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Resumo

Introducgéo: A ataxia de Friedreich € uma doenga neurodegenerativa hereditaria, rara, progressiva
e multissistémica, caracterizada por comprometimento da coordenagéo motora, do equilibrio, da
marcha, da fala e da degluticdo. Pode também estar associada a cardiomiopatia, a diabetes mellitus e
a deformidades osteomusculares. Por se tratar de uma condigéo cronica e incapacitante, repercute de
forma significativa na funcionalidade, na autonomia e na qualidade de vida da pessoa acometida, além
de impactar a familia e a rede de apoio. Objetivo: Analisar, na literatura, as principais necessidades
de cuidado e as intervencdes de enfermagem direcionadas as pessoas com ataxia de Friedreich.
Métodos: Trata-se de uma revisio da literatura, de natureza descritiva e reflexiva, realizada nas bases
Biblioteca Virtual em Saude, SciELO, PubMed/MEDLINE e Google Scholar, com analise narrativa
dos estudos selecionados. Resultados: A analise evidenciou que a enfermagem deve atuar de forma
longitudinal, com avaliagao funcional continua, prevencao de quedas, prote¢cado da pele, manejo das
eliminagdes, atengdo a comunicagao e a degluti¢cao, incentivo ao autocuidado possivel, orientagéo
familiar e suporte emocional. Os achados reforcam a complexidade do cuidado as pessoas com ataxia
de Friedreich, exigindo uma abordagem continua e integrada, que contemple tanto aspectos clinicos
guanto reabilitacionais e psicossociais, envolvendo também a familia e a rede de apoio. Concluséo:
Conclui-se que o enfermeiro ocupa posigcao central no acompanhamento da pessoa com ataxia de
Friedreich, especialmente na articulagcao do cuidado clinico, reabilitacional, domiciliar e familiar, embora
ainda existam lacunas importantes na producao cientifica especifica da area.

Palavras-chave: Ataxia de Friedreich; Cuidado de Enfermagem; Doencas Raras; Reabilitagao.

Enfermagem Brasil 2026;25(2):3211-3219 3211


https://doi.org/10.62827/eb.v25i2.4214
mailto:agatha.eb%40outlook.com?subject=
https://doi.org/10.62827/eb.v25i2.4214

Abstract

The Role of Nurses in Caring for Patients with Friedreich’s Ataxia: A Literature Review
Introduction: Friedreich’s ataxia is a hereditary, rare, progressive, and multisystem neurodegenerative
disease, characterized by impairment of motor coordination, balance, gait, speech, and swallowing.
It may also be associated with cardiomyopathy, diabetes mellitus, and osteomuscular deformities. As
a chronic and disabling condition, it significantly affects functionality, autonomy, and the quality of life
of the affected person, in addition to impacting the family and support network. Objective: To analyze,
in the literature, the main care needs and nursing interventions directed at people with Friedreich’s
ataxia. Methods: This is a literature review of a descriptive and reflective nature, conducted in the
databases Biblioteca Virtual em Saude, SciELO, PubMed/MEDLINE, and Google Scholar, with narrative
analysis of the selected studies. Results: The analysis showed that nursing should act longitudinally,
with continuous functional assessment, fall prevention, skin protection, management of eliminations,
attention to communication and swallowing, encouragement of possible self-care, family guidance,
and emotional support. The findings reinforce the complexity of care for people with Friedreich’s
ataxia, requiring a continuous and integrated approach that encompasses clinical, rehabilitative, and
psychosocial aspects, also involving the family and support network. Conclusion: 1t is concluded that
nurses play a central role in the follow-up of people with Friedreich’s ataxia, especially in coordinating
clinical, rehabilitative, home, and family care, although important gaps still exist in the specific scientific
production in this area.

Keywords: Friedreich Ataxia; Nursing Care; Rare Diseases; Rehabilitation.

Resumen

Cuidados de enfermeria en personas con ataxia de Friedreich: Revision de la literatura
Introduccion: La ataxia de Friedreich es una enfermedad neurodegenerativa hereditaria, rara,
progresiva y multisistémica, caracterizada por el compromiso de la coordinacién motora, el equilibrio,
la marcha, el habla y la deglucion. También puede estar asociada a cardiomiopatia, diabetes mellitus
y deformidades osteomusculares. Al tratarse de una condicion crénica e incapacitante, repercute de
manera significativa en la funcionalidad, la autonomia y la calidad de vida de la persona afectada,
ademas de impactar a la familia y a la red de apoyo. Objetivo: Analizar, en la literatura, las principales
necesidades de cuidado y las intervenciones de enfermeria dirigidas a las personas con ataxia de
Friedreich. Métodos: Se trata de una revision de la literatura, de caracter descriptivo y reflexivo,
realizada en las bases de datos Biblioteca Virtual en Salud, SciELO, PubMed/MEDLINE y Google
Scholar, con analisis narrativo de los estudios seleccionados. Resultados: El analisis evidencio que
la enfermeria debe actuar de forma longitudinal, con evaluacion funcional continua, prevencion de
caidas, proteccion de la piel, manejo de las eliminaciones, atencién a la comunicacién y a la deglucion,
fomento del autocuidado posible, orientacién familiar y apoyo emocional. Los hallazgos refuerzan la
complejidad del cuidado de las personas con ataxia de Friedreich, exigiendo un abordaje continuo e
integrado que contemple aspectos clinicos, rehabilitadores y psicosociales, involucrando también a la
familia y a la red de apoyo Conclusiéon: Se concluye que el enfermero ocupa una posicién central en
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el seguimiento de la persona con ataxia de Friedreich, especialmente en la articulacién del cuidado

clinico, rehabilitador, domiciliario y familiar, aunque aun existen importantes lagunas en la produccién

cientifica especifica en esta area.

Palabras-clave: Ataxia de Friedreich; Atencion de Enfermeria; Enfermedades Raras; Rehabilitacion.

Introducgao

As ataxias constituem um grupo heterogéneo
de doencgas neurolégicas caracterizadas, prin-
cipalmente, por comprometimento progressivo
da coordenacao motora, do equilibrio e da mar-
cha. Entre suas diferentes formas, a ataxia de
Friedreich destaca-se como a ataxia hereditaria
mais frequente, geralmente de inicio precoce e
evolugcado progressiva, com repercussdes neuro-
I6gicas, osteomusculares, cardiacas, metabdlicas
e funcionais [1,2].

A condigao costuma manifestar-se ainda na
infancia ou adolescéncia e evolui com piora gra-
dual da mobilidade, da fala e da independéncia
para as atividades de vida diaria. Entre as ma-
nifestacdes mais descritas estdo ataxia de mar-
cha e de membros, disartria, disfagia, perda de
sensibilidade profunda, arreflexia em membros
inferiores, escoliose, pés cavos, cardiomiopatia
e maior risco de diabetes mellitus [1,2].

Além da raridade e da complexidade clinica,
a ataxia de Friedreich insere-se no contexto das
doencas raras, definidas no Brasil como condigdes
que afetam até 65 pessoas a cada 100 mil indivi-
duos. A Politica Nacional de Atencao Integral as
Pessoas com Doencas Raras refor¢a a necessida-
de de acbes articuladas de promogao, prevengao,
diagndstico, tratamento, reabilitacdo e cuidados
continuados no Sistema Unico de Saude [3].

Nesse cenario, a enfermagem ocupa po-
sicao estratégica pela proximidade com o pa-
ciente e a familia, pela capacidade de monitorar

necessidades clinicas e funcionais e pela atuagao
direta na prevengédo de complicacbes € na edu-
cacado em saude. O impacto das doencas raras
ultrapassa o individuo, atingindo a organizacao
familiar, a rotina domiciliar, 0 acesso aos servigcos
e a sobrecarga de cuidadores, o que torna o cui-
dado de enfermagem ainda mais relevante [4,5].

Apesar dos avangos no entendimento clinico e
de reabilitacdo da ataxia de Friedreich, permane-
cem escassas as sinteses direcionadas as neces-
sidades assistenciais e as intervengdes de enfer-
magem voltadas a essa populacdo. Descreveu-se
as principais necessidades de cuidado e as inter-
vencdes de enfermagem direcionadas as pessoas
com ataxia de Friedreich.

Metodologia

Trata-se de uma revisao de literatura, de na-
tureza descritiva e reflexiva, elaborada com o
proposito de reunir e discutir produgoes cientificas
relacionadas a ataxia de Friedreich e a atuacéao
da enfermagem no cuidado a pessoas com essa
condigao.

A escolha por esse tipo de revisao justifica-se
pela heterogeneidade dos estudos identificados,
pela escassez de publicagbes especificamente
voltadas ao cuidado de enfermagem na ataxia de
Friedreich e pela necessidade de integrar evidén-
cias clinicas, reabilitacionais e assistenciais pro-
venientes de diferentes delineamentos. Revisdes
nao sistematizadas podem ser pertinentes quando
a intencao é oferecer uma visao interpretativa e
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abrangente do estado do conhecimento, desde
que a opgao metodoldgica seja claramente ex-
plicitada [6].

A busca bibliografica foi realizada en-
tre Outubro e Dezembro de 2023, nas bases
Biblioteca Virtual em Saude, SciELO, PubMed/
MEDLINE e Google Scholar, por meio da combi-
nacao dos descritores e palavras-chave “Ataxia de

LT ”

Friedreich”, “Friedreich ataxia”, “doencas raras”,

LT3

“‘enfermagem”, “cuidados de enfermagem” e “rea-
bilitacao”, associados pelos operadores booleanos
AND e OR. Foi aplicado um filtro de tempo para

artigos publicados a partir de 2010.

Foram priorizados artigos originais, revisdes,
diretrizes clinicas e documentos institucionais
publicados preferencialmente nos ultimos cinco

Resultados

Ataxia de Friedreich no contexto das doencas raras

As doencas raras, embora individualmente in-
comuns, representam um problema expressivo de
saude publica pela complexidade do diagnostico,
pela limitagao terapéutica e pela necessidade de
acompanhamento prolongado. No Brasil, a Portaria
GM/MS n° 199/2014 organiza a atengao a essa
populacao e reconhece a importancia da assistén-
cia multiprofissional, da reabilitacdo e do cuidado
longitudinal [3].

A ataxia de Friedreich € uma doenca autos-
sOmica recessiva causada, na maioria dos casos,
por expansao de repeticoes GAA no gene FXN,
com consequente reducao da frataxina, proteina
envolvida na homeostase mitocondrial do ferro. A
doenca € multissistémica e progressiva, sendo a
manifestacdo neuroldgica central acompanhada
de repercussdes cardiacas, enddécrinas e osteo-
musculares [1,2].
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anos, sem exclusdo de estudos classicos rele-
vantes para a compreensao clinica da doenca e
da organizacao do cuidado. Incluiram-se textos
que abordavam aspectos clinicos da ataxia de
Friedreich, repercussdes funcionais, reabilitacéo,
qualidade de vida e cuidados de enfermagem.
Excluiram-se publicagdes duplicadas, textos sem
relagao direta com o tema e estudos que nao con-
tribuiam para a discussao do cuidado assistencial.

Apos leitura dos titulos, resumos e textos com-
pletos selecionados, os achados foram organizados
em eixos tematicos para analise interpretativa: ata-
xia de Friedreich no contexto das doencas raras,
manifestagdes clinicas e repercussoes funcionais,
manejo terapéutico e reabilitacional, e atuagao do
enfermeiro no cuidado clinico, domiciliar e familiar.

Por ocorrer com maior frequéncia na infancia,
adolescéncia ou inicio da vida adulta, a ataxia de
Friedreich produz impacto importante sobre esco-
larizacao, participacéo social, autonomia e projetos
de vida. Somam-se a isso o sofrimento crénico,
o longo percurso terapéutico e a sobrecarga vi-
venciada por familiares e cuidadores, aspectos ja
descritos em estudos sobre doencas raras here-
ditarias [4,5].

Diagnéstico e manifestagées clinicas

O diagndstico da ataxia de Friedreich deve
articular histéria clinica, exame neuroldgico e con-
firmagao genética. Na pratica clinica, € necessario
diferenciar a condicado de outras neuropatias peri-
féricas e de outras ataxias hereditarias, sobretudo
quando o quadro inicial se manifesta por quedas,
instabilidade da marcha, piora do desempenho
motor e dificuldade para acompanhar pares da
mesma faixa etaria [1,2].



Entre os sinais e sintomas mais frequentes
destacam-se fraqueza progressiva em membros
inferiores, desequilibrio, descoordenacéo, disartria,
disfagia, perda de reflexos tendinosos, alteracao
da sensibilidade profunda, atrofia muscular, es-
coliose, deformidades nos pés, cardiomiopatia e
intolerancia a glicose ou diabetes mellitus [1,2,7].
Em estagios avancgados, pode haver maior limita-
¢ao funcional, dependéncia para autocuidado e
necessidade de dispositivos de auxilio a marcha
ou cadeira de rodas [1,8].

Manejo terapéutico e reabilitacao

Ainda n&o ha cura para a ataxia de Friedreich,
€ 0 manejo permanece predominantemente voltado
ao controle de sintomas, a prevencao de compli-
cacdes e a preservacao da funcionalidade. Em
2023, a Food and Drug Administration aprovou a
omaveloxolona como o primeiro tratamento farma-
coldgico para a doenga em adultos e adolescentes
a partir de 16 anos nos Estados Unidos; contudo, a
necessidade de acompanhamento multiprofissional
continuo permanece central no cuidado [9,10].

No campo da reabilitagcdo, estudos recentes
indicam que intervencdes estruturadas podem me-
Ihorar desempenho motor, equilibrio e sintomas de
ataxia, reforgando o valor de programas individua-
lizados e supervisionados [7]. A assisténcia pode
incluir fisioterapia, terapia ocupacional, fonoaudio-
logia, uso de odrteses, dispositivos de auxilio para
marcha e alimentacao, adequacdes ambientais e,
quando indicado, tratamento cirurgico de deformi-
dades osteomusculares [1,8].

Além disso, o acompanhamento periddico de
condic¢des associadas, como cardiomiopatia e dia-
betes mellitus, deve integrar o plano terapéutico.
O cuidado reabilitacional nao se restringe a manu-
tencao fisica, mas envolve a adaptagéo progressiva
a doencga, a promocgao da participacao social e a
sustentagdo da autonomia possivel ao longo do
curso clinico [1,5].

Atuacédo do enfermeiro no cuidado clinico, domi-
ciliar e familiar

A consulta de enfermagem constitui espaco
privilegiado para avaliagdo continuada, identifi-
cacao de necessidades, elaboragao do plano de
cuidados e orientacao ao paciente e a familia. Em
condig¢des neuroldgicas progressivas, a enferma-
gem contribui para a organizagao do cuidado por
meio do exame fisico, da observacgao funcional,
da educacao em saude e do acompanhamento
longitudinal [11,12].

No contexto da ataxia de Friedreich, a atu-
acao do enfermeiro deve abranger avaliacéo da
mobilidade, do risco de quedas, do padrao de eli-
minagdes, da integridade da pele, da capacidade
de autocuidado, da comunicagao, da degluticao,
do estado emocional e da sobrecarga do cuidador.
Diagnosticos de enfermagem como mobilidade
fisica prejudicada, déficit no autocuidado, comu-
nicacao verbal prejudicada, risco de quedas, risco
de aspiracao e tensao do papel de cuidador podem
orientar interveng¢des compativeis com a progres-
sao da doenca. Estes aspectos sao expressos na
Tabela 1.
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Tabela 1 — Sintese das principais necessidades e intervengbes de enfermagem na ataxia de Friedreich.

Necessidade de cuidado

Principais intervengdes de enfermagem

Mobilidade e risco de quedas

Avaliar marcha e equilibrio, orientar transferéncias seguras,
adequar o ambiente e reforcar medidas de prevencao de quedas.

Integridade cutanea

Inspecionar a pele, orientar mudangas de decubito e prevenir
lesbes por pressao e dermatite associada a incontinéncia.

Observar disfagia e engasgo, registrar alterac¢des de fala,

Degluticao, fala e comunicagao

orientar o posicionamento para alimentagao e articular cuidado

com fonoaudiologia.

Monitorar habitos intestinal e urinario, incentivar rotinas

Eliminagoes

e encaminhar quando houver retengao, incontinéncia ou

constipacao persistente.

Autocuidado

Identificar limitagbes para banho, vestir-se, alimentacéo e
higiene, estimular independéncia possivel e orientar adaptagdes.

Aspectos emocionais

Acolher sofrimento psiquico, reconhecer sinais de ansiedade,
tristeza e sobrecarga e encaminhar para apoio especializado.

Oferecer educagao em saude, incluir cuidadores no plano

Familia e cuidado domiciliar

de cuidados, discutir adaptagdes domiciliares e fortalecer a

coordenacado com a rede.

Fonte: Elaborado pelos autores, 2026.

A prevencao de complicagdes assume papel
central. Isso inclui orientar transferéncias segu-
ras, mudancas de decubito, uso de dispositivos
de apoio, vigilancia para lesdes por pressao,
manejo de dermatite associada a incontinéncia,
acompanhamento do habito intestinal e urinario,

Discussao

A ataxia de Friedreich, enquanto doenca neu-
rodegenerativa rara e progressiva, impde deman-
das complexas e continuas ao cuidado em saude,
exigindo abordagens integradas e centradas na
pessoa. Os achados deste estudo reforcam que
as necessidades assistenciais extrapolam o con-
trole clinico dos sintomas, abrangendo dimensbes
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observacao de sinais de engasgo e encaminha-
mento oportuno para avaliagdo fonoaudiologica
e nutricional. O enfermeiro também pode apoiar
a adesio ao tratamento, o uso correto de medi-
cacles e a realizagao de consultas e exames de
seguimento [1,9,12].

funcionais, emocionais, familiares e sociais, o que
esta em consonancia com diretrizes internacionais
de manejo da doencga [1,2].

No que se refere as manifestagdes clinicas,
observou-se que os déficits motores progressi-
VoS, associados a alteragdes na fala, degluticao e
sensibilidade, impactam diretamente a autonomia



e a segurancga do paciente. Estudos apontam que
a perda funcional progressiva esta associada ao
aumento do risco de quedas, desnutricdo, compli-
caclOes respiratérias e lesbes por pressao, o que
reforca a necessidade de monitoramento sistema-
tico e intervengdes precoces [1,7]. Nesse contexto,
o enfermeiro desempenha papel fundamental na
identificacao de riscos e na implementacao de es-
tratégias preventivas.

Em relacdo ao manejo terapéutico, embora
avangos recentes, como a aprovagao da omavelo-
xolona, representem um marco no tratamento far-
macoldgico, a literatura destaca que a reabilitagéo
permanece como pilar central do cuidado [9,10,13].
Intervengdes multidisciplinares tém demonstrado
beneficios na manutencéo da funcionalidade, no
equilibrio e na qualidade de vida, especialmente
quando iniciadas precocemente e adaptadas a
progressao da doenca [7]. Esses achados reforgam
a necessidade de atuacao articulada entre enfer-
magem e demais profissionais da equipe de saude.

A atuacéo do enfermeiro, conforme eviden-
ciado neste estudo, assume carater longitudinal
e integrador, sendo essencial na coordenacgéo do
cuidado e no acompanhamento continuo do pa-
ciente e da familia. Diagndsticos de enfermagem
como mobilidade fisica prejudicada, risco de que-
das, déficit no autocuidado e comunicagao ver-
bal prejudicada sao frequentemente descritos em
condi¢cbes neurologicas progressivas e orientam
intervencgdes voltadas a seguranga e a autonomia
possivel [11,12]. A literatura destaca que o plane-
jamento assistencial baseado nesses diagndsticos
contribui para a redugcado de complicacbes e me-
Ihora da qualidade de vida.

Outro aspecto relevante refere-se ao cuidado
domiciliar e ao suporte familiar. Estudos sobre do-
encas raras demonstram que as familias enfren-
tam desafios relacionados a sobrecarga fisica e

emocional, a dificuldade de acesso a servigos e a
necessidade de adaptagao da rotina e do ambien-
te domiciliar [4,5]. Nesse sentido, a enfermagem
exerce papel estratégico ao oferecer educagcédo em
saude, apoiar cuidadores e promover a continui-
dade do cuidado fora do ambiente hospitalar. As
visitas domiciliares, quando disponiveis, favorecem
a compreensao das necessidades reais da familia
e possibilitam interven¢des mais efetivas [11].

Além disso, destaca-se que o cuidado em do-
encas raras, como a ataxia de Friedreich, ainda é
marcado por lacunas assistenciais e cientificas,
especialmente no que se refere a sistematizacao da
assisténcia de enfermagem. A escassez de estudos
especificos limita a consolidagéo de protocolos de
cuidado e evidencia a necessidade de producao
cientifica voltada a pratica clinica e reabilitacional
[2,6].

Como limitagbes, destaca-se o carater nao
sistematizado da revis&o, que n&o seguiu proto-
colo de busca exaustiva e pode ter restringido a
recuperacao de estudos. Além disso, a escassez
de publicagbes especificas sobre enfermagem na
ataxia de Friedreich exigiu a incorporacéo de lite-
ratura relacionada ao cuidado em doengas raras e
condigdes neuroldgicas progressivas, o que amplia
a discussdo, mas também limita a especificidade
dos achados.

Por fim, os achados deste estudo reforcam que
o cuidado de enfermagem na ataxia de Friedreich
deve ser continuo, individualizado e centrado na
pessoa, considerando n&o apenas as limitagdes
fisicas, mas também os aspectos psicossociais e
familiares envolvidos. A enfermagem, ao atuar de
forma integrada e proativa, contribui significativa-
mente para a promog¢ao da qualidade de vida, para
a prevencgao de complicagdes e para a sustentagao
da autonomia possivel ao longo da evolucédo da
doenca.
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Conclusao

A ataxia de Friedreich € uma condig¢éo neurologi-
carara, progressiva e multissistémica que comprome-
te de maneira relevante a funcionalidade, a autonomia
e a qualidade de vida das pessoas acometidas. Seu
manejo exige acompanhamento continuo, interdis-
ciplinar e centrado na prevencgéo de complicac¢des,
na reabilitacdo e no suporte ao paciente e a familia.

O enfermeiro desempenha papel fundamental
ao realizar avaliagao sistematica das necessida-
des clinicas e funcionais, promover medidas de
seguranca, apoiar o autocuidado possivel, orientar
familiares e cuidadores e contribuir para a organi-
zacao do cuidado longitudinal. Entre as principais
demandas assistenciais destacam-se prevencao de
quedas, protecdo da pele, manejo das eliminagdes,
atencdo a comunicacéo e a degluticdo e suporte
emocional diante da progresséo da doenca.
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