Introducédo: A doenca de Machado-Joseph (DMJ) é uma doenca genética de inicio na vida adulta com heranga
autossémica dominante que causa degeneragdo progressiva dos sistemas que controlam a coordenacdo motora.
N&do ha tratamento eficaz para esta afeccdo, sendo a média de sobrevida dos individuos ap6s o inicio dos
sintomas de 21 anos e a principal causa de 6bito a pneumonia aspirativa de repeticdo devido a disfagia. Apesar
de a disfagia ser um sintoma frequente e com significativa morbidade e mortalidade, poucos estudos sistematicos
foram realizados avaliando este sintoma. Métodos: Estamos realizando um estudo de série de 40 casos
consecutivos de individuos com DMJ em que sera aplicada a versao traduzida ao portugués da escala auto
aplicada de qualidade de vida em disfagia SWAL QOL e realizada avaliagdo nutricional (bioimpedancia,
medidas de pregas cutaneas e recordatorio alimentar de 3 dias), escalas de ataxia e de disfungdo neuroldgica
(SARA, NESSCA, indice Barthel), escalas de qualidade de vida e depressdo (inventario de Beck, WHOQOL
Brief). Os achados na SWAL QOL serédo correlacionados com as variaveis tempo de doenga, idade de inicio dos
sintomas e tamanho de expansGes CAG no gene ATXN3 (mutacdo causal da doenca). Resultados: Até o
momento, foram recrutados 28 casos, ndo tendo sido realizada ainda a analise estatistica dos achados. Discusséo:
N&o h& escalas especificas de disfagia validadas para a DMJ, nem estudos bem delineados que avaliem
detalhadamente o tipo de disfagia e quantifiqguem sua gravidade nesta doenca. A validacdo desta escala na DMJ,
incluindo a sua validagdo externa para as demais variaveis clinicas, nutricionais e moleculares da doenca
permitird a avalicdo e seguimento de tratamentos voltados para a doenca e para a disfagia, bem como

possibilitard um maior entendimento desse sintoma nessa doenca.



