Descriga
o geral

A doenca de Huntington (DH) é uma doenga neurodegenerativa autossémica dominante com uma probabilidade de hereditariedade de 50%, que
afeta igualmente homens e mulheres. Os sintomas incluem alteragdes motoras, cognitivas e comportamentais que se manifestam tipicamente a
meio da idade adulta. A DH juvenil (inicio antes dos 21 anos) progride de forma mais rapida e implacdvel.

FASES

1 - Pré-manifestagdo
da DH

2 - Primeiros sintomas

3 - Diagndstico

4 - Tratamento

5 - Monitorizagao

Clinica

A pré-manifestagdo da DH
caracteriza-se por sinais
clinicos inespecificos como,
por exemplo, alteragdes
cognitivas ou
comportamentais ligeiras. A
DH esté presente nas familias
e a maioria das pessoas com
DH tem parentes préximos
que desenvolvem a doenga.

A evolugdo da DH pré-manifesta para a
DH manifesta ocorre gradualmente e os
primeiros sintomas podem ser facilmente
entendidos como sinais de outras
doengas. Este facto aumenta a dificuldade
de diagndstico. O inicio da DH é
convencionalmente definido como
anomalias motoras 6bvias, mas, mais
frequentemente, os sintomas nao
motores ocorrem mais cedo.

A DH tem trés tipos de sintomas:

1) motores: por exemplo, coreia,
problemas de fala e deglutigdo, ou
distonia

2) cognitivos: por exemplo, défices nas
fungBes executivas, na atengdo, na
memoria ou na regulagdo das emogdes
3) comportamentais: por exemplo,
depressao, ansiedade, apatia,
irritabilidade, agressividade ou
perturbagdes do sono

O diagnostico baseia-se no exame
neuroldgico e em testes genéticos.
Os testes genéticos estdo
disponiveis desde 1993. A revelagdo
do estado genético é complexa e
pode ter impacto tanto nos doentes
como nas suas familias. Um teste de
DH positivo pode influenciar as
geragdes futuras e acelerar decisdes
importantes na vida, como o
planeamento familiar. O teste
genético preditivo ndo é
recomendado para criangas e
adolescentes assintomdaticos com
idade inferior a 18 anos. E essencial
um aconselhamento genético
adequado.

Atualmente, ndo estdo disponiveis
terapias eficazes para modificar a
doenga. Os sintomas devem ser
mapeados e geridos em fungdo da sua
relevancia funcional. Varios
medicamentos existentes foram
reorientados para a gestdo dos
sintomas motores e comportamentais
da DH. As terapéuticas adjuvantes tém
um papel fundamental no controlo
dos sintomas da DH.

Os principais objetivos sdo manter a
fungdo e a autonomia durante o
maximo de tempo possivel. A
atividade fisica, o bem-estar
psicolégico e a nutrigdo sdo areas-
chave a monitorizar e gerir para
melhorar a qualidade de vida (QdV).
Os doentes em fase avangada da
DH necessitam de cuidados e
assisténcia a tempo inteiro.

Desafios

As pessoas em risco de DH e
as pessoas com DH pré-
manifestada temem o
aparecimento da doenga. A
supressdo e a tentativa de
ignorar os sintomas sdo
estratégias comuns para lidar
com a doenga. Os
profissionais de saude
desconhecem
frequentemente as
alteragdes subtis que podem
afetar o bem-estar e as
fungGes diarias.

N3ao ha dois doentes com DH iguais e,
como as alteragbes sdo graduais, podem
ser necessdrios anos para determinar o
inicio da doenga. Sendo a DH uma doenga
rara, os profissionais de satde tém muitas
vezes dificuldade em fazer o diagndstico e
ndo fazem perguntas relevantes sobre o
historial familiar.

A complexidade dos sintomas da DH
leva a erros de diagndstico
frequentes. Muitas vezes, a
colaboragdo entre as unidades
genéticas, a pratica clinica e os
centros de investigagdo sdo
insuficientes para garantir uma
transferéncia perfeita dos doentes
desde o diagnostico até ao
tratamento posterior. Os doentes e
os familiares devem ser informados
da existéncia de associagdes de DH.
A DH é uma doenga familiar e os
familiares muitas vezes
desconhecem ou subestimam o
risco de hereditariedade.

Os profissionais de saude carecem
frequentemente de uma compreenséo
holistica da complexidade da doenga.
Devido ao stress emocional e as
alteragdes cognitivas e
comportamentais, os doentes
frequentemente ignoram ou negam os
sintomas e ndo reconhecem a
necessidade de tratamento e apoio.
Isto causa grande stress na familia. O
plano de tratamento necessita de
alteragdes regulares de acordo com a
flutuagdo e a progressdo dos
sintomas. A monoterapia para tratar a
coreia é preferida porque a terapia
combinada aumenta o risco de efeitos
adversos e pode complicar o controlo
dos sintomas ndo motores. No
entanto, é muitas vezes necessaria
uma terapia adjuvante sob a forma de
antidepressivos ou para gerir outras
perturbagdes, como anomalias do
sono ou alteragdes comportamentais,
0 que também leva a um aumento do
risco de efeitos adversos.

A DH tem uma progressao
implacével, pelo que os doentes e
as familias se esforgam por se
adaptar aos desafios crescentes e
aos resultados adversos. As familias
e os profissionais de saude lutam
para manter os doentes ativos e
motivados enquanto lidam com
perdas funcionais graduais.

Objetivo
s

Educar os profissionais de
saude sobre as
especificidades da pré-
manifestag¢do da DH, para
que possam prestar apoio
atempado e adaptado,
conforme necessario.
Estabelecer uma boa relagdo
entre o doente e o
profissional de saude antes
do inicio da doenga.

Os profissionais de satde procuram
conhecimentos especializados relevantes
para garantir que o diagnostico da DH é
feito no momento certo para cada doente
e familia. Educar as familias sobre a triade
de sintomas da DH e sobre como gerir e
procurar assisténcia eficazmente ao longo
do curso da doenga.

Normalizar um diagndstico preciso e
rapido da DH. Proporcionar um bom
processo de acompanhamento e
redes de apoio aos doentes e as
familias. As criangas e adolescentes
com DH juvenil devem ter um Plano
Educativo Individual. As pessoas
com DH devem ter acesso a apoio
de pares através de uma associagdo
de DH.

Criar equipas multidisciplinares que
incluam um neurologista, geneticista,
psicdlogo, neuropsicélogo,
enfermeiro, psiquiatra, fisioterapeuta,
terapeuta da fala, assistente social,
terapeuta ocupacional e nutricionista.
Fornecer terapia apropriada para cada
estagio da DH. Oferecer apoio,
formacdo e recursos adequados aos
membros da familia e aos prestadores
de cuidados.

Estabelecer relagdes de confianca
para facilitar um dialogo continuo
entre os doentes, as familias e os
profissionais de satde. Melhorar o
acesso regular das familias ao
aconselhamento e ao apoio de uma
equipa multidisciplinar. Educar os
profissionais de saude que
trabalham em unidades clinicas e
lares de idosos sobre as
necessidades especificas dos
doentes com DH em fase avangada.




