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INTRODUCAO

A Esclerose Lateral Amiotrofica, conhecida
mundialmente pela sigla ELA, é uma patologia
de carater neuromuscular, degenerativa e pro-
gressiva, caracterizada por sua alta letalidade,
cuja principal manifestacdo é a fraqueza mus-
cular (Hipotonia). Esta manifestacdo clinica é
decorrente do comprometimento dos neurdnios
motores. Embora a Esclerose Lateral Amiotro-
fica seja uma doenca rara, relatos apresentam
descricdo de pacientes com tal patologia desde
o inicio do século XX. Pacientes com a doenca
sofrem paralisia gradual e morte precoce como
resultado da perda de capacidades cruciais,
como falar, movimentar, engolir e até mesmo
respirar. O fisico britanico Stephen Hawking,
morto em 2018, foi um dos portadores mais co-
nhecidos mundialmente da ELA. Contudo, em
virtude do aumento de sua incidéncia nas ulti-
mas décadas tem chamado atencdo da popula-
cao e estudiosos, tornando-se alvo de campa-
nhas de comunicacdo em massa e de investiga-
¢cBes mais robustas sobre aspectos clinicos e
epidemioldgicos.

A fisiopatologia conhecida da ELA consiste
em degeneracdo e morte dos neurdnios motores
com gliose, substituindo os neurénios perdidos,
diferente da fibrose que acontece em outros te-
cidos. Neurdnios e células gliais em degenera-
cdo mostram inclusbes intracelulares. Esses
neurdnios, fundamentais no controle dos movi-
mentos voluntarios dos musculos, atuam no sis-
tema nervoso central, o famigerado SNC. Na
ELA, tanto o neurdnio motor superior (NMS)
ou primeiro neurdnio motor, quanto o neurénio
motor inferior (NMI), ou segundo neurénio mo-
tor, sdo afetados. A ELA atinge progressiva-
mente as células do nucleo motor dos nervos
cranianos do tronco, do corno anterior da me-
dula e das vias corticoespinhais e corticobulba-

res, resultando em paralisia motora progressiva
e irreversivel.

E importante conhecer a anatomia neurold-
gica. O neurdnio motor superior (NMS) esté lo-
calizado no cortex cerebral, transmitem infor-
magdes para 0 neurdnio motor inferior através
do trato cértico-espinhal. J& o neurdnio motor
inferior (NMI) esté localizado no corno anterior
da medula, comunicam-se com os musculos
através dos nervos periféricos (OLIVEIRA et
al., 2016). Clinicamente, a maioria das pessoas
acometidas apresentam inicialmente fraqueza
muscular assimétrica e fasciculacdes. Durante a
progressao da doenga comegam a surgir sinto-
mas de dor, disfagia e disartria.

O NMS é capaz de regular a atividade do
inferior através de sinapses quimicas. E ao ati-
var o NMI, ocorre a contracao dos musculos vo-
luntarios. O NMS néo s6 ativa, mas também
tem a capacidade de inibir, modulando a ativi-
dade do inferior. No tronco encefélico, o NMI
é responsavel pela ativacdo dos musculos da
face, boca, garganta e lingua, enquanto na me-
dula espinhal, ele controla os musculos volun-
tarios dos membros superiores e inferiores,
além do tronco e pescogo (OLIVEIRA et al.,
2016).

Na ELA, a disfuncdo do NMI leva a condi-
¢des como sialorreia e alteracGes na fala carac-
terizadas por lentiddo, fraqueza e imprecisdo ar-
ticulatoria, resultando em disartria flacida (Al-
teracdo no NMI) ou espéstica (Alteracdo no
NMS) (OLIVEIRA et al., 2016; RODRIGUES
et al., 2023). Em resumo, 0 que Se precisa co-
nhecer é que, no geral, a lesdo de NMS cursa
com espasticidade, a exemplo, o Sinal do Cani-
vete muito visto nos pacientes com esta condi-
cao neuroldgica, diferentemente do acometi-
mento do NMI que cursa com hipotonia em sua
clinica. A etiologia da fadiga na ELA ndo é
completamente elucidada, sendo considerada
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multifatorial, envolvendo possiveis distarbios
na ativagdo muscular, alteragbes musculares
devido ao desuso, descondicionamento cardior-
respiratério e fatores psicolégicos (BORGHE-
TTletal., 2022).

A medida que a ELA compromete 0s neur6-
nios motores superiores e inferiores, sdo perce-
bidos sintomas como fraqueza muscular, atro-
fia, espasticidade, fasciculagbes e anomalias
nos reflexos. Com a progressédo da doenca, a
fraqueza muscular generalizada e a fadiga re-
sultam na perda de mobilidade e na redugéo da
capacidade de realizar atividades diarias, com
possiveis manifestacbes extra motoras, como
disturbios cognitivos e comportamentais (BO-
RGHETTI et al., 2022; ALENCAR et al.,,
2022). Com o avanco da doenca, os individuos
passam a ter maior comprometimento funcio-
nal, com declinio de sua capacidade para a rea-
lizac&o de atividades béasicas da vida diéria, que
em uUltima instancia, os torna dependentes dos
cuidados de terceiros. A média de sobrevida
desses pacientes varia de 2 a 5 anos ap0s o ini-
cio dos primeiros sintomas e a causa de 6bito
mais frequente nesses individuos € a insuficién-
cia respiratodria, associada a disfagia e a bronco-
aspiracéo.

Na ELA, um sintoma essencial a ser citado
é a sialorréia, a qual afeta aproximadamente
50% dos pacientes com esclerose lateral amio-
tréfica, 70% daqueles com doenca de Parkinson
e entre 10% e 80% dos individuos com paralisia
cerebral. Em pacientes com ELA, essa condi¢ao
compromete a mastigacéo, que causa disfagia,
e a fala, causando disartria. Embora tratamentos
com drogas anticolinérgicas sejam comuns,
eles podem resultar em efeitos colaterais, como
retencdo urinaria e cefaleia. Em casos menos
avancados, a cirurgia de remocéo de glandulas
salivares é uma opc¢do, apesar dos riscos associ-
ados a anestesia geral. Nesse contexto, a Toxina

Botulinica (Botox®) surge como uma alterna-
tiva paliativa; embora seu uso ainda ndo seja
considerado a primeira linha de tratamento
(OLIVEIRA et al., 2016).

Além disso, embora a ELA seja predomi-
nantemente uma doenga motora, com anorma-
lidades reflexas, fraqueza, fasciculagdes, atrofia
e espasticidade, distarbios neuropsiquiatricos,
outras condic¢des como a disfungédo executiva e
alteragGes emocionais, como riso e choro pato-
I6gicos, também tém sido associados a condi-
cdo (BORGHETTI et al., 2022). As manifesta-
¢des neuropsiquiatricas podem variar conforme
0 subtipo da ELA e sua associacdo com outras
condigdes, como a deméncia que comumente
pode estar associada (GONDIM et al., 2023).

Epidemiologicamente, a ELA é considerada
uma doenca rara, com incidéncia de aproxima-
damente duas pessoas por 100.000 habitantes
ao ano. O sexo masculino é mais afetado na pro-
por¢édo de 2:1, com uma idade média de inicio
da condicao aos 57 anos. O diagndéstico da ELA
é notoriamente demorado, levando em média
12 meses para ser estabelecido, o que se deve a
auséncia de biomarcadores especificos que per-
mitam um diagndstico precoce nesses pacien-
tes. No Brasil, ainda sdo escassas as estimativas
nacionais sobre essa patologia, sendo que um
dos principais estudos de abrangéncia nacional
identificou 443 casos dessa doenca no pais.

Dessa forma, os critérios diagnosticos ainda
sdo baseados nas caracteristicas clinicas do pa-
ciente, complementados por exames neurologi-
cos e testes motores, como o teste de fala, que,
contudo, possuem sensibilidade limitada nas fa-
ses iniciais da doenga. Exames como eletroneu-
romiografia e de imagem também séo utiliza-
dos no diagnoéstico (RODRIGUES et al., 2023;
BORGHETTI et al., 2022).

A auséncia de um diagndstico preciso e réa-
pido muitas vezes leva os pacientes a serem
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submetidos a exames desnecessarios, gerando
sofrimento emocional tanto para eles, quanto
para suas familias (BORGHETTI et al., 2022).
Visando agilizar o processo diagndstico e evitar
procedimentos invasivos desnecessarios, foram
desenvolvidas ferramentas como os Critérios
Revised-El Escorial da Awaji, focados nas ca-
racteristicas neurofisioldgicas e os Critérios
Gold Coast (CARVALHO, 2022).

Além disso, dada a inexisténcia de uma cura
definitiva paraa ELA, sdo necessarios cuidados
paliativos, que emergem como uma abordagem
essencial para promover a qualidade de vida
desses pacientes. O cuidado desses individuos
deve ser iniciado desde o diagnostico e condu-
zido por uma equipe multiprofissional, sempre
respeitando as opinides e desejos dos pacientes
e familia. O diagndstico da ELA, fundamenta-
se em critérios clinicos, complementado por
eletromiografia e técnicas de imagem. Contudo,
a confirmacdo definitiva do diagndstico pode
ser desafiadora, em parte devido a natureza
inespecifica dos sintomas e a auséncia de um
biomarcador especifico, o que frequentemente
resulta em diagnosticos iniciais incorretos e
prolongados periodos de investigacdo. Essa si-
tuacdo leva muitos pacientes a serem submeti-
dos a exames e intervengdes médicas desneces-
sarias, além de causar consideravel sofrimento
emocional. Em contrapartida, um diagndstico
precoce pode evitar tais investigagdes desne-
cessérias e facilitar um atendimento multidisci-
plinar imediato, o que esta associado a melho-
res prognosticos e a possibilidade de participa-
¢do em ensaios clinicos, que estdo se tornando
cada vez mais comuns (BORGHETTI et al.,
2022). O diagndstico da ELA € firmada em as-
pectos clinicos, apoiados por eletroneuromio-
grafia e exames de imagem. Contudo, como ja
dito, obter um diagnéstico definitivo pode ser
muito desafiador, sobretudo devido a falta de

especificidade nos sintomas e a auséncia de um
biomarcador diagndstico. Isso resulta em um
periodo prolongado de investigacdo e, frequen-
temente, em diagnosticos iniciais erréneos.

Pacientes com ELA frequentemente passam
por investigacdo e intervencdo médica desne-
cessaria, ou até iatrogénica, além de enfrenta-
rem grande sofrimento emocional. Em compen-
sacao, um diagndstico precoce evitaria procedi-
mentos desnecessarios e permitiria um atendi-
mento multidisciplinar mais cedo, o que esté as-
sociado a um progndstico melhor. Além disso,
possibilita que o paciente participe de ensaios
clinicos, que estdo se tornando cada vez mais
comuns, permitindo o avango do conhecimento
acerca da ELA (BORGHETTI et al., 2022).

A respeito da expectativa de vida, 0s paci-
entes geralmente morrem de 3 a 5 anos apds o
inicio dos sintomas devido a insuficiéncia res-
piratoria. Também é conhecido que a maioria
dos pacientes com ELA (90%) tem a forma es-
poradica (ELAS) sem historico familiar conhe-
cido. Os 5 a 10% restantes tém ELA familiar
(ELAT), onde a doenga é herdada e se manifesta
em outros parentes afetados.

A base genética da ELA esta bem caracteri-
zada, com mais de 20 genes distintos associa-
dos. Em contraste, a ELA monogénica € rara; a
maioria dos pacientes de fato se comporta como
condigdes oligogénicas ou poligénicas. A mai-
oria dos subtipos monogénicos de ELA segre-
gam como caracteristicas autossémicas domi-
nantes e sdo causados por variantes de ganho de
fungéo sem sentido, levando ao dobramento e
agregacdo anormal de proteinas. Ainda sobre o
diagnostico, é importante frisar que pacientes
com inicio bulbar devem ser avaliados indivi-
dualmente. Embora o tempo até o diagndstico
seja geralmente mais curto para esses pacientes.
Esses pacientes costumam ser examinados por
diversos especialistas, incluindo profissionais
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otorrinolaringologistas, dentistas, cirurgides de
cabeca e pescoco, e gastroenterologistas. 1sso
pode levar a diagndsticos inadequados, como
problemas com proteses dentarias, refluxo gas-
troesofagico e lesdes nas cordas vocais. Os sin-
tomas podem permanecer restritos a regiao bul-
bar, ja que o inicio bulbar ndo esta uniforme-
mente associado a uma rapida progressdo, o que
aumenta o tempo médio entre o surgimento dos
sintomas e o diagndstico (BORGHETTI et al.,
2022).

Em relacdo ao carater genético, as terapias
avancadas baseadas em genes estéo se tornando
cada vez mais relevantes no tratamento da ELA.
O gene SOD1 foi o primeiro a ser identificado
na ELA familiar (ELAT) em 1993, e desde en-
tdo, tem sido um foco importante no desenvol-
vimento de medicamentos. A mudanca genética
em alguns casos herdados de ELA altera uma
enzima abundante dentro das células, a ja men-
cionada SOD1. Outros genes, como C9orf72,
FUS e ATXNZ2, também estdo sendo investiga-
dos recentemente. Esses avangos tém o poten-
cial de melhorar significativamente o trata-
mento e a qualidade de vida dos pacientes com
ELA. Por fim, este estudo tem como objetivo
primario realizar uma breve discusséo sobre o
tema da ELA e as nuances que a cercam no ce-
nario atual.

METODOLOGIA

A presente pesquisa contou com a revisdo
de artigos dispostos nas plataformas LILACS e
PubMed através do uso de descritores relacio-
nados ao tema em questdo. Os artigos selecio-
nados foram aqueles que continham correspon-
déncia com as palavras-chave pesquisadas:
“Esclerose Lateral Amiotrofica” e “ELA”.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A ELA esté entre as doencas que afetam os
neurdnios motores. Em estudos realizados com

250 pacientes possivelmente diagnosticados
com ELA, com idade variando entre 22 a 82
anos, a queixa inicial mais frequente foi fra-
gueza nos membros (83 pacientes, 48,5%), fre-
guentemente acompanhada de outras manifes-
tacdes, como fasciculagdes e cdimbras. Trinta e
oito pacientes (22%) relataram atrofia e falta de
jeito, seguidos por manifestacdes de inicio bul-
bar (28 pacientes, 16,8%). Em 22 pacientes
(12,8%), as manifestagdes iniciais ndo puderam
ser atribuidas diretamente a uma disfuncéo do
neurdnio motor. Em 99 dos pacientes, houve
um diagndstico inicial claro e a especialidade
médica necessaria pelo paciente puderam ser
estabelecidos (BORGHETTI et al., 2022).

Essa doenca tem caracteristicas proprias em
relacdo ao grupo de patologias que provocam a
degeneracéo do sistema muscular e, consequen-
temente, fraqueza progressiva. Em estudo feito
no Japdo, houve diferencas fenotipicas entre
homens e mulheres com diagnosticos precoces
e tardios. Notou-se que existe maior sobrevida
aos pacientes homens, com descoberta tardia
dessa patologia, que possuem maior indice de
massa corporal, contrapondo mulheres de
massa corporal inferior que possuem baixa so-
brevida (GONDIM et al., 2023).

O padréo de disseminacgéo dos sintomas da
ELA é fator importante para determinar o tem-
po de manifestacdo da doenca, bem como o de
sobrevivéncia do paciente. Assim, em estudos
realizados com 96 pacientes com ELA de inicio
bulbar, predominando pessoas do sexo fe-
minino com idade média de inicio de 56 anos, 0
tempo médio de sintomas além da regido bulbar
(TBBR) foi de 7 meses. 56 (58,3%) pacientes
com SIR (Segunda regido envolvida) foram
membros superiores, 6 (6,3%) pacientes com
SIR foram membros inferiores, 3 (3,1%) paci-
entes com SIR foram membros superiores e in-
feriores e 5 (5,2%) pacientes com SIR foram re-
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gido toracica. Vinte e seis (27,1%) pacientes
ndo relataram SIR. O tempo médio de sobrevida
de pacientes com TBBR > 7 meses foi signifi-
cativamente maior do que aquele com TBBR <
7 meses (YAMASHITA et al., 2023). E impor-
tante ter conhecimento que a clinica da ELA é
indicativa de degeneragdo e morte dos neuro-
nios motores, tanto dos neurdnios motores su-
periores quanto dos neurdnios motores inferio-
res. Sinais e sintomas fisicos dessa doenca en-
volvem, portanto, achados de degeneragcdo em
ambos os neurdnios motores.

As caracteristicas clinicas podem ser consi-
deradas, segundo o nivel ou regido neuroldgica
e o local de inicio dos sintomas, bulbar ou espi-
nhal. Sintomas como cdimbras e fasciculacfes
S&0 as queixas iniciais mais comuns em pacien-
tes com ELA. Fraqueza e atrofia muscular pro-
gressiva sdo sintomas comuns. Geralmente, a
fraqueza muscular inicial é unilateral, distal e
em um unico segmento. Em principio, ndo ha
alteracdes sensitivas e disfuncdo vesical associ-
ada nos pacientes (FERGUSON & ELMAN,
2007).

Visando o melhoramento nas terapéuticas
relacionadas a esclerose lateral amiotréfica, pa-
cientes com o fenotipo de inicio espinhal foram
avaliados em relagdo ao uso das teleconsultas
para tratar a doenca em questdo. Um total de 33
cuidadores e 46 pacientes, sendo 32 do sexo
masculino e 14 do sexo feminino, responderam
ao questionario sobre o nivel de satisfagdo. Em-
bora as teleconsultas tenham sido bem avalia-
das, pacientes e cuidadores relataram que a ex-
periéncia diferiu da consulta presencial regular.
Entre os tdpicos mais abordados durante as te-
leconsultas, 38% foram ajustes de medicamen-
tos e 58% foram ajustes respiratorios (YA-
MASHITA et al., 2023).

O acometimento degenerativo muscular
compromete o processo da fala nos pacientes de

ELA. Em estudo quantitativo-descritivo com
19 pessoas com ELA esporédica ou familiar,
utilizou-se a escala visual analdgica (EVA) para
avaliar a inteligibilidade da fala e medidas de
resumo; e os coeficientes de correlacéo de Spe-
arman para os instrumentos com nivel de signi-
ficancia de 5%. A inteligibilidade da fala en-
contra-se comprometida (41,37+39,73) em gra-
us variados com correlagao positiva com o grau
geral de disartria (p=<0,0001), e com todos o0s
parametros de fala analisados, evidenciando os
danos progressivos na fala dos pacientes. H&
correlacdo negativa entre a inteligibilidade da
fala e os resultados das secOes bulbar - fala e
degluticdo (p=0,0166), brago - atividades com
0 membro superior (p=0,0064) e perna - ati-
vidades com o membro inferior (p=0,0391). O
que torna 6bvio que os sintomas prejudicados
pela doenca, analisados no estudo, mostram
comprometimento da fala dos pacientes, bem
como o prosseguimento da patologia degenera-
tiva.

E importante dizer que a ELA é uma doenca
neurodegenerativa incapacitante que compro-
mete a locomocéo e a independéncia funcional
do paciente, prejudicando o paciente e sua fa-
milia. O declinio da capacidade de locomocéo
em individuos com ELA ocorre ao longo do
curso da doenga, resultando na perda da inde-
pendéncia, com impacto consideravel na parti-
cipacdo na sociedade. E, portanto, extrema-
mente importante compreender os possiveis fa-
tores associados a esta limitagdo para que pos-
sam ser implementadas medidas para a manu-
tencdo da deambulacdo durante o maior tempo
possivel. Diante disso, estudos foram realizados
com o objetivo de avaliar a deambulagéo funci-
onal em pacientes com ELA e fatores que influ-
enciam no seu declinio, sendo que entre 0s 55
individuos com ELA esporédica incluidos no
presente estudo (ldade média: 56,9 + 11,2 a-
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nos), 74,5% (n = 41) eram capazes de deam-
bulacdo funcional. Sendo assim, foram defini-
dos dois grupos (Pacientes com e sem deambu-
lagdo funcional) e na comparacgéo das caracte-
risticas clinicas e funcionais entre esses grupos,
foram encontradas diferengcas em relacdo ao
tempo de diagnoéstico, nimero de quedas, dor,
uso de ventilagdo ndo invasiva, gastrostomia,
capacidade de virar na cama, auxilios para loco-
mocado (Prescri¢do, treinamento, ajuste e tem-
po), adaptacdes domiciliares, desempenho fun-
cional (ALSFRS-R), forca muscular e fadiga
(RODRIGUES et al., 2023).

O grupo com deambulagédo funcional teve
tempo significativamente menor desde o diag-
nostico (Mediana: 0,6 vs. 2,5 anos; p = 0,014),
menor frequéncia de dor (51,2% vs. 85,7%; p =
0,029), menor uso de ventilagdo nédo invasiva
(9,6 % vs. 50%; p = 0,003) e menor frequéncia
de gastrostomia (4,9% vs. 35,7%; p = 0,009). O
mesmo grupo também apresentou maior capa-
cidade funcional, com diferencas estatistica-
mente significativas quanto a capacidade de vi-
rar na cama (70,7% vs. 7,1%; p <0,001) e maior
forca muscular geral (45,3 + 12,5 vs 21,3 +
12,1; p<0,001). O grupo com deambulagéo fun-
cional apresentou maior escore médio da ALS-
FRS-R (34,0 + 8,1 vs. 16,4 £ 5,9; p <0,001) e
essa diferenca foi encontrada em todos os do-
minios (Bulbar, motricidade fina, motricidade
grossa e funcdo respiratoria). Em relacdo a fa-
diga, o grupo com deambulacéo funcional apre-
sentou menor frequéncia (39% vs. 64,3%;
p=0,039) e menor escore (3,0 £ 2,5 vs. 4,6 +
2,3; p =0,026). O numero de quedas foi maior
entre os participantes com deambulacéo funci-
onal (Mediana: 1 queda vs. 0 quedas; p=0,026)
(RODRIGUES et al., 2023).

O grau de capacidade de marcha diferiu en-
tre os individuos com deambulagdo funcional,
aproximadamente 39% eram capazes de cami-

nhar de forma independente em qualquer lugar;
12,2% necessitaram de auxilio para subir esca-
das e caminhar em superficies irregulares;
24,4% necessitaram de supervisdo verbal,
12,2% necessitaram de apoio intermitente de
outra pessoa; e 12,2% necessitavam de apoio
continuo de outra pessoa para equilibrio e sus-
tentacdo do peso corporal. Os potenciais fatores
associados a incapacidade de deambulagéo fun-
cional foram forca muscular global e fadiga
(RODRIGUES et al., 2023).

A analise de regressao logistica binaria re-
velou que a forgca muscular global (OR =0,837;
p=0,003) e o escore de fadiga (OR = 1,653;
p=0,034) estiveram associados a incapacidade
de deambulacgéo funcional na ELA. Uma maior
forga muscular reduziu a probabilidade de inca-
pacidade de locomogédo em 18% e um aumento
no escore de fadiga levou a um aumento de 1,7
vezes na probabilidade de incapacidade de lo-
comocdo. O estudo em questdo ndo achou asso-
ciacdo significativa ao desfecho quando anali-
sou as demais variaveis, como tempo de diag-
nostico do paciente e presenca e intensidade da
dor (RODRIGUES et al., 2023).

Ainda sobre a ELA, a precisdo diagnostica
€ um desafio crucial na ELA devido ao caréater
inespecifico dos sintomas iniciais e a sobrepo-
sicdo com outras doencas neurodegenerativas
(BORGHETTI et al., 2022). O diagndstico cor-
reto no inicio da doenca é, as vezes, muito difi-
cil, pois os sintomas de inicio s&o muito seme-
Ihantes aos de outras sindromes neurologicas.

Em estudos clinicos, a eletromiografia e os
exames de imagem tém sido amplamente utili-
zados como ferramentas para o diagndstico. No
entanto, esses exames apresentam uma sensibi-
lidade limitada nas fases iniciais da ELA, o que
torna necessario criar novos biomarcadores que
possam aumentar a acuracia diagnéstica (OLI-
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VEIRA et al.,, 2016; RODRIGUES et al.,
2023).

Além disso, a abordagem terapéutica da
ELA esta em constante evolugdo, com novas te-
rapias que tém como objetivo melhorar a quali-
dade de vida dos pacientes. Os cuidados palia-
tivos sdo indispenséveis e devem ser iniciados
com antecedéncia, desde o diagndstico, com a
colaboracéo de uma equipe multidisciplinar pa-
ra tratar sintomas como sialorréia, disartria e
disturbios emocionais. A toxina botulinica, por
exemplo, tem demonstrado ser eficaz no trata-
mento da sialorréia em pacientes que ndo tole-
ram os efeitos colaterais das drogas anticolinér-
gicas (OLIVEIRA et al., 2016).

A gestéo da ELA enfrenta diversos desafios,
tais como a falta de terapias curativas e a neces-
sidade de estratégias de diagnostico mais efici-
entes. A pesquisa genética e biomédica € crucial
para identificar potenciais biomarcadores e de-
senvolver tratamentos mais especificos. As te-
rapias génicas mais avangadas e os estudos cli-
nicos em andamento trazem novas esperancas
para o tratamento da ELA, especialmente para
0s subtipos genéticos especificos da doenca.
Em suma, apesar do cenario atual do tratamento
da ELA ser dificil, os avan¢os na compreensao
genética da doenca e no desenvolvimento de
novas terapias prometem melhorar o manejo e
a qualidade de vida dos pacientes no futuro
(BORGHETTI et al., 2022).

Existe, ainda, a ideia de um distdrbio do es-
pectro frontotemporal na ELA, em que é possi-
vel observar disfuncdo da cognicdo executiva e
social, com comprometimento da fluéncia ver-
bal e de letras, dificuldade de raciocinio, coor-
denacdo de regras, processamento emocional
anormal, reducéo da capacidade de reconhecer
expressoes faciais e compreender situagcfes so-
ciais; e do comprometimento da memodria.; a-
Iém da disfuncdo da linguagem, com dificul-

dades na recuperacdo de palavras, processa-
mento de frases, linguagem falada e pragmatica
(NETO et al., 2021). Observa-se, também, sin-
tomas comportamentais e neuropsiquiatricos,
sendo a apatia o sintoma comportamental mais
comum, afetando até 70% dos pacientes com
ELA (GONDIM et al., 2023).

Os distarbios emocionais também sdo co-
muns em pacientes com essa patologia, visto
que podem ser mais suscetiveis a rir ou chorar
de forma esponténea ou apds pequenos estimu-
los emocionais. Esse padrao de expresséo emo-
cional exagerado é historicamente conhecido
como incontinéncia emocional. Outra caracte-
ristica desse disturbio, por exemplo, é que 0s
pacientes choram depois de experimentar uma
experiéncia feliz ou riem em circunstancias tris-
tes. Nota-se, ainda, que os episddios de riso
possuiam uma tendéncia maior de acontecer
sem um precipitante 6bvio (GONDIM et al.,
2023).

Outrossim, evidencia-se a fadiga como um
sintoma prevalente entre individuos com ELA.
Clinicamente, a fadiga esta correlacionada com
pior capacidade funcional, fraqueza muscular e
pior qualidade de vida, mas continua sendo um
sintoma pouco explorado em estudos e na pra-
tica clinica. Relata-se que esses sintomas se
acentuam ao passo que a doenca evolui. A fra-
queza muscular foi correlacionada com a fa-
diga, haja vista que esse achado pode estar rela-
cionado a mecanismos periféricos, em que se
associa a disfuncdo da forca muscular, contri-
buindo, assim, para a fadiga na esclerose. Ob-
serva-se que os individuos afetados eventual-
mente se esforcam para manter a capacidade e
0 desempenho funcional, pois a morte dos neu-
ronios motores leva a fraqueza e atrofia muscu-
lar progressiva (ALENCAR et al., 2022;
LEITE et al., 2021).
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A ELA é um dos principais desafios enfren-
tados pela neurologia atualmente. Com a dege-
neracdo progressiva dos neurénios motores, a
doenca leva a fraqueza muscular, atrofia e, por
fim, & paralisia. A complexidade da ELA, aliada
a auséncia de uma cura definitiva, compromete
profundamente a qualidade de vida tanto dos
pacientes quanto de seus familiares. O diagnés-
tico da ELA, baseado em critérios clinicos e
exames complementares, ainda apresenta difi-
culdades. A falta de biomarcadores especificos
e a variabilidade dos sintomas iniciais compli-
cam a distingdo entre a ELA e outras doengas
neurodegenerativas. Pesquisas em andamento
séo essenciais para identificar novos biomarca-
dores e aprimorar ferramentas diagndsticas, vi-
sando acelerar o processo e proporcionar trata-
mentos mais precoces e eficazes (ALENCAR et
al., 2022).

Devido a variabilidade clinica da ELA, com
seus diferentes padrdes e velocidades de pro-
gressdo, é crucial adotar abordagens terapéuti-
cas individualizadas. Embora a cura ainda nédo
tenha sido alcangada, tratamentos multidiscipli-
nares, incluindo fisioterapia, fonoaudiologia,
nutricdo e suporte psicoldgico, sdo fundamen-
tais para aliviar os sintomas e promover a auto-
nomia dos pacientes. Cuidados paliativos de-
sempenham um papel indispensavel, ofere-
cendo alivio dos sintomas e suporte emocional,
melhorando a qualidade de vida dos pacientes e
suas familias (ALENCAR et al., 2022). O tra-
tamento para a ELA comega com um medica-
mento chamado riluzol, que é distribuido gra-
tuitamente por meio do Sistema Unico de Satide
(SUS). O riluzol reduz a velocidade de progres-
séo da doenca e prolonga a vida do paciente. O
riluzol é um derivado do benzotiazol cujo me-
canismo neuroprotetor ainda é desconhecido e
parece reduzir a agdo neuroexcitatoria do acido
glutdmico ao bloquear sua transmisséo.

Os avancos em terapias génicas e celulares
trazem novas esperangas no tratamento da
ELA. A descoberta de genes ligados a doenca e
o0 desenvolvimento de terapias voltadas para es-
ses genes indicam um caminho promissor para
tratamentos mais eficazes e personalizados. O
estudo de mecanismos neuroprotetores e a mo-
dulacdo do sistema imunoldgico despontam
como areas de grande potencial de pesquisa. O
impacto psicossocial da ELA ¢ profundo, afe-
tando ndo apenas a saude fisica, mas também o
bem-estar emocional, gerando isolamento, an-
siedade e depressdo. O suporte psicolégico e so-
cial é imprescindivel para ajudar pacientes e fa-
miliares a enfrentar os desafios impostos pela
doencga. As associacgdes de pacientes desempe-
nham um papel vital na defesa de direitos e na
busca por melhores condi¢cfes de vida para 0s
portadores de ELA (GONDIM et al., 2023).

A abordagem multidisciplinar é essencial
para garantir o cuidado integral dos pacientes
com ELA. Uma equipe formada por médicos,
fisioterapeutas, fonoaudiologos, nutricionistas,
psicologos e assistentes sociais trabalha de
forma colaborativa, atendendo as diversas ne-
cessidades desde o diagndstico até os cuidados
paliativos. Em sintese, a ELA é uma enfermi-
dade complexa que demanda uma abordagem
multifacetada. O avanco da pesquisa, a coope-
racdo entre areas de conhecimento e o desen-
volvimento de novas tecnologias sdo funda-
mentais para melhorar a qualidade de vida dos
pacientes e, eventualmente, encontrar uma cu-
ra. O investimento continuo em pesquisa basica
e clinica, a criagdo de redes de colaboragédo
entre pesquisadores e profissionais de salde,
além do fortalecimento das associacfes de pa-
cientes, sdo pilares essenciais para a evolucao
na compreensdo e no tratamento da ELA (LU-
CHESI & SILVEIRA, 2018).
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CONCLUSAO

A Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA) é
um dos principais desafios enfrentados atual-
mente pela neurologia. Com a degeneracéo pro-
gressiva dos neurdnios motores, a doenca leva
a fraqueza muscular, atrofia e, por fim, a para-
lisia. A complexidade da ELA, aliada a ausén-
cia de uma cura definitiva, compromete profun-
damente a qualidade de vida tanto dos pacientes
quanto de seus familiares. O diagnostico da
ELA, baseado em critérios clinicos e exames
complementares, ainda apresenta dificuldades.
A falta de biomarcadores especificos e a varia-
bilidade dos sintomas iniciais complicam a dis-
tincdo entre a ELA e outras doencas neurodege-
nerativas. Pesquisas em andamento sdo essen-
ciais para identificar novos biomarcadores e
aprimorar ferramentas diagndsticas, visando
acelerar o processo e proporcionar tratamentos
mais precoces e eficazes.

Devido a variabilidade clinica da ELA, com
seus diferentes padrdes e velocidades de pro-
gressdo, é crucial adotar abordagens terapéuti-
cas individualizadas. Embora a cura ainda nédo
tenha sido alcancada, tratamentos multidiscipli-
nares, incluindo fisioterapia, fonoaudiologia,
nutricdo e suporte psicoldgico, sdo fundamen-
tais para aliviar os sintomas e promover a auto-
nomia dos pacientes. Cuidados paliativos de-
sempenham um papel indispensavel, ofere-
cendo alivio dos sintomas e suporte emocional,
melhorando a qualidade de vida dos pacientes e
suas familias. Avancos em terapias génicas e
celulares trazem novas esperangas no trata-
mento da ELA. A descoberta de genes ligados
a doenca e o desenvolvimento de terapias vol-

tadas para esses genes indicam um caminho
promissor para tratamentos mais eficazes e per-
sonalizados. O estudo de mecanismos neuro-
protetores e a modulacdo do sistema imunol6-
gico despontam como areas de grande potencial
de pesquisa.

O impacto psicossocial da ELA é profundo,
afetando ndo apenas a sade fisica, mas também
0 bem-estar emocional, gerando isolamento,
ansiedade e depressao. O suporte psicoldgico e
social é imprescindivel para ajudar pacientes e
familiares a enfrentar os desafios impostos pela
doencga. As associacgdes de pacientes desempe-
nham um papel vital na defesa de direitos e na
busca por melhores condigdes de vida para 0s
portadores de ELA. E essencial para garantir o
cuidado integral dos pacientes com ELA, utili-
zando uma equipe multidisciplinar. Uma equi-
pe formada por médicos, fisioterapeutas, fono-
audidlogos, nutricionistas, psicologos e assis-
tentes sociais trabalha de forma colaborativa,
atendendo as diversas necessidades desde o di-
agnostico até os cuidados paliativos.

Logo, a ELA é uma enfermidade complexa
que demanda uma abordagem multifacetada. O
avanco da pesquisa, a cooperacao entre areas de
conhecimento e o desenvolvimento de novas
tecnologias sé@o fundamentais para melhorar a
qualidade de vida dos pacientes e, eventual-
mente, encontrar uma cura. O investimento
continuo em pesquisa basica e clinica, a criacdo
de redes de colaboracéo entre pesquisadores e
profissionais de salde, além do fortalecimento
das associacOes de pacientes, sdo pilares essen-
ciais para a evolucdo na compreensao e no tra-
tamento da ELA.
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