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RESUMO

INTRODUCAO: A deficiéncia de L-aminoacido descarboxilase aromatica (AADC), ¢ uma
doenca genética rara que afeta o metabolismo de neurotransmissores. Seus amplos sintomas
requerem cuidados ao longo da vida, afetando pacientes e seus cuidadores. Ha muitas
abordagens a respeito do impacto nos pacientes mas, ¢ de suma importancia entender os
declinios associados no bem-estar dos cuidadores. O objetivo deste estudo foi realizar uma
revisdo explorando impactos e sobrecargas nos cuidadores. METODOS: Entre outubro e
novembro de 2023, foram realizadas buscas de artigos nas bases de dados: EMBASE,
PubMed, SciELO, PEDro ¢ CINAHL. RESULTADOS: Quatro estudos foram selecionados
com uma amostra de cuidadores primarios de criangas com AADC. Devido a dependéncia
para as atividades diarias os cuidadores se dedicam por muitas horas, impactando
severamente sua qualidade de vida, afetando negativamente as relagdes familiares e exigindo
adaptacdes significativas na rotina. CONCLUSAO: A vida dos cuidadores é profundamente
afetada pelas exigéncias de cuidar de individuos com AADC o que se faz necessario analisar

outras perspectivas para quem atua no cuidado.

Palavras-chave: AADC; cuidadores; qualidade de vida.



ABSTRACT

INTRODUCTION: Aromatic L-amino acid decarboxylase (AADC) deficiency is a rare
genetic disease that affects neurotransmitter metabolism. Its broad symptoms require lifelong
care, impacting patients and their caregivers. While there are many approaches regarding the
impact on patients, it is of utmost importance to understand the associated declines in
caregivers' well-being. The aim of this study was to conduct a review exploring impacts and
burdens on caregivers. METHODS: Between October and November 2023, article searches
were conducted in the databases: EMBASE, PubMed, SciELO, PEDro, and CINAHL.
RESULTS: Four studies were selected with a sample of primary caregivers of children with
AADC. Due to the dependency for daily activities, caregivers dedicate many hours, severely
impacting their quality of life, negatively affecting family relationships, and requiring
significant adaptations in their routine. CONCLUSION: Caregivers' lives are profoundly
affected by the demands of caring for individuals with AADC, necessitating an analysis of

alternative perspectives for those involved in caregiving.

Keywords: AADC; caregivers; quality of life.
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1 INTRODUCAO

A deficiéncia de L-aminoacido descarboxilase aromatica (AADC), descrita pela primeira vez
em 1990, ¢ um distarbio autossomico recessivo extremamente raro do metabolismo de
neurotransmissores causado por variantes patogénicas dentro do gene da dopa descarboxilase.
Aproximadamente 261 casos foram relatados na literatura médica (Abukhaled et al., 2023).
Sua incidéncia global ¢ desconhecida, sendo mais comum nas populacdes asiaticas. No geral,

a prevaléncia neonatal ¢ de aproximadamente 1/42.000 (Rizzi et al., 2022).

Embora a neurofisiologia € a neuroanatomia estejam preservadas, o prejuizo do
desenvolvimento da fung¢do motora resulta de uma perda significativa ou completa da
producdo de dopamina no cérebro. Os neurotransmissores influenciados pela doenga sdo
criticos para controlar o sistema nervoso autonomo. Os pacientes que apresentam a condi¢ao
sdo incapazes de atingir marcos motores, como controle da cabeca, capacidade de sentar, ficar

em pé e andar. (Bergkvist et al., 2022).

O espectro fenotipico ird variar sua gravidade, sendo os principais achados tipicos: hipotonia
de inicio precoce, discinesia, atraso no desenvolvimento e disfungdo autondmica,
caracteristicas pseudo miasténicas, como ptose e fadiga que piora a noite, disturbios do sono,
alteragdes comportamentais e sintomas gastrointestinais. Episodios hipoglicémicos na

infancia podem estar associados, enquanto a epilepsia ¢ rara (Rizzi et al., 2022).

O diagnostico da deficiéncia ¢ incessantemente tardio e os pacientes sdo detectados
erroneamente com outras condi¢des mais comuns, como paralisia cerebral ou epilepsia. A
falta de conhecimento desta doenca rara mostra que a suspeita clinica da patologia ¢ baixa, o

que ocasiona ainda mais atrasos na identificacdo (Abukhaled et al., 2023).

O primeiro método de diagnostico laboratorial ¢ a andlise de neurotransmissores no liquido

cefalorraquidiano (LCR) porém, hé outro teste menos invasor, mais rapido e mais barato que ¢
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medindo os niveis plasmaticos de 3-OMD em manchas de sangue seco, que geralmente estao

elevados em pacientes com deficiéncia de AADC (Rizzi et al., 2022).

Em termos de tratamento, os de primeira linha incluem farmacos agonistas seletivos da
dopamina, inibidores da MAO e vitamina B6. Geralmente, os pacientes necessitam de
multiplos procedimentos, mas no final, as terapias genéticas tornaram-se recentemente
disponiveis, levando a um melhor desempenho motor e cognitivo e sendo geralmente bem
toleradas (Rizzi et al., 2022). Além disso, a fisioterapia, a terapia ocupacional e a
fonoaudiologia podem ajudar a melhorar os sintomas e o comprometimento funcional.
Compreender a relevancia do paciente e o valor que um tratamento pode oferecer ¢

fundamental para o seu acesso (Williams et al., 2022).

Devido a4 ampla gama de sintomas e problemas funcionais, a maioria das pessoas necessita
de cuidados ao longo de sua vivéncia, o que ird impactar significativamente a qualidade de
vida de pacientes e cuidadores, sendo que os individuos sem apoio direto e dedicado podem

ter uma ameaca de 6bito (Williams et al., 2022; Bergkvist et al., 2022; Buesch et al., 2022).

Tradicionalmente, as analises de custo-eficdcia centraram-se apenas na avaliacdo do impacto
dos tratamentos na qualidade de vida relacionada com a satide (QVRS) dos pacientes, a
literatura mostra que familias com criancas com outras condi¢des cronicas experimentam
declinios associados na qualidade de vida e no bem-estar dos cuidadores e outros parentes. A
ndo captura deste impacto sobre os cuidadores nas avaliagdes econOmicas pode levar a
subestimagdo do fardo total da doenga e dos beneficios do tratamento, limitando
potencialmente o seu acesso. Estas averiguagdes podem ser utilizadas para informar médicos
e agéncias reguladoras sobre a repercussao do disturbio e destacar os potenciais beneficios de

novos recursos terapéuticos (Acaster et al., 2022; Skrobansk et al., 2021).

O objetivo deste estudo foi realizar uma revisdo critica da literatura explorando os impactos

e sobrecargas gerados aos cuidadores de individuos com AADC.
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2 METODOLOGIA

2.1 Design

O estudo trata-se de uma revisao bibliografica critica.

2.2 Busca e Selegao

Entre outubro e novembro de 2023, foram realizadas buscas de artigos nas seguintes bases
de dados: EMBASE, PubMed, SciELO, PEDro e CINAHL, utilizando-se combinagoes de

palavras-chaves (Tabela 1).

TABELA 1 - Estratégia de busca nas bases de dados
EMBASE, PubMed, SciELO, PEDro e CINAHL

aromatic I-amino acid decarboxylase AND exercise
aromatic I-amino acid decarboxylase AND caregiver
aromatic I-amino acid decarboxylase AND overload

aromatic I-amino acid decarboxylase AND overburden

Fonte: do autor

Os artigos foram previamente analisados de acordo com o seu titulo e resumo.

2.3 Critério de Elegibilidade
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A revisdo incluiu todos os tipos de estudos, tratando-se de uma doenga rara a literatura se

mostra escassa.

Nao houve restricdo de idioma ou data de publicagdo. Os artigos foram excluidos caso
houvesse uma andlise centrada apenas no paciente e ndo obtivesse informagdes coletadas dos
cuidadores. Estudos no qual haviam doencgas relacionadas ao aminoacido ¢ ndo a AADC

propriamente dita também foram excluidos.

2.4 Extracao de Dados

Os dados extraidos dos artigos foram participantes, métodos, caracteristicas da amostra ¢

resultados.
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3 RESULTADOS

3.1 Busca e Selecdo

A procura nas bases de dados EMBASE, PubMed, SciELO, PEDro e CINAHL sucedeu a 23
artigos. A partir de selecdo por titulo, resumo e leitura na integra foram incluidos na revisao 4

estudos (FIGURA 1).

FIGURA 1 - Fluxograma de selecio dos estudos

Estudos selecionados nas bases de dados (n=23)
23 EMBASE
) PubMed
0 S5ciELO
0 PEDro
0 CINAHL

l

Estudos excluidos por artigos duplicados (n=3)

i

Estudos excluidos por titulo
¢ Tesumo (n=3)
i Estudos incluidos na
revisao (n=4)

Estudos excluidos por falta de
acesso ao artigos completo (n=8)

J

Estudos meluidos para leitura
na integra (n=7)

Estudos excluidos por ndo
= apresentar resultados
referentes ao cuidador (n=3)

Fonte: do autor

3.2 Caracteristicas dos estudos e dos participantes
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A Tabela 2 ir4 condensar os resultados mais relevantes dos artigos selecionados.

Os estudos se caracterizam por métodos mistos (1), revisdo sistematica (1) e qualitativo (2).

A amostra foi composta por cuidadores primarios de criancas com AADC, sendo trés artigos
utilizando os mesmos entrevistados (10 maes, dois pais, um irmdo e uma tia), os cuidadores
possuiam uma média de idade de 43,9 anos, ja os individuos com a deficiéncia possuiam uma

média de 6,9 anos.

O outro artigo se trata de uma revisao sistematica que incluiu quatro estudos.

3.3 Objetivos dos estudos

Investigar mediante um questiondrio de qualidade de vida (EQ-5D-5L) a carga dos
cuidadores (Acaster et al., 2022); através de uma revisdo sistematica da literatura classificar
as manifestacdes clinicas segundo a gravidade compreendendo o impacto da doenca na
qualidade de vida dos portadores e cuidadores (Buesch et al., 2022); descrever a experiéncia
da deficiéncia de AADC em cinco diferentes estados de saude motores (Williams et al.,

2022); mostrar os impactos e desafios de cuidadores (Skrobanski et al., 2021).

3.4 Qualidade de vida do paciente

As pesquisas indicam que pessoas com AADC dependem totalmente de seus cuidadores para
realizar todas as atividades do cotidiano. A extensdo das limitagdes motoras varia entre os
pacientes e possui impacto direto em suas vidas. Independentemente do grau de limitagdo,
esses individuos enfrentam restrigdes significativas nas atividades de lazer, seja devido a
dificuldade de locomocdo ou aos desafios em interagir socialmente. Muitas vezes, outras
criancas nao entendem suas condigdes, o que faz com que suas interagdes sociais se limitem

principalmente aos familiares mais proximos. Todos os individuos frequentemente se sentem
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frustrados e tristes porque nao conseguem realizar tarefas simples ou comunicar eficazmente
suas necessidades, somado a dependéncia continua, o que afeta negativamente o bem-estar

emocional (Williams et al., 2022; Buesch et al., 2022).

3.5 Qualidade de vida do cuidador

As analises revelam que os cuidadores passam uma média de 109,5 horas por semana em
atividades de cuidado, impactando profundamente sua QVRS. Consoante o EQ-5D-5L, uma
ferramenta para avaliar a qualidade de vida, foi observado que nenhum participante
apresentou problemas de mobilidade ou autocuidado, enquanto 21% enfrentam problemas
com atividades habituais e cerca de 50% possuem experiéncias de dor ou desconforto e 29%
problemas com ansiedade ou depressao. Adicionalmente, os mesmos frequentemente tém que
interromper suas carreiras, com quase metade parando de trabalhar e outros ajustando seus
horérios devido as exigéncias dos cuidados prestados. Os estudos categorizam os impactos do
cuidado em proximais e distais. Os impactos proximais incluem falta de tempo para
atividades pessoais, necessidade de planejamento detalhado, exaustdo fisica e emocional, e
disturbios do sono. J& os impactos distais envolvem dificuldades financeiras, alteragdes na
dinamica de trabalho, reducdo nas atividades sociais e de lazer, e deterioracdo das relagoes
com parceiros ¢ outros membros da familia. Esses impactos ndo s6 afetam os cuidadores
individualmente, mas também tém um efeito profundo na dindmica e bem-estar geral da
familia. Os diferentes niveis de funcdo dos pacientes geram variados desafios fisicos e
emocionais sendo que, aqueles que cuidam de individuos sem funcao motora relatam dores
nas costas e cansaco severo, enquanto os cuidadores de pessoas que conseguem ficar de pé ou
andar com apoio relatam menos problemas fisicos, mas ainda enfrentam significativos
desafios emocionais e sociais. Todos eles compartilham a experiéncia de um declinio na
qualidade de vida, sendo necessario fazer adaptacdes substanciais em suas rotinas € carreiras
para atender as necessidades dos cuidados (Acaster et al., 2022; Buesch et al., 2022; Williams

et al., 2022; Skrobanski et al., 2021).
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Autor/Ano Objetivo Participantes Método Caracteristicas da Resultados
amostra
ACASTER et al. (2022) Investigar o Cuidadores Medidas quantitativas 14 entrevistas sendo,  EQ-5D-5L

EQ-5D-5L
(questionario de
qualidade de vida)
captura a carga de
cuidadores de
criangas com doenga
neurotransmissora
rara.

principais ndo
remunerados de
individuos com
deficiéncia de
AADC do Reino
Unido, Franga,
Italia, Espanha,
Portugal, Estados
Unidos ou Canada.

incluiram o
EQ-5D-5L e um
questionario de
antecedentes ¢ as
entrevistas
qualitativas foram
perguntas abertas
através de um guia
semi estruturado com
base na literatura.

10 maes, dois pais,
um irmao ¢ uma tia.
Dois destes
cuidadores eram da
mesma crianga.

Nenhum cuidador relatou
problema de mobilidade e
autocuidado; 3 com problemas em
atividades habituais; 7 possuem
dores ou desconfortos; 10 com
ansiedade e depressao.

Questionarios de base

Tempo médio gasto para os
cuidados foi de 109,5
horas/semana;

7 cuidadores recebem apoio nao
remunerado; 3 recebem apoio
remunerado sendo, 2 pagos pelo
governo e 1 custeio proprio; 6
pararam de trabalhar; 4 com
redu¢do na carga horario do
trabalho, além de que 3 relataram
que os parceiros também tiveram
reducdo na jornada de trabalho.

BUESCH et al. (2022)

Realizar uma
revisdo da literatura

Estudos das bases
Medline, embase,

Foi desenvolvido um
formulario

Dos artigos incluidos
na revisdo (59), sendo

O estudo direcionado a qualidade
de vida do cuidador relata o
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a fim de classificar
as manifestagoes
clinicas de acordo
com a gravidade e
compreender o
impacto da doenga
na qualidade de vida
dos portadores ¢
seus cuidadores e a
utilizacao de
recursos nos
sistemas de saude.

cochrane, devido a
raridade da doenga,
outros bancos de
dados foram
recrutados.

padronizado para
extracao de dados e
extrair e tabular
resultados. A selegdo
foi realizada por dois
revisores
independentes. Foi
utilizado o manual
Cochrane ¢ as
diretrizes do
PRISMA.

que 4 descreveram
sobre o impacto no
cuidador.

impacto como proximal, distal e
familia.

No proximal inclui tempo
limitado para outras atividades,
necessidade de planejamento e
programacao muito detalhados,
exaustdo emocional e fisica e
distarbios do sono.

O distal esta relacionado a
dificuldade financeira, trabalho,
social/lazer, atividades e
qualidade do relacionamento com
o companheiro ¢ familia.

Ambos os impactos geram um
impacto subsequente na familia.

As atividades diretas ou indiretas
com a crianca com AADC
totalizavam, em média, 109 horas
semanais.

WILLIAMS et al.
(2021)

Descrever a
experiéncia da
deficiéncia de
AADC em cinco
diferentes estados de
saude motores além
de, compreender

Cuidadores
principais
informais de
portadores de
AADC dos paises
do Reino Unido,
Franga, Italia,

Um questionario de
antecedentes foi
desenvolvido para
coletar informagoes
sociodemograficas e
informacdes sobre o
historico e

14 entrevistas sendo,
10 maes, dois pais,
um irmao ¢ uma tia.
Dois destes
cuidadores eram do
mesmo individuo.

Sem funcdo motora:

Os cuidadores relataram prestar
cuidados constantes incluindo
lavar, vestir e alimentar e por isso
passam uma quantidade
substancial de tempo gerenciando
a rotina médica do individuo,
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qualitativamente a
qualidade de vida
relacionada a satide
dos individuos,
compreendendo o
melhor tratamento.

Espanha, Portugal,
Estados Unidos ou
Canada.

tratamentos da
doenga do individuo.
Incluiu questdes
adaptadas das Escalas
Motoras de
Desenvolvimento
Peabody-2 (PDMS-2)
sobre o nivel atual de
funcdo motora do
individuo.

As entrevistas
qualitativas foram
perguntas abertas
através de um guia
semi estruturado com
base na literatura.

relatam um impacto fisico como
dor nas costas, interrupgao do
sono, carga emocional, falta de
tempo para si proprio impactando
em atividades sociais e de lazer,
ou para fazer exercicio,
diminui¢do ou interrupgao do
trabalho.

Sentar-se sem apoio:

As responsabilidades de cuidado
deste cuidador eram semelhantes
as de individuos sem fungio
motora.

Ficar de pé/andar:

As responsabilidades de cuidado
deste cuidador eram semelhantes
as de cuidar de individuos nos
estados de satde ‘sem fun¢do
motora’ e ‘sentado’.

Andar com apoio minimo:
descreveram responsabilidades de
cuidado semelhantes as de outros
estados de satde, a maior
diferenca esta na participagdo
social ja que o individuo possui
mobilidade alguns cuidadores
relatam uma socializa¢do com
outros pais e criangas.
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SKROBANSK et al.
(2021)

Explorar os
impactos e desafios
vivenciados por
cuidadores de
individuos com
deficiéncia de
AADC.

Cuidadores
principais sem
remuneracdo do
Reino Unido,
Franga, Italia,
Espanha, Portugal,
Estados Unidos ou
Canada.

Entrevistas
qualitativas com
perguntas abertas
com um guia semi
estruturado baseado
na literatura.Foram
incluidas perguntas
sobre os impactos e

desafios de cuidar de

um individuo com
deficiéncia de
AADC.

14 entrevistas sendo,

10 maes, dois pais,
um irmao ¢ uma tia.
Dois destes
cuidadores eram do
mesmo individuo.

Todos cuidadores relataram o
foco do dia em fornecer cuidados
constantes ao individuo além de
realizar uma série de tarefas
administrativas associadas ao
gerenciamento da condig@o.
Gerando impactos como;
consumo substancial de tempo,
negligéncia da sua propria saude,
impacto emocional (tristeza, luto,
ansiedade, depressdo), fisico, no
sono, lazer e relagdes sociais,
trabalho e financeiro.
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4 DISCUSSAO

O objetivo deste estudo foi realizar uma revisao critica da literatura explorando o impacto e a
sobrecarga nos cuidadores de pacientes com AADC. A partir das buscas na literatura, dos 23

artigos encontrados foram selecionados quatro dentro dos critérios de inclusao.

Dentre os estudos temos como cuidadores 10 maes. Elas tomarem a frente os cuidados ja ¢
algo habitual. Devido ao vinculo emocional natural entre mae e filho, elas desenvolvem
sensibilidades unicas as necessidades especificas da crianga, isto ¢ fundamental para adequar
rotinas e estratégias de cuidado que melhor atendam as necessidades individuais, além disso,
a proximidade fisica e emocional que a maternidade proporciona pode promover uma
comunicagdo eficaz e uma compreensao profunda das nuances dos comportamentos e
emocdes atipicas dos individuos (Silva, 2023). A presen¢a continua da mae na vida
quotidiana do filho prové uma base so6lida para o desenvolvimento de competéncias sociais e

emocionais essenciais para a sua integragcdo na sociedade (Santos; Nogueira; Mokarin. 2023).

A pesquisa mostra que pessoas com AADC sdo dependentes dos seus cuidadores para todas
as atividades diérias, o que os torna muitas vezes deprimidos e frustrados. Estudos como o de
Williams et al. (2021) destacam os efeitos adversos na saide mental, no desenvolvimento
neuropsicomotor ¢ na qualidade de vida global dos pacientes o que nos leva a ressaltar a
importancia de intervengdes multidisciplinares e personalizadas para otimizar o manejo

clinico e melhorar os resultados funcionais e psicossociais dos mesmos.

O estudo de Acaster et al. (2022) nos revelou que os cuidadores dedicam em média 109,5
horas por semana as atividades de cuidado. Adicionalmente, eles carecem de tempo para
atividades pessoais, necessitam de planejamento detalhado, estdo fisica e mentalmente
exaustos e existe uma redugdo das atividades sociais e de lazer, o que gera uma deterioragao

nas relagdes com parceiros e outros membros da familia.
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A discussao dos desafios fisicos e da dor em cuidadores de pacientes com pouca mobilidade
destaca uma realidade muitas vezes negligenciada. Acaster et al. (2022), mostrou que 50%
dos entrevistados apresentaram dor ou desconforto. O que estd vinculado aos dados exibidos
no estudo de Riffin; Fried; Pilleme (2016) que evidencia os efeitos adversos da prestacdo de
cuidados a longo prazo, incluindo fadiga, dor muscular e lesdes relacionadas ao esforgo fisico.
O estudo de Williams et al. (2022) mostra que as queixas relacionadas as dores sdo
proporcionalmente integradas ao nivel motor do paciente, sendo as habilidades motoras mais
comprometidas associadas a maior queixa de dor daqueles que fornecem assisténcia. Esses
achados sublinham a importancia de politicas de saide que reconhecam e abordem os desafios
fisicos enfrentados pelos responsaveis pelo cuidado, bem como a necessidade de intervengdes
especificas, como programas de treinamento em ergonomia e técnicas de manejo de carga,

para mitigar o impacto negativo, utilizando-se da visdo centrada entre paciente e cuidador.

Acaster et al. (2022) ilustra que, emocionalmente, 29% dos respondentes enfrentam
depressdo e ansiedade, além da tristeza ao testemunhar o sofrimento do individuo cuidado e o
luto pela perda de um futuro que haviam imaginado, o que torna a carga emocional deste
publico intensa e constante. Um estudo realizado em 2011 ressalta a influéncia do isolamento
social, da incerteza quanto ao progndstico e da falta de apoio institucional como fatores
contribuintes para o desenvolvimento desses transtornos (Marx et al., 2011). Apesar desses
desafios apresentados, alguns cuidadores expressam uma visdo positiva, reconhecendo como
essas experiéncias os tornaram mais compassivos e fortaleceram seus relacionamentos com
parceiros € outros membros da familia. Portanto, atender as necessidades de saude mental dos
cuidadores primarios ¢ crucial para garantir tanto o seu bem-estar quanto a qualidade do
cuidado prestado aos pacientes. Estratégias multidisciplinares de intervengdo e apoio
psicossocial sdo essenciais para promover a saude mental dos cuidadores e reduzir o impacto

negativo do estresse associado.

No que se diz a respeito sobre interrupg¢des na carreira de cuidadores de criangas atipicas, o
estudo de Williams et al. (2019) destacou as dificuldades que estes enfrentam para equilibrar
as exigéncias de cuidados e as responsabilidades profissionais, muitas vezes resultando na
interrupgdo ou cessacdo total em seu trabalho. Além disso, o estudo de Pastorelli et al. (2020)

enfatizou os impactos financeiros, emocionais e sociais, incluindo perda de rendimentos,
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isolamento social e reducdo da autoestima. Portanto, para reduzir os desafios enfrentados, ¢
importante desenvolver estratégias de apoio tais como flexibilidade no local de trabalho,
possibilidade de atividade remota e horarios flexiveis, politicas publicas como programas de

apoio ao cuidador no local, recursos e suporte emocional.

Os distarbios do sono sdo apresentados com relevancia neste publico, estudos como o de
Lovell; Elder; Wetherell (2021) mostram a prevaléncia aumentada de distirbios do sono em
cuidadores, atribuida principalmente ao estresse cronico, a ansiedade e a sobrecarga
emocional associados ao cuidado de criangas com necessidades especiais. Além disso, a falta
de sono adequado pode agravar os sintomas de saude mental, impactar negativamente sua
qualidade de vida e comprometer sua capacidade de fornecer cuidados de qualidade. Portanto,
¢ necessario compreender os padrdes de sono dos cuidadores primarios de criangas atipicas,

identificar os fatores que contribuem para tais e desenvolver estratégias de intervengao.

Estes fatores discutidos terdo um impacto direto na QVRS do cuidador. Uma pesquisa de
Souza et al. (2015) ressalta a importancia do suporte multidisciplinar e do acesso a recursos
adequados para os mesmos, a fim de reduzir o estresse e promover melhorias o que se faz
necessario compreender e abordar as necessidades especificas para garantir ndo apenas o
bem-estar do paciente, mas também o suporte necessario para aqueles que desempenham um
papel essencial em sua assisténcia, englobando o cuidador primario e toda a dindmica familiar

para que se promova um bem-estar geral.

Novos tratamentos estdo sendo explorados, ¢ o que nos apresenta o estudo de Lee et al.
(2024) relacionado a terapia génica, o que traz esperanca aos cuidadores para melhorias
futuras do paciente englobando fung¢do motora e sintomas autondmicos, ademais a pesquisa
revela a importancia do cuidador pés manejo, uma vez que o mesmo € o que melhora a

viabilidade e confian¢a da conduta.

Limitagdes foram encontradas nesta revisao devido a raridade da doenga ¢ a escassez de
artigos relacionados, principalmente abordando um olhar para o cuidador o que se faz
necessario novos estudos para fortalecimento das evidéncias cientificas auxiliando na criagao

de estratégias benéficas para esta populacao.
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5 CONCLUSAO

A vida dos cuidadores ¢ profundamente afetada pelas exigéncias de cuidar de individuos com
deficiéncia de AADC, destacando a necessidade de maior suporte e reconhecimento dos
desafios que enfrentam diariamente. Se fazem necessarias abordagens integradas que
considerem tanto as necessidades dos pacientes quanto as dos cuidadores para melhorar sua
qualidade de vida. E de suma importancia olhar com outras perspectivas quem atua no
cuidado, uma vez que seu proprio bem-estar estd ligado a qualidade do cuidado prestado ao

paciente.
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