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AVALIACAO DA FALA NA ATAXIA ESPINOCEREBELAR TIPO 3 COMO
POSSIVEL BIOMARCADOR DA DOENCA

Justificativa: A Ataxia Espinocerebelar tipo 3/Doenga de Machado Joseph
(SCA3/DMJ) é condicao incuravel, devida a expansdo de uma sequéncia repetitiva
CAG no gene ATXN3. Incapacita progressivamente e reduz a sobrevida dos afetados.
A patogénese comeca antes dos primeiros sintomas e as terapias em
desenvolvimento serdo mais eficazes caso iniciadas pré-sintomaticamente. Porém
ndo ha biomarcadores de progressdo validados para fases pré-sintomaticas.
Objetivos: (1) avaliar parametros quantitativos da fala na SCA3/MJD, (2) detectar
se discriminam portadores sintomaticos, pré-sintomaticos e controles; e (3)
correlaciona-los com o tempo da ataxia e com escores de incapacidade. Métodos: 30
sujeitos sintomaticos e 60 pessoas em risco, das familias SCA3/MJD-HCPA, serdo
contactados. Convite, TCLE, entrevista padronizada e testes da fala seréo aplicados
por telefone e nessa ordem pelos examinadores (BIC incluso). A entrevista coletara
dados clinicos e as "Atividades da Vida Diaria” AVD-FARS. Os testes da fala avaliarao
a frequéncia fundamental e variabilidade da fonacdo (vogal sustentada, contar 20-
30), aerodinamica (vogal sustentada) e diadococinesia (alternancia de vogais e
silabas): as tarefas vocais gravadas serdo analisadas pelo software PRAAT
(www.praat.org). Quando as condi¢Bes sanitarias permitirem, seréo realizadas escala
SARA e coleta de DNA para analise do ATXN3 (duplo-cega). Ao final das coletas, a
orientadora incluira os genotipos e pseudonimizara os participantes, que serao
alocados em um dos trés grupos. As variaveis da fala serdo comparadas entre 0s
grupos e testaremos se se correlacionam com AVD-FARS e com "Tempo-Até-ou-
Apoés-Ataxia": apos inicio (nos sintomaticos) ou que falta até o inicio previsto (nos pré-
ataxicos, determinado pelo CAGn e idade atual). Os testes estatisticos serao
escolhidos de acordo com a distribuicdo das variaveis, para p de 0,05. Esse projeto
de pesquisa teve emenda enderecada para sua realizacédo remota aprovada pelo CEP
em agosto-2020.
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