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Conhecimento familiar sobre a doen¢a de Huntington

Family knowledge about Huntington's disease

RESUMO

A Doenga de Huntington (HD) é uma doenca genética rara degenerativa que acomete cerca
de 5 a 10 pessoas a cada 100.000. A HD ndo possui tratamento e o seu diagndstico é feito
pela contagem das repeti¢cdes dos nucleotideos CGA no gene através de uma Reagdo em
Cadeia da Polimerase (PCR). Esta doenga é pouco conhecida pela populagdo, e por este
motivo, o presente estudo constituiu de um questiondrio sobre a HD aplicado em uma
familia afetada pela doenca. Este estudo teve o propdsito de montar um heredograma
familiar e avaliar o conhecimento da familia acerca do diagndstico e tratamento concedido
pelos médicos. Ainda pretendeu-se constatar quais eram os sintomas que os pacientes
apresentavam, e para isso utilizou-se um questionario constituido por onze perguntas
respondidas pelos familiares. De forma geral as informacgGes obtidas através dos familiares
sobre os primeiros sintomas, comportamento, idade de inicio da HD nos pacientes, entre
outros, coincidiram com a literatura. Os resultados mostraram que a HD estd a quatro
geracGes na familia e afeta os pacientes de formas similares, ou seja, os pacientes
apresentam os mesmos sintomas visiveis. Os sintomas mais comuns manifestados pelos
pacientes eram depressdo, perda progressiva dos movimentos, entre outros. A HD ainda é
uma doenca pouco conhecida e era normal os médicos confundirem tal doenga com
Parkinson e Esquizofrenia, fazendo com que os familiares gastassem todos os seus bens
para uma possivel cura.

PALAVRAS-CHAVE: Questionario. Sintomas. hereditariedade. Diagndstico.

ABSTRACT

Huntington's disease (HD) is a rare genetic degenerative disease that affects about 5 to 10
people in every 100,000. HD has no treatment and its diagnosis is made by counting the
repeats of CGA nucleotides in the gene through a Polymerase Chain Reaction (PCR). This
disease is little known by the population, and for this reason, the present study consisted of
a questionnaire about HD applied in a family affected by the disease. This study had the
purpose of assembling a family heredogram and evaluating the knowledge about the
diagnosis and medical treatment. It was still intended to verify the symptoms presented by
the patients, and a questionnaire consisting of eleven questions was used to answer the
questions. In general, the information obtained through the relatives about the first
symptoms, behavior, age of onset of HD in patients, among others, coincided with the
literature. The results showed that HD is four generations in the family and affects patients
in similar ways, that is, patients have the same visible symptoms. The most common
symptoms manifested by the patients were depression, progressive loss of movement,
among others. HD is still a poorly understood disease and it was normal for doctors to
confuse it with Parkinson's and Schizophrenia, causing family members to spend all their
assets for a possible cure.
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INTRODUGAO

A Doencga de Huntington (HD) é uma doenca degenerativa que afeta
o cérebro causando uma desordem, e infelizmente é caracterizada como
doenca hereditaria, ou seja, herdada geneticamente (WOLFF e MCLNNES,
2003).

A HD foi descrita por George Huntington em 1872 (PEREIRA, 2015).
Anos depois, em 1983 foi descoberto o gene que causa a doenca, com loci
do gene situado no cromossomo 4. Somente no ano de 1993 foi
descoberto uma repeti¢cdo anormal dos nucleotideos citosina, adenosina e
guanina (CAG), ou seja, nos individuos ndo afetados pela doenga o nimero
de repeticdes é menor que 20, ja nos individuos afetados supera o nimero
de 36 repeticdes. Estima-se que aproximadamente a cada 100.000
individuos 5 a 10 possuem Huntington (CHEMALE et al., 2000), sendo assim
uma doenga pouco conhecida pela populacdo, devido a sua recente
descoberta e raridade.

Os individuos afetados pela doenca apresentam movimentos
involuntarios, estes chamados de coreicos. Além disso, apresentam muitas
alteragOes psiquiatricas e comportamentais. Segundo Fernandes (2012,
p.5), normalmente, os doentes ficam ansiosos, irritadicos, introvertidos,
distraidos, apresentam um embotamento afetivo e podem demonstrar um
sentimento de inferioridade e insucesso. Alguns autores consideram que
este estado depressivo pode, por vezes, levar ao suicidio, sendo a taxa de
suicidio em doentes de Huntington superior, relativamente a da populagédo
em geral (FERNANDES, 2012, P.5). O diagndstico da HD é feito pela
contagem das repeticdes de CGA no gene através de uma Reagdo em
Cadeia da Polimerase (PCR), sendo responsavel pela idade de
manifestacdo e o grau dos sintomas, quanto maior o nimero, mais grave
os sintomas e mais cedo a manifestacdo. Esse teste é feito quando o
individuo apresenta os sintomas visiveis da doenca e possui casos na
familia (PEREIRA, 2015). Infelizmente ndo existe cura para a doenca,
apenas tratamento para amenizar os sintomas.

Os primeiros sintomas da HD se manifestam nos individuos de
aproximadamente 30 anos de idade. Geralmente os individuos afetados
possuem uma familia que muitas vezes ndo tem conhecimento sobre a
doenga e acabam ficando sem orientacdo de como agir em tal situacdo. O
individuo afetado fica totalmente dependente das pessoas a sua volta,
consequentemente fazendo com que a qualidade de vida dessas pessoas
diminua muito. Existem programas voluntarios para oferecer apoio aos
familiares do individuo com HD, como a ABH — Associacdo Brasil
Huntington (QUAGLIATO e MARQUES, 2009), mas devido ao pouco
conhecimento dos envolvidos, poucos vao procurar ajuda, especialmente
em regides mais retiradas do Brasil.

As pessoas que convivem e cuidam dos pacientes com HD sdo muito
importantes para os estudos da doenca, pois acompanham de perto as
fases da HD desde o seu primeiro sintoma visivel. Destaca-se também que
a doenca gera uma demeéncia progressiva, ficando assim o paciente, com
0 avanco da doenga, incapacitado mentalmente (GIL-MOHAPEL e REGO,
2010).
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METODOS

O presente estudo foi realizado em uma familia do Sudoeste do
Parana, com casos clinicamente confirmados da doenca de Huntington, na
oportunidade foram realizadas entrevistas em forma de questionario
constituido de 11 perguntas sobre a HD, mostradas no (Quadro 1). Os
primeiros contatos realizados com a familia foram através de um probando
vinculado a um projeto de aconselhamento genético desenvolvido na
UTFPR — Campus Dois Vizinhos, que se disp0s a auxiliar.

A formulagdo do questionario foi realizada pelos prdprios autores do
trabalho, com a ajuda dos probandos, sendo direcionadas as pessoas que
mais conviveram com os afetados. Os entrevistados foram contatados via
telefone e aos que aceitaram participar foram feitas visitas a domicilio.
Sendo aplicado para os membros de uma mesma familia, mas que residem
em locais diferentes. As entrevistas foram efetuadas em dois dias distintos
com uma pessoa por vez em diferentes locais, com intuito dos
entrevistados ndo terem acesso as respostas uns dos outros. Logo apds foi
possivel montar um heredograma da familia para verificar tanto a evolucgdo
como o declinio da doenca ao longo do tempo.

Quadro 1 — Perguntas realizados aos participantes durante as entrevistas

1. Depois dos primeiros sintomas visiveis, quanto tempo aproximado o paciente
conseguiu ser independente?

2. Ele(a) tinha filhos? Como eles estdo hoje?

3. Eraderotina consultas com médicos sobre a doenga? O que os médicos diziam
que se tratava?

4. Era feito uso de medicamentos para controle ou tratamento?

5. Havia outros casos na familia materna ou paterna do paciente? Antes ou
depois?

6. Qualeraosintoma mais visivel? O paciente reclamava de alguma dor em locais
especificos?

7. Qual aidade aproximada do inicio?

8. Qual era a personalidade do paciente agressiva, paciente, depressiva?

9. Qual foi a primeira pessoa que apresentou os sintomas? E quais eram?

10. Qual a idade em que o paciente entrou em dbito?

11. Vocé sabia do que se tratava? Alguém os orientou sobre qual era a doenca?

Fonte: Autoria propria (2018).
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RESULTADOS

Depois de aplicar o questionario com os participantes da pesquisa foi
possivel montar um heredograma (Figura 1). Durante a aplicacdo foi
possivel verificar o quanto a familia é desprovida de informacdo sobre a
doenca e como os casos, apesar de semelhantes, possuem
particularidades no desenvolvimento. Os familiares relataram que a
doenga ja existia ha muito tempo, ou seja, a doenca vinha de geracdes
passadas. O genitor mais antigo, descrito pelos entrevistados, com os
sintomas da doenca seria a tataravd dos probandos. Desde entdo a doenga
vem se espalhando, mas como mostra o heredograma o numero de casos
€ menor a cada geragdo, assim como a quantidade de filhos por casal.

Figura 1- Heredograma da Familia participante das entrevistas, identificados em
laranja como Probandos V1 e V2.
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Fonte: Autoria prépria (2018).

Os primeiros sintomas descritos sao semelhantes, se apresentavam
por volta dos 25 a 35 anos de idade onde o afetado ficava reservado
tentando se isolar do convivio com as pessoas, depois tremores,
depressdo, vomito, insOnia, dificuldades na degluticdo, até a perda dos
movimentos ficando predominantemente dependente de outras pessoas
para a sobrevivéncia.

Os familiares relataram que nos primeiros casos de um a dois anos do
aparecimento o afetado ja estava acamado, vivendo em média 10 anos e
ficando totalmente dependente da familia. Nessa época, alguns médicos
repassavam diagndsticos de esquizofrenia e outros diagnosticavam como
Parkinson.

Duas das entrevistadas relata ser esposa de um afetado, cuja a causa
de 6bito foi devido a doencga. As mesmas relatam sintomas bem parecidos
com os dos outros casos, os conjuges sempre foram pessoas doceis,
prestativas e amorosas com a familia, mas que com a idade de 25 anos
aproximadamente seu humor comegou a mudar, assim como espasmos
foram surgindo dificultando os movimentos. Uma delas destacou com
palavras singelas e emocionadas: “Ele parecia embebedado, dando um
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passo para frente e outro para tras”, e relatam que em muitas ocasides as
pessoas riam, por ndo ter conhecimento acreditavam que ele havia
ingerido bebida alcodlica. A situagdo chegou a um ponto extremo de
internamento em hospital psiquiatrico por alguns meses, pois a familia
tinha medo de seus atos nos momentos de ira.

Quando questionados sobre os médicos, todos os entrevistados
relataram o mesmo, que ndo se tinha conhecimento, que diziam ser
loucura, passada de pai para filho. As mesmas mulheres que falam sobre
os conjuges tiveram cada uma dois filhos afetados, mas que nesses casos
ja sabiam do que se tratava, mas com a falta de recurso os portadores
passaram pelos mesmos sintomas dos pais, sé que com os medicamentos
conseguiram ter uma qualidade de vida um pouco melhor. Hoje os filhos
dessas ja estdo vinculados a um projeto de aconselhamento, na procura de
um diagndstico precoce para a obten¢do de uma melhor qualidade de vida
e um planejamento familiar evitando novos casos.

DISCUSSAO

O conhecimento da HD ha um tempo atras era reduzido, desta forma
os familiares relataram que os pacientes faleciam sem o diagndstico.
Alguns pacientes tinham acompanhamento médico e uso controlado de
medicamentos, porém esses medicamentos eram apenas para controle de
depressdo, dor, nduseas, entre outros. Apesar das vdrias pesquisas que
oferecem esperanca a pacientes e familiares, como aquelas baseadas em
técnicas super inovadoras (ex. CRISPR/Cas9, RNAI, etc), os tratamentos sdo
ainda somente paliativos, e efetivamente esta doenca nao tem cura. Desta
maneira, destaca-se a importancia da disseminacdo do conhecimento e do
aconselhamento genético de familias portadores destas cargas genéticas,
para que possam ser orientadas e assim minimizar novos casos destas
doengas.

Os pacientes geralmente recebiam e até hoje recebem medicamentos
“faixa preta”, para controle dos espasmos. E como controle emocional,
uma vez que os mesmos ficavam muito nervosos, irritados, agressivos com
as pessoas ao redor e a Unica forma de acalma-los é o tratamento paliativo.
De acordo com o Instituto Humanitas Unisinos (2017), na maioria das vezes
a HD é confundida com Parkinson ou Alzheimer antes de ser corretamente
diagnosticada, a doenga de Huntington compde o conjunto das doencas
genéticas hereditdrias raras que atingem um a cada dez mil seres
humanos, e é pouco conhecida entre a popula¢do mundial.

A doenca de Huntington caracteriza-se pelos sintomas psiquiatricos
como a depressao relatada pelos familiares e alteracdes motores e
cognitivas (JANUARIO, 2011), cada pessoa afetada pela doenca de
Huntington reage com sintomas diferentes, sendo que os primeiros
sintomas mais comuns a aparecerem no paciente é irritabilidade e
desanimo (COSTA et al., 2013).

A HD provoca diversos problemas no paciente, desde casos mais
moderados como irritabilidade, emagrecimento até os mais severos,
sendo problemas respiratérios ou cardiacos (GIL-MOHAPEL e REGO, 2010).
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Ainda pode afetar individuos de diversas idades, isso faz a doenca se dividir
em etapas, sendo estas comum (adultos), precoce (criangas) e tardia
(idosos) (FERNANDES, 2012). De acordo com o relato obtido dos familiares
todos os pacientes se enquadraram na etapa comum e foram acometidos
por deméncia e, por fim, a perda dos movimentos, o qual foi acontecendo
progressivamente. Também é possivel verificar que em todos os casos o
que levou os pacientes a morte sdo outras doencas adquiridas pela ma
alimentacdo, pois a doenca afeta a degluticdo e os pacientes acabam nao
ingerindo todas os elementos necessarios para o corpo. Além da falta de
movimento que levam a problemas respiratérios.

CONSIDERACOES FINAIS

Em virtude do que foi mencionado, a doenga de Huntington é pouco
conhecida pelas pessoas e era comum passar despercebida também pelos
médicos. No entanto, a medicina teve avang¢os no conhecimento da HD e
atualmente o diagnéstico é feito com mais facilidade e a custos menores.
De acordo com o relato dos familiares entrevistados, podemos afirmar que
a doenga se manifesta de forma diferente em cada individuo afetado,
porém no estagio final da doenca todos apresentam os mesmos sintomas
comuns da HD.
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