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Resumo

A Doenca de Huntington é uma afeccéo neurodegenerativa progressiva de origem genética e autossdmica dominante.
No Brasil ndo ha dados oficiais sobre a prevaléncia da Doenc¢a de Huntington o que pode gerar dificuldades para seu
diagnéstico e no acompanhamento multidisciplinar do paciente, portanto o objetivo do presente trabalho é descrever o
perfil dos portadores da Doenga de Huntington no Brasil apresentando dificuldades encontradas para diagnostico e
tratamento dos sintomas. A pesquisa foi realizada por meio do preenchimento de um questionario online, na ferramenta
Google Formulérios, por portadores da Doenc¢a de Huntington, familiares ou cuidadores. Obtivemos 80 participantes
da pesquisa, 55 do sexo feminino e 24 do sexo masculino. A maior parte, 43,80%, ndo tem conhecimento da quantidade
de repeti¢fes dos nucleotideos CAG e 40% possui de 40 a 55 repeticOes, tendo estas, relagdo com a intensidade dos
sintomas e idade do aparecimento dos mesmos. Os sintomas iniciais mais frequentes foram os motores, presentes em
41,3% dos individuos, seguidos de 22,5% psiquiatricos, 27,5% apresentaram alteracfes motoras e psiquiatricas, 3,8 %
cognitivas e motoras, 2,5% somente de cognitivos e 1,3% psiquiatricas e cognitivas. A maioria dos usuarios, tanto da
rede particular de salde quanto do Sistema Unico de Sadde estdo insatisfeitos com os servicos oferecidos para o
tratamento dos sintomas desta enfermidade. E necessaria maior divulgagio sobre a Doenga de Huntington no pais afim
de possibilitar a acessibilidade do diagndstico molecular e 0 acompanhamento multiprofissional, melhorando assim a
qualidade de vida dos pacientes.

Palavras-chave: Doenga de Huntington; Epidemiologia; Brasil.

Abstract

Huntington's Disease is a progressive neurodegenerative disorder of genetic and autosomal dominant origin. In Brazil,
there are no official data on the prevalence of Huntington's Disease, which can lead to difficulties in its diagnosis and
in the multidisciplinary follow-up of the patient, so the objective of this study is to describe the profile of Huntington's
Disease carriers in Brazil presenting difficulties for diagnosis and treatment of symptoms. The research was carried out
by filling out an online questionnaire, using the Google Forms tool, by people with Huntington's Disease, family
members or caregivers. We obtained 80 research participants, 55 female and 24 male. Most of them, 43.80%, are not
aware of the amount of repetitions of the CAG nucleotides and 40% have 40 to 55 repetitions, which are related to the
intensity of symptoms and age of onset. The most frequent initial symptoms were motor, present in 41.3% of the
individuals, followed by 22.5% psychiatric, 27.5% had motor and psychiatric disorders, 3.8% cognitive and motor,
2.5% only of cognitive and 1.3% psychiatric and cognitive. Most users, both from the private health network and from
the Unified Health System, are dissatisfied with the services offered to treat the symptoms of this disease. There is a
need for greater dissemination of Huntington's Disease in the country in order to make molecular diagnosis accessible
and multidisciplinary follow-up possible, thus improving the quality of life of patients.

Keywords: Huntington's Disease; Epidemiology; Brazil.

Resumen

La enfermedad de Huntington es un trastorno neurodegenerativo progresivo de origen genético y autosémico dominante.
En Brasil, no existen datos oficiales sobre la prevalencia de la Enfermedad de Huntington, lo que puede crear
dificultades para su diagnostico y en el seguimiento multidisciplinario del paciente, por lo que el objetivo del presente
trabajo es describir el perfil de los pacientes con Enfermedad de Huntington. en Brasil, presentando dificultades para el
diagnéstico y tratamiento de los sintomas. La investigaciéon se llevé a cabo mediante la cumplimentacion de un
cuestionario online, en la herramienta Formularios de Google, por parte de personas con Enfermedad de Huntington,
familiares o cuidadores. Obtuvimos 80 participantes de investigacion, 55 mujeres y 24 hombres. La mayoria, el 43,80%,
desconoce el numero de repeticiones de los nucleétidos CAG y el 40% tiene de 40 a 55 repeticiones, las cuales estan
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relacionadas con la intensidad de los sintomas y la edad de aparicion. Los sintomas iniciales mas frecuentes fueron los
motores, presentes en el 41,3% de los individuos, seguidos de los psiquiatricos el 22,5%, el 27,5% presentd alteraciones
motoras y psiquiatricas, el 3,8% cognitivo y motor, el 2,5% solo cognitivo y el 1,3% psiquiatrico y cognitivo. La mayoria
de los usuarios, tanto de la red privada de salud como del Sistema Unico de Salud, se encuentran insatisfechos con los
servicios que se ofrecen para el tratamiento de los sintomas de esta enfermedad. Es necesaria una mayor difusion de la
Enfermedad de Huntington en el pais para hacer accesible el diagndstico molecular y posibilitar el seguimiento
multidisciplinario, mejorando asi la calidad de vida de los pacientes.

Palabras clave: Enfermedad de Huntington; Epidemiologia; Brasil.

1. Introducgéo

A Doenca de Huntington (DH) foi evidenciada pelo médico George Huntington em 1872 (Huntington, 1872). E uma
enfermidade neurodegenerativa progressiva, que afeta o sistema nervoso central, de origem genética e autossdbmica dominante
(Perandones et al., 2010), causada pela expansdo indevida da trinca de nucleotideos CAG, localizada no gene HTT, no
cromossomo 4 (Cazeneuve & Durr, 2014).

Entre os sinais e sintomas da DH estdo os motores, principalmente a coreia, alteragdes psiquiatricas e cognitivas (Ross,
2014). Ainda ndo ha cura para essa afec¢do, o tempo de sobrevida apds o inicio dos sintomas é de 14 a 27 anos (Haddad, 2009).
O diagnostico clinico inclui uma avaliagdo minuciosa dos sintomas e verificacdo da presenca da doenga em outros membros da
familia. O diagndstico laboratorial é realizado por meio do teste genético (Perandones et al., 2010).

A epidemiologia consiste em analisar os aspectos de padrdes de uma doenca, encontrando a causa desta e formas de
prevenc¢do. No que tange as doengas genéticas, a epidemiologia tem como principal carater o molecular, pois 0s genes mutantes
séo passados da geracéo atual para a seguinte e assim sucessivamente (Kay et al., 2014).

No Brasil ndo hé dados oficiais sobre a prevaléncia da DH, mas a Associagdo de Brasil Huntington estima que existam
14.700 a 21.000 portadores do gene mutante e 73.500 a 105.000 descendentes dos portadores do gene mutante e que estéo,
portanto, em risco. H& 3.416 familias cadastradas na Associagdo Brasil Huntington (Associagdo Brasil Huntington, 2021).

A falta de dados publicos epidemiolégicos sobre a DH pode gerar dificuldades para o diagnéstico, no planejamento
relacionado a demanda de profissionais para um acompanhamento multidisciplinar do paciente e na distribuicdo de
medicamentos por parte do SUS. Destarte, o objetivo do presente trabalho € descrever o perfil dos portadores da DH no Brasil,
definindo o assim o perfil epidemiolégico da doenga no pais e apontando as dificuldades do acesso ao diagnostico e tratamento

dos sintomas dos pacientes tanto na rede publica quanto na rede privada de satde.

2. Material e Métodos

Foi realizada uma pesquisa de campo, basica, de corte transversal e abordagem quali-quantitativa, de natureza
observacional, com objetivo exploratdrio, utilizando a técnica de questionario virtual j& descrita por Pereira et al. (2018), na
ferramenta Google Formularios. O convite para a participacdo da pesquisa, juntamente com o link para o preenchimento do
questionario foi divulgado nas redes sociais e site da Associagéo Brasil Huntington.

Foram incluidos os brasileiros diagnosticados com a DH. Foram excluidos os individuos que, responderam ao
questionario de forma incorreta. Caso o individuo portador da DH ndo estivesse em condicdes para responder o questionario de
forma correta, o0 questionario foi preenchido por um membro da familia, cuidador ou amigo.

A pesquisa foi iniciada ap6s a aprovacio do projeto de pesquisa no Comité de Etica em Pesquisa (CEP) com Seres
Humanos, do Centro Universitario Luterano de Palmas (CEULP/ULBRA), com nimero do parecer 4.983.228, conforme as
normas estipuladas na Resolugdo CNS 466/12 (Brasil, 2012) do Ministério da Satde.

Para analise de dados das respostas, as mesmas foram tabuladas na ferramenta Google Planilhas. Para as questfes

objetivas foi utilizado um tratamento estatistico, com técnicas matematicas quem incluem célculos de média e porcentagens
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citadas por Pereira et al. (2018). Nas questdes discursivas foram usadas as técnicas: andlise do discurso e analise do conteldo, j&
relatadas com Pereira et al. (2018). Em questfes que foram analisadas pela técnica anélise do discurso as respostas dos individuos
foram apresentadas de forma textual. Nas questdes em que se utilizou a andlise do conteido foram feitas categorizacGes das

respostas dadas pelos participantes da pesquisa, pelos autores, e estas foram apresentadas no artigo em forma de porcentagem.

3. Resultados e Discussao

O estudo foi composto por 80 participantes da pesquisa. Destes, 10 foram portadores da DH e 70 foram constituidos
majoritariamente por filhos(as) e por esposos(as), o restante foi composto por tios(as), irmas(aos), netos(as), sobrinhos(as) e
cuidadores(as) do paciente.

Dos participantes da pesquisa 55 (68,75%) foram do sexo feminino, 24 (30%) foram do sexo masculino e 1 individuo
(2,75%) ndo respondeu. Os dados referentes ao sexo concordam com estudos feitos com portadores da DH no Brasil, como o de
Silva & Lima (2000) que em seu estudo a respeito do “Diagndstico molecular da doenca de Huntington em pacientes brasileiros” com
42 pessoas, das quais 66,66% sdo do sexo feminino e 33,33% do sexo masculino e com Pereira (2015) que produziu o trabalho
sobre “Estudo molecular da Doenca de Huntington e correla¢des com as manifestagdes clinicas” com 25 individuos, dos quais
60% foram do sexo feminino e 40% do sexo masculino. Entretanto a pesquisa feita por Santos et al. (2021) sobre a
“Caracterizagdo funcional dos casos de doenca de Huntington em um municipio brasileiro” com 20 participantes, obteve 60%
destes do sexo masculino e 40% do sexo feminino.

Uma das caracteristicas da DH, como uma doenca de origem genética e autossdmica dominante, é apresentar-se
igualmente em ambos 0s sexos. A maior quantidade de participantes de pesquisas diagnosticados com a DH ser do sexo feminino
pode ser explicada pela diferenga comportamental o entre o sexo feminino e 0 masculino em relagéo a procura por servicos de
salide. O estudo feito por Levorato et al. (2014) na populacdo brasileira em geral demonstra que as mulheres buscam o servico
de sadde 1,9 vezes mais em relagdo aos homens.

A média de idade foi de 49 anos, onde o0 mais novo tem 19 e o mais velho 76 anos. No que tange as regides do pais,
3,75% dos individuos foram da regido Norte, 10% do Nordeste, 21,25% do Centro-Oeste, 47,5% do Sudeste e 17,5% da regido
Sul. A maior parte dos portadores do gene mutante sdo pessoas caucasianas e por esse motivo hd um maior nimero de casos nos
paises Europeus e os imigrantes advindos do continente europeu aparentam influenciar na prevaléncia da enfermidade em outros
locais (Kay et al., 2014). Durante o século XIX o Parlamento Brasileiro incentivou a imigragdo europeia para o pais, que ocorreu
mais facilmente para as regides Sul e Sudeste (Reis & Andrade), o que pode justificar a maior presencga de participantes da
pesquisa dessas regides.

Até 35 repeticdes dos nucleotideos CAG no gene HTT séo consideradas normais em um individuo. De 36 a 39 repetices
a pessoa portadora da mutag&o tem a possibilidade de ndo desenvolver a doenca. A partir de 40 repeti¢des o paciente apresentara
0 quadro clinico da doenga. Quando o individuo apresenta mais de 70 expansdes a doenga se manifesta na juventude e
dificilmente um individuo apresenta mais de 100 repeti¢Ges (Persichetti, 1994).

Acredita-se que a variagao dos tipos e intensidade de sintomas motores, psiquiatricos e cognitivos esteja relacionado ao
namero de expansdes da trinca CAG nos portadores do gene mutante, bem como com a idade do inicio dos sintomas. De forma
que quanto maior o nimero de expansdes, mais severos serdo 0s sintomas e mais cedo 0s mesmos aparecerdo no paciente
(Andrew et al., 1993). A Tabela 1 exibe o nimero de repeti¢des dos nucleotideos CAG, no gene HTT, dos participantes da

pesquisa.
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Tabela 1 - NUmero de repetiges dos nucleotideos CAG no gene HTT dos participantes da pesquisa.

Intervalo de repetic6es do trinucleotideo CAG Participantes (%)
36 a39 11,30
40a55 40
56 a 69 3,80
70299 0
A partir de 100 0
N&o sabe 43,80
Nao responderam 1,1

Fonte: Autores.

A média de idade do inicio dos sintomas foi de 43 anos, sendo a menor idade igual a 12 e a maior idade 70 anos. Na
maior parte dos participantes o inicio dos sintomas se deu na idade adulta, corroborando com a observagdo de Huntington (1872)
e por volta dos 40 anos, concordando com Harper (1991). O resultado foi similar ao de Silva (2015), que realizou uma pesquisa
com brasileiros portadores da DH e obteve uma média de 42 £10 anos de idade em que se iniciaram os sintomas, sendo a menor
idade igual a 18 e a maior 67 anos. Concorda igualmente com o estudo de Santos (2021), também realizado com portadores do
gene mutante no Brasil, em que a média da idade do surgimento dos sintomas foi de 39,7 anos, no qual a menor idade foi 19
anos e a maior 67 anos. A Tabela 2 explicita o percentual dos tipos de alterages percebidas inicialmente por portadores do gene

mutante ou familiares.

Tabela 2 - Percentual de Sintomas Iniciais.

Tipo de alteracBes dos sintomas iniciais Participantes (%)
Alteracdes cognitivas 2,5
Alteracdes motoras 41,3
Alterac0es psiquiatricas 22,5
Alteracdes cognitivas e alteracbes motoras 3,8
Alteragfes motoras e alteragdes psiquiatricas 27,5
Alteracdes psiquiatricas e alteragbes cognitivas 1,3
Né&o responderam 1,1

Fonte: Autores.

Os resultados obtidos condizem com Ross (2014), que afirma que os individuos portadores da DH relatam que os
primeiros sintomas sdo os motores. Porém depois do acompanhamento de muitas pessoas afetadas pela doenca identificou-se
que embora estes sejam 0s primeiros sintomas percebidos é frequente também a descrigdo, por parte de familiares, de mudancas
significativas no comportamento do paciente em um periodo anterior ao aparecimento das alteracdes motoras. A Figura 1

demonstra a frequéncia das alteragdes motoras, presentes nos participantes da pesquisa.
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Figura 1 - Frequéncia das Alteragdes Motoras.

80

Quant. de pessoas

Sintomas

@ Frequente @ Raro @ Nao apresenta

Dados obtidos a partir do total de participantes que responderam a essas questdes. Fonte: Autores.

A maior parte dos participantes da pesquisa, um total de 86,25%, apresentaram a coreia de forma frequente. O que esta
de acordo com Huntington (1872), primeiro pesquisador a escrever um artigo descrevendo a DH, e com Ross (2014) que confirma
que a coreia é 0 sintoma mais caracteristico dessa enfermidade.

A distonia é constantemente presente nos portadores da DH, coexistindo com a coreia (Ross, 2014). Como se pode
observar os sintomas coreia e distonia se manifestaram com maior intensidade e em um maior nimero de pessoas quando
comparado a outras alteragdes motoras presentes no grafico. O tique também pode se manifestar junto com a coreia (Ross, 2014),
foi o terceiro sintoma mais existente de forma frequente. Dos sintomas bradicinesia, hipocinesia e acinesia, a0 menos um esta
presente em todos os portadores da DH (Ross, 2014). Nota-se entdo que os sintomas associados a coreia se apresentaram de
forma mais frequente e em mais individuos. Na tabela 3 consta a frequéncia e o percentual das alteragdes psiquiatricas dos

participantes desta pesquisa.
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Tabela 3 - Frequéncia e percentual das alterag@es psiquiatricas.

Sintomas Frequéncia Participantes Participantes (%)
Frequente 60 75
Apatia Raro 13 16,25
N&o apresenta 5 6,25
Né&o responderam 2 2,5
Frequente 38 475
Comportamentos obsessivo-compulsivos Raro 25 31,25
N&o apresenta 13 16,25
Né&o responderam 4 5
Frequente 45 56,25
Comportamentos perseverativos Raro 24 30
N&o apresenta 7 8,75
N&o responderam 4 5
Frequente 48 60
Depresséo Raro 13 16,25
N&o apresenta 16 20
N&o responderam 3 3,37
Frequente 18 22,5
Disturbios do comportamento sexual Raro 18 22,5
N&o apresenta 38 475
N&o responderam 6 75
Frequente 32 40
Mania Raro 24 30
N&o apresenta 19 23,75
N&o responderam 5 6,25
Frequente 36 45
Sintomas psicéticos Raro 21 26,25
N&o apresenta 17 21,25
N&o responderam 6 7,5

Fonte: Autores.

A apatia, irritabilidade e depresséo foram os sintomas mais presentes nos participantes de pesquisa de modo frequente,
0 que esta de acordo com Craufurd; Snowden (2014) que afirmaram que esses sao 0s sintomas mais comuns e problematicos nos
pacientes. O estudo de Van Duijn et al. (2007) aponta que esses trés sintomas estdo presentes em cerca de 33% a 76% dos
portadores da Doenca, e comportamentos obsessivos compulsivos e psicose de 10% a 52% e 3% a 11% respectivamente. Os
comportamentos perseverativos aparecem nos estagios mais avancados da enfermidade segundo Beglinger et al. (2007).

Diferente dos demais resultados referentes a outras alteragdes psiquiatricas, a maior parte dos participantes da pesquisa
ndo apresenta distdrbios do comportamento sexual. Em uma pesquisa feita por Dewhurst; Oliver; Mcknight (1970), os autores

constataram que 30, de 102 pacientes apresentaram um comportamento sexual anormal o que corresponde a 29,41%, no presente
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estudo 18 de 80 pacientes possuem distlrbios sexuais, o equivalente a 22,55%. Uma analise feita por Craufurd, Thompson &
Snowden (2001) 62% dos pacientes obtiveram perda de libido e 6% tinham um comportamento sexualmente desinibido ou
exigente.

Atualmente hd uma incerteza quanto a maior prevaléncia da mania nas pessoas afetadas pela enfermidade ROSS (2014).
Um estudo de van Duijn et al. (2008) na Holanda encontrou 3 casos de mania em 140 portadores da doenca, levando a
interpretacdo de que esse sintoma ndo esta mais presente nos pacientes do que na populacdo em geral. Uma pesquisa feita por
Santos e Siqueira (2010) na populacdo brasileira apontou que entre o conjunto de distirbios delirantes, no qual se inclui
esquizofrenias, manias e outros quadros psicoticos as prevaléncias variaram entre 1% e 4%. No atual estudo 32 dos 80
participantes desta pesquisa afirmaram que apresentam esse sintoma, correspondendo a 40% do total. A figura 2 demonstra a

frequéncia das alteragdes cognitivas

Figura 2 - Frequéncia das Alteracdes Cognitivas.

80

60

40

Quant. de pessoas

20

Falhas em Falhas de Falhas em

fungoes memoéria habilidades
excecutivas psicomotoras
Sintomas
® Frequente @ Raro @ Nio apresenta

Dados obtidos a partir do total de participantes que responderam a essas questdes. Fonte: Autores.

A maior parte dos participantes apresenta de forma frequente falhas em funcdes executivas relatadas em 75% dos
individuos, falhas de memaéria demonstradas em 51,25% das pessoas, e falhas em habilidades psicomotoras descritas em 77,57%.
A segunda maior parte dos participantes da pesquisa apresenta os sintomas de forma rara e a minoria ndo apresenta nenhum
desses sintomas.

As alteragbes cognitivas estdo diretamente relacionadas. Falhas em memdria sdo constantemente descritas nos
portadores da DH (Cleret de Langavant et al., 2013). Existem falhas na memoria declarativa e na memoria procedural, que é a
memoria relacionada a habilidades e aprendizados de hébitos (Snowden, 2017), se relacionando diretamente com as falhas nas
funcbes executivas. As falhas psicomotoras sdo preditores da progressdo da DH (Snowden, 2017) e por conseguinte da
capacidade funcional no dia a dia do paciente (Eddy & Rickards, 2015).

Neste estudo ndo é possivel relacionar a intensidade dos sintomas com o nimero de trinucleotideos CAG expandidos
nos portadores da doenca, visto que 43,8% ndo foram informados sobre esse dado. Portanto, estabelecer relacdes entre a

frequéncia das alteragdes com o nimero de expansdes ndo iria produzir resultados confiaveis.
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Dos participantes da pesquisa, 39,7% tiveram pai afetado pela doenca e 35,9% teve a mée afetada pela doenca, 12,8%
tem outros parentes de segundo, terceiro e quarto grau diagnosticados com a doenca, 9% ndo tem parentes diagnosticados com
a DH e 2,6% n&o tem conhecimento de familiares afetados pela doenca.

A maior parte da transmissdo dessa afec¢do ser paterna concorda com os dados de Lima e Silva et al. (2000) onde em
25 familias brasileiras estudadas a DH, ela foi transmitida paternalmente em 18 casos e maternalmente em 11. Esta de acordo
com a pesquisa de Silva (2015) em que 31 individuos brasileiros informaram que o alelo mutado foi de origem materna, e outros
36 de origem paterna. Corrobora com Pereira (2015) em seu estudo com portadores brasileiros dessa enfermidade a transmissao
paterna foi encontrada em 10 (58,8%) pacientes e materna em 5 (41,1%). E estd em concordancia também com Santos (2021)
em sua pesquisa feita em um municipio brasileiro com 20 individuos, destes a transmissibilidade foi paterna em 12 pessoas,
materna em 3, paterna e materna em 3 individuos e 2 tiveram primos afetados pela DH.

Em relacdo ao diagnostico da DH, 48,1% dos participantes da pesquisa tiveram dificuldade para o diagndstico da
doenga, tanto clinico quanto laboratorial, 19% n&o tiveram problema para o diagndéstico, pois membros da familia ja haviam sido
diagnosticados anteriormente e 8,9% néao tiveram dificuldades para o diagnéstico.

Dentre problemas mais relatados estéo a falta de conhecimento da doenca por parte dos profissionais da area da saude,
levando a demora para que a possibilidade de que a enfermidade possa ser a DH seja levada em consideragdo e, portanto, a
demora no diagnostico, custo elevado do teste molecular, pouca quantidade de laboratérios que realizam o exame especifico e
por fim os sintomas iniciais serem semelhantes aos de outras afec¢bes, como por exemplo a Alzheimer.

O estudo feito por Santos et al., (2015) feito em 19 laboratdrios brasileiros que disponibilizam o teste diagnostico e
preditivo para a DH em suas paginas virtuais, 89,9% sdo laboratérios privados e apenas 10,1% séo vinculados a alguma
institui¢do publica de ensino superior. Desses, 11 realizam o teste genético em suas dependéncias e 8 terceirizam o exame. Na
regido Sul estdo localizados 45% dos laboratérios, no Sudeste 41%, no Nordeste 9% e 5% no Centro-Oeste.

A proporcéo da localizagdo dos laboratorios nas regides do Brasil condiz com a proporcéo dos portadores da DH que
participaram do presente estudo nessas regides, exceto no Centro-Oeste. Na regido Norte, que apresentou a menor porcentagem
de portadores da DH, ndo foram identificados laboratérios que diagnosticassem esta afeccdo na pesquisa de Santos et al. (2015).

Até 2013 esse tipo de exame nio era disponivel pelo Sistema Unico de Satde (SUS). Em 30 de janeiro de 2014 foi
instituida a Portaria 199/204, onde a Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras estabeleceu as
Diretrizes para Atencédo Integral as Pessoas com Doengas Raras no ambito SUS, que deu abertura a incentivos financeiro de
custeio e por conseguinte para o diagnostico da DH.

No que tange ao servigo de aconselhamento genético, 73,8% das familias afetadas pela doenga ndo tiveram acesso a
esse servico e 26,2% obtiveram. Na DH o aconselhamento genético é feito com o intuito de demonstrar as possibilidades
reprodutivas do casal, uma vez que ndo ha tratamento que modifique o curso da enfermidade e a informag&o precoce cause danos
ao bem-estar do individuo e possa fazer com que o paciente sofra discriminacéo genética (Guedes & Diniz, 2009).

Quanto a utilizagdo de alguma técnica de Reproducdo Humana por parte dos progenitores dos participantes da pesquisa,
12 realizaram a Relagdo Sexual Programada e 1 a Fertilizagdo in vitro. A fertilizacdo in vitro pode ser usada por casais em que
um dos componentes é afetado por uma doenca genética para a prevencdo dessa. (Filho, 2009). E utilizado o Diagndstico
Genético Pré-Implantacional como forma de diagnéstico nos embrides gerados in vitro com o intuito de selecionar somente 0s
que forem livres de condi¢Bes indesejaveis para a transferéncia para o Utero (Filho, 2009). Esse diagnostico tem o indice de
seguranca de acerto de 95% no caso de doencas hereditérias (Filho, 2009).

No que corresponde ao tratamento dos sintomas da DH, 57,7% das pessoas utilizam a rede particular de saide e 42,3%
0 SUS. Dos usuérios que fazem tratamento particular 79% estdo insatisfeitos com os servigos prestados e 21% satisfeito. Em

relagdo aos usuérios do SUS 58,1% estdo insatisfeitos e 41,9% afirmaram estar satisfeitos. Nota-se uma quantidade maior de
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pessoas satisfeitas com o acompanhamento multidisciplinar dos pacientes que utilizam o Sistema Unico de Salde quando
comparado aos que utilizam a rede particular de salde, o que pode ser atribuido a Politica Nacional de Atencédo Integral as
Pessoas com Doencas Raras feita pelo Ministério de Saude.

Observa-se que em ambas as redes de salde a maior parte dos pacientes estdo insatisfeitos com os servigos disponiveis
para os portadores da DH. A queixa mais constante e em comum para ambos 0s ambitos é o desconhecimento dos profissionais
da area da salde sobre a doenca e, consequentemente, a falta de profissionais especializados e capacitados para lidar com a

mesma. A reclamacéo entre 0s usuarios da rede privada de salde sdo os valores elevados.

4. Concluséo

Os dados acerca do perfil epidemiol6gico dos portadores da Doenca de Huntington no Brasil obtidos nesta pesquisa
estdo em concordancia com os estudos ja realizados anteriormente, tanto no ambito nacional quanto no internacional. Apesar da
criacdo da Portaria 199/204, que estabeleceu as Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras no &mbito SUS
com a abertura a incentivos financeiro de custeio e, por conseguinte, para o diagnéstico da DH, ainda se observa grande
dificuldade para o seu diagndstico molecular, o que impossibilita um estudo epidemioldgico preciso no pais.

E preciso maior divulgacdo sobre a DH, tanto para a populagdo geral, quanto para profissionais da satde e futuros
profissionais da salde, para que o conhecimento sobre sua existéncia melhore a acessibilidade do diagnéstico molecular e o
acompanhamento multiprofissional, melhorando assim a qualidade de vida dos pacientes. Espera-se que este trabalho possa
auxiliar na possivel elaboragdo de politicas pablicas que contribuam para a solugdo dos problemas j& mencionados.

Sugere-se que futuros trabalhos sobre o tema sejam feitos com um nimero amostral maior. Aconselha-se também que
além da aplicacdo de questionarios respondidos diretamente pelo participante da pesquisa ou algum familiar sobre dados basicos
e fatos do ponto de vista destes, seja feita a aplicacdo de questionarios ja reconhecidos internacionalmente, como questionario
de Qualidade de Vida Relacionado a Salde da doenca de Huntington (HDQoL) e Avaliacdo dos Problemas de Comportamento,
do inglés Problem Behaviors Assessment (PBA-s), por profissionais capacitados, tracando assim um perfil mais preciso sobre

o0s portadores da DH no Brasil.
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