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RESUMO

Background: A artrogripose multipla congénita (AMC) é definida por multiplas
contraturas articulares em duas ou mais &reas do corpo, sendo a limitacdo dos
movimentos fetais o provavel mecanismo patogénico. O envolvimento da AMC
compromete a mobilidade articular e funcionamento fisico dos pacientes, sendo
objetivo do tratamento uma melhora funcional e, consequentemente, melhora da
qualidade de vida relacionada a saude.

Objetivos: O presente estudo tem como objetivo mapear as evidéncias na
literatura sobre qualidade de vida relacionada a saude (QVRS) em pacientes com
Artrogripose Multipla Congénita.

Métodos: Trata-se de uma revisdo de escopo, com base nos critérios do
Preferred Reporting Items for Systematic reviews and Meta-Analyses extension for
Scoping Reviews e do Manual for Evidence Synthesis do Instituto Joanna Briggs.
Foram incluidos estudos das bases de dados National Library of Medicine
(PubMed.gov), Scientific Electronic Library, EMBASE, Web of Science e Biblioteca
Virtual em Saude. Foram incluidos os estudos que contemplaram a pergunta de
investigacdo e extraidos dados de caracterizacdo da amostra, instrumentos utilizados
para investigacao e resultados de QVRS.

Resultados: Foram encontrados 268 resultados, sendo 32 analisados ap6s
exclusdo dos repetidos. Em seguida, foram selecionados 13 estudos para analise do
resumo, seis foram mantidos para leitura integral e excluidos dois nessa etapa,
totalizando quatro estudos incluidos na revisdo. Os estudos incluidos demonstraram
QVRS comparéavel a populacdo controle com os instrumentos utilizados, com maior
comprometimento em funcéo fisica, vitalidade, limitacdes e dor.

Concluséo: Limitagbes fisicas, extenso acometimento e dor parecem
representar impactos na QVRS na populacdo com AMC. Em geral, a QVRS dessa
populacdo é comparavel a populacao controle, com excecédo de dominios de fungéo
fisica, que apresentam maiores comprometimentos. Sao necessarios futuros estudos
para determinar preditores da QVRS, visando sedimentar o conhecimento para uma
abordagem mais efetiva diante do paciente com AMC.

Palavras-chave: Artrogripose; Qualidade de Vida Relacionada a Saude;
Qualidade de Vida.



ABSTRACT

Background: Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) is defined by multiple
joint contractures in two or more areas of the body, with fetal movement limitation being
the probable pathogenic mechanism. The involvement of AMC compromises the joint
mobility and physical functioning of patients, and the goal of treatment is a functional
improvement and, consequently, an improvement in health-related quality of life.

Objectives: The present study aims to map the evidence in the literature on
health-related quality of life (HRQoL) in patients with arthrogryposis multiplex
congenita.

Methods: The study followed the proposal of a scoping review, based on the
criteria of the Preferred Reporting Items for Systematic reviews and Meta-Analyzes
extension for Scoping Reviews and the Manual for Evidence Synthesis by the Joanna
Briggs Institute. Studies from the National Library of Medicine (PubMed.gov), Scientific
Electronic Library, EMBASE, Web of Science and Virtual Health Library databases
were included. Studies that included the research question were included and data
from the sample characterization, instruments used for investigation and HRQoL
results were extracted.

Results: two hundred sixty-eight results were found, and 32 were analyzed
after excluding the repeated. Then, 13 studies were selected for analysis of the
summary, six were maintained for full reading and two were excluded at this stage,
totaling four studies included in the review. The included studies demonstrated HRQoL
comparable to the control population with the instruments used, with greater
impairment in physical function, vitality, limitations and pain.

Conclusion: Physical limitations, extensive involvement and pain seem to
represent impacts on HRQoL in the population with AMC. In general, the HRQoL of
this population is comparable to the control population, with the exception of domains
of physical function, which have greater impairments. Future studies are needed to
determine predictors of HRQoL, in order to consolidate knowledge for a more effective
approach to patients with AMC.

Keywords: Arthrogryposis; Health-Related Quality of Life; Quality of Life.



SUMARIO

1 INTRODUCAO

2 OBJETIVO

3 REVISAO DE LITERATURA

3.1 ARTROGRIPOSE MULTIPLA CONGENITA

3.2 QUALIDADE DE VIDA RELACIONADA A SAUDE
4 METODOS

4.1 CRITERIOS DE ELEGIBILIDADE

4.2 PROCESSO DE BUSCA E BASES DE DADOS
4.3 EXTRACAO DE DADOS E SINTESE

5 RESULTADOS

5.1 SELECAO DOS ESTUDOS

5.2 CARACTERISTICAS DOS ESTUDOS E DA AMOSTRA

5.3 INSTRUMENTOS UTILIZADOS

5.4 RESULTADOS DE QUALIDADE DE VIDA RELACIONADA A SAUDE

6 DISCUSSAO

7 CONCLUSAO

8 FINANCIAMENTO

REFERENCIAS

ANEXO A - Preferred Reporting Items for Systematic reviews and Meta-

Analyzes extension for Scoping Reviews

10

10

10

12

13

13

14

14

21

24

25

26

29



1 INTRODUCAO

A artrogripose multipla congénita (AMC) é caracterizada por multiplas
contraturas articulares congénitas que podem ser acompanhadas de fraqueza
muscular e fibrose! e afetam duas ou mais areas do corpo?. A prevaléncia é de um
caso para cada 3000 a 5000 nascidos vivos®, sendo que as etiologias responsaveis
pela artrogripose compartilham movimentos fetais prejudicados como patogénese®.

No Brasil, a artrogripose demanda atencéo especial devido a relagdo com
sindrome congénita provocada pela infeccdo por Zika virus no periodo gestacional,
assim como outras anormalidades motoras e neurolégicas, o que impactou de forma
importante apés a epidemia de 2015 e 2016°.

Estabelecer o diagnostico de sua causa é fundamental para guiar o tratamento
e conhecer a evolucao e histéria natural da doenca, além de possibilitar orientacdes e
aconselhamento genético®, sendo a avaliagdo neuroldgica importante para determinar
a etiologia®. O objetivo do tratamento é direcionado para mobilizar as articulacdes
visando melhora de funcdo das articulacbes acometidas?’. No geral, os pacientes
apresentam impactos na qualidade de vida relacionada a saude (QVRS),
principalmente nos dominios fisico e funcional, com outros dominios préoximos da
referéncia ou discretamente reduzidos®-1°.

Um acompanhamento integral do paciente com artrogripose multipla
congénita podem gerar impactos positivos em sua QVRS. A qualidade de vida (QV) e
qualidade de vida relacionada a saude séo termos distintos; o primeiro ndo possui
uma definicdo universal e clara, esta relacionado com um julgamento pessoal de
satisfacdo com sua vida e metas pessoais de acordo com o préprio repertorio cultural,
enquanto a qualidade de vida relacionada a saude esta atrelada com a percepcéo do
paciente sobre o impacto da saude e dos efeitos da sua doenca sobre aspectos
fisicos, mentais e sociais da vida'*?.

Em pacientes com artrogripose, poucos estudos foram produzidos em relacao
a qualidade de vida ou qualidade de vida relacionada a saude e seus fatores
associados. Sendo assim, € possivel perceber que ha uma lacuna na literatura a
respeito da qualidade de vida e qualidade de vida relacionada a satde na populacéo
com AMC. Dessa forma, o estudo foi desenvolvido com base na pergunta norteadora
“Quais séo os impactos sobre a qualidade de vida relacionada a na populagdo com

Artrogripose Multipla Congénita?”.



2 OBJETIVO

Mapear as evidéncias presentes na literatura sobre qualidade de vida e
qualidade de vida relacionada a saude em pacientes com Artrogripose Mdltipla
Congeénita.

3 REVISAO DE LITERATURA

3.1 ARTROGRIPOSE MULTIPLA CONGENITA

A Artrogripose Mudltipla Congénita (AMC) € o termo que indica multiplas
contraturas congénitas que afeta duas ou mais areas diferentes do corpo, presente
em diversas sindromes com patogénese comum relacionada a restricdo da
movimentacdo fetal, o que é sugerido a levar a proliferacdo de tecido capsular
conectivo?*.

A prevaléncia pode variar de acordo com a literatura, sendo estimada em um
caso para cada 3.000 a 5.000 nascidos®. Em um estudo retrospectivo realizado na
Europa, a artrogripose multipla congénita apresentou uma prevaléncia de 1 caso a
cada 12000 nascidos vivos, sendo que esse valor pode ser justificado pela notificacao
predominante de casos mais graves?!3,

Além de componentes das doencas neuromusculares que levam a fraqueza
muscular, os fatores ambientais de exposi¢cao materna com uso excessivo de alcool e
cocaina, doencas como esclerose multipla, diabetes, miastenia gravis podem levar a
diminuicdo dos movimentos fetais e podem causar Artrogripose, devendo ser
adequadamente investigados’.

Outro fator importante, a infecgdo materna e infeccdo congénita pelo Zika
virus deve ser considerada como diagndstico diferencial, em especial apos a epidemia
de 2015 e 2016 no Brasil**'5. A sindrome congénita provocada pelo Zika virus pode
levar a manifestagbes de cunho neurologico como microcefalia, desenvolvimento
cortical diminuido, atrofia cerebelar, além da Artrogripose!®. O acometimento
ortopédico nos casos de Zika virus congénito seguem um aparente padrdo de

localizac&o no punho e nos dedos, em especial o terceiro e quarto, quadril e joelho*®.



A classificacédo da Artrogripose néo é feita de uma Gnica maneiral’ e pode ser
sugerida com base na avaliacdo neurologica: no caso de normalidade, a Amioplasia,
forma mais comum, e Artrogripose Distal tornam-se principais etiologias, enquanto o
exame alterado sugere anormalidades do sistema nervoso central ou periférico, placa
motora ou mausculo®. Outra forma é a divisdo quando ha& acometimento
musculoesquelético, acometimento musculoesquelético associado a acometimento
de outro sistema e ainda acometimento musculoesquelético e disfungéo do sistema
nervoso central e/ou retardo mental*. Em 2019, ouve uma revisdo com novas
possibilidades de classificacdo que sugere a separacdo de causas genéticas e nao
genéticas, além de divisbes em causas intrinsecas, extrinsecas em relacéo ao feto e
de acordo com o tecido envolvido!’.

O diagnéstico especifico deve ser feito para orientar o tratamento,
conhecimento de prognostico e desfechos, além de aconselhamento genético, se
possivel, e deve iniciar com uma avaliacdo obstétrica e gestacional completa, exame
fisico cuidadoso, registro da historia familiar e fotografias com posterior investigacéo
de acordo com a etiologia provavel”-8.

O quadro clinico da Artrogripose Multipla Congénita depende da etiologia e é
caracterizado pelo acometimento articular com manifestacdo funcional, como a
rotacdo interna dos ombros, flexdo dos punhos, extensdo dos cotovelos, flexao,
abducéo e rotacao externa do quadril e grave acometimento de joelhos, com flexao, e
tornozelos, associado ou nédo a dificuldades de alimentacdo e articulacdo das
palavras, acometimento muscular, hemangiomas em face, hérnias abdominais ou
inguinais e restricdes de crescimento®°,

Os pacientes portadores podem necessitar de intervencfes cirlrgicas e
apresentar dor, articular ou ndo, em avaliacdo a longo prazo sem grandes limitagbes
cognitivas, porém com dominios de funcdo e atividade fisica reduzidos em
comparacédo a populacdo sem AMC?%21, O tratamento e terapia apropriada tem como
objetivo uma melhora do quadro funcional e consequente melhoria na qualidade de

vida2719,

3.2 QUALIDADE DE VIDA RELACIONADA A SAUDE

A qualidade de vida relacionada a saude possui conceito amplo e esta

relacionada ao qudo bem um individuo percebe o seu bem-estar em relacdo aos



dominios fisico, mental e social de saude aliados a sentimentos subjetivos e
desempenho de atividades fisicas cotidianas!??2,

Sua avaliagcdo é feita preferencialmente por auto-avaliagdes por conta do
entendimento que a melhor fonte de informacgéo é a prépria pessoa de quem se quer
obter os dados, sendo possivel também que a avaliacdo seja feita por terceiros como
pais ou responsaveis??. Em criancgas, existe evidéncia para auto-aplicacdo de escalas
de QVRS respeitando idade adequada de acordo com o instrumento utilizado com
base na possibilidade de comunicacdo adequada por parte do entrevistado?3.

A Organizacdo Mundial de Saude (OMS) justifica o interesse em avaliar a
qualidade de vida por uma sequéncia de fatores, incluindo o objetivo priméario do
cuidado com salde: o bem-estar do paciente?*. Desde entdo, o desenvolvimento de
instrumentos para avaliacdo de qualidade de vida e qualidade de vida relacionada a
saude vem sendo elaborados de forma que atendam a pluralidade cultural e realidade
de cada centro, buscando adocéo de melhores praticas de satude dentro dos principios
holisticos e humanisticos que extrapolam a exclusividade de auxilio aos sintomas e
doencas, ao passo que taxas de mortalidade deixaram de ser suficientes para

dimensionar mudancas na salde!!?4,
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4 METODOS

Trata-se de uma revisdo de escopo. O estudo seguiu o protocolo Preferred
Reporting Items for Systematic reviews and Meta-Analyses extension for Scoping
Reviews (PRISMA-ScR)? (Anexo A) e as orientages sobre revisées de escopo do
Manual for Evidence Synthesis do Instituto Joanna Briggs?®. As buscas feitas entre
Outubro de 2020 e Marco de 2021 nas bases de dados National Library of Medicine
(PubMed.gov), Scientific Electronic Library (SCIELO), Biblioteca Virtual em Saude
(BVS), Web of Science e EMBASE.

4.1 CRITERIOS DE ELEGIBILIDADE

A pergunta de investigagao corresponde a que segue: “Quais sdo 0s impactos
sobre a qualidade de vida relacionada a saude na populacdo com Artrogripose
Multipla Congénita?”.

Os estudos selecionados foram aqueles que incluiram participantes com
diagnéstico de Artrogripose Multipla Congénita (AMC), com ou sem uso de orteses,
capazes ou nao de deambular. Foram incluidos artigos revisados por pares e
publicados em revistas indexadas. O idioma e data de publicacdo ndo configurou

como um critério de excluséo.

4.2 PROCESSO DE BUSCA E BASES DE DADOS

A definicdo da estratégia de busca e selecdo dos estudos ocorreu em trés
fases. A primeira envolveu definicdo de palavras-chave com o uso dos descritores do
Medical Subject Headings (MeSH), sendo escolhidos “Health-Related Quality of Life”,
‘HRQOL”, “Arthrogryposis”, “Arthrogryposis Multiplex Congenita” e “Arthrogryposis
Multiplex Congenita (AMC)”. Na segunda fase, as palavras-chave selecionadas foram
aplicadas nos campos de busca das bases de dados virtuais utilizadas, com auxilio
dos operadores booleanos AND e OR, como demonstrado no Quadro 1. Na terceira
fase, os artigos foram selecionados para leitura a partir dos titulos e resumos, e, em

seguida, textos completos.
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No PubMed.gov, a estratégia de busca incluiu “Arthrogryposis”, “Health-

Related Quality of Life” e “Quality of Life” com e sem o operador booleano AND

(Quadro 1).

Quadro 1. Estratégias de busca utilizadas de acordo com a base de dados.

OR multiplex) AND congenita) OR ‘arthrogryposis multiplex
congenita’/exp OR ‘'arthrogryposis multiplex congenita’ OR
(Carthrogryposis'/exp OR arthrogryposis) AND (‘multiplex’/exp
OR multiplex) AND congenita AND amc)) AND (‘health-related
guality of life'/exp OR 'health-related quality of life' OR (‘health
related’ AND (‘quality’/exp OR quality) AND of AND (life'/exp
OR life)))

Base de Estratégia N° de
Dados de busca artigos
(((Arthrogryposis) OR (Arthrogryposis Multiplex Congenita))
Pubmed | OR (Arthrogryposis Multiplex Congenita (AMC))) AND (Health- 23
Related Quality of Life)
(Arthrogryposis) OR (Arthrogryposis Multiplex Congenita) OR
SciElo (Arthrogryposis Multiplex Congenita (AMC)) AND (Health- 05
Related Quality of Life) OR (HRQOL)
(Arthrogryposis) OR (Arthrogryposis Multiplex Congenita) OR
BVS (Arthrogryposis Multiplex Congenita (AMC)) AND ((Health- 13
Related Quality of Life) OR (HRQOL))
(Arthrogryposis) OR TITULO: (Arthrogryposis Multiplex
Web  of | Congenita) OR TIiTULO: (Arthrogryposis Multiplex Congenita | 198
Science | (AMC)) AND TIiTULO: (Health-Related Quality of Life)
Refinado por: Acesso Aberto: (OPEN ACCESS)
(‘arthrogryposis'/exp OR arthrogryposis OR
EMBASE | ((‘arthrogryposis'/exp OR arthrogryposis) AND (‘multiplex’/exp 29
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4.3 EXTRACAO DE DADOS E SINTESE

De cada texto selecionado foram extraidos os dados referentes ao titulo,
autores, periédico e ano de publicacdo, pais de origem, objetivos, populacdo e
tamanho da amostra, instrumentos padronizados utilizados e resultados sobre
qualidade de vida e qualidade de vida relacionada a saude, conclusdes e conceitos
da discusséo para a andlise e desenvolvimento dessa revisdo de escopo.

Os resultados foram apresentados utilizando tabelas e quadros. Dado o
delineamento do estudo ter sido uma revisdo de escopo, ndo foi realizada a analise
do risco de viés dos trabalhos incluidos e néo foi necessario a submissao do protocolo
ao sistema CEP/CONEP ou registro de protocolo da revisao.
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5 RESULTADOS

5.1 SELECAO DOS ESTUDOS

A figura 1 descreve o fluxograma como o processo de selecdo dos artigos.

Figura 1. Fluxograma de incluséo dos estudos.
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Nas bases de dados pesquisadas, foram encontrados 268 resultados e

excluindo 32 estudos repetidos, totalizaram 236 estudos. Desses 236, 223 estudos
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nao contemplavam os critérios de inclusdo estabelecidos pela revisdo por néo
contemplarem o tema delimitado pela pergunta de investigacao, sendo 13 estudos
selecionados para a etapa de leitura de titulo e resumo. Apés a leitura do resumo,
seis estudos foram incluidos e passaram pela leitura integral, sendo dois excluidos
posteriormente por se tratar de resultados sem textos completos, sendo resumos de
trabalhos j4 avaliados nesta etapa, sob titulo, ano de publicacdo e periodico
diferentes. Dessa forma, quatro estudos da literatura foram selecionados para analise

dessa revisao.

5.2 CARACTERISTICAS DOS ESTUDOS E DA AMOSTRA

Os estudos incluidos foram publicados entre 2017 e 2019 (quadro 2). Os
estudos envolveram uma amostra de 223 participantes com Artrogripose multipla
congénita, com média de idade igual a 34,94 anos, sendo um estudo realizado com
populacdo pediatrica e os demais realizados com adultos como participantes. O
estudo 3 teve 83 participantes que também fizeram parte do estudo 2. Para o célculo
de participantes e idade média, foram contabilizados somente os dados dos estudos
1, 2 e 4, porém os resultados de qualidade de vida dos 83 participantes também foi

representado.

5.3 INSTRUMENTOS UTILIZADOS

Para avaliacdo da qualidade de vida ou qualidade de vida relacionada a
saude, foram utilizados os instrumentos padronizados SF-36, PROMIS-57 v2.0 profile
e PROMIS Global Health Profile, Child Health Questionnaire-Parent Form (CHQ-PF
50) e 0 EQ-5D-Y. Para atingir 0s objetivos tracados nos estudos, outros instrumentos
foram utilizados, como Satisfation With Life Scale (SWLS) para satisfagdo com a vida,
Functional Mobility Scale para mobilidade funcional, Paediatric Evaluation of Disability
Inventory (PEDI) para capacidade e performace, Quebec User Evaluation of
Satisfaction With Assistive Technology (QUEST 2.0) para satisfagdo com oérteses e 0
Physical Activity Scale For Individuals With Physical Disabilities (PASIPD) para
avaliagcéo de atividade fisica.



da amostra, variaveis, resultados e conclusoes.
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Quadro 2. Caracteristicas dos estudos conforme titulo, autoria, periddico, ano de publicacéo, objetivo, caracteristicas basicas

congenita

AMC

39 anos)

turnos, estado
civil/situagao de
vida.

quanto a fungéo
fisica e vitalidade
em relagdo ao
controle, além de
Escore de
Capacidade Fisica
significativamente
reduzido.

Foram encontrados
niveis inferiores do
MET médio nos
pacientes com AMC
em relagao ao
controle.

Estudo Titulo Autoria Periddico Ano Obijetivo Amostra Instrumentos Variaveis Resultados Conclusao
1 Health-related quality of | M. Prosthetics 2018 | Descrever a 33 participantes | CHQ-PF 50 Capacidade de CHQ-PF 50: QVRS | Criangas comAMC
life and orthosis use ina | Eriksson and QVRS em entre 5e 17 EQ-5D-Y deambulagao, uso comprometida nos tem QVRS mais
Swedish population with | et al. Orthotics criangas com anos (médiade | PEDI de orteses, pacientes com AMC | comprometida nos
athrogryposis International AMC e satisfagdo | 10.5 anos) QUEST 2.0 amplitude de em todos os dominios de salde
com orteses, nos mobilizagdo passiva | dominios, exceto fisicaem
que fazem uso e forca muscular, quanto a limitagao comparagao ao
historico cirtrgico social, saude controle, com maior
ortopédico, QVRS, mental e coeséo impacto naquelas
capacidade familiar dependentes de
funcional, EQ-5D-Y: érteses para
satisfagdo com percepgao da deambulagéo.
orteses, idade, crianga sobre sua
peso, altura, sexo e | saude semelhante
alcance de entre os que usam
contragoes orteses e os que
articulares. néo usam.
2 Long-term functional H. American 2017 | Identificar 177 SF-36 Pais de origem, A qualidade de vida | A maioria dos
and mobility outcomes Nouraei Journal of desfechos a participantes PASIPD idade, nivel de dos participantes pacientes possui
for individuals with et al. Medical longo prazo em entre 19 e 84 escolaridade, apresentou discreto | boa escolaridade,
arthrogryposis multiplex Genetics individuos com anos (média de ocupagdo em comprometimento ocupacgdo ou

emprego, com altas
taxas de
independéncia,
apesar de alta
incidénciade dor e
limitacoes fisicas.
Os pacientes com
AMC ndo possuem
comprometimento
da qualidade de
vida, apesar de um
estilo de vida
predominantemente
sedentario.
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Estudo Titulo Autoria Periédico Ano Obijetivo Amostra Instrumentos Variaveis Resultados Conclusao

3 The relationship B. American 2019 | Descrever a 83 participantes | SF-36 Envolvimento Foram encontradas | Acirurgia
between joint surgery Sawatzky | Journal of associagao entre | (médiade 43 articular, sexo, em media 9,8 ortopédica possui
and quality of life in et al. Medical articulagoes anos) idade, pais de cirurgias para cada | relagdo com
adults with Genetics operadas e origem, nimero participante. dominios de

arthrogryposis: An
international study

qualidade de vida
em adultos com
AMC

total de articulagoes
por pessoa.

Os dominios da SF-
36 mais
comprometidos
foram (I)
funcionamento
fisico, (Il) papel das
limitagoes e (lll)
dor.

O Escorede
Componente
Mental da SF-36
manteve-se
proximo do
controle, enquanto
o Escorede
Componente Fisico
mostrou-se abaixo
da populagao
controle.

qualidade de vida. A
cirurgia de cotovelo
possuiu correlagao
positiva com fungao
social mais
elevada, o inverso
da cirurgiade
ombro. Nao houve
resultado
significativo quanto
a operacgdo em
joelho, enquanto pé
torto e quadril ndo
foram incluidas na
analise, poisa
maioria dos casos
foram manejados
cirurgicamente.
Houve diferenca no
Escore de
Componente Fisico
quanto ao sexo,
sendo reduzido nas
mulheres.
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Estudo Titulo Autoria Periodico Ano Objetivo Amostra Instrumentos Variaveis Resultados Conclusao

4 Quality of life, H. Altiok American 2019 | Descrever a 23 participantes | PROMIS-57 Dados PROMIS-57 e Apesar das
satisfactionwith life, and | ef al. Journal of satisfagaoe entre 18 e 36 PROMIS antropomeétricos, PROMIS GHP: o limitagoes de
functional mobility of Medical qualidade de vida | anos (médiade | Global Health idade, sexo, etnia, dominio de fungdo funcao fisica, os
young adults with Genetics de adultos jovens | 23.6 anos) Profile (GHP) histérico meédico, fisica estava adultos jovens com
arthrogryposis after apos deixarem o SWLS estado civil e de comprometido, AMC nao
leaving pediatric care acompanhamento Functional trabalho, ocupagao | sendo os demais apresentam

pediatrico Mobility Scale em turnos, proximos do comprometimento
(FMS) mobilidade controle. de qualidade e

funcional, dor, tipo
de AMC, articulacao
acometidae
histérico cirargico

SWLS: 78% dos
pacientes estavam
satisfeitoscoma
vida. Nos
participantes
insatisfeitos, foram
observados escores
que indicaram
ansiedade,
depressao, fadiga e
dor crénica.

FMS: a maioriados
participantes era
capaz de
deambulare subir
escadas de
maneira
independente.

satisfagdocom a
vida de acordo com
os instrumentos
padronizados
utilizados.
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5.4 RESULTADOS DE QUALIDADE DE VIDA RELACIONADA A SAUDE

Os dados especificos obtidos de média da amostra por dominios estao
representados na tabela 1. O estudo 1 e o estudo 4 utilizam o desvio-padréo (DP)
como medida de variabilidade, enquanto os estudos 2 e 3 ndo informam o desvio-
padrdo e ndo fornecem os resultados por dimensdo do instrumento SF-36 por
participante para que o DP possa ser calculado. As dimensdes dos instrumentos
CHQ-PF 50 e SF-36 variam entre 0 e 1008, enquanto na escala PROMIS 57, o T-
Score dos dominios apresenta valores maximos variaveis entre si de acordo com o
PROMIS Scoring Manual, sendo 59.7 para funcao fisica, 83.1 para ansiedade, 81.3
para depressao, 77.8 para fadiga, 77.6 para distarbios do sono, 65.4 para funcéo
social e 77.0 para impacto da dor?’. A escala PROMIS 57 ainda é acompanhada de

um dominio para avaliacdo da intensidade da dor, que varia entre 0 e 10%’.

Tabela 1. Resultados de qualidade de vida na populacdo com Artrogripose
multipla congénita dos estudos com uso dos instrumentos CHQ-PF50 (estudo 1), SF-
36 (estudo 2 e 3) e PROMIS 57 (estudo 4).

Dimensdes Estudo 1 Estudo 2 Estudo 3 Estudo 4
Funcéo fisica 64.5 +/-27.3 36 (100.0) 43 (100.0) 41.01 +/-
(100.0) 9.59 (59.7)
Limitacdo fisica  77.8 +/-23.4 54 (100.0) 75 (100.0) -
(100.0)
Limitagao 87.9+4/-19.9 77 (100.0) 98 (100.0) -
emocional (100.0)
Vitalidade - 48 (100.0) 63 (100.0) -
Saude mental 74.2 +/-13.4 74 (100.0) 86 (100.0) -
(100.0)
Funcéo social - 84 (100.0) 84 (100.0) 54.78 +/- 7.5
(65.4)
Dor 67.6 +/-22.1 61 (100.0) 73 (100.0) -

(100.0)



Impacto da dor

Intensidade da
dor

Ansiedade
Depresséao
Fadiga
Disturbios do
sono

Saude geral
Impacto familiar

- tempo

Impacto familiar
- emocional
Autoestima
Comportamento

Coesao familiar

Limitacbes nas
at. familiares

69.5 +/- 20.7
(100.0)

83.2 +/-19.3
(100.0)

77.8 +/-20.4
(100.0)

73.2 +/-16.7
(100.0)

71.9 +/- 16.6
(100.0)

78.6 +/-17.9
(100.0)

79.0 +/- 19.4
(100.0)

60 (100.0)

77 (100.0)
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49.13 +/-9.5
(77.0)

02.58 +/-
2.31 (10.0)

47 .65 +/-
8.78 (83.1)

47.39 +/- 9.0
(81.3)

49.22 +/-
10.17 (77.8)

45.98 +/-
11.55 (77.6)

Os estudos analisados mostraram que 0s escores dos pacientes com

Artrogripose podem ser comparados com os escores da populacéo controle®,®?°. Nos

estudos 2 e 3, o Escore de Capacidade Mental foi similar na populagédo com AMC e

na populagéo controle referente ao pais do estudo, enquanto o Escore de Capacidade

Fisica foi inferior na populacdo com Artrogripose®?°. Nesses estudos, a escala

utilizada foi a SF-36, evidenciando reducédo apenas nos dominios de funcéo fisica,

vitalidade, papel das limitacdes e dor®2°,

O estudo 1, que envolveu criancas e adolescentes com artrogripose,

demonstrou escores de qualidade de vida mais baixos em comparagdo com a
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populacéo geral utilizando o instrumento CHQ-PF50, com valores comparaveis nos
dominios de comportamento e papel social, salide mental e coesdo familiar®. Esse
estudo mostrou também que o dominio de funcéo fisica variou na populacdo do
estudo, com escores mais baixos naqueles que sdo dependentes de Orteses em
comparacao aos pacientes que podem caminhar pequenas distancias sem oérteses
ou gque nao fazem uso®. Ao analisar os resultados do instrumento EQ-5D-Y, néo
houve diferenca entre os grupos participantesg.

O estudo 4 mostrou relagéo da qualidade de vida dos pacientes semelhante
a populacao geral dos Estados Unidos, com reducdo no dominio de fungao fisica
usando os instrumentos PROMIS-57 e PROMIS Global Health©.
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6 DISCUSSAO

Ao mapear as evidéncias quanto a qualidade de vida relacionada a saude na
populacdo com Artrogripose Multipla Congénita e seus impactos, percebe-se que esse
campo é avaliado por instrumentos padronizados, preferencialmente traduzidos e
validados para o idioma oficial do pais de origem do trabalho, dividido em dominios
variados que refletem a percepcéo do paciente sobre o objeto de estudo.

A qualidade de vida relacionada a salde esta relacionada a percepcéao
subjetiva do paciente sobre seu bem-estar, considerando componentes fisicos,
mentais e sociais de salde!'?, Na populacdo geral, a QVRS apresenta discreto
comprometimento, sendo os dominios de papel fisico e emocional os mais
prejudicados, com sugestédo de progressao do comprometimento com o aumento da
idade em dimensGes como saude fisica e dor?®2°, A escolaridade e condicdo social
parecem ser fatores com relacao positiva aos resultados obtidos apds avaliagdo com
instrumentos padronizados, enquanto a presenca de doencas cronicas, com destaque
para depressao, ou agravos clinicos estao relacionados com dominios de QVRS mais
comprometidos?®2°, Na Artrogripose Mdltipla Congénita, o acometimento articular
pode acarretar em implicacdes de desempenho e func¢do do individuo, levando a
limitacdes gerais, sendo possivel que ocorram repercussdes também nos dominios
sociais e de saude mental’. Além disso, pacientes com AMC relatam dores articulares
cronicas®%3!, o que implica em mais um aspecto de limitacdo que pode apresentar
consequéncias na percepcdo do individuo da sua prépria qualidade de vida
relacionada a saude.

Em relacéo aos estudos analisados, os dominios relacionados a funcgéo fisica
foram os mais comprometidos®1%2°, o que reflete o potencial limitante do
acometimento articular na qualidade de vida e qualidade de vida relacionada a saude
dos pacientes com AMC. Apesar desses resultados, os estudos que avaliaram a
situagao de vida dos participantes quanto a escolaridade e ocupagdo demonstraram
gue 0s pacientes conseguem manter autonomia e atividade laboral, além de atingir
niveis de ensino satisfatorios, sendo reservada para a minoria cuidados prolongados,
dependéncia familiar e auséncia do mercado de trabalho!®?°, Possivelmente, os

achados referentes a independéncia e participacédo social da populagcdo com AMC
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justificam a auséncia de um comprometimento generalizado da QVRS, apesar de que
os dominios de valéncia fisica sdo comprometidos pela histéria natural da doenca.

Quanto ao uso de orteses, é plausivel que o grupo dependente dessas para
deambular apresente maior comprometimento de dominio fisico em relacdo aos
participantes que conseguem deambular sem o seu uso®, ja que é provavel que o
combinado de acometimento articular e fraqueza muscular seja mais intenso. Ao
utilizar a escala EQ-5D-Y, o autor ndo encontrou diferencgas entre o grupo que faz uso
de Orteses e o grupo que nao utiliza, o que pode indicar que a percep¢ao da crianca
sobre seu estado de satde ndo demonstra impactos na QVRSE.

O historico cirargico ortopédico dessa populacdo tende a ser extenso, uma
vez que esse tipo de intervencdo tem como objetivo melhora funcional e reducéo de
dores®. Manter o acompanhamento do paciente com uma equipe multiprofissional
para potencializar os beneficios da intervencéo cirdrgica ou de outros tratamentos é
uma sugestao interessante, ao passo que 0S pacientes com artrogripose tendem a
apresentarem gueixas de dor cronica ao longo do tempo®2°. Ainda assim, uma parcela
dos pacientes com AMC pode necessitar de controle regular para dor crénica?®, o que
pode indicar maior intensidade da patologia aliada a rede de cobertura para
atendimento multidisciplinar insuficiente.

O estudo 2 aborda o tépico dor com o instrumento SF-36, quanto a sua
intensidade nas Udltimas quatro semanas e sua intensidade em interferéncia no
trabalho, e com um instrumento desenvolvido pelos autores, que questiona se 0s
participantes apresentam dores didrias ou semanais e, caso apresentem, em que
regido ela se localiza?®. Os resultados demonstraram que os participantes néo
reportam a dor como algo significativo com o SF-36, mas ela € reportada como um
fator mais impactante no questionario dos autores?°. Com esses achados, é possivel
gue o individuo que convive com a dor possui uma experiéncia de doenca modificada,
passando por um processo de adaptacao e relativizando seus impactos de forma que
consiga conciliar suas atividades laborais.

O estudo que busca descrever a relacdo do histérico cirargico ortopédico e
gualidade de vida inclui 83 pacientes que fizeram parte do estudo com 177
participantes com uso do instrumento SF-36. Outra limitagdo percebida foi que os

trabalhos incluidos apresentavam objetivos diferentes, porém que envolviam a
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avaliacdo da QVRS na populacdo com AMC, mesmo que n&o fosse o desfecho
primario. Um dos estudos incluidos ndo apresenta os dados de qualidade de vida
obtidos pelo instrumento PROMIS no seu texto, porém disponibiliza em endereco
eletronico na sesséo de informagdes adicionais.

O trabalho que buscou descrever a relagdo entre articulagbes operadas e
gualidade de vida de individuos com AMC aponta limitacdes a respeito da metodologia
de utilizac&o de questionarios autoaplicaveis, por conta de uma dificuldade para obter
detalhes sobre o histdrico detalhado de cirurgias ortopédicas dos participantes e por
utilizar critérios de inclusdo abrangentes, o que implicou na inclusdao de oito
participantes com AMC no estudo que n&o haviam passado por cirurgias ortopédicas®.

Os estudos incluidos trazem como limitagdo o baixo nimero de participantes?,
uma vez que a AMC é uma doenca rara, 0 que torna o acesso aos pacientes limitado.
Um dos trabalhos ainda relata a perda de segmento que ocorre apés a saida do
paciente do acompanhamento pediatricol®, que impacta no baixo numero de
participantes disponiveis. A dificuldade de interpretacdo e dominio de tecnologia foi
uma limitacdo em potencial, j& que os questionarios utilizados foram enviados por
enderecos eletrbnicos, 0 que pode ser restritivo para participantes que ndo dominam
conhecimentos de informatica e tecnologia, e somente disponiveis na lingua inglesa,
0 que pode ter sido determinante para a maioria da populacdo participante ser
residente de paises que tem a lingua inglesa como nativa ou oficial, com baixa
representatividade de participantes de paises emergentes?.

Para a andlise do comportamento da populacdo quanto aos dominios, as
medidas de variabilidade possuem uma grande importancia ao determinar como foi o
comportamento de dispersdo da amostra em relacdo a média. Uma limitacdo
identificada pela reviséo foi que os estudos 2 e 3 ndo fornecem o desvio-padrao (DP)
de cada dominio da QVRS como o estudo 1, e ndo fornecem os resultados de maneira
individualizada por paciente para que o DP possa ser calculado pelos autores dessa
revisao, como feito no estudo 4.

Nos estudos incluidos, foram utilizados trés instrumentos diferentes para
avaliacdo da qualidade de vida relacionada a saude, o que pode impactar na
comparacao dos seus resultados. As escalas SF-36 e CHQ-PF50 utilizam o sistema

centesimal para atribuir valores maximos aos dominios, enquanto a escala PROMIS
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57 tem uma pontuacao diferente, de acordo com itens calibrados por meio de testes
adaptativos e T-Score. Além disso, as escalas para avaliacdo da QVRS nao possuem
as dimensodes entre si. Apesar da falta de comparabilidade numérica e de dimensdes,
os instrumentos demonstram a funcéo fisica mais como o dominio mais comprometido
entre os analisados em um ponto em comum.

Na literatura, existe um baixo niumero de publicacdes sobre qualidade de vida
e qualidade de vida relacionada a saude na populacdo com Artrogripose Mdltipla

Congénita, o que implicou no numero final de artigos incluidos.

7 CONCLUSAO

As limitacdes fisicas, extenso acometimento articular e dor crénica aparentam
representarem impactos na qualidade de vida a salude e qualidade de vida na
populacdo com Artrogripose Mudltipla Congénita. Em relacdo aos resultados
encontrados ao aplicar instrumentos padronizados de qualidade de vida relacionada
a saude e qualidade de vida, a populagdo com AMC possui resultados comparaveis a
populacdo geral na maioria dos seus dominios, com excecdo em dominios de funcéo
fisica. Entre outros dominios que apresentam reducfes estdo autoestima, saude
mental, limitacdo emocional, vitalidade e dor.

Sao necessarios futuros estudos, preferencialmente multicéntricos, de carater
longitudinal, para determinar os preditores de qualidade de vida na populacdo com
AMC. Além disso, é interessante que esses estudos utilizem um instrumento uniforme,
padronizado e validado, sendo possivel uma interpretacéo direcionada do impacto da
doenca sobre a percepcéo do paciente quanto a QVRS e futuras comparagdes dos
eventuais resultados. Com a implementacao dessas medidas na pesquisa de QRVS
na artrogripose, sera possivel realizar uma abordagem multiprofissional ao longo do
acompanhamento do paciente, possibilitando melhores resultados quando a saude e

maior acolhimento.
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8 FINANCIAMENTO

O estudo da revisdo nao possui financiamento ou patrocinio, sendo todos 0s
custos gerados de responsabilidade dos autores. Dos estudos incluidos, dois
informam financiamento pela Fundacao de Doencas Raras, sendo um deles também
financiado pelo Programa de Pesquisa de Verao para Estudantes da Universidade de
British Columbia. Dos demais estudos analisados, um n&o informa sobre condi¢c&o de
financiamento e outro afirma que ndo houve financiamento para producéo. Todos o0s

trabalhos analisados negam conflitos de interesse.
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REPORTED
SECTION ITEM | PRISMA-ScR CHECKLIST ITEM ON PAGE #

TITLE

Title

ABSTRACT

Structured
summary

INTRODUCTION

Rationale

Objectives

METHODS

Protocol and
registration

Eligibility criteria

Information
sources*

Search
Selection of

sources of
evidencet

Data charting
processt

Data items

Critical appraisal of
individual sources

of evidence§

10

11

12

Identify the report as a scoping review.

Provide a structured summary that includes (as
applicable): background, objectives, eligibility
criteria, sources of evidence, charting methods,
results, and conclusions that relate to the review
guestions and objectives.

Describe the rationale for the review in the context
of what is already known. Explain why the review
guestions/objectives lend themselves to a scoping
review approach.

Provide an explicit statement of the questions and
objectives being addressed with reference to their
key elements (e.g., population or participants,
concepts, and context) or other relevant key
elements used to conceptualize the review
questions and/or objectives.

Indicate whether a review protocol exists; state if
and where it can be accessed (e.g., a Web
address); and if available, provide registration
information, including the registration number.
Specify characteristics of the sources of evidence
used as eligibility criteria (e.g., years considered,
language, and publication status), and provide a
rationale.

Describe all information sources in the search
(e.g., databases with dates of coverage and
contact with authors to identify additional sources),
as well as the date the most recent search was
executed.

Present the full electronic search strategy for at
least 1 database, including any limits used, such
that it could be repeated.

State the process for selecting sources of evidence
(i.e., screening and eligibility) included in the
scoping review.

Describe the methods of charting data from the
included sources of evidence (e.g., calibrated
forms or forms that have been tested by the team
before their use, and whether data charting was
done independently or in duplicate) and any
processes for obtaining and confirming data from
investigators.

List and define all variables for which data were
sought and any assumptions and simplifications
made.

If done, provide a rationale for conducting a critical
appraisal of included sources of evidence; describe

Capa

Elemento
pré-textual

12

11

12

10

12
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REPORTED
SECTION ITEM | PRISMA-ScR CHECKLIST ITEM ON PAGE #

Synthesis of results

RESULTS

Selection of
sources of
evidence

Characteristics of
sources of
evidence

Critical appraisal
within sources of
evidence

Results of
individual sources
of evidence

Synthesis of results

DISCUSSION

Summary of
evidence

Limitations

Conclusions

FUNDING

Funding

13

14

15

16
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18

19

20

21

22

the methods used and how this information was
used in any data synthesis (if appropriate).
Describe the methods of handling and
summarizing the data that were charted.

Give numbers of sources of evidence screened,
assessed for eligibility, and included in the review,
with reasons for exclusions at each stage, ideally
using a flow diagram.

For each source of evidence, present
characteristics for which data were charted and
provide the citations.

If done, present data on critical appraisal of
included sources of evidence (see item 12).

For each included source of evidence, present the
relevant data that were charted that relate to the
review questions and objectives.

Summarize and/or present the charting results as
they relate to the review questions and objectives.

Summarize the main results (including an overview
of concepts, themes, and types of evidence
available), link to the review questions and
objectives, and consider the relevance to key
groups.

Discuss the limitations of the scoping review
process.

Provide a general interpretation of the results with
respect to the review questions and objectives, as
well as potential implications and/or next steps.

Describe sources of funding for the included
sources of evidence, as well as sources of funding
for the scoping review. Describe the role of the
funders of the scoping review.
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