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Introducao

A Doenca de Huntington (DH) é uma patologia neurodegenerativa, hereditaria
autossomica, caracterizada por uma desordem neuropsiquiatrica progressiva, pela triade
de distlrbios do movimento, disturbios comportamentais e deméncia. Fol a primeira
doenca genética a ser mapeada em humanos.

E causada por uma mutacdo na regido do gene IT-15 gue codifica a proteina Huntingtina
(Htt) do cromossomo 4. Ainda persistem duvida nto ao padrao seguido pela mesma,
Ou seja, 0 processo exato pelo qual a Htt degrada as celulas ainda nao esta completamente
elucidado. A doencga costuma Iniciar sua manif 40 na fase adulta, entre as idades de
30 e 40 anos, com progressdo continua. E defini }:@ tardia quando se Inicia apos 0s
50 anos de idade. o S B

O diagnostico e obtido atraves de exames Qtjroirrla\
porem, os testes genéticos sdo fundamentais para conf do da doenca, uma vez que a
diferenciacao clinica é limitada. Esta limitacao &)rre Ido a sintomatologia da DH ser
muito semelhante a de outras desordens ”eurok’)glcj,‘ 0 0 Parkinson, o Alzheimer e a

e historico familiar detalhado,

Demeéncia.
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Diante do exposto o objetivo do estudo foi difundir conhecimento a cerca do tema
com a finalidade de melhorar a qualidade de vida do paciente acometido por

Huntington e diferencia-la de outras enfermidades semelhantes.
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Metodos

O estudo foi efetuado atraves de uma revis
artigos realizada entre marco e agosto de 201 Jh¢
artigos cientificos selecionados atraves dgbusca ) ba

Sintomatologia ‘,f l

.“
Devido a formacao de corpos de inclusdo intracelulz lteracoes no transporte celular,
alteracdes da transcricdo e apoptose a Htt'mutante ocasiona lesdes em varios tecidos, em
particular no cérebro, onde provoca a fia dos ganglios da base. Trata-se de disturbio
degenerativo progressivo que causa alteragdes no controle motor e emocional e prejuizo
da cognicao. A alteragao na marcha € consigere ew eristica mais incapacitante na
DH. y f

As alteracOes cognitivas tendem a piorar a"rgg
sendo comum o0s portadores do gene em fase t
disturbios emocionais vao desde crisgjh MI
tonalidades esquizofrénicas e processa demencial pro
também sao frequentes. L

i
especializada, via pesquisa em
sultados livros, periédicos e
dados Scielo e Bireme.
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0 com a progressao da doenca,

presentar deméncia severa. Os
e até graves perturbacbes com
SSIvo. As tentativas de suicidio

Tabela 01: Prevaléncia de sintom.as neuro‘Psi‘dyia.tricos na Doenca de Huntington

Sintomas Neuropsiquiatricos Prevaléncia
Irritabilidade 38-73%
Apatia 34-76%
Ansiedade 34-61%
Humor depressivo 33-69%
Obsessivo-Compulsivo 10-52%
Psicotico 03-11%
Fonte: (GONCALVES, 2013)
Fisiopatologia

Acredita-se que a Htt induz anomalias no DNA e disfuncoes mitocondriais que afetam o
metabolismo celular, credita-se papel no processo de apoptose presumindo sua Interacao
anomala com outras proteinas neurais, formando um complexo citotoxico.
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Constatou-se que as concentracOes das enzimas acido gama-amino-butirico (GABA),
acetilcolina (ACh) e acetiltransferase (ChAT) estao reduzidas nos ganglios da base, com
manutencao normal das concentracOes de dopamina, 0 que sugere subatividade dos
circuitos gabaergicos e colinérgicos e hiperatividade relativa dos circuitos
dopaminérgicos. Sintetizando, ocorre a hiperatividade dopamineérgica, a inibicdo dos
neurotransmissores GABA e a reducdo do consumo de glicose no nucleo caudado e
putamen. A diminuicdo do metabolismo neural e do fluxo sanguineo cerebral precede a
perda de neuronios e a atrofia cortical.

Figura 01: Estruturas afetadas na doenca de Huntington
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Fonte: MARTELLI, 2014.
Resultados

Os dados consultados demonstraram que a Doenca de Huntington (DH) apesar de ter uma
Incidéncia considerada alta, ainda € pouco conhecida pela populacdo em geral. Apresenta
sinails e sintomas que dificultam o diagnéstico precoce e podem ser facilmente
confundidos com a sintomatologia de outras patologias como a Doenca de Parkinson e a
Doenca de Alzheimer. Além disso, o quadro psiquiatrico é semelhante entre as trés
patologias, onde o paciente podera apresentar deméncia e depressao. A anamnese, O
exame fisico cuidadoso e 0s exames de neuroimagem sao fundamentais para o0
diagnostico diferencial, incluindo fatores como hereditariedade, que poderao ser
comprovados através de exames especificos. Acredita-se que o diagnostico precoce e
diferencial pode trazer melhoria na qualidade de vida do paciente. Razao pela qual se
considera a tematica de grande interesse profissional e pratico, porem, o assunto ainda
requer maior quantidade de pesquisas e revisoes periodicas.
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“A vida comeca todos os dias.”
Erico Verissimo



