do tempo, em
outras doengas neuromusculares que compartilham de curso clinico semelhante
a AME e DMD. Além disso, a realizagdo de estudos comparativos com outras
escalas validadas contribuira para consolidar sua aplicabilidade tanto na pratica

clinica quanto em pesquisas futuras.
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9. CONCLUSAO

Este estudo demonstrou que a EK2, em sua versao traduzida e adaptada
transcucultaralmente, apresenta confiabilidade interexaminador e
intraexaminador, além de validade de critério consistente com variaveis de forca
muscular, funcdo motora e pulmonar em pacientes com DMD e AME nao
deambulantes.

Os resultados reforcam a aplicabilidade da EK2 como uma ferramenta robusta e
sensivel para identificar diferentes niveis de funcionalidade e monitorar a
progressao das condi¢gbes neuromusculares em populagdes ndo deambulantes.
A forte correlagao entre a EK2 e instrumentos reconhecidos, como a MFM-32,
MRC e CVF, atesta sua relevancia clinica no acompanhamento multidisciplinar
desses pacientes.

Os achados deste estudo revelam uma consisténcia cientifica para a utilizacao
da EK2 em portugués no contexto clinico e para futuras investigacdes
multicéntricas. Essa validagao contribui para suprir uma lacuna na pratica clinica
e no cenario cientifico brasileira, viabilizando aos profissionais de saiude um
instrumento confiavel e culturalmente adaptado para a avaliagdo funcional de

pacientes com DMD e AME.
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APENDICES

APENDICE A - TCLE

SERVANDO /GRS MEDEpop

BAHIANA

ESCOLA DE MEDICINA E SAUDE PUBLICA

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO (TCLE)

O Sr. (?) esta sendo convidado (a) a participar voluntariamente em um projeto
de pesquisa com o titulo “Traducédo e Validacdo em portugués da escala Egen
Klassifikation (EK2) em pacientes com Distrofia Muscular de Duchenne e Atrofia
Muscular Espinhal” com o objetivo de avaliar a sua capacidade de realizar as suas
atividades do dia a dia, como se alimentar, falar, tossir, se mover e os seus cuidados
diarios, além de avaliar a sua capacidade de respirar, a forga do musculo respiratério
e forca muscular periférica.

Nosso encontro tera duragcdo média de 45 minutos e acontecera apds sua
consulta de rotina no Centro Bahiana Saude, no Centro de Doencas
Neuromusculares da Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica. Caso aceite
participar dessa pesquisa, vocé autorizara que sejam coletados no seu prontuario a
historia da sua doencga, os seus sintomas, resultados de exames e diagnosticos de
outras doengas. Ndés iremos buscar estas informagdes na consulta do seu médico.

ApOs suas consultas vocé sera avaliado por um fisioterapeuta treinado, essa
avaliagdo compreendera a aplicagdo de uma escala que é composta por perguntas
sobre como vocé realiza suas atividades de vida diaria como capacidade de usar
cadeira de rodas, alimentacao, tossir, falar, virar na cama e atividades de casa.
Outras escalas também serao aplicadas para avaliar sua capacidade de mover os
bracos e pernas, realizar transferéncias e outras atividades de vida diaria. Suas
medidas de peso e estatura também serao avaliadas.

Para avaliagdo da respiracédo sera realizado por um fisioterapeuta ou um
examinador treinado e capacitado para aplicagao do teste. Sera avaliado a forga
dos seus musculos respiratorios e a sua capacidade para respirar. Para realizar
esses testes o examinador vai solicitar para puxar o ar e colocar o ar para fora
profundamente, através de um bocal ou mascara.

Vocé nao tera nenhum gasto ou ganho financeiro em participar desse estudo.

Os possiveis riscos relacionados a pesquisa sdo: a privacidade, cansaco
respiratorio e provaveis modificagdes da pressao arterial, batimentos do coragao e
da respiracdo devido aos testes da respiracdo. Para diminuir os riscos de
privacidade, a realizagao dos testes de respiragao e forgca muscular periférica, serao
realizados em uma sala reservada.

As provaveis modificagcbes relacionadas da pressao arterial, batimentos do
coracao e da respiracao e o cansacgo respiratorio serao prevenidos com avaliagao
dos valores antes, durante e apds os testes. Os testes serdo interrompidos se os
valores apresentarem um aumento ou queda e presengca de cansacgo. Apds a
interrupcao do teste o examinador vai continuar verificando os dados de 3 em 3
minutos por 10 minutos ou até retornar aos valores normais. Se ap6s 10 minutos se
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manter alterada o participante sera acompanhado pela médica da equipe de
pesquisa para um servigo de emergéncia.

Sera assegurado o sigilo quanto a sua identificacdo e os seus dados seréo
arquivados no armario exclusivo sob a responsabilidade do pesquisador principal no
periodo de dez anos, apds esse periodo as informagdes serdo queimadas. A
participagcao na pesquisa para realizagdo do teste é gratuita e a sua participagao
sera voluntaria. Nao sera publicado o seu nome.

Vocé podera obter as informagdes que quiser e podera desistir da pesquisa
ou retirar seu consentimento a qualquer momento, sem prejuizo no seu
atendimento.

Os beneficios diretos de participar da pesquisa sera o conhecimento da sua
capacidade para realizar as atividades da vida diaria, como e se alimentar, além do
conhecimento da sua capacidade para respirar e sobre sua forca muscular. Vocé
recebera um relatério com essas informagdes e as orientacdes de acordo com a sua
saude. Além disso, com esses resultados sera possivel planejar o seu programa de
reabilitacao.

Os beneficios indiretos é a publicagdo dos resultados da pesquisa em
eventos e revistas cientificas, mas o seu nome ndo sera publicado.

Esse documento sera em duas vias, com todas as paginas assinadas pelo
pesquisador, com as mesmas informagdes. Uma copia ficara com o senhor (a) e a
outra com o pesquisador.

Informo que o senhor (a) tera indenizagao se houver algum dano a sua saude

durante a aplicacdodos testes aplicados na pesquisa.

Eu, , RG ,
Prontuario li e/ou ouvi do pesquisador o esclarecimento acima e
compreendi as etapas que serei submetido, ficou claro para mim os riscos e
beneficios da pesquisa e entendi que posso desistir dela a qualquer momento sem
nenhum prejuizo no meu tratamento e sem precisar justificar minha decisao, sei que
minha participagao é gratuita, que ndo receberei ajuda financeira € meu nome nao
sera divulgado.

Qualquer duvida, reclamacéo, sugestdo ou necessidade de contato com a
pesquisadora, Marcela Camara Machado Costa, podera ser feita através do
endereco eletronico, marcelamachado@bahiana.edu.br, ou pelo telefone (71)
32768260, Escola Bahiana de Medicina, na Coordenacao de Curso de Fisioterapia.

Salvador, ........ [, Lo,

Assinatura do paciente ou representante legal Assinatura da testemunha

Impressao datiloscépica

Em caso de denuncia podera contatar o Comité de Etica em Pesquisa — CEP,
Bahiana. Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica - Fundagéao Bahiana para o
Desenvolvimento das Ciéncias
Avenida Dom Jodo VI, n°® 275 — Brotas. CEP: 40.290-000
Salvador — BA. Telefone -71 3276-8225

84



APENDICE B - TALE

SERVANDO £GRIS MEDEBOg

BAHIANA

ESCOLA DE MEDICINA E SAUDE PUBLICA

TERMO DE ASSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO (TALE)

Vocé sendo convidado (a) a participar voluntariamente em um projeto de
pesquisa com o titulo “Traducdo e Validagdo em portugués da escala Egen
Klassifikation (EK2) em pacientes com Distrofia Muscular de Duchenne e Atrofia
Muscular Espinhal” com o objetivo de avaliar a sua capacidade de realizar as
suas atividades do dia a dia, como se alimentar, falar, tossir, se mover e os seus
cuidados diarios, além de avaliar a sua capacidade de respirar, a forca do
musculo respiratério e forga muscular periférica.

As criancas que irdo participar dessa pesquisa tém idade maior que dois
anos de idade. Vocé nao precisa participar da pesquisa se nao quiser, € um
direito seu e nao tera nenhum problema se desistir.

Nosso encontro tera duracdo média de 45 minutos e acontecera apos sua
consulta de rotina no Centro Bahiana Saude, no Centro de Doencas
Neuromusculares da Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica. Caso aceite
participar dessa pesquisa, vocé autorizara que sejam coletados no seu
prontuario a historia da sua doenga, os seus sintomas, resultados de exames e
diagndsticos de outras doengas. NOs iremos buscar estas informagdes na
consulta do seu médico.

Apds suas consultas vocé sera avaliado por um fisioterapeuta treinado, essa
avaliagdo compreendera a aplicagdo de uma escala que € composta por perguntas
sobre como vocé realiza suas atividades de vida diaria como capacidade de usar
cadeira de rodas, alimentacéo, tossir, falar, virar na cama e atividades de casa.
Outras escalas também serao aplicadas para avaliar sua capacidade de mover os
bracos e pernas, realizar transferéncias e outras atividades de vida diaria. Suas
medidas de peso e estatura também serdo avaliadas.

Para avaliacdo da respiracao sera realizado por um fisioterapeuta ou um
examinador treinado e capacitado para aplicacao do teste. Sera avaliado a forca
dos seus musculos respiratérios e a sua capacidade para respirar. Para realizar
esses testes o examinador vai solicitar para puxar o ar e colocar o ar para fora
profundamente, através de um bocal ou mascara.

Vocé nao tera nenhum gasto ou ganho financeiro em participar desse estudo.

Os possiveis riscos relacionados a pesquisa sao: a privacidade, cansacgo
respiratorio e provaveis modificacbes da pressao arterial, batimentos do coragao e
da respiracdo devido aos testes da respiragdo. Para diminuir os riscos de
privacidade, a realizacao dos testes de respiracéo e forgca muscular periférica, serao
realizados em uma sala reservada.

As provaveis modificagcdes relacionadas da presséo arterial, batimentos do
coragao e da respiragdo e o cansago respiratorio serdo prevenidos com avaliagao
dos valores antes, durante e apds os testes. Os testes serdo interrompidos se os
valores apresentarem um aumento ou queda e presenga de cansago. Apos a
interrupcao do teste o examinador vai continuar verificando os dados de 3 em 3
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minutos por 10 minutos ou até retornar aos valores normais. Se ap6s 10 minutos se
manter alterada o participante sera acompanhado pela médica da equipe de
pesquisa para um servigo de emergéncia.

Sera assegurado o sigilo quanto a sua identificacdo e os seus dados seréo
arquivados no armario exclusivo sob a responsabilidade do pesquisador principal no
periodo de dez anos, apds esse periodo as informagdes serdo queimadas. A
participagcao na pesquisa para realizagdo do teste é gratuita e a sua participagao
sera voluntaria. Nao sera publicado o seu nome.

Vocé podera obter as informagdes que quiser e podera desistir da pesquisa
ou retirar seu consentimento a qualquer momento, sem prejuizo no seu
atendimento.

Os beneficios diretos de participar da pesquisa sera o conhecimento da sua
capacidade para realizar as atividades da vida diaria, como e se alimentar, falar, e
a sua capacidade para ficar sentado, além do conhecimento da sua capacidade para
respirar e sobre sua forga muscular. Vocé recebera um relatério com essas
informacdes e as orientacdes de acordo com a sua saude. Além disso, com esses
resultados sera possivel planejar o seu programa de reabilitacéo.

Os beneficios indiretos é a publicagdo dos resultados da pesquisa em
eventos e revistas cientificas, mas o seu nome ndo sera publicado.

Esse documento sera em duas vias, com todas as paginas assinadas pelo
pesquisador, com as mesmas informagdes. Uma copia ficara com o senhor (a) e a
outra com o pesquisador.

Informo que o senhor (a) tera indenizagao se houver algum dano a sua saude

durante a aplicacdodos testes aplicados na pesquisa.

Eu, , RG ,
Prontuario li e/ou ouvi do pesquisador o esclarecimento acima e
compreendi as etapas que serei submetido, ficou claro para mim os riscos e
beneficios da pesquisa e entendi que posso desistir dela a qualquer momento sem
nenhum prejuizo no meu tratamento e sem precisar justificar minha decisao, sei que
minha participagao é gratuita, que ndo receberei ajuda financeira € meu nome nao
sera divulgado.

Qualquer duvida, reclamacéo, sugestdo ou necessidade de contato com a
pesquisadora, Marcela Camara Machado Costa, podera ser feita através do
endereco eletronico, marcelamachado@bahiana.edu.br, ou pelo telefone (71)
32768260, Escola Bahiana de Medicina, na Coordenacao de Curso de Fisioterapia.

Salvador, ........ [, Lo,

Assinatura do paciente ou representante legal Assinatura do pesquisador

Impressao datiloscoépica

Em caso de denuncia podera contatar o Comité de Etica em Pesquisa — CEP,
Bahiana. Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica - Fundagédo Bahiana para o
Desenvolvimento das Ciéncias

Avenida Dom Joao VI, n° 275 — Brotas. CEP: 40.290-000

Salvador — BA. Telefone -71 3276-8225
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APENDICE C - Ficha de Avaliacao

DADOS SOCIODEMOGRAFICOS

Nome:

Idade: Sexo: () Masculino ( ) Feminino
Peso (Kg): Altura (cm):

Raga IMC:

DADOS MEDICOS

Numero do Prontuario:

Diagnostico:

Data do diagnostico:

Inicio dos sintomas:

Anos de uso da cadeira de rodas:

Medicagdo: ( ) sim ( )ndo Qual?

AVALIACAO DA FUNCAO PULMONAR

Variavel Predito Encontrada %
Pi max
Pe max
Capacidade Vital Forcada (CVF)
CVF/VEF1
Pico de Fluxo Expiratorio (PFE)
VEF;
SpO2

AVALIACAO DA FORCA MUSCULAR
For¢a de Preensao Palmar (FPP)

Resultado Encontrado
FPP (D): FPP (D):
FPP (E): FPP (E):
Dominante:

MRC
MMSS MMII

Extensdo de punho: D ( ) E () Dorsiflexao de tornozelo: D () E ()
Flexao de cotovelo: D ( ) E() Extensdo de joelho: D() E ()
Abdug¢do do ombro: D () E () Flexao de quadril: D() E ()
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APENDICE D: Artigo para submissio

TRANSLATION, CROSS-CULTURAL ADAPTATION AND VALIDATION INTO
BRAZILIAN PORTUGUESE OF THE EGEN KLASSIFIKATION SCALE
VERSION 2 (EK2) IN PATIENTS WITH DUCHENNE MUSCULAR
DYSTROPHY AND SPINAL MUSCULAR ATROPHY

TRADUGAO, ADAPTAGAO TRANSCULTURAL E VALIDAGAO PARA O PORTUGUES DO
BRASIL DA ESCALA EGEN KLASSIFIKATION VERSAO 2 (EK2) EM PACIENTES COM
DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE E ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL

Pimentel JM', Castro MC', Faigal AV', Oliveira FTO', Santos MD', Morais MD",
Silva SS', Carvalho ZAC", Lima CP', Aguiar CVN', Dias CMCC", Costa MCM".

' Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica (EBMSP), Salvador BA, Brasil.

ABSTRACT:

Introduction: Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) and Spinal Muscular
Atrophy (SMA) are diseases of genetic origin, progressive, with motor and
respiratory impact, and their progression and therapeutic response are based on
the use of functional scales. The Egen Klassifikation scale version 2 (EK2) is a
functional scale widely used to monitor these patients, but it had not yet been
validated for Brazilian Portuguese. Objective: to translate, cross-culturally adapt
and validate the EK2 in patients with DMD and SMA. Methodology: Portuguese
translation and validation study conducted at the Neuromuscular Diseases
Outpatient Clinic of the Bahiana School of Medicine and Public Health, including
patients with DMD or SMA, aged =2 years, unable to walk without assistance,
excluding those with difficulties understanding or performing the tests. The
translation process involved two translators, synthesis, back-translations and
expert review for the final version. The EK2 was assessed for inter-examiner and
intra-examiner reliability. Results: the sample consisted of 21 participants
assessed by two examiners at different times. The EK2 showed inter-examiner
reliability (ICC = 0.99; 95% CI: 0.97-0.99) and intra-examiner reliability (ICC =
0.99; 95% CI: 0.99-0.99). Conclusion: The Portuguese version of the EK2 is
valid, reliable and easy to apply clinically, offering consistent support for the
functional assessment of patients with DMD and SMA in Brazil.

Keywords: Duchenne Muscular Dystrophy, Spinal Muscular Atrophy, Validation
study, Egen Klassification Version 2.

RESUMO:

Introdugao: A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) e Atrofia Muscular
Espinhal (AME) sdo doengas de origem genética, progressivas, com impacto
motor e respiratorio, sua progressao e resposta terapéutica sdo baseadas em
uso de escalas funcionais. A escala Egen Klassifikation versdo 2 (EK2) é uma
escala funcional amplamente utilizada para monitorar esses pacientes, mas
ainda nao havia sido validada para o portugués do Brasil. Objetivo: traduzir,
adaptar transculturalmente e validar para a lingua portuguesa a EK2 em
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pacientes com DMD e AME. Metodologia: estudo de traducdo e validagdo em
portugués conduzido no Ambulatério de Doencas Neuromusculares da Escola
Bahiana de Medicina e Saude Publica, incluindo pacientes com DMD ou AME,
com idade =22 anos, com incapacidade de deambular sem assisténcia, excluindo
aqueles com dificuldades de compreensio ou execugao dos testes. O processo
de tradugdo envolveu dois tradutores, sintese, retradugdes e revisao por
especialistas para a verséao final. A EK2 foi avaliada quanto a confiabilidade
interexaminador e intraexaminador. Resultados: a amostra foi composta por 21
participantes avaliados por duas examinadoras em momentos distintos. A EK2
demonstrou confiabilidade interexaminador (ICC = 0,99; IC 95%: 0,97-0,99) e
intraexaminador (ICC = 0,99; IC 95%: 0,99-0,99). Conclusao: A versao em
portugués da EK2 é valida, confidvel e de facil aplicagao clinica, oferecendo
suporte consistente para a avaliagao funcional de pacientes com DMD e AME no
Brasil.

Palavras-chaves: Distrofia Muscular Duchenne, Atrofia Muscular Espinhal,
Estudo de validagao, Egen Klassification Versao 2.

89



INTRODUGAO

As doengas neuromusculares (DNM) constituem um grupo heterogéneo de
doencgas hereditarias ou adquiridas que comprometem os neurdnios motores,
nervos periféricos, jungdo neuromuscular ou fibras musculares.’® Dentre as
DNM, a distrofia muscular de Duchenne (DMD) e a atrofia muscular espinhal
(AME) estao entre as DNM mais frequentes.34

A DMD é considerada a distrofia muscular mais comum da infancia, com padrao
de heranga ligada ao cromossomo X, causada por mutagdes no gene DMD,
levando a auséncia da proteina distrofina e resultando em degeneracao
muscular progressiva. Sua incidéncia é estimada em 1 para cada 3.500 a 5.000
meninos nascidos vivos.3® Os sintomas iniciais sdo quedas frequentes,
dificuldade em subir escadas e marcha digitigrada. A doenca evolui para perda
da capacidade de marcha entre 9 e 15 anos, com 6bito em geral na adolescéncia
ou inicio da vida adulta devido a complicagdes cardiorrespiratérias.*

A AME, por sua vez, € uma doenga neurodegenerativa, também de origem
genética, com padrao de heranga autossémica recessiva, causada por mutagdes
no gene SMN1, que afetam os neurdnios motores da medula espinhal e tronco
cerebral. A gravidade varia conforme o tipo clinico e idade de inicio com
diagnostico baseado em sinais como hipotonia, fraqueza muscular e
hipo/arreflexia, confirmado por teste genético.”~'° A incidéncia € de 1 em 10.000

nascimentos vivos, e a frequéncia de portadores € de 1 em 40 a 60 individuos.''-
13

Escalas de avaliacdo funcional tém sido amplamente utilizadas em pacientes
com DMD e AME como um método de referéncia para o planejamento e
avaliacdo de intervengdes pela equipe multidisciplinar. A Egen Kilassifikation
Scale versao 2 (EK2) é uma escala desenvolvida para avaliar a capacidade
funcional de pacientes com diagnostico de DNM. A versédo original Egen
Klassifikation Scale (EK) foi desenvolvida na Dinamarca em 2002, visando
atender a necessidade de uma escala funcional detalhada, que incluissem
atividades de vida diaria para pacientes nos estagios nao deambulantes de DMD
e AME."

A EK2 é uma versao atualizada, validada para outros idiomas, com a adigao de
novas categorias consideradas discriminativas entre os niveis de perda funcional
e 0 prognostico para individuos com DMD e AME, atendendo também as
necessidades dos profissionais da area. O instrumento é composto por 17
categorias, cada uma representando um dominio funcional, totalizando um
escore que varia de 0 a 51 pontos.'4-16

As escalas desempenham um papel fundamental no planejamento da
reabilitacdo por equipes multidisciplinares, tém sido amplamente utilizadas como
medidas objetivas de resposta terapéutica para as DNM nos ultimos anos, com
advento de terapias modificadoras de fenoétipo, sobretudo AME e DMD.""-20 Essa
abordagem numeérica possibilita a comparacdo do desempenho ao longo do
tempo e entre diferentes pacientes, sendo crucial para identificar mudancgas na
funcionalidade, seja devido a progressdo da doenga ou aos efeitos das
intervengdes terapéuticas. Diante disso, esse estudo tem como objetivo traduzir
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e adaptar transculturalmente e validar para a lingua portuguesa do Brasil a
escala EK2 em pacientes com DMD e AME nao deambulantes.

METODOS

Este estudo envolveu a tradugdo, adaptacao transcultural, validagao e analise
de confiabilidade intraexaminador e interexaminador da versdo em portugués da
escala EK2, aplicada a individuos com DMD e AME n&o deambulantes. A
pesquisa foi conduzida no Ambulatério Especializado em Doencas Raras da
Escola Bahiana de Medicina e Saude Publica entre margo e outubro de 2024.

A amostra foi composta por pacientes com diagnostico clinico e molecular de
DMD e AME, idade igual ou maior que dois anos, de ambos os sexos, com
incapacidade de deambular sem assisténcia e restritos a cadeira de rodas.
Foram excluidos aqueles com dificuldades de compreensdo ou doencgas
sistémicas ativas.

Descricao da EK2

Inicialmente desenvolvida na Dinamarca, a escala foi criada para avaliar a
funcionalidade de pacientes com disturbios neuromusculares em estagios néo
deambulantes, como DMD e AME. Posteriormente, foi expandida para a versao
EK2, incorporando novos itens para aumentar sua sensibilidade na distingéo
entre diferentes niveis de perda funcional. Composta por 17 itens, incluindo
fungdes motoras, fadiga, funcao respiratéria, oferece uma visdo mais abrangente
da funcionalidade. Com pontuacéo ordinal de 0 a 3, onde escores mais baixos
indicam maior independéncia, a escala € amplamente validada e considerada
sensivel para monitorar a progresséo da doencga e auxiliar na adaptacéo das
terapias.

Tradugao e Adaptagao Transcultural em Portugués

A tradugédo, adaptagao transcultural e validagao para a lingua portuguesa da EK2
seguiu rigorosamente as diretrizes preconizadas na literatura para processos de
traducao e adaptacéao transcultural de instrumentos de medida. A primeira fase
consistiu na autorizagao da autora responsavel pela versao original da EK2.

A EK2 foi traduzida do inglés para o portugués por dois tradutores bilingues e
biculturais, cuja lingua materna era o portugués, um dos tradutores possuia
formacéo na area da saude, enquanto o outro ndo tinha essa outra formacéo,
» Fluxograma 1. As versodes traduzidas foram comparadas e sintetizadas por
um terceiro tradutor independente, nativo em lingua portuguesa, fisioterapeuta
com atuacao na area de reabilitacdo em DNM. Essa analise teve como objetivo
resolver ambiguidades e discrepancias, resultando na sintese 1 da EK2 em
portugués.

Posteriormente, a versdo preliminar foi retrotraduzida para o inglés por dois
novos tradutores independente, seguindo os mesmos critérios da etapa da
tradugao, porém nessa fase a lingua materna dos tradutores era o inglés. A etapa
seguinte consistiu na comparagao das duas versdes retraduzidas do instrumento
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por um terceiro individuo independente, resultando na sintese 2 da EK2, que foi
revisada pela autora responsavel pela escala e um comité de especialistas
composto por fisioterapeuta, fonoaudidlogo, neurologista, enfermeiro e
psicélogo.

Fluxograma 1: Fluxograma do processo de tradugao e adaptagao transcultural
da EK2.

Escala EK2 na versao original

l

Tradugao do inglés para o portugués

Dois tradutores bilingues e biculturais, com formagdes distintas, lingua materna o portugués

i l

Tradutor qualificado 1 Tradutor qualificado 2

v

Sintese | (versdo em portugués)

Terceiro tradutor independente

Retrotradugao (portugués para o inglés)

Dois tradutores bilingues e biculturais, com formagdes distintas, lingua materna o inglés

Re-tradutor qualificado 1 Re-tradutor qualificado 2

v

Sintese Il (versdo em inglés)

Terceiro tradutor independente

Envio da escala a autora

v

Comité de especialistas

v

Versao final da escala EK2

v v

Validagao Confiabilidade intra/interexaminador
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Confiabilidade da EK2

A confiabilidade da versao em portugués da EK2 foi aplicada a participantes com
DMD e AME com incapacidade de deambular sem assisténcia e restritos a
cadeira de rodas. A avaliacdo incluiu duas avaliadoras, ambas fisioterapeutas,
com experiéncia na assisténcia em pacientes com DMD e AME, avaliacdo da
funcdo motora e previamente treinados na aplicagdo da EK2. A avaliadora
principal era uma discente de mestrado e era responsavel por avaliar cada
participante utilizando a versdo traduzida da EK2. A avaliadora secundaria era
uma fisioterapeuta do servico e com ampla atuagao na area.

A coleta de dados seguiu o manual da escala, sendo realizada em sala
reservada, com o paciente em sua cadeira de rodas. O uso de dispositivos de
suporte foi mantido conforme necessidade clinica. A avaliagao incluiu entrevista
ao paciente e cuidador, garantindo uma abordagem abrangente. Os itens foram
pontuados com base no desempenho das ultimas duas semanas, exceto para
"capacidade de equilibrio na cadeira de rodas" e "capacidade de mover os
membros superiores”, que foram avaliados no momento do exame. A
confiabilidade intraobservador foi analisada por meio de duas avaliagdes da
fisioterapeuta principal, com intervalo minimo de sete dias, enquanto a
confiabilidade interobservador foi avaliada simultaneamente por duas
avaliadoras (fisioterapeutas principal e secundaria).

Analise Estatistica

A confiabilidade e concordancia intraexaminador e interexaminador foram
verificadas pelo Coeficiente de Correlacao Intraclasse (ICC) e pelo grafico de
Bland-Altman. Os dados foram analisados no software SPSS 14.0, com variaveis
numeéricas expressas em media e desvio padrdo ou mediana e intervalo
interquartil, conforme a normalidade, avaliada por estatistica descritiva,
histogramas e teste de Shapiro-Wilk.

RESULTADOS

O processo de tradugéo foi conduzido conforme demonstrado no » Fluxograma
1. Durante o processo de traducéo e adaptacgao transcultural da escala, algumas
escolhas linguisticas foram amplamente discutidas com os especialistas para
garantir precisao, clareza e adequacgao ao contexto clinico brasileiro.

No item 1, optou-se por manter o termo “conduzir” em vez de “direcao”, por ser
mais condizente com a forma como se refere ao uso da cadeira de rodas em
portugués. Da mesma forma, preferiu-se o uso de “ladeira” em vez de “morro
acima”, garantindo maior clareza e familiaridade para a lingua portuguesa.

No item 2, manteve-se a expressao “transferir da cadeira de rodas” em
detrimento de “sair da cadeira de rodas”, por reforcar a ideia de que ha
necessidade de estratégias especificas para realizar a agdo. Ja no item 3, optou-
se por incluir o termo “prancha ortostatica” no manual, em substituicdo a
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descricdo “mesa inclinada com suporte para todo o corpo”, adequando a
terminologia ao uso clinico e ao contexto de reabilitagdo no Brasil.

Em relagdo ao item 4, o termo “belt’ gerou discussao entre as tradugdes “cinto”
e “cinta”; a versao final adotou “cinta”, por refletir melhor o equipamento utilizado
para estabilizagcado na cadeira de rodas. No item 6, substituiu-se “alimentar” por
‘comer”, para evitar interpretacbes ambiguas e garantir clareza quanto a agéo
desempenhada pelo proprio paciente.

Por fim, no item 13, a palavra “joystick” foi inicialmente questionada por se tratar
de um termo em inglés. Apds consulta com a autora e nova rodada de discusséo
com os especialistas, decidiu-se manter a tradugao como “controle”, adicionando
“(joystick)” entre parénteses, a fim de preservar a precisdo sem comprometer a
compreensao do item.

Para a etapa de validacdo a amostra foi composta por 21 participantes com
diagndstico confirmado de DMD (oito pacientes) ou AME (sete pacientes com
AME tipo Il e seis com AME tipo Ill) ndo deambulantes, sem perda de
participantes ao longo do periodo do estudo. A mediana da idade foi de 17 anos,
variando de 11 a 26 anos, com diferengas entre os grupos: 16 anos para DMD,
14 anos para AME Il e 27 anos para AME lll. A amostra foi composta por 52,4%
de participantes do sexo feminino, predominando nos grupos AME |l (71,4%) e
AME Il (66,7%), enquanto o grupo DMD foi majoritariamente masculino (85,5%)
» Tabela 1.

Quanto a cor autodeclarada, 38,1% se identificaram como brancos. Foram
classificados como eutréficos 23,8% dos participantes, enquanto 47,6%
apresentaram baixo peso, mais frequente nos grupos AME Il (57,1%) e AME Il
(83,3%). » Tabela 1.

A confiabilidade interexaminador da pontuacdo total da escala EK2 em
portugués evidenciou médias de 12.62 + 8.98 (Avaliador 1) e 12.57 = 8.61
(Avaliador 2), resultando em uma média combinada de 12.59 + 8.77. O ICC foi
de 0.99 (95% CI: 0.97 — 0.99), indicando excelente concordancia » Tabela 2. A
confiabilidade intraexaminador, com médias de 12.62 * 8.98 na primeira
avaliacao e 12.57 + 9.14 na segunda, com média combinada de 12.59 £ 9.06. O
ICC também foi de 0.99 (95% CI: 0.99 — 0.99), sugerindo forte concordéancia
entre as avaliagdes » Tabela 3.

A analise de concordancia enterexaminador e intraexaminador foi conduzida por
meio dos graficos de Bland-Altman » Figura 1 e Figura 2. Observa-se que os
pontos estao distribuidos de maneira equilibrada ao redor da linha de zero, com
variagbes que nao indicam uma tendéncia de discordancia relevante entre os
escores atribuidos.
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Tabela 1: Caracteristicas demograficas, antropométricas e clinicas de individuos DMD e AME

DMD AME I AME Il Total
(n=28) (n=7) (n=86) (n=21)
Idade (anos)* 16 (11 —20) 14 (11 -21) 27 (16 — 36) 17 (11 —26)
Sexo (%)
Feminino 1(12,5%) 5(71,4%) 4 (66,7%) 11 (52,4%)
Masculino 7 (85,5%) 2 (28,6%) 2 (33,3%) 10 (47,6%)
Cor (%)
Brancos 2 (25%) 2 (28,5%) 4 (66,6%) 8 (38,1%)
Negros 4 (50%) 3 (43%) - 7 (33,3%)
Pardo 2 (25%) 2 (28,5%) 2 (33,3%) 6 (28,6%)
IMC (%)
Eutréfico 2 (25%) 2 (28,6%) 1(16,7%) 5(23,8%)
Baixo peso 1(12,5%) 4 (57,1%) 5 (83,3%) 10 (47,6%)
Extremo baixo peso - 1(14,3%) - 1(4,8%)
Sobrepeso 4 (50%) - - 4 (19,0%)
Obesidade grau | 1(12,5%) - - 1 (4,8%)

IMC, Indice de massa corporal; IQR, intervalo de confianga; * Mediana (IQR)

Tabela 2: Analise de confiabilidade interexaminador da pontuagao total da EK2 em individuos
com DMD e AME

Pontuacgio final EK2

Avaliador 1 Avaliador 2
Média * DP 12.62 + 8.98 12.57 + 8.61
Avaliador 1-2 (Média * DP) 12.59 + 8.77
ICC (95%CI) 0.99 (0.97 — 0.99)

ICC, Coeficiente de Correlagao Intraclasse; EK2, Egen Klassification versdo 2 em portugués;
DP, desvio padrao; ICC, coeficiente de correlagédo intraclasse; Cl, intervalo de confianga.
Teste de Coeficiente de Correlacdo Intraclasse (ICC).

Tabela 3: Analise de confiabilidade intraexamindor da pontuagao total da EK2 em individuos
com DMD e AME

Pontuacao final EK2

12 avaliagao 22 avaliagao
Média £ DP 12.62 + 8.98 12.57 £ 9.14
Avaliador unico 12-2? (Média * DP) 12.59 £ 9.06
ICC (95%Cl) 0.99 (0.99 — 0.99)

ICC, Coeficiente de Correlacédo Intraclasse; EK2, Egen Klassification versdo 2 em portugués;
DP, desvio padrao; ICC, coeficiente de correlacédo intraclasse; Cl, intervalo de confianga.
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Figura 1: Grafico de Bland-Altman das avaliagdes enterexaminador da pontuagao da EK2 em
individuos com DMD e AME
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Figura 2: Grafico de Bland-Altman das avaliagdes intraexaminador da pontuagédo da EK2 em
individuos com DMD e AME
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DISCUSSAO

A validagao da versao em portugués da EK2 seguiu um rigoroso processo de
traducao e adaptacgéao transcultural, garantindo equivaléncia semantica, cultural
e conceitual com a versdo original.?’?2 O processo metodoldgico incluiu
traducéo, sintese, retrotraducéo, analise da autora responsavel e avaliagao por
um comité de especialistas, assegurando a fidelidade do instrumento ao contexto
brasileiro.?".22

O processo de tradugdo e adaptagdo transcultural apresentou poucas
discordancias entre os tradutores e o comité de especialistas. As divergéncias
identificadas permitiram ajustes dos termos que foram resolvidas por meio de
consenso entre os pesquisadores e tradutores, garantindo a equivaléncia
conceitual e a adequacéao linguistico-cultural da versao final da escala. O
aspecto estético do instrumento foi mantido préximo do original, garantindo que
sua apresentacao permanecesse proxima ao documento original.

Demonstrou-se de facil aplicabilidade, com itens estruturados para avaliar
diferentes dominios funcionais, permitindo uma coleta rapida e precisa de
informagdes. A confiabilidade interexaminador foi excelente, com um ICC de
0.99, indicando que a ferramenta é altamente confidvel e que possui alta
consisténcia entre os avaliadores.?>?4 As médias das pontuagdes do primeiro e
segundo avaliador foram muito préximas, reforgando a estabilidade dos dados.

A meédia combinada e a pouca variagdo nos desvios padrdo indicaram
padronizacdo e minimizagao de erros de medicdo. Esses achados estdo em
conformidade com estudos prévios que validaram escalas funcionais para
doencas neuromusculares, destacando a importancia de altos valores de ICC
para garantir reprodutibilidade clinica.?%-28

A confiabilidade intraexaminador também foi elevada, com ICC de 0.99 e
intervalo de confianca estreito (0.99-0.99), demonstrando estabilidade na
pontuacdo quando avaliada pelo mesmo examinador em diferentes momentos.
As médias das pontuagcbes na primeira e segunda avaliagdes foram muito
semelhantes, indicando reprodutibilidade consistente.?* Esses resultados
reforcam a precisdo da EK2 como um instrumento confiavel para monitorar a
progressao funcional de pacientes com DMD e AME.

Assim, a EK2 se mostra um instrumento essencial para a avaliacio
multidimensional de pacientes com doengas neuromusculares. A crescente
adocdo do instrumento reflete ndo apenas sua validade e confiabilidade, mas
também sua capacidade de preencher lacunas deixadas por outras escalas
tradicionais, tornando-a indispensavel para um acompanhamento clinico mais
representativo.?®-3! Diferentemente de escalas que focam exclusivamente na
forga muscular ou em habilidades motoras segmentares, como a MFM e a NSAA,
a EK2 se destaca por avaliar atividades de vida diaria e funcionalidade global, o
que a torna mais sensivel as mudancas clinicas em pacientes néao
deambulantes.

96



Nos ultimos anos, seu uso tem sido cada vez mais recomendado para avaliar a
funcionalidade nas atividades da vida diaria, tanto em ensaios clinicos quanto na
pratica clinica. Esse reconhecimento refor¢ca seu valor ndo apenas como um
instrumento de monitoramento da progressao da doencga, mas também como um
componente essencial na avaliagdo da eficacia de novas terapias,
proporcionando uma visdo abrangente do impacto do tratamento na
funcionalidade e qualidade de vida dos pacientes.

Diversos estudos destacam a EK2 como uma ferramenta sensivel e eficaz para
avaliagao funcional em pacientes com AME e DMD n&ao deambulantes. A escala
tem se mostrado superior a outras medidas funcionais na deteccao de alteracdes
clinicas sutis ao longo do tempo, sendo especialmente util no contexto das
terapias modificadoras de doenga.?®3'" Sendo utilizada como principal
instrumento em estudos que avaliaram a resposta a essas terapias,
demonstrando maior capacidade de captar ganhos funcionais em comparagéo
com escalas tradicionais como a HFMSE e a RULM. Além disso, sua aplicagao
permitiu estabelecer pontos de corte clinicos (como mudangas =2 pontos) e
identificar subgrupos de maior gravidade funcional, reforcando sua utilidade
tanto no monitoramento quanto na estratificagdo dos pacientes.?%30

A validagdo da EK2 para o portugués amplia sua aplicabilidade no Brasil,
oferecendo a equipe multiprofissional um instrumento confiavel, sensivel e de
facil utilizagao para avaliar a funcionalidade de pacientes com DMD e AME. Sua
administragcao simples, sem necessidade de treinamento extensivo, favorece a
aplicacdo em diferentes contextos clinicos, desde ambulatérios até o cuidado
domiciliar, promovendo um acompanhamento integrado e continuo da
progressao funcional.

Outro destaque do instrumento € sua sensibilidade em populagdes néao
deambulantes, onde outras escalas perdem precisdo. Um de seus diferenciais é
ainclusao do relato de familiares e cuidadores na avaliagcao, o que permite captar
aspectos praticos do cotidiano que sédo frequentemente negligenciados por
instrumentos tradicionais.

Na pratica clinica, seu uso favorece o planejamento de intervengdes
individualizadas e o monitoramento das respostas terapéuticas, posicionando a
EK2 como uma ferramenta estratégica tanto para o cuidado direto quanto para
estudos clinicos em doengas neuromusculares no pais. Dessa forma, a EK2 nao
apenas complementa os instrumentos ja existentes, mas também se apresenta
como uma ferramenta sensivel para um monitoramento funcional mais refinado
e representativo das necessidades reais dessa populacgao.

CONCLUSAO

Este estudo demonstrou que a EK2, em sua versdo traduzida e adaptada
transculturalmente para o portugués do Brasil, apresenta validade e
confiabilidade interexaminador e intraexaminador. Os resultados reforcam a
aplicabilidade da EK2 como uma ferramenta robusta para identificar diferentes
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10.

11.

niveis de funcionalidade e monitorar a progressdo das condigdes
neuromusculares em populagdes ndo deambulantes.

Os achados deste estudo revelam uma consisténcia cientifica para a utilizagcao
da EK2 em portugués no contexto clinico e para futuras investigacdes
multicéntricas. Essa validacao contribui para suprir uma lacuna na pratica clinica
e no cenario cientifico brasileira, viabilizando aos profissionais de saude um
instrumento confiavel e culturalmente adaptado para a avaliagéo funcional de
pacientes com DMD e AME.
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ANEXOS
ANEXO A:

Escala Egen Klassifikation - Versao 2: Versao Portugués (EK2)

Nome: Data de nascimento:
Data de avaliagao:

Avaliador:

Observacao: pontue o melhor que foi feito nas ultimas duas semanas, especialmente nos
casos em que ha variagao entre dias bons e dias ruins. Por favor, circule a nota aplicada a
cada etapa.

Capacidade de usar a cadeira de rodas / Como vocé se locomove em ambientes | NIA
internos e em ambientes externos?
Capaz de usar a cadeira de rodas manual em um terreno plano, progredindo 10 0
metros em menos 1 minuto

1 Capaz de usar a cadeira de rodas manual em um terreno plano, progredindo 10 y
metros em mais de 1 minuto
Incapaz de usar cadeira de rodas manual, necessitando de cadeira de rodas 5
motorizada
Utiliza cadeira de rodas motorizada, mas ocasionalmente tem dificuldade em 3
conduzi-la

Capacidade de se transferir da cadeira de rodas /| Como vocé se transfere da | NIA
cadeira de rodas para a cama?

Capaz de se transferir da cadeira de rodas sem ajuda 0

Capaz de se transferir da cadeira de rodas independentemente, com o uso de
2 | algum dispositivo de ajuda ou assisténcia

Precisa de assisténcia para transferir da cadeira de rodas, com ou sem o uso de

dispositivos auxiliares (Ex: guindaste e tabuas de transferéncia) 2
Precisa ser carregado com suporte para a cabe¢a quando transferido da cadeira de 3
rodas
Capacidade de permanecer em pé / Vocé fica em pé? Como vocé faz isso? N/A
Capaz de ficar em pé com os joelhos apoiados, assim como ao usar orteses (Ex: 0
joelheira do tipo Brace, muletas)

3
Capaz de ficar de pé com os joelhos e com o quadril apoiados, como ao usar y
dispositivos para elevacéo e ficar de pé
Capaz de ficar de pé com suporte para todo o corpo 2
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Incapaz de ficar de pé 3
Capacidade de se equilibrar na cadeira de rodas / Vocé consegue se inclinar | NIA
para frente e para os lados e depois retornar para a posicdo ereta?

Capaz de se erguer da flexao frontal completa com a ajuda das maos (empurrando- 0
se para cima com as maos)

Capaz de mover a parte superior do corpo mais do que 30° em todas as direcbes a y
partir da posi¢cao sentada, mas ndo consegue se empurrar como descrito acima

Capaz de mover a parte superior do corpo menos do que 30° de um lado para o 5
outro

Incapaz de mudar a posigédo da parte superior do corpo, ndo consegue sentar sem 3
apoio completo do tronco e da cabega

Capacidade de mover os membros superiores /| Vocé consegue mover seus | NIA
dedos, méos e bragos contra a gravidade?

Capaz de levantar os membros superiores acima da cabega com ou sem 0
movimentos compensatérios

Incapaz de mover os membros superiores acima da cabega, mas capaz de mover

os antebragos contra a gravidade (Exemplo: levar a mao até a boca apoiando ou 1
néo os cotovelos)

Incapaz de mover os antebragos contra a gravidade, mas capaz de usar as maos 5
contra a gravidade quando esta com os antebracos apoiados

Incapaz de mover as maos contra a gravidade, mas capaz de usar os dedos 3
Capacidade de usar as maos e os bragos para comer / Vocé pode descrever | NIA
como vocé come?

Capaz de comer e beber sem estar com o cotovelo apoiado 0
Come e bebe com o cotovelo apoiado 1
Come e bebe com o cotovelo apoiado; usa reforgo/apoio da mao contralateral e/ou °
dispositivos de suporte

Precisa ser alimentado por outro individuo 3
Capacidade de virar-se na cama / Como vocé se vira na cama durante a noite? N/A
Capaz de virar-se na cama com as roupas de cama 0
Precisa de ajuda para virar-se ha cama ou consegue virar-se apenas em algumas y
diregdes

Incapaz de virar-se na cama. Precisa ser virado 0-3 vezes durante a noite 2
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Incapaz de virar-se na cama. Precisa ser virado 4 ou mais vezes durante a noite. 3
Capacidade de tossir /| Como vocé tosse quando precisa? N/A
Capaz de tossir efetivamente 0
Tem dificuldade para tossir e algumas vezes necessita de estimulo manual. Capaz y
8 de “limpar a garganta”
Sempre necessita de ajuda para tossir. Capaz de tossir somente em certas 5
posicdes e com estimulo manual, empilhamento aéreo
Incapaz de tossir. Necessita de técnicas de sucgéo e/ou hiperventilagao ou ainda 3
com pressao positiva intermitente para manter as vias aéreas limpas
Capacidade de falar / Vocé consegue falar e ser compreendido se estiver sentado | N/A
no fundo de uma sala grande?
Fala potente. Capaz de cantar e falar alto 0
9 =
Fala normalmente, mas nao consegue elevar a sua voz 1
Fala com voz baixa e precisa respirar apés trés a cinco palavras 2
Fala dificil de ser compreendida, exceto pelos parentes préximos 3
Bem-estar fisico /| Esse (dpico relaciona-se apenas com a insuficiéncia | NIA
respiratéria (ver o manual); use as categorias como questoes
Sem queixas, sente-se bem 0
10 Cansa facilmente. Apresenta dificuldades para descansar em uma cadeira ou na y
cama
Apresenta perda de peso, perda do apetite. Medo de dormir a noite, dorme mal 2
Apresenta sintomas adicionais ao escore 2, tais como: mudangas de humor, dor 3
de estbmago, palpitacdes, sudorese
Fadiga diurna / Vocé precisa organizar o seu dia ou descansar para evitar ficar | NIA
muito cansado?
Nao se sente fadigado durante o dia 0
11 Precisa limitar as atividades diarias para evitar ficar muito cansado 1
Precisa limitar as atividades diarias e tirar periodos de descanso para evitar ficar 5
muito cansado
Fica cansado durante o dia mesmo se limitar as atividades diarias e descansar ao 3

longo do dia
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Controle da cabega / Quanto suporte para a cabega na cadeira de rodas vocé | NIA
precisa?
Nao precisa de apoio para a cabecga 0
(e Precisa de apoio para a cabeca durante subidas e descidas (rampa padrao de 15°) 1
Precisa de apoio para a cabega quando ao dirigir a cadeira de rodas 2
Precisa de apoio para a cabe¢a quando sentado imovel em uma cadeira de rodas 3
Capacidade de controlar a cadeira de rodas (joystick) /| Qual tipo de controle | N/A
manual vocé usa para controlar a sua cadeira de rodas?
Usa um controle padrao, sem adaptagao especial 0
13 Usa um controle adaptado ou tem uma cadeira de rodas ajustada para permitir o 1
uso do controle
Usa outras formas de conduzir a cadeira de rodas em substituicdo ao controle, 5
como sistemas de sucgéo e sopro ou diregao digitalizada
Incapaz de conduzir a cadeira de rodas. Precisa de outra pessoa para opera-la. 3
Textura dos alimentos / Vocé precisa mudar suas refeicbes de alguma forma | NIA
para comé-la?
Come alimentos com todos os tipos de textura 0
14 | Come alimentos cortados ou em pedagos pequenos ou evita alimentos duros e y
dificeis de mastigar
Come alimentos picados/com textura pastosa 2
A ingestéo principal de alimentos é via sonda 3
Comendo uma refeicdo / Quanto tempo vocé leva para comer uma refeicdo | N/IA
inteira? (com ou sem assisténcia)
Capaz de comer uma refeigado inteira no mesmo tempo que outras pessoas que 0
compartilham a refeicdo com vocé
Capaz de comer uma refeigéo inteira no mesmo tempo que outras pessoas que
15 | compartilham a refeicdo com vocé apenas com incentivo ou precisa de algum 1
tempo adicional (aproximadamente 10 minutos)
Capaz de comer uma refei¢ao inteira, mas precisa de muito mais tempo que outras
pessoas que compartilham a refeicdo com vocé (15 minutos ou mais de tempo 2
extra)
Incapaz de comer uma refei¢do inteira, ainda que com tempo adicional e ajuda 3
16 | Engolindo / Vocé ja teve problemas para engolir? N/A

104



Nunca tem problemas ao engolir e nunca engasga ao comer e beber

Ocasionalmente (menos de uma vez ao més) tem problemas ao engolir alguns
tipos de comida ou ocasionalmente engasga

Tem problemas regularmente (mais de uma vez ao més) para engolir comidas e/ou

: 2
bebidas ou engasga ao comer e/ou beber
Tem problemas ao engolir saliva ou secre¢des 3
Fungao das maos / Qual dessas atividades vocé consegue realizar? N/A
Consegue desenroscar a tampa de uma garrafa de agua ou quebrar o lacre de 0
uma lata de refrigerante

17 .

Consegue escrever duas linhas ou usar o teclado de um computador 1
Consegue assinar o nome ou mandar uma mensagem ou usar um controle remoto | 2
Nao consegue usar as maos 3

PONTUAGAO TOTAL / 51:

COMENTARIOS: razées pelas quais algum item nZo foi pontuado (ndo aplicavel = N/A)

- Cirurgia prévia (por favor anotar data e tipo de cirurgia realizada)

- Data de inicio da Ventilagao assistida e qual o tipo

- Altura

- Peso

- Capacidade Vital Forcada (CVF)

- CVF%

- Pontuagdo na Escala de Brooke
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Anexo B:

“De: Ulla Werlauff <ulwe@rcfm.dk>

Enviado: quinta-feira, 11 de agosto de 2022 04:05

Para: MARCELA MACHADO - Porf2 Medicina <marcelamachado@bahiana.edu.br>
Assunto: SV: Professor Birgit F Steffensen email address

Dear Marcela

You are most welcome to translate and validate EK2 into Portuguese. When your work is
finished, we will make the scale available on our EK-website EK-skalaen - EK scale - RCFM— with
your name and contact information, so please inform us when the scale is ready for this- and if
you have any published work regarding this.

You will find the official English EK2 scale here - EK2 engelsk.pdf (rcfm.dk)

If possible you can also translate the manual and use the pictures in the manual for illustration
Users’ Manual for the EK2 scale (rcfm.dk)

If you need my comments in the process, you are very welcome.

Kind regards
Ulla

Ulla Werlauff, Head of Research, PhD

The National Rehabilitation Centre for Neuromuscular Diseases, Denmark
Kongsvang Allé 23
8000 Aarhus C

TIf. +45 8948 2222
Mobil +45 2265 2442

.
RehabiliteringsCenter
for Muskelsvind

www.rcfm.dk”
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https://rcfm.dk/ek-skalaen-ek-scale/
https://rcfm.dk/wp-content/uploads/sites/2/2021/01/EK2_engelsk.pdf
https://rcfm.dk/wp-content/uploads/sites/2/2021/01/EK2_Manual_Revised070618_Engelsk.pdf
http://www.rcfm.dk/

