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Apresentagao

Este livro € um trabalho coletivo, fruto da experiéncia de profissionais que
estudam a doenga de Huntington e tratam seus portadores. E o primeiro guia
brasileiro que aborda em profundidade essa afecgdo neurodegenerativa,
usando, ao mesmo tempo, de uma linguagem acessivel. Sua misséo € ir além
do conteudo cientifico, aqui tratado com muita seriedade. Busca orientar,
informar e dar as familias dos portadores uma visdo abrangente, para auxilia-las
em sua nobre missdo de cuidar dos entes queridos. Pretende também oferecer
uma visao inicial a estudantes e profissionais de saude em seus primeiros
contatos com o tema.

Nada teria sido possivel sem a inestimavel dedicagdo, colaboragéo e
persisténcia de todos os envolvidos desde a concepgéao até a finalizagdo da
obra.

Esperamos que esta publicagdo seja um marco da literatura em lingua

portuguesa na area.

Elizabeth Quagliato
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Eu sei que isto que estou dizendo é dificultoso, muito
entrangado. Mas o senhor vai avante. Invejo é a instrugao
que o senhor tem. Eu queria decifrar as coisas que s&o

importantes.

“Grande Sertao: Veredas’

Jodo Guimaraes Rosa
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A ABH

A ABH - Associagao Brasil Huntington, foi fundada em 27 de
setembro de 1997, em Atibaia, interior de Sao Paulo, por um grupo de
43 pessoas, membros de familias portadoras da doenca de Huntington
(DH), incentivadas pelo Dr. Walmir Galvdo de Almeida Passos,
neuropsiquiatra que, na ocasido, defendia na UNICAMP sua tese de
doutorado sobre esse tema e acompanhava o sentimento de desamparo
das familias ao receber tal diagnostico.

A ABH tem por objetivo dar apoio e orientagdo as familias
portadoras da DH no Brasil, tornar conhecida a doencga, aproximar entre
si portadores, familiares, cuidadores e profissionais, para troca de
experiéncias e ajuda mutua, visando a melhoria da qualidade de vida
dessas familias. Propde-se ainda a incentivar a formacéo de grupos
regionais, a estimular pesquisas em busca da cura ou de tratamentos
mais eficazes, a promover a capacitacdo de profissionais de saude, a
defender a criagcdo de politicas publicas de acesso ao diagnéstico e
tratamento e politicas de amparo social.

Sua diretoria é voluntaria, formada por familiares e amigos. Conta
ainda com uma consultoria cientifica, composta por profissionais das
areas ligadas a DH e recebe também informagdes e orientagbes e da
International Huntington Association — IHA, da qual é membro.

Nao existem estatisticas oficiais sobre a prevaléncia da DH no
Brasil, mas estima-se que haja no pais de 13.000 a 19.000 portadores
do gene mutante e de 65.000 a 95.000 pessoas em risco para a DH. Em
maio de 2009 a ABH registrava em seu cadastro 1.030 familias.

Acreditando que tao grave quanto a propria doenga é a ignorancia
a respeito dela, ndo so por parte das familias atingidas mas também por

parte dos profissionais da area da saude, a ABH concentra seus
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esforcos na localizagdo de portadores da DH em todo o Brasil e na
divulgagdo dos conhecimentos disponiveis tanto para familiares,
estudantes e profissionais de saude quanto para a populagdo em geral.

Em Sao Paulo, Capital, coordena um grupo de familiares que se
reune mensalmente desde 2001. Promove, eventualmente, encontros
em outros estados do pais. As palestras ministradas nesses encontros
sdo ftransmitidas ao vivo pela Internet, gravadas em DVD e
disponibilizadas através do site www.abh.org.br.

Criado em 2000, esse site tem sido a maior ferramenta de
comunicacao e divulgacao da ABH, oferecendo em sua biblioteca um
vasto material de consulta. Foi totalmente reformulado em 2007, sendo
objeto de constantes adequagbes, tanto de conteudo quanto de
navegacao.

Foi reconhecida como entidade de Utilidade Publica Federal em
setembro de 2003.

A ABH vem lutando para que se mude o olhar para as doengas
genéticas, para as chamadas “doencgas raras”, para que sejam dadas a
elas a divulgacdo e o esclarecimento necessarios, diminuindo assim o
preconceito, o estigma e a exclusdo social que, muitas vezes,
acompanham as familias acometidas por essas doencas.

Ao longo desses anos, a ABH participou de discussoes, reflexdes
e consultas publicas relacionadas ao estatuto do portador de deficiéncia,
ao Beneficio de Prestagdo Continuada, as pesquisas com células-tronco
embrionarias, a introducdo do servico de Genética no SUS — Servico
Unico de Saude, a disponibilizacdo de exames genéticos pelos planos
de saude. Através do Ministério Publico, fez pedido de inclusdo da DH
no rol de doengas graves e, em parceria com a UPADH — Unido dos
Parentes e Amigos do Doente de Huntington, encaminhou projeto de lei

pedindo a isengdo do imposto de renda para os aposentados por
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invalidez pela DH, processos ainda em tramitagcdo. Através de sua
participagdo no Férum dos Portadores de Patologias do Estado de Sao
Paulo — FOPPESP, péde incluir propostas € mogoes relativas a DH e as
doencgas genéticas na Conferéncia Nacional de Saude de 2007. Ja foi
membro dos Conselhos Municipal de Saude e da Assisténcia Social de
Atibaia.

Participou da criagdo e € membro da diretoria da Alianca
Brasileira de Genética — ABG, que congrega diversos grupos de apoio a
portadores de doengas genéticas, que tem como um de seus objetivos
alcangar maior for¢a e representatividade diante dos poderes publicos
na defesa dos interesses de seus associados.

Os recursos financeiros para custeio das atividades da ABH vém,
principalmente, de seus associados contribuintes (familiares e amigos) e
de eventuais doagoes.

Em setembro de 2006, quando a ABH completava nove anos de
existéncia, sua diretoria comegou a planejar a comemoragao dos 10
anos, sem duvida uma importante conquista. Mais do que um evento
comemorativo, essa celebragao deveria ser a oportunidade de cumprir o
objetivo de informar. Surgiu entao a ideia da publicagdo de um livro que
concentrasse as principais informagdes sobre a DH e sobre os cuidados
relativos aos pacientes e seus familiares. Inicialmente pensou-se em
uma tradugdo adaptada para a realidade brasileira, mas logo em
seguida veio a pergunta: por que ndao um livro sobre a “nossa
experiéncia”? Afinal o Brasil tem profissionais altamente gabaritados
nesse setor, e essa seria uma maneira de apresentar e valorizar seu
trabalho.

Simultaneamente, surgiu outra ideia: por que ndo também um
livro escrito pelas familias? Seria uma ocasido de trazer a luz o outro

lado da questao, a experiéncia de quem convive no dia-a-dia com toda a
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complexidade da DH. Seria uma forma de essas familias mostrarem o
que sentem e 0 que pensam, a fim de que o relato de suas experiéncias
viesse a servir, de alguma maneira, como forga, inspiragao e conforto
para outras pessoas.

A ABH resolveu, entdo, langar-se a esse grande desafio: produzir
a primeira publicagao brasileira sobre a DH. Nao se trataria mais de um,
mas de dois livros sobre o tema, com a esperanga de que eles
pudessem minimizar a caréncia de literatura em lingua portuguesa
nessa area, levando conhecimento para além dos grandes centros de
nosso pais, onde a falta de informagéo é ainda maior, e também para
outros paises da mesma lingua, através da International Huntington
Association.

Quase trés anos se passaram e finalmente os livros estdo prestes
a ser lancados. Gragas aos patrocinios recebidos, eles serdo doados as
familias, ja tdo oneradas pelos cuidados com seus pacientes, € as
bibliotecas das faculdades de medicina e afins.

A atual diretoria da ABH agradece imensamente a todos os que
colaboraram para que esse projeto fosse realizado. Ratifica e externa
sua profunda gratidao por ajudarem a criar tdo importante marco em sua
histéria: a elaboragcdo dessas duas obras que, sem duvida, se
complementam e que, certamente, vao ajudar muitas pessoas a ter uma
vida com muito melhor qualidade.

Agradece também aos associados contribuintes, responsaveis
pela manutengao da ABH, aos voluntarios, consultores cientificos, as
diretorias anteriores, e as familias com DH, razdo da existéncia da
entidade.

E gracas ao apoio de pessoas tdo especiais que mantemos vivo
nosso lema:

Huntington: jamais ira degenerar nossa esperancga!
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Introducao e Aspectos Clinicos

Mbénica Santoro Haddad

A doenga de Huntington (DH) é uma afecgao heredodegenerativa
(ou seja, herdada geneticamente e progressiva) do sistema nervoso
central (SNC). Caracteriza-se por alteragbes motoras, cognitivas e
psiquiatricas. Especialmente a partir de 1970 vinha se acumulando
grande quantidade de conhecimentos sobre a DH, e no inicio da década
de 1990 foi descoberto o defeito genético responsavel pela doenga.
Desde entdo, numerosos esforcos colaborativos dedicam-se a
compreender os mecanismos causadores das deficiéncias e a buscar

possibilidades terapéuticas de alterar o seu progndstico.

Aspectos histéricos

Foi em 13 de abril de 1872 que George Huntington publicou, na
Filadélfia (USA), seu texto "On Chorea”, no qual, apdés uma discussio
geral do assunto, descreve a forma familiar do disturbio a que se refere
como "coreia hereditaria".! Até entdo, embora estudos genealdgicos
demonstrem referéncias a essa doenga muitos séculos antes, nao se
fazia muita - ou nenhuma - distingdo entre a DH e outras manifestagdes
da "coreia" (um tipo de movimentagao involuntaria). A descri¢éo feita por
Huntington, se bem que resumida, era excelente e precisa: em pouco
tempo o nome de seu autor estava definitivamente vinculado a doencga,
no mundo inteiro.

Embora proeminente, a coreia € apenas uma das manifestagbes

da doenga de Huntington, e por isso diversos autores tém preferido a
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denominacdo DH, que nos parece também mais apropriada.

Aspectos epidemiolégicos

A DH afeta igualmente ambos o0s sexos e ocorre em todas as
racgas, tendo sido descrita, portanto, em praticamente todos os paises.2
Em diversas partes do mundo realizam-se estudos epidemioldgicos
desde a década de 1930, e o consenso geral é que, na populacéo

ocidental, 30 a 70 individuos por milhdo sdo afetados pela DH.?

Aspectos clinicos
O diagnostico de DH depende basicamente de uma avaliagdo
clinica detalhada e de uma histéria familiar com antecedentes positivos.

Pode ser confirmado, atualmente, pelas técnicas de genética molecular.

Manifestag¢des iniciais

A queixa mais frequente, no inicio do quadro, é a de falta de
"coordenagao" e ocasionais abalos involuntarios em diversas partes do
corpo - o que muitas vezes se atribui a presenga da coreia - a qual,
sendo um movimento involuntario, ndo pode ser controlada pela vontade
do individuo.®> Numa pequena proporgdo dos pacientes de DH nunca
chega a se desenvolver a coreia tipica, podendo verificar-se, em vez
disso, uma rigidez progressiva, generalizada, associada ou ndo a maior
lentiddo dos movimentos voluntarios. Essa € uma outra forma clinica da
DH, conhecida como variante de Westphal (ou variante rigida de
Westphal).?

Embora geralmente se acredite que as manifestacdes iniciais
predominantes na DH sejam os sintomas motores, ndo € raro
observarem-se alteragbes comportamentais dez anos ou mais antes dos
problemas de movimento, descrevendo-se o0s pacientes como

excessivamente irritaveis, impulsivos, instaveis ou agressivos. O mais
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comum dos sintomas psiquiatricos € a depressdo. A doengca pode
declarar-se também com uma franca psicose, sintomas de alucinagdes,
mania de perseguicéo, delirios variados. Em metade dos pacientes com
diagnéstico de DH, por vezes até antes de se iniciarem os movimentos
coreicos, ocorrem sintomas de natureza emocional ou alteragdes da

personalidade.4

Idade de inicio e duragao da doenga

Os primeiros sintomas da DH instalam-se muito lentamente, em
qualquer época da vida, e é dificil dizer qual a idade exata em que se
manifestaram pela primeira vez. Nas grandes séries, a média da idade
em que se iniciou a DH varia em geral entre 35 e 45 anos. Quando o
comego dos sintomas ocorre apés os 50 anos (25% dos casos), usa-se
o termo "DH de inicio tardio";* ° quando ocorre antes dos 20 anos
(aproximadamente 10% dos casos), fala-se em "DH juvenil" e, neste
caso, a apresentacéo clinica da doencga costuma ser a variante rigida.

Também nas grandes séries, 0 tempo médio de sobrevida varia

de 14 a 17 anos, mas ha casos em que chega a ser de até 40 anos.

Manifestag6es neurolégicas e mentais

Sinais e sintomas motores:

A DH caracteriza-se principalmente pelos movimentos coreicos,
involuntarios, presentes em aproximadamente 90% dos individuos
afetados. A principio, a coreia pode ser apenas perceptivel nas maos e
pés, ou na face, mas com o passar dos anos torna-se generalizada,
interferindo em toda movimentacdo voluntaria do paciente. Com o
progredir da doenga, os movimentos vao se tornando mais lentos,
assumindo um carater de torgdo ou mesmo de posturas fixas (distonia).

Outro sintoma proeminente na DH ¢é a dificuldade na articulagdo

das palavras (disartria), que se apresenta precocemente no curso da
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doenca. A fala torna-se mais lenta ou hesitante, e depois,
progressivamente, explosiva, irregular, intercalada por longos siléncios,
evoluindo para completa desorganizagéo e mutismo.®

Nas fases avangadas da DH, é comum a dificuldade em engolir
(disfagia), muitas vezes responsavel por eventos potencialmente letais,
como asfixia e aspiragdo de alimentos. Mortes por causa respiratéria,
relatadas em até 85% dos casos, sdo possivelmente secundarias a
broncopneumonias aspirativas.9

Os portadores da DH tém um modo caracteristico de andar, e sua
marcha, prejudicada pelos movimentos coreicos, pode parecer, a
principio, apenas descoordenada; na fase mais adiantada da doenca,
porém, chega a tornar-se impossivel.3 A instabilidade postural pode
alterar o equilibrio dos pacientes, e quedas frequentes podem resultar
em fraturas e traumatismos cranio-encefalicos.

Embora o tdbnus muscular possa permanecer normal ou diminuir
(hipotonia), especialmente nas fases iniciais da DH, grande parte dos
pacientes desenvolve hipertonia em alguma fase da doenga,
independentemente do uso de medicag:(")es.7 Especialmente nas fases
mais avangadas, ocorre a bradicinesia, ou seja, todos os movimentos
passam a ser extremamente lentos.* Este sintoma, que ocorre
independentemente da coreia, esta relacionado a incapacidade
funcional, isto é, a perda da capacidade de exercer atividades
profissionais, sociais, ou mesmo de atender aos cuidados pessoais.

Pelas alteragcbes acima descritas, fica, pois, evidente que, além
dos movimentos involuntarios, existe na DH um prejuizo da motricidade

voluntaria como um todo.

Outros sinais e sintomas neuroldgicos:
Particularmente nas fases terminais da DH, é frequente a

incontinéncia esfincteriana, tanto vesical quanto anal.’?
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Entre os pacientes em quem a doenga tem inicio precoce (antes
dos 20 anos de idade), aproximadamente 40% apresentam crises

epilépticas.

Alteragées mentais
As alteragGes psiquiatricas e cognitivas apenas excepcionalmente
deixam de se manifestar na DH, podendo aparecer antes, ao mesmo

tempo, ou depois das alteracdes motoras.’

Alteracdes cognitivas

O termo deméncia, por muito tempo usado de modo bastante
liberal por muitos autores, sem explicacdo precisa do seu significado,
indica perda de fung¢des cognitivas adquiridas anteriormente, o que
interfere com o quotidiano do paciente. A deméncia é considerada um
dos principais sintomas da DH.

Os pacientes com DH demonstram menos flexibilidade mental e
atencdo, o que prejudica o aprendizado. A incapacidade funcional
decorre mais das fungdes cognitivas do que dos sintomas motores. Na
DH s&do comuns as alteragdes de fluéncia verbal, porém as alteracdes
da memoéria s6 costumam aparecer mais tardiamente no curso da
deméncia.

Devido as peculiaridades do comprometimento cognitivo (lentidao
de pensamento, anormalidades na atengao, abstragdo, concentragao,
motivagdo, julgamento e solugbes de problemas), e aos sintomas
psicopatologicos (especialmente irritabilidade e apatia), bem como as
lesbes nos ganglios da base, a DH foi considerada uma das "deméncias
subcorticais" (assim como a doenga de Parkinson, a doenga de Wilson e

a paralisia supranuclear progressiva)."’
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Alteracdes psiquiatricas

De 35% a 73% dos pacientes com DH apresentam sintomas
psiquiatricos, relatando-se grande variedade de disturbios isolados ou
associados entre si: alteracdo de personalidade, transtornos de humor,
psicoses.11 Os pesquisadores, em sua maioria, ndo encontraram
associagao significativa entre os disturbios psiquiatricos e a gravidade

dos disturbios cognitivos na DH.">*

Entretanto, os disturbios de natureza
psiquiatrica sdo um grande desafio ao tratamento e, em termos
funcionais, acarretam grandes problemas a pacientes e cuidadores.

Seus sintomas mais frequentes sdo as alteragbes de
personalidade, incluindo irritabilidade, apatia, labilidade emocional,
impulsividade e agressividade.11 A seguir, entre as manifestacdes
psiquiatricas mais frequentes na DH, vém as alteragbes de humor,
notadamente a depressdo. Aproximadamente 30% dos pacientes
apresentam episédios depressivos maiores segundo os critérios de
inclusdo do DSM (Diagnostic Statistic Manual of Psychiatric Disorders).11
Além de ser mais comum nos pacientes com inicio da DH mais tardio, a
depressdo parece mais frequente em algumas familias do que em
outras, e pode preceder os sintomas motores.

A ideacéao suicida esta presente em aproximadamente 10% dos
individuos diagnosticados com DH, e a incidéncia de suicidios entre
esses pacientes é de 4 a 6 vezes maior do que na populacdo em geral.
Entre aqueles com mais de 50 anos, esses indices elevam-se para 8 a
20 vezes mais."

Uma desordem que ocorre com certa frequéncia na DH
(estimativas de 6 a 25%) é a psicose esquizofreniforme, que se
caracteriza por quadros paranoides, com delirios persecutorios, acessos
de ciime e alucinagbes auditivas. Essas manifestagdes psicoticas

podem preceder as manifestagcbes motoras da doenca, ou aparecer
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concomitantemente, mas parecem ser mais comuns entre os pacientes
com inicio precoce da doenca.’

Outros disturbios psiquiatricos relatados em pacientes de DH
incluem: irritabilidade, agitacdo, agressividade, comportamento e
transtornos obsessivo-compulsivos, queixas psicossomaticas,

ansiedade, alteragdes do comportamento sexual."

Manifestagoes gerais

Embora de origem obscura, uma caracteristica marcante de
grande numero de pacientes da DH é o emagrecimento intenso,
chegando por vezes a caquexia (perda acentuada de peso, associada a
fraqueza) nos estagios avancados. Outra caracteristica evidente da

doenca ¢ o envelhecimento precoce.’

Diagnéstico diferencial

Para um diagndstico diferencial de DH, examinam-se em primeiro
lugar todas as condigbes clinicas com quadro coreico sintomatico. Na
pratica, ndo é dificil diferenciar as condicdes da DH das de muitas
outras coreias. Mas € preciso lembrar que existem outras doengas que,
além das manifestagdes coreicas, apresentam também um componente
hereditario ou familiar,” como a coreia hereditaria benigna, a
coreoatetose familiar paroxistica, a coreoacantocitose, a atrofia dentato-
rubro-palido-luysiana, forma familiar da doenga de Alzheimer, dentre
outras.

Ainda assim, é possivel distinguir a DH dessas outras moléstias
pelos diferentes modos de heranca, pelo curso clinico, pelo progndstico,
ou por achados em exames complementares. Ha relatos recentes sobre
um pequeno numero de individuos com quadro clinico semelhante ao da
DH, porém sem a expansdo do trinucleotideo CAG (vide capitulo de

genética). Sao os casos denominados Huntington-like."
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Ja o diagnéstico diferencial da DH pode oferecer alguma
dificuldade quando ela é confundida com alguma doenga n&o-
hereditaria, como a discinesia tardia. Quando se manifesta de forma
predominantemente psiquiatrica, a DH pode ser diagnosticada, a
principio, como esquizofrenia ou depressdo. Os primeiros movimentos
involuntarios podem ser incorretamente interpretados como complicagéo
terapéutica. Tais equivocos, que ndo sao raros, ilustram a importancia

de se conhecer a historia familiar detalhada.®

Consideracgoes finais

Como se vera nos capitulos seguintes, tem havido, nesta ultima
década, progressos exponenciais no conhecimento dos aspectos
clinicos e fisiopatolégicos da DH. O avancgo tecnoldgico e a colaboragéo
multidisciplinar resultaram na possibilidade de se encontrarem

tratamentos efetivos que reduzam a agéo devastadora da DH.
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Capitulo Il
Aspectos Psiquiatricos
Walmir Galvdo de Almeida Passos

Entre os sintomas da DH estao as manifestacbes psiquiatricas. Ja
dizia o préprio George Huntington que essa doenga apresentava trés
caracteristicas marcantes: 1) natureza hereditaria, ou seja, transmite-se
através das geragbes da mesma familia; 2) tendéncia para
manifestagbes psiquiatricas, entre as quais o suicidio; 3) manifestacao,
de um modo geral, na idade adulta, em forma de doenca grave.

Para Huntington, sdo essas caracteristicas que permitem
diferenciar dois tipos de coreia: a hereditaria, que posteriormente
recebeu 0 seu nome, e a coreia infecciosa, que mais tarde seria
chamada de coreia de Sydenham.’

Como outras doengas degenerativas do sistema nervoso que
afetam os chamados ganglios da base, a DH tem como sintomas mais
frequentes os transtornos motores, cognitivos e comportamentais.

Um estudo detalhado dos sintomas mais frequentes em casos de
comprometimento dos ganglios da base revelou uma sindrome que
reune trés sintomas comecando com "D": discinesia, deméncia e
depressso.?

Embora ndo se ignore o fato de serem comuns os sintomas
psiquiatricos entre os pacientes de DH, é sobre os aspectos cognitivos e
motores da doenga que tem recaido a énfase clinica e é sobre eles que
se concentram as pesquisas.

Em sua maioria, os trabalhos sobre as manifestagbes

psiquiatricas na DH baseiam-se na descricdo de casos e ndao em
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estudos sistematizados. Para se ter uma ideia, depressdo e declinio
cognitivos nem eram vistos como entidades distintas. Por muitas
décadas, muitas sindromes psiquiatricas eram agrupadas em vez de
serem categorizadas e individualizadas.®

Ainda hoje se discute o conceito de doenga psiquiatrica. Foi
somente na sua sexta revisdo, em 1948, que a Classificacdo
Internacional de Doengas (CID) incorporou os transtornos mentais. E
mesmo assim, a CID-VI foi reconhecida apenas por cinco paises.
Compreende-se, pois, por que motivo, quando se fala da incidéncia e
prevaléncia de determinada manifestagdo psiquiatrica na DH, sejam as
discrepancias dos resultados 0 que mais chama atencéo.

Por isso é de suma importdncia que as manifestagdes
psiquiatricas na DH sejam reconsideradas sob uma nova luz, levando-se
em conta:

1. Qual a origem dos dados apresentados? Refletem a
anamnese de pacientes vivos ou a revisdo de prontuarios escritos em
diferentes periodos, por médicos de diferentes formacdes, sem um
instrumento padronizado?

2. Ainda que todos tivessem a mesma formacgdo, qual a
metodologia utilizada? Que instrumentos padronizados foram
empregados?

3. A amostragem foi composta por membros da mesma familia,
ou de familias diferentes? Os pacientes estavam todos no mesmo
estagio evolutivo, ou foi comparada uma amostra "homogénea" com
outra de pacientes em estagios diferentes?*

Ha muitas outras questbes ainda a considerar, como a historia
familiar quanto a doengas mentais, a idade de inicio dos sintomas, se a
transmissao é materna ou paterna ou mesmo o tamanho da mutacéo do

gene.
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Um instrumento de grande valor para padronizacdo das
pesquisas em DH é a Escala Unificada para Avaliagdo da Doenga de
Huntington (UHDRS = Unified Huntington's Disease Rating Scale), que
avalia os aspectos motores, cognitivos e comportamentais do paciente.
Para os sintomas psiquiatricos, porém, a UHDRS limita-se a alguns

aspectos apenas, como veremos a seguir:

“IV — Sintomas Psiquiatricos:
1) Tristeza / Humor
2) Baixa estima / Culpa
3) Ansiedade
4) Pensamentos suicidas
5) Comportamento agressivo
6) Comportamento irritadigo
7) Obsessdes
8) Compulsdes
9) Delirios
10) Alucinagdes:

a. Auditivas
b. Visuais
c. Tacteis
d. Olfativas
e. Gustativas

O Examinador acha que:
11) O paciente esta confuso?
12) O paciente esta demenciado?
13) O paciente esta deprimido?

14) O paciente necessita de farmacoterapia para depressao?”

A fim de melhor investigar e descrever a prevaléncia dos sintomas
comportamentais na DH, criou-se, entdo, um instrumento mais
adequado do que aquela entrevista contida na UHDRS: a Avaliacdo dos
Problemas Comportamentais da Doenga de Huntington (PBA-HD =

Problem Behaviors Assessment for Huntington's Disease), que emprega
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uma entrevista semi-estruturada.

Nao devem ser esquecidas e devem ser valorizadas as heroicas
investigagbes dos primeiros pesquisadores, contudo as revisbes sobre
as manifestagdes psiquiatricas na DH constituem, como é natural, um
conjunto heterogéneo de informagdes e é preciso ter muito critério para
se tirar qualquer conclusao a partir de casos individuais.

Portanto, procurando evitar visdes moralistas e preconceituosas,
analisaremos aqui, a principio, as conclusdes descritas sobre o0s
transtornos de conduta.

J.L.Cummins procurou distinguir trés fases na DH: 1) a fase inicial
caracterizada, de um modo geral, pela irritabilidade, agressividade,
promiscuidade e comportamento antissocial; 2) a fase intermediaria,
marcada pela depressédo, mania e psicose; 3) a fase tardia, com apatia,
abulia (incapacidade relativa ou temporaria de tomar decisdes) e
deméncia.’®

A irritabilidade na DH deve-se em parte as mudangas organicas
da personalidade, resultantes da disfungao dos circuitos frontoestriatais.
E claro que existem situagcdes que deixariam irritada qualquer pessoa
em condigbes normais, contudo, nos pacientes com DH, a resposta &
mais intensa e prolongada. Seu comportamento irritado, agressivo e
violento é mais frequente do que o observado entre a populagao normal.

Jansen e seus colaboradores estudaram a importancia dos
fatores psicossociais e a presenga do gene mutante no desenvolvimento
do comportamento delituoso, fazendo a mesma anadlise para os pgm
(portadores do gene mutante) e para seus parentes de primeiro grau.
Comparando-se as tendéncias para dirigir em estado de embriaguez, foi
observado que entre os homens pgma (portadores do gene mutante
assintomaticos) e os sintomaticos a prevaléncia era maior do que entre

os parentes de primeiro grau ndo portadores do gene mutante (npgm) e
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os controles normais. Entre as mulheres, porém, nenhuma diferenca foi
observada. O gene mutante constitui, pois, um fator a mais no conjunto
de elementos promotores do comportamento delituoso.® -8

Em 1994, Shiwach e Norbury concluiram que nenhum trago pré-
morbido de personalidade seria capaz de distinguir um individuo com
alto risco de outro com baixo risco para a DH. Qualquer anormalidade,
em sua opinido, deveria ser, portanto, atribuida a fatores ambientais.®

Em 2002, Witjes-Ane e colaboradores publicaram um artigo sobre
as queixas comportamentais de voluntarios para o teste pré-sintomatico
da DH. A amostragem compunha-se de 134 individuos pgm,
sintomaticos e assintomaticos, que foram submetidos a um protocolo
composto pela UHDRS e por uma extensa avaliagdo neuropsicolégica.
O intervalo de tempo entre o primeiro e o segundo exames foi de 18
meses. Das 134 pessoas da avaliacdo inicial, apenas 114
compareceram para a segunda.

Elevados niveis de ansiedade foram encontrados em 50% dos
individuos na faixa etaria abaixo de 29 anos. Os niveis mais baixos
foram encontrados nos individuos com mais de 50 anos (11%).
Seguindo a mesma tendéncia, a depressao foi encontrada em 32% dos
pgma (mais jovens na sua maioria), contra 21% dos sintométicos (mais
velhos na sua maioria).

Os individuos pgm entre 30 e 49 anos, periodo mais proximo do
inicio dos sintomas, revelaram niveis mais elevados de agressividade e
de baixa autoestima. A depressdo nesta faixa etaria nao diferiu muito
entre os dois grupos estudados e nem mesmo em relagdo aquela
observada na populagdo geral. As diferengas encontradas entre os
grupos nao foram encontradas entre os sexos.

Concluiram os autores que a agressividade pode ser um sinal

intrinseco da DH, enquanto que transtornos de humor e a baixa
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autoestima sdo mais provavelmente reagdes ao resultado do teste
preditivo.

Seja a depresséo intrinseca ou nao, o fato & que o suicidio € uma
das mais sérias consequéncias da DH, apresentando um indice oito
vezes maior, entre os pacientes na faixa de 50 a 70 anos, do que entre
a populagdo normal da mesma faixa etaria.

O elevado numero de suicidios entre os pacientes de DH e seus
familiares inclui também os conjuges. Entretanto, a ocorréncia de outros
suicidios apds o primeiro caso ndo € comum apenas entre familiares
com DH. O aumento do risco de suicidio é um fator a ser
cuidadosamente considerado por ocasiao do aconselhamento genético
para o teste preditivo.'

Vinte anos atras, ainda na época em que marcadores genéticos
indicavam alta ou baixa probabilidade da presenca do gene mutante, o
indice de suicidio variava de 11% a 15% sempre que o resultado
revelava alto risco de mutaggo."" '

Um grupo internacional de estudos sobre a DH (/nternational
Huntington disease collaborative group) avaliou, em 4.527 individuos
diagnosticados como portadores da mutagao, a frequéncia de eventos
catastroficos apds a realizacao do teste preditivo.

Deste grupo, apenas 44 pessoas (0,97%) apresentaram eventos
catastroficos: foram 5 suicidios de pessoas que ja apresentavam sinais
e sintomas da doenga, 21 tentativas de suicidio, 11 das quais por
pessoas efetivamente assintomaticas, e 18 internagdes psiquiatricas,
sendo oito de individuos verdadeiramente assintomaticos.™

Em 2005, outro grupo de estudos sobre DH (The Huntington
Study Group), que reuniu 53 centros de pesquisa de cinco paises,
acabou derrubando o "mito" de que a demora na realizagao do teste

preditivo constituia um elemento protetor contra o suicidio. Na verdade,
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o estudo sugeria 0 oposto, ou seja, que o diagnostico preditivo reduz o
risco de suicidio - fato de certo modo intuitivo, pois a duvida de se estar
ou nao doente é mais destrutiva do que a certeza de se ter ou nao o
gene mutante.

De onde, entao, viria o elevado indice de suicidio observado entre
os pgm para a DH? A pesquisa revelou que a maior frequéncia de
ideias suicidas parece estar associada mais a progresséo da doenga do
que ao fato de uma pessoa ficar na duvida sobre se tem o gene mutante
ou nao.

Levando-se em conta que 9,1% dos assintomaticos de risco tém
ideias suicidas, esse indice passa para 19,8% quando surgem os
primeiros sinais neuroldgicos, ainda inespecificos. Quando os sinais se
tornam mais especificos e compativeis com a DH, o indice de individuos
com ideias suicidas chega a 23,5%.

Um fato relevante é que esse indice de ideias suicidas cai para
16,7% apods a confirmacédo diagnostica de DH, e s6 volta a subir
novamente no inicio do declinio funcional - chegando a 21,6%. Depois
dessa fase, os indices de ideias suicidas caem progressivamente.™

Foi realizado um estudo focalizando o curso temporal das
manifestagdes psiquiatricas dos pgm a partir da fase assintomatica.
Infelizmente, porém, os resultados foram inconclusivos.

N&o se sabe ainda se as manifestacdes psiquiatricas resultam de
alteracbes neuroanatbmicas, neurofisioldgicas e neuroquimicas
causadas pela doenga, se sao fruto da reagdo psicolégica a presenca
do gene mutante, ou mesmo se s&o ocorréncias que coincidem com o
estagio da evolugao da doenga.

Buscando colaborar para a solugdo do problema, uma equipe de
pesquisadores reunida pelo psiquiatra David Craufurd organizou uma

entrevista clinica estruturada para avaliar uma amostra de 166
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individuos assintomaticos, dos quais 51 eram pgm.

A prevaléncia de maiores transtornos psiquiatricos ao longo da
vida nao diferiu entre pgma e npgm. Quando sutis manifestagdes
psiquiatricas ja eram percebidas, de forma a permitir um diagndstico
pelo DSM Il (Diagnéstico Médico Estatistico), verificou-se que 15% dos
npgm e 25% dos pgma apresentavam sintomas depressivos. Assim, a
probabilidade de relatar sintomas depressivos foi 1,74 vezes maior para
0s pgma do que para 0s npgm.

Quanto a evolugao dos sintomas afetivos, o trabalho da equipe do
Dr. Craufurd sugere que sua prevaléncia aumenta nos pgma de dez a
seis anos antes do inicio clinico da DH e alcangcam niveis
estatisticamente significativos em relagdo aos npgm nos 12 meses que
antecedem o inicio clinico da DH.

A tendéncia numérica observada nos sintomas maniacos foi de
11% para os pgma e 4% para os npgm. Contudo, os sintomas descritos
eram mais de irritabilidade do que de elevagao ou expansao do humor."

Um estudo recente relata que 98% dos pacientes de DH
examinados apresentavam problemas neuropsiquiatricos inespecificos,
especialmente disforia (disturbio do humor), agitagao, irritabilidade,
apatia e ansiedade. Outros autores relatam uma prevaléncia
desproporcionalmente elevada de sintomas obsessivos compulsivos,
disturbios sexuais, do sono, comportamento explosivo, transtornos de
personalidade, manifestacdes psicoticas e tendéncias suicidas.'®°

Entre os pacientes de DH, a prevaléncia das psicoses
esquizofrenomorfas varia de 5% a 16%, sendo que para a populagéo
geral é de apenas 1%. A probabilidade de ter parentes do primeiro grau
psicéticos € maior para os pacientes de DH com psicose do que para os
sem psicose. Um estudo realizado com 44 pacientes de DH, sendo 22

com psicose e 22 sem sintomas psicoticos, sugere que a DH psicética
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esta associada a uma histéria familiar de psicose, mas isso ndo pode
ser tomado como regra. Dos 22 pacientes com DH psicotica, 8
apresentavam apenas psicose, 8 apresentavam transtorno
esquizoafetivo e 6 apresentavam psicose num contexto de deméncia.
Dos 22 com DH nao-psicotica, 10 apresentavam episodio depressivo
maior; 6 apresentavam abuso de alcool; 4 apresentavam abusos de
outras substancias; 1 apresentava comportamento antissocial; 1 tinha
bulimia nervosa; 3 tinham transtorno de personalidade; dois tinham
distimia (mal do humor). (O total maior do que 22 se deve ao fato de
alguns pacientes apresentarem dois tipos de diagn()stico).17

Resta saber se existe correspondéncia entre a gravidade da DH e
a presencga ou nao de manifestagdes psiquiatricas.

Um estudo italiano conclui que a presenga de sintomas
psiquiatricos ndo esta relacionada ao grau de declinio cognitivo, nem a
intensidade das manifestacdes motoras, nem a extensdo da sequéncia
CAG (cinina, adenosina, guanina) do gene IT15 (para maiores
esclarecimentos sobre CAG, ver o capitulo sobre Genética).'® "

Haveria manifestagbes psiquiatricas especificas entre pgma?
Num estudo em que se avaliava um grupo de 247 pgma foram
encontrados cinco sintomas com relevancia estatistica: 1) sintoma
obsessivo compulsivo; 2) sensibilidade interpessoal; 3) ansiedade; 4)
ideias paranoicas; 5) sintomas psicoticos.

Esses cinco sintomas foram avaliados em trés subgrupos e
comparados a controles normais: 1) pgma sem qualquer manifestacao
motora (grupo do qual foram extraidos os dados acima); 2) individuos
pgm com sinais motores discretos ou inespecificos; e 3) grupo de pgm
sintomaticos. Verificou-se que o nivel de significAncia dos cinco
sintomas aumentava em todos os trés grupos quando comparados aos

controles normais.*
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Os autores acreditam ter identificado um conjunto especifico de
manifestagbes psiquiatricas que sdo mais proeminentes nos estagios
pré-clinicos da DH, na comparagdo com os controles normais.

Ndo se pode afirmar que os sintomas mencionados sejam
especificos da DH, nem que possam ser usados como marcadores
sintomaticos de DH. Em minha tese de doutorado sobre o valor preditivo
dos testes neuropsicologicos para a DH, conclui que os resultados do
teste de Bender alcangam significancia estatistica se comparados aos
dos controles normais. Alguns anos antes do aparecimento de qualquer
sintoma clinico da DH, os testes de Bender ja acusam alteragdes. Isso,
contudo, é inespecifico e ndo permite o diagndstico prematuro em um
individuo assintomatico.

Embora a manifestagcao psiquiatrica mais comum na DH seja a
depressdo, algumas pessoas afetadas tornam-se maniacas,
apresentando alteragbes de humor, irritabilidade, impulsividade,
hiperatividade, ideias de grandeza e menor necessidade de sono. Os
indices de hipomania e/ou mania (somando-se critérios variados de
diagnéstico) tém variado de 4,8% a 10%.

Conforme ja foi dito, os sintomas obsessivos compulsivos
aparecem com muita frequéncia na fase pré-sintomatica e no inicio da
doenga.

A apatia é observada em mais de 48% dos pacientes e pode ser
decorrente da depressdo, do uso de neurolépticos ou propria da fase
final da doenca.

O delirium, embora presente em alguns casos de DH, ndo deve
ser considerado uma decorréncia dessa doenga, mas sim de outra
patologia a ser investigada.

Em mais de 50% dos portadores de DH, tanto homens quanto

mulheres, ocorrem disturbios sexuais, como a reducdo da libido e



40 ASPECTOS PSIQUIATRICOS

inibicdo do orgasmo. Ha relatos também de aberragbes sexuais como
estupro, promiscuidade, incesto, atentado violento ao pudor e
voyeurismo. E preciso considerar, entretanto, que essas manifestagdes
aparecem com grande frequéncia ndo sé em outros tipos de patologia,
como também entre a populacdo normal e que, no caso dos pacientes
de DH, talvez elas sejam devidas ao pouco controle que tém sobre a
impulsividade.e’ 4

Diante dos dados acima expostos, conclui-se que ndo ha sintoma
psiquiatrico preditivo da DH, assim como nao existe patologia mental
caracteristica da doenga. Ao que tudo indica, a anomalia genética
associada a fatores ambientais e a histéria familiar podem dar inicio,
potencializar, exacerbar e tornar crénicos sintomas psiquiatricos comuns

em qualquer pessoa nao portadora do gene mutante.
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Capitulo i

Aspectos Genéticos

Iscia Lopes Cendes

A genética classica da doenga de Huntington

A natureza hereditaria da doenga de Huntington (DH) é conhecida
desde que o Dr. George Huntington a descreveu, pela primeira vez, em
um artigo publicado em 1872.°

Ja nessa primeira descricdo, o Dr. Huntington se refere a uma
forma de coreia, a que ele chamou "coreia hereditaria", visto que
acometia diversos membros de familias por ele examinadas,
transmitindo-se ha varias geragoes.

Tornava-se claro que a "coreia hereditaria", que mais tarde veio a
tomar o nome de seu descobridor, era uma doenga distinta das outras
formas de coreia, que ndo apresentavam carater familiar.

Inicialmente, ele ndo conseguiu estabelecer com clareza qual
seria a heranga genética, pois até o inicio dos anos 1900 ndo eram
conhecidos ainda, na comunidade cientifica, os classicos trabalhos de
Mendel sobre a hereditariedade (embora tivessem sido publicados em
1865).

Fica, entretanto, evidente, desde os trabalhos iniciais do Dr.
Huntington, que ele reconheceu o padrdo de heranga autossémica
(independentemente de sexo) dominante (basta que um dos pais seja
afetado para que o gene responsavel pela doencga seja transmitido).9

O primeiro trabalho que comprovou cientificamente esse tipo de
heranga na DH, pela andlise das familias identificadas na Nova
Inglaterra, foi o da Dra. Julia Bell.*
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Ao longo do século XX, varios outros estudos sobre a chamada
"epidemiologia genética" vieram confirmar os achados da Dra. Bell,
sugerindo ainda que fatores modificadores (ou genes menores)
poderiam agir juntamente com o gene autossdmico dominante
(mendeliano), determinando algumas varia¢gdes ndo sé quanto ao grau

de gravidade da doenga, mas também quanto a idade de inicio dos

sintomas.’

IT

Figura 1

Heredograma ilustrando uma familia: 1 casal com 3 filhos,

mostrando uma doenga com heranga autossOmica dominante.

Circulos representam mulheres, quadrados representam homens,

simbolos cheios sdo individuos com a doenga. Os algarismos

romanos a esquerda da figura indicam as geracdes.

As caracteristicas de uma heranga autossOmica dominante,
claramente observadas na DH, estéo ilustradas na Figura 1 e s&o:

a) a doenga incide em proporgdes semelhantes em ambos os
Sexos;

b) tanto as mulheres como o0s homens afetados tém
probabilidade de transmitir a doenga para a prole;

c) basta que um dos genitores tenha a DH (pai ou mae, nao

importa qual) para que cada individuo da prole tenha 50% de
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probabilidade de apresentar a doenga;

d) os filhos que ndo herdarem o gene mutante responsavel pela
doenca nao a transmitirdo para sua prole;

e) todos os filhos que herdarem o gene desenvolverdo a doencga
em algum momento de sua vida, a menos que morram antes, de outra
causa.

As informagbes acima sdo muito importantes, e devem ser
utilizadas como base de orientagdo para familias em risco para a DH.

Apesar de a DH ter sido reconhecida, desde o final do século XIX,
como doenga de heranga autossémica dominante, portanto causada por
um Unico gene mutante, ja no inicio do século XX algumas observagdes
clinicas levaram médicos e pesquisadores a concluir que a agao desse
gene mutante deveria ser influenciada por outros "fatores" que
determinavam algumas variagdes na apresentagao clinica da doenga.s’ 8

Essas variagdes clinicas eram evidentes mesmo em pacientes de
uma mesma familia em que, muitas vezes, o inicio da manifestacédo da
doenca dava-se em idades diferentes, e o grau de gravidade era muito
variavel.>

Por muitos anos esse tipo de observagédo clinica intrigou os
pesquisadores, e foi somente com a identificagdo do gene mutante, em

1993, que um pouco do mistério foi esclarecido.

Os progressos da genética molecular e a doenga de Huntington
Com os avangos recentes da genética molecular, tém sido
localizados e caracterizados em detalhe genes responsaveis por
diversas doencgas hereditarias. A localizagcdo do gene responsavel pela
doenga de Huntington em 1983’ e, mais recentemente, a identificacao
de uma nova classe de mutacbes - as mutagbes dinamicas -
inauguraram uma nova era no estudo de doengas neurolégicas.12

As doengas causadas pelas mutagdes dinamicas comecaram a
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ser identificadas a partir de 1991, com o isolamento do gene
responsavel pela sindrome do X-fragil. Essas mutagdes sao
caracterizadas por expansbes de diferentes tipos de sequéncia das
bases nitrogenadas que compdem o DNA: as “letras” quimicas com as
quais se “escreve” o codigo genético: A (adenosina), C (cinina), G
(guanina) e T (timina) que podem se repetir (ex: CCG, CTG, CGG e
CAG)."

Essa nova classe de mutagdes tem sido dividida em categorias,
de acordo com o tipo de repeticdo envolvido, sendo que as doencgas
causadas pelas repeticbes de CAG formam um grupo particular, no qual
se inclui a DH."

Nas mutagbes dindmicas por CAG observa-se, nos genes
normais, uma sequencia repetida dessas trés letras (CAG), que pode
variar de algumas poucas repeticoes até aproximadamente 40. No caso
da DH, a variagdo normal é de 10 a 26 repeticdes CAG, e quando elas
ocorrem em numero maior que 39 (as vezes sido observadas até mais
de 100 repeticbes) manifesta-se a doenga. Sequéncia de repeticdes
entre 27 e 39 ocupam uma faixa intermediaria (zona cinza) em que o
individuo pode ou nao desenvolver a doenga, mas permanece o risco de
transmiti-la a sua prole: € o que chamamos de "penetrancia variavel"."

O diagnéstico molecular (ou teste pelo DNA) é baseado no

numero de repeticdes CAG (figura 2, na proxima pagina).
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Figura 2

Exemplo do resultado do teste molecular evidenciando a mutagao
presente na DH, investigado pela amplificacdo das regides que
contém a repeticdo CAG (ACMG/ASHG statement 1998).

A) Faixa do alelo normal com 18 repeticdes CAG.

B) Faixa do alelo expandido com 56 repeticbes CAG.

O eixo horizontal que aparece abaixo de ambos os painéis (A e B)
indica o tamanho do fragmento amplificado em pares de base.

A tabela 1 relaciona os valores que sao utilizados para o

diagnoéstico molecular (ou por DNA) da DH.

Alelos Normais tém de 10 a 26 repeticdes CAG
Alelos intermediarios tém entre 27 e 39 repeti¢cdes
Alelos Mutantes tém mais de 39 repeti¢des
Tabela 1

Faixa das repeticbes CAG encontr?das na DH e seu significado
clinico
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Com a identificagdo dos genes responsaveis por diversas
doencas heredodegenerativas, o teste molecular para essas doengas
tornou-se, hoje, uma ferramenta diagnéstica de rotina, que pode ser
usada para a confirmacao diagnéstica dos pacientes, bem como para a
realizacdo dos testes preditivos e dos testes pré-implantacionais, que
serao discutidos em outros capitulos.

A DH ¢ a mais frequente das doencas causadas por repeticoes de
tripletos CAG.

Seguindo o processo normal de formagdo de proteinas nas
células, a mutagdo responsavel pela DH resulta da sintese de uma
proteina contendo um segmento de poliglutamina aumentado na
proteina huntintina. At¢é o momento, a fungdo do gene, bem como seu
defeito bioquimico, ainda permanecem desconhecidos.? °

Varias evidéncias cientificas, porém, indicam que a DH se deve
ndo a uma perda de fungdo do gene mutante,” ® mas sim ao ganho de
uma funcdo nova da proteina mutante que se tornaria assim téxica para
a célula, levando a morte de neurbnios em regides especificas do
sistema nervoso — os ganglios da base."

Observa-se uma relagéo inversa entre a idade em que se iniciam
os sintomas e o numero de repeticdes de CAG, que é mais evidente em
pacientes com inicio precoce da doenga.'” ' Em casos individuais,
porém, ndo é possivel utilizar o numero de repeticbes CAG para prever
a idade de inicio da manifestacdo dos sintomas, pois esse numero é
responsavel apenas em parte (menos de 50%) pela variabilidade
relativa a idade de inicio da doenca.® """’

E importante notar que pacientes com inicio muito precoce da DH
(primeira ou segunda décadas de vida) podem nao apresentar o quadro
clinico tipico da doenca. Nesses casos, o teste molecular pode ser

essencial para confirmacgao do diagnéstico.s‘ 16
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Capitulo IV

Tratamentos Atuais e Novas Perspectivas

Roberta Arb Saba Rodrigues Pinto,
Patricia Maria de Carvalho Aguiar

Henrique Ballalai Ferraz

Apesar dos varios estudos para encontrar uma terapia capaz de
curar, diminuir ou postergar a progressdo da doenca de Huntington
(DH), o tratamento dos sintomas motores e comportamentais ainda é o

nosso principal objetivo.

Tratamento dos sintomas motores

O paciente com DH pode apresentar varios disturbios do
movimento, entre os quais: balismo (movimentos amplos de arremesso
das extremidades), mioclonia (sacudidas musculares), distonia
(contragbes musculares involuntarias que levam a posturas anormais),
tiques; os mais frequentes, porém, sdo os movimentos coreicos.

Um dos principais pontos no tratamento da coreia € o momento
correto de introduzir as medicagdes para o controle desses movimentos,
uma vez que medicamentos podem ter efeitos colaterais indesejaveis e,
com o avangar da doengca, ha uma tendéncia a diminuicdo dos
movimentos coreicos e aparecimento de distonia.’ Assim, o tratamento
para o controle dos movimentos deve ser introduzido quando ha
incapacidade motora ou comprometimento social.

Os chamados neurolépticos tipicos, como, por exemplo, o
haloperidol e a clorpromazina, sdo efetivos para diminuir os
movimentos coreicos, embora quase nunca sejam capazes de induzir

um controle total desses movimentos. Em alguns casos, seus efeitos
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adversos, como dificuldade de degluticdo, alteragdo da fala, diminuicdo
dos movimentos e dificuldade para andar, sdo mais importantes do que
0 beneficio que o medicamento traz ao paciente.2 Por esta razao, o
médico deve avaliar a real necessidade da introdugdo dessas drogas.
Outros neurolépticos considerados atipicos, como a olanzapina, a
clozapina e a risperidona, também podem ser utilizados e tém
mostrado menos efeitos colaterais.

Existem outros medicamentos para controle dos movimentos
coreicos; entre eles, a amantadina, um antagonista dos receptores
NMDA,® que se mostrou, em alguns estudos, eficaz no controle da
coreia. O riluzol, assim como a lamotrigina, que sao inibidores da
liberagdo do glutamato, reduzem os movimentos coreicos, porém nao
contribuem para a melhora funcional e comportamental.**>® A
memantina é outra droga que pode ser administrada.” A tetrabenazina
também pode melhorar a coreia, mas depressdao e sinais
parkinsonianos, como rigidez e lentiddo dos movimentos sao efeitos
adversos muito comuns.®? A levodopa ou o0s antogonistas
dopaminérgicos tém pouco efeito sobre os sintomas de rigidez e
lentiddo que os pacientes com DH podem apresentar e, na realidade,
frequentemente fazem piorar a coreia.'®"’

Um estudo feito em modelos animais mostrou que a minociclina
preveniu a ativacdo da caspase 1 e 3 durante a progressao da doent_;:a.12
Ja existe ensaio clinico em pacientes com DH, mas sdo necessarios
maiores estudos (com mais pacientes e durante periodos mais longos)
para se determinar e eficacia dessa droga.

Tratamento dos sintomas comportamentais
A depressao é um sintoma muito frequente nos pacientes com DH
e deve ser tratada assim que diagnosticada. Os antidepressivos mais

usados sdo os inibidores seletivos de recaptacido de serotonina, por
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serem bem tolerados e eficazes, e por diminuirem a agressividade e a
coreia nos pacientes com DH."*™ A venlafaxina também é uma droga
eficaz no tratamento da depressdo. Quanto aos antidepressivos
triciclicos, seu uso é limitado por causa dos efeitos colaterais, como
boca seca, constipagio intestinal e aumento de peso.'>®

Estados de ansiedade também podem ser tratados com os
inibidores seletivos da recaptagdo de serotonina. O uso dos
benzodiazepinicos pode trazer beneficio nos casos em que a ansiedade
€ um sintoma transitério, uma vez que o tratamento por longos periodos
com este tipo de medicamento nao é recomendavel.

Nos casos de transtorno obsessivo-compulsivo, utilizam-se os
inibidores seletivos da recaptagao de serotonina ou a clomipramina.17

Os quadros de psicose, que ocorrem em cerca de 10 a 15% dos
pacientes, sao tratados com neurolépticos atipicos como a clozapina, a
olanzapina e a quetiapina.

Quando a agressividade e a irritabilidade forem muito acentuadas,
recomenda-se 0 uso dos benzodiazepinicos, assim como o acido
valproico e os inibidores seletivos da recaptagéo de serotonina.

Estudos em modelos animais demonstram que substéncias como
0 acido tauroursodeoxicélico (TUDCA), que tem aparente agéo
antioxidante, estabilizadora mitocondrial e atividade antiapoptose,
poderiam diminuir a atrofia estriatal, assim como a apoptose celular,
pois causaram melhora do comportamento nos animais estudados.®

Foram testadas outras substancias com acgdo antioxidante que
poderiam melhorar a fungdo mitocondrial, dentre elas: creatina,
coenzima Q10 e remacemida, as quais, no entanto, ndo se mostraram

eficazes nos estagios mais avangados da doenga.

Terapia Celular

Estudos pré-clinicos em modelo animal demonstraram que
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transplantes de tecido nervoso fetal conseguem promover restauragao
do estriado lesado, reabilitando substratos envolvidos em fungdes
motoras e cognitivas. Entretanto, devemos estar cientes de que os
modelos animais utilizados nao reproduzem com exatiddo o processo
neuropatoldgico da DH em humanos, e que os resultados observados
no modelo animal podem nao se de dar de modo idéntico em humanos.
Do ponto de vista pratico, ha grandes dificuldades para a utilizagdo
desse tipo de tecido, além das questdes éticas e legislativas particulares
de cada pais, que devem ser consideradas quando se trata de trabalhar
com tecido fetal. Alternativas vém sendo estudadas com o uso do
xenotransplante (por exemplo, tecido cerebral de animais) e células-
tronco.

No que diz respeito as células-tronco, embora elas possam vir a
ser fonte de tecido para transplante, ainda ha uma série de etapas a
serem superadas antes de sua utilizacdo terapéutica. E necessario que
tenhamos amplo conhecimento sobre a fisiologia dessas células,
entendendo sua capacidade de diferenciagdo em tecidos diversos, para
podermos controlar o processo de modo que apenas o tecido desejado
seja produzido e se desenvolva de forma controlada, sem causar danos
ao paciente transplantado. Além disso, € necessario que tais células
demonstrem capacidade de sobrevivéncia a longo prazo e também
capacidade de se integrar de forma funcional aos complexos circuitos
cerebrais.

O grande desafio dos ensaios clinicos envolvendo transplante
celular é comprovar inequivocamente que o procedimento é seguro, que
as células transplantadas sdo capazes de sobreviver e, acima de tudo,
que essas células podem se integrar a complexa rede nervosa de
maneira funcional, trazendo reais e duradouros beneficios do ponto de

vista clinico.
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Varios estudos clinicos foram realizados na ultima década. No
entanto, a falta de padronizagédo dos protocolos que envolvam desde a
selecao e preparo do tecido a ser implantado, os critérios de inclusdo de
pacientes, até o acompanhamento clinico depois do transplante, torna
dificil a comparagdo dos resultados entre os diferentes grupos. Os
resultados foram variaveis, sendo que alguns estudos relatam uma
melhora funcional dos pacientes e outros, ndo. A maior preocupagao
desses ensaios em pequena escala, mais do que verificar a eficacia do
procedimento, foi verificar a sua seguranca.

Até o momento, foram realizados cerca de seis ensaios clinicos
utilizando implantes de tecido nervoso de feto humano no estriado.
Embora exista evidéncia preliminar de que o procedimento é seguro e
pode ser eficaz, é fundamental aguardar os resultados de ensaios mais
criteriosos que ainda estdo em andamento, pois ha uma série de
questdes ainda nao esclarecidas sobre a viabilidade terapéutica desse
procedimento. Existe um esfor¢o conjunto de diversos centros do mundo
para que protocolos homogéneos sejam estabelecidos, de forma que os
resultados dos diferentes ensaios possam ser comparados entre si. O
CAPIT (Core assessment program for intracerebral transplantation in
Huntington's disease), desenvolvido pela NEST-HD (Network for Striatal
Transplantation in Huntington's Disease) é uma destas iniciativas."

Devemos estar cientes também de que o transplante estriatal tem
como alvo apenas uma parte do sistema nervoso central (SNC), e que o
processo neurodegenerativo na DH n&o se restringe a uma Unica regiao
cerebral. Portanto, este tipo de terapia podera vir a proporcionar apenas

um controle parcial da doenga, € ndo a sua cura.

Terapia génica
Com a descoberta da alteragdo genética responsavel pela DH,

passou-se a cogitar da possibilidade de interromper a cascata de
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eventos que levam a degeneracao tendo o gene como alvo. A
substituicdo do gene defeituoso por um normal traz grandes dificuldades
técnicas que tornariam esse procedimento praticamente inviavel. No
entanto, uma estratégia alternativa seria tentar silenciar o gene
defeituoso. H& uma série de estudos em andamento utilizando a
tecnologia de RNA interferéncia (RNAI) para tentar silenciar o gene
mutante na DH. Essa estratégia tem mostrado resultados positivos in
vifro, porém sua aplicagcdo no modelo animal requer ainda que sejam
contornadas uma série de dificuldades.

Varios fatores de crescimento podem promover a sobrevivéncia e
diferenciagdo de populagbes diversas de neurbnios: fator de
crescimento neural (NGF), fator neurotréfico cerebral (BNDF), fator
neurotréfico ciliar (CNTF) e neurotrofinas (NT) 3 e 4/5. Todos aumentam
a sobrevivéncia dos neurdnios estriatais in vitro e in vivo.” Para que
estes fatores sejam eficazes, &€ necessario que eles cheguem as
células-alvo em regibes especificas do sistema nervoso, mas como se
trata de moléculas grandes isso dificulta sua passagem para dentro do
cérebro, inviabilizando sua administragdo por via oral, muscular ou
intravenosa. A administragdo dessas substancias também provoca uma
série de efeitos adversos. Fazer com que suas moléculas cheguem, de
maneira eficaz, apenas as regides de interesse é uma tarefa ao mesmo
tempo delicada e complexa.

A terapia génica seria uma alternativa para podermos utilizar de
maneira eficiente os fatores de crescimento. Os genes em questao
devem ser capazes de liberar adequadamente essas substancias em
regides especificas no SNC. O método de administracdo desses genes
€ critico para o sucesso da terapia. Para que eles cheguem a regides
especificas do SNC ¢é necessaria a utilizagdo de um carreador,

normalmente um virus geneticamente modificado que, além de
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conseguir levar o gene a regibes especificas, consiga promover a sua
ativagao por um longo tempo. Estudos de DH em modelo animal
(roedores e macacos), particularmente aqueles que empregaram CNTF
e lentivirus como vetor, vém demonstrando resultados promissores para
neuroprotecdo e reabilitagdo, com melhora motora e cognitiva desses
animais.

Outra aplicagéo da terapia génica seria em conjunto com a terapia
celular. Células poderiam ser geneticamente modificadas para a
produgdo de fatores neurotréficos antes de serem transplantadas:
poderiam ser envolvidas em pequenas capsulas de polimeros que
permitiiam a liberagdo dos fatores neurotréficos e a entrada de
nutrientes para essas células, mas impediriam a entrada de agentes do
sistema imunolégico do paciente que protegeriam a célula contra a
destruicdo. Recentemente, um ensaio clinico fase |, realizado na
Franca, empregou esta técnica utilizando células geneticamente
modificadas para produzirem CNTF em microcapsulas semipermeaveis,
que foram colocadas no ventriculo lateral de pacientes com DH. Os
resultados sugerem que o procedimento é seguro, mas o grau variavel
de sobrevivéncia das células implantadas mostra que a técnica ainda
precisa ser melhorada.?’

Por fim, devemos ter em mente que a regulagdo génica é um
mecanismo extremamente complexo e sujeito a inumeras variaveis.?
Apenas o conhecimento profundo dessas variaveis possibilitara o
desenvolvimento de terapéuticas seguras e eficazes.

Nos dultimos anos temos observado um esforco mundial no
sentido de padronizar ensaios clinicos para o tratamento da DH em
diferentes instituigdes. Diversos centros vém se organizando em grupos,
como o NECTAR (Network of European CNS Transplantation and
Restoration), EHDN (EURO-HD Network) e HSG (Huntington Study
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Group) dentre outros, para conduzir pesquisas sistematicas de novos

tratamentos para a DH. Estudos pré-clinicos com novas drogas, terapia

celular e terapia génica vém mostrando resultados promissores. Uma

enorme quantidade de informagdes novas sobre a fisiopatologia da

doenca vem sendo gerada ano apds ano, o que certamente levara a

identificacdo de novos alvos e trara novas perspectivas terapéuticas

para a DH.
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Capitulo V

O Teste Preditivo

Rejane Scolari Rezende Paiva

Iscia Lopes Cendes

Como visto anteriormente, os testes moleculares tornaram
possivel a confirmacdo do diagndstico clinico de diversas doencgas,
incluindo um grande numero daquelas para as quais nao existe ainda
tratamento eficaz ou cura.® 7 Os testes moleculares para diagndstico
(TD) sdo agora parte integrante dos cuidados médicos em varias
situagdes. No entanto, no caso das doengas em que nao ha medidas de
prevengao, tratamento ou cura, o resultado do TD pode nao ter
repercussdes diretas no tratamento medicamentoso do paciente.
Contudo, a maioria das alteragdes moleculares detectadas pelo TD
confirma a existéncia de risco de recorréncia em outros familiares, por
isso o resultado desse teste podera afetar indiretamente outros
membros da familia do paciente.'

A rapida evolugdo dos conhecimentos no dominio da analise do
genoma humano faz com que hoje seja possivel ndo s6 diagnosticar,
com enorme precisdo, um numero cada vez maior de doengas
genéticas, como também detectar individuos saudaveis que, mais tarde,
apresentardo ou poderdo apresentar uma doenga hereditaria ou uma
suscetibilidade aumentada para certas doengas comuns da vida
adulta.® E esta, justamente, a finalidade do teste preditivo (TP): detectar
a probabilidade de um individuo saudavel desenvolver futuramente uma
doenca hereditaria.'® 1% 117 20

Ha uma distincdo entre o TP realizado para doengas
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monogénicas com alta penetrancia, como é o caso da doenca de
Huntington (DH), nas quais o risco de o individuo portador da mutagao
vir a desenvolver a doenga ¢ alto, e os testes realizados para detecgéo
de predisposicdo para o desenvolvimento de determinadas doencgas
complexas, nas quais a presengca de mutacdo determina um risco
aumentado em relacdo a populagdo geral, mas n&o necessariamente
implicara no desenvolvimento da doenga no futuro. A possibilidade da
realizagdo do TP para doencas genéticas influencia diferentes aspectos
da saude, com consequéncias psicossociais, éticas e profissionais muito
especificas e complexas, principalmente quando se trata de doencgas
para as quais ndo existe ainda um tratamento especifico disponivel.?
Diversos trabalhos sobre doengas neurodegenerativas apresentam e
discutem a necessidade de atuagao multi e interprofissional para a
avaliagdo dos pacientes e usuarios (individuos assintomaticos) dos
testes, assim como a necessidade de um preparo adequado dos
profissionais envolvidos no atendimento dessas familias.* °

O TP para a DH ja conta com indmeros estudos relatados na

literatura® > "1 1619

e é usado como modelo para discutir aspectos éticos
do TP em doengas neurodegenerativas de inicio tardio, para as quais
nao existe tratamento disponivel. Com base nessas experiéncias,
recomenda-se que apenas profissionais treinados especificamente para
essas tarefas sejam os responsaveis pela requisicdo do teste e pela
interpretacdo dos resultados. Desse modo, assegura-se que O
profissional sabera reconhecer as peculiaridades e limitagdes dos testes
e estara preparado para lidar com os conflitos éticos e psicossociais que
possam surgir.* "

A partir de 1983, depois de mapeado o locus para a DH, o TP
comegou a ser inserido em alguns centros de pesquisa. A principio, o

estudo molecular era realizado através da analise de ligacdo, sendo
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necessaria a participacdo de varias pessoas da familia a fim de se
estabelecer o marcador genético de cada uma delas.” # 3 7 1" 16 19
Nesse periodo inicial, a procura de pessoas em risco para fazer o TP
era muito pequena, em torno de 2% a 16%."" "2

Em 1993, quando foi identificada a alteragdo molecular no gene
responsavel pela DH, o teste pdde ser feito de maneira tecnicamente
mais simples e individualizada, ou seja, necessitando apenas do
material genético da pessoa interessada em se submeter ao TP.
Tornou-se possivel, assim, realizar o teste molecular direto para a
mutagdo.” 37" 11819 Com isso, cresceu a procura para realizagdo do
TP; a literatura internacional acusa um aumento de 57 a 84% com
relacdo a procura anterior.

Essa variagcdo na procura do TP pode ser atribuida a varios
fatores, mas é nitida a diferenca entre paises com servico de saude
estatal (como a maioria dos paises europeus e o Canada), onde & maior
a procura pelo TP, e paises em que esse servigo é primordialmente do
setor privado (como os EUA), onde a procura € menor.'" 2

E hoje consenso mundial que, para a realizagéo de qualquer TP,
deva existir um protocolo organizado e estruturado para
aconselhamento genético, avaliagdo e acompanhamento psicossocial
pré e pos-teste, realizado por uma equipe multidisciplinar, na qual se
incluam, preferencialmente, um geneticista clinico e um psicélogo,
oferecendo ao usuario o suporte necessario para que haja uma melhor
adaptac&o a sua condigdo pos-teste.? "

Recomendagbes internacionais para o TP foram preparadas e
estabelecidas pelos grupos International Huntington Association (IHA) e
Working Group on Huntington Disease of the World Federation of
Neurology (WFN)" ?® as quais foram publicadas pela primeira vez em

1989 e revisadas em 1993* % e sdo detalhadas a seqguir:
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Recomendagodes internacionais para a realizagao do TP:

e Todos os individuos que desejarem submeter-se ao TP deveréo
receber informagdes relevantes e atualizadas para que possam tomar
uma deciséo informada e voluntaria.

e A decisdo de submeter-se ao teste € uma escolha pessoal, ndo
devendo ser considerado o desejo de terceiros como: familiares,
amigos, médicos e outros.

e Somente pessoas maiores de idade poderdo submeter-se ao
teste (o critério de maioridade dependera das leis de cada pais).

e A pessoa apta a submeter-se ao teste podera fazé-lo
independentemente de sua condigao financeira.

e O individuo que realizar o TP ndo podera ser discriminado de
maneira alguma, qualquer que seja o resultado de seu teste.

e Deve-se agir com extrema cautela quando um individuo é
testado e outra pessoa em risco, da mesma familia, nao deseja realizar
o teste (ex: filhos que desejam fazer o teste e seus pais ndo querem
conhecer sua condicdo ou quando os filhos manifestam sintomas da
doenga antes de seus pais).

e Se o usuario demonstrar condigdes psiquiatricas graves, deve-
se sugerir adiamento da realizacdo do teste e encaminha-lo ao servico
de apoio psicoldgico.

¢ O teste ndo deve fazer parte de nenhuma investigacao de rotina
€ nao pode ser realizado sem a permissao escrita do usuario.

e Os resultados do teste, bem como a amostra de DNA utilizada,
séo de propriedade do usuario que se sujeitou ao TP.

e Os laboratérios que realizam os testes devem ter padrdes
rigorosos de qualidade para assegurar a exatidao dos resultados, além
de oferecer em seu staff profissionais habilitados para a orientacdo aos

usuarios.
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e Os profissionais habilitados para a orientacdo genética dos
usuarios devem ainda ser especificamente treinados para realizar o
aconselhamento nos casos de TP e devem fazer parte de um grupo
multidisciplinar.

e Os usuarios do TP devem ser encorajados a ir acompanhados
por uma pessoa de sua confianga em todas as etapas do protocolo: pré-
teste, entrega do resultado e pos-teste.

e O aconselhamento e o teste devem ser oferecidos dentro de
unidades especializadas em aconselhamento genético que tém
experiéncia em lidar com questdes de genética molecular, de
preferéncia em departamentos universitarios.

e O laboratério que realiza o teste ndo deve comunicar os
resultados finais ao grupo de aconselhamento até que tais resultados
sejam revelados ao usuario.

¢ Em nenhuma circunstancia devera haver qualquer comunicagao
sobre informacgdes referentes ao teste e seu resultado a terceiros, por
membros do grupo ou técnicos, sem a permissao escrita do usuario.

e Somente em circunstancias muito excepcionais o resultado do
teste podera ser informado aos membros da familia, se requisitado.

e O usuario devera ser informado sobre grupos de apoio e
organizagdes sociais.

e O aconselhamento e o apoio psicossocial deverdo estar a
disposicao do usuario antes do procedimento do teste.

e Os usuarios deverdo ser informados detalhadamente sobre
todos os procedimentos envolvidos na realizagdo do TP, tais como: suas
limitagdes, taxa de erro, possibilidade de o teste ndo ter um resultado
informativo, etc.

e O aconselhador devera enfatizar que, embora seja possivel

saber se o usuario é portador da alteragdo genética, nenhuma
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informacgao prévia podera ser dada sobre a data de inicio da doenga ou
sobre a gravidade e evolugao dos sintomas.
e O aconselhador devera ser particularmente cuidadoso com

individuos que ele acredite apresentarem sintomas precoces da doencga.

Beneficios potenciais e impacto psicolégico do TP

O fato de se estar em risco de ser portador de um gene de uma
doenca genética, progressiva e que ainda ndo ha como evita-la, por si
s6 ja pode causar ansiedade sobre o futuro. Essa situagdo faz com que
alguns individuos em risco decidam acabar com a duvida e conviver
com sua real condigédo genética.5 Por outro lado, uma das limitagbes
desse teste é nao fornecer informacbes sobre quando e como os
sintomas poderdao aparecer. Além disso, ndo se conhece, até o
momento, nenhuma medida preventiva para evitar ou retardar o
desenvolvimento da DH. Dai a complexidade do TP, pois, uma vez
informada a condicdo genética do individuo, ndo ha como reverter ou
apagar o resultado obtido. Por essa razdo, muitos estudos tém sido
realizados com o objetivo de avaliar o impacto psicolégico do TP em
individuos assintomaticos em risco para DH."®

A realizagdo do TP pode levar a consequéncias psicolégicas
positivas ou nao, independentemente de seu resultado.”’ Para os
individuos que tiveram resultado positivo para a doencga, os beneficios
em realizar o TP podem ser considerados: primeiramente a redugéo da
incerteza, possibilitando que eles se preparem emocionalmente e
também preparem suas familias. Além disso, planejar e decidir o futuro
em relacdo a ter ou nédo filhos, organizar sua vida financeira e
profissional, bem como procurar melhor conhecimento da doenga sao
consequéncias positivas observadas pelos usuarios do teste. Em
contrapartida, algumas reacdes adversas podem ser vividas por eles,

como: reagao emocional negativa, tanto do usuario como da familia,
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surgimento de depressao diante da necessidade de mudanga de planos
e metas.” ™

Os individuos com resultado negativo, ou seja, que nao sao
portadores do gene responsavel pela doenga, podem apresentar
dificuldades em se relacionar com os familiares em risco,
desenvolvendo sentimentos de culpa por nao estar nas mesmas
condi¢cdes que eles. Até mesmo o ajuste a condicdo de ndo estar em
risco para a doenca, pode ser uma consequencia adversa.'> '

O que parece claro é que o impacto psicolégico do TP esta mais
relacionado ao preparo psicolégico durante o pré-teste do que ao
resultado do teste em si. A maioria dos estudos sugere que a diferenga
entre a reacado dos portadores e a dos nao-portadores da mutacéo é o
tempo para o ajuste psicologico.® '* '

Motivagdes para a realizagédo do TP

As motivagbes para realizacdo do TP e o impacto de seu
resultado no caso de doengas neurodegenerativas de inicio tardio (DH e
ataxias espinocerebelares), foram objeto de estudo no Servico de
Neurogenética do HC-UNICAMP. Dos 38 individuos avaliados no
periodo de agosto de 2002 a agosto de 2005, a maioria era de
mulheres, com idade média de 37 anos, casadas ou com
relacionamentos estaveis, e com filhos. De um modo geral, a motivagao
desses individuos para realizar o TP foi a reducdo da incerteza, a
possibilidade de planejar o futuro quanto a vida profissional, financeira e
quanto a procriagdo, bem como tomar conhecimento do risco para sua
prole. A disponibilidade de suporte psicossocial e a experiéncia familiar
que o usuario teve com a doenga também pareceram ser relevantes
para a decisado de realizar o TP. Além disso, informar o resultado para
os familiares, estar preparado para o inicio da doenga, conhecer sua

condigdo genética para “aproveitar” melhor o fato de estar assintomatico
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ou ainda realizar o TP apenas para saber se é portador ou ndo da
doenca, foram motivos relatados pelos usuarios do teste.”®

Contudo, alguns estudos realizados no exterior revelam que 80 a
85% dos individuos em risco para doengas monogénicas com alta
penetrancia preferem nado realizar o TP. Referem como motivos
principais o fato de a doenga ndo ter um tratamento -efetivo,
preocupagdo com o impacto que o resultado positivo possa causar,
além do medo da discriminagdo no emprego e por parte das
seguradoras.'? 1% 2
Aspectos éticos

Discutir sobre ética é sempre importante, particularmente quando
0 assunto se refere a doencas e suas implicagdes. Muitos aspectos dos
testes genéticos podem levar a dilemas éticos.

Em qualquer discussao sobre ética envolvendo testes genéticos,
€ essencial observar os principios de autonomia, consentimento livre e
esclarecido, privacidade, confiabilidade e justica. Os testes genéticos
criaram uma importante possibilidade de avaliar o risco genético e o
diagnéstico de algumas doengas. Todavia, alguns testes nao identificam
a mutacdo responsavel pela doenga, podendo criar uma condigdo
especial ou ainda um valor preditivo limitado, como no caso das
doengas complexas. Esses testes podem ndo proporcionar todas as

informacgdes desejadas pela familia.

Consideracgoes finais

Tao importante quanto conhecer a técnica, a histéria, e o
processo do TP, é saber que ndo existe uma resposta certa: enquanto
para uns fazé-lo trara beneficios, para outros nao realiza-lo € a melhor
escolha. E preciso ter sempre em mente que os beneficios que esse

teste pode oferecer sao diferentes para cada individuo, dependendo das
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necessidades de cada um. Por isso, torna-se extremamente precioso
nesses casos o cuidado que os profissionais que atendem essas
pessoas devem ter quando procurados para dar informacdes referentes
ao TP. Tanto ou mais cuidado ainda devem ter os préprios interessados
no TP ao escolherem os profissionais da area (médico geneticista) que
deverao lhes esclarecer, principalmente, sobre as atuais limitagées do
teste e deverdo também ajuda-los a perceber se, nesse momento de
suas vidas, estdo prontos para receber a informacdo de serem
portadores — ou ndo — do gene responsavel pela doenga. Vale dizer
ainda que o mais importante, em cada caso, é a procura do melhor para

o individuo e ndo o melhor para todos.
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CAPITULO VI

Aconselhamento Genético e Bioética

Cristiano Guedes

Débora Diniz

Aconselhamento genético e informagao genética

A expressao “aconselhamento genético” surgiu nos Estados
Unidos e teve como cenario o “Instituto Dight para Genética Humana”."?
Em 1947, numa iniciativa pioneira, o médico Sheldon Reed passou a
oferecer atendimento as familias de pessoas com doengas genéticas. O
tipo de assisténcia e de informagdes que Reed iria oferecer durante as
consultas ainda ndo estava bem definido: o que as pessoas procuravam
eram informagées médicas sobre as caracteristicas genéticas
consideradas tipicas de suas familias. Esforcando-se por traduzir a
medicina genética em termos simples, para pessoas nao iniciadas
nesse campo, Reed procurava explicar o significado de alguns tragos
genéticos tipicos de certas familias, mas raramente encontrados na
populagédo em geral.

O vocabulario dominante, nessa época, era conceitual e politico.
Por isso, as primeiras expressdes usadas para descrever a orientagao
das familias quanto a doengas genéticas foram: "consulta genética",
“conselho genético" ou mesmo "higiene genética" - que ja cairam em
desuso." E foi justamente com o intuito de separar a nova orientagao
genética do passado perverso do Nazismo que Reed propds a categoria
"aconselhamento genético”, explicando: "aconselhamento genético me
parece a descrigdo apropriada para um processo que entendo como um

tipo de trabalho social genético sem conotagdes eugénicas" (p.335).1 A
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partir da década de 1940, o novo conceito e a pratica do
aconselhamento genético passaram a dominar o campo educativo e
assistencial da genética nos Estados Unidos."® Reed pode ser
considerado um dos primeiros geneticistas a entender o
aconselhamento genético como uma atividade mais abrangente do que
a medicina dos genes, ou seja, como parte de um esforgo em saude
publica visando ao bem-estar individual, distante de metas eugénicas.
Desde a sua génese nos anos 1940, o campo do aconselhamento
genético sofreu importantes modificacées. Hoje constitui uma pratica de
saude publica difundida internacionalmente. Uma sessdo de
aconselhamento genético cobre diferentes aspectos do processo saude-
doencga, da promogéo do bem-estar e da garantia de direitos individuais
e sociais: desde questdes relacionadas a reprodugao bioldgica, com a
discussdo de riscos e probabilidades de nascimento de criangas com
determinados tragos genéticos, até os cuidados precoces para doencas

genéticas com expressao tardia.**%"®

Dai a importancia crescente do
aconselhamento genético nos debates sobre saude publica.

Mas em que consiste o aconselhamento genético? Usando
termos simples, € uma consulta médica, em que o tema do encontro sdo
0s genes individuais ou familiares. Cabe ao médico geneticista, ou a
equipe de aconselhamento sob sua supervisao, informar as pessoas
sobre o significado de determinados genes para sua saude e bem-estar.
Por isso, as sessdes de aconselhamento genético podem ocorrer em
diferentes momentos importantes da vida: no planejamento da
reprodugdo, ou apos o nascimento de um filho com algum tipo e
problema, ou quando s&o diagnosticadas alteragbes corporais e/ou
cognitivas. Assim como ndo ha uma férmula sobre “como deve ser uma
boa consulta médica’, ndo ha uma receita para a sessdao de

aconselhamento genético. A informagéo prestada pelo médico sobre a
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genética é apenas um dos temas a serem tratados na consulta.

Ha quem considere que o principal desses temas é a ética. Uma
vez que para grande parte das doengas genéticas, como € o caso da
doenca de Huntington (DH), ndo é possivel oferecer terapias ou cura, a
principal questdo a ser negociada numa sessdo de aconselhamento
genético é: "O que fazer com a informagéo genética?" Como garantir a
confidencialidade e a privacidade da informagéo genética? O que fazer
diante de um diagndstico de doencga genética no feto? Como informar o
plano de saude? Qual o impacto sobre as relagbes afetivas e
profissionais? Ainda n&o ha respostas satisfatérias para a maior parte
dessas perguntas e, infelizmente, nem o médico geneticista nem sua
equipe sao capazes de respondé-las antecipadamente.

Assumir o desafio ético do aconselhamento genético no significa
ignorar que algumas formas sdo melhores do que outras para se lidar
com a entrada da genética na saude publica. No contexto atual de
avango cientifico e defesa dos direitos humanos, compete aos
responsaveis pelo aconselhamento genético o encargo de compreender
o desafio ético que representa a posse da informagdo genética.
Atendendo a reflexdo ética, a pratica do aconselhamento genético ficou
sujeita ao compromisso de garantir a neutralidade moral do
aconselhador genético; a néo-diretividade do aconselhamento; a

privacidade e confidencialidade da informag&o genética envolvida.

A Neutralidade Moral do Aconselhador Genético e a
Néao-diretividade

O final da segunda guerra mundial foi um periodo de grandes
transformagdes para a pratica cientifica em geral e para a medicina em
particular. Ao mesmo tempo em que o conhecimento cientifico avancava
rapidamente, as denuncias dos abusos cometidos pelos nazistas nos

campos de concentragdo abriam caminho para um amplo debate sobre
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ética na ciéncia.

Existiam ainda os representantes do movimento eugenista, que
acreditavam ser a biologia um meio de solucionar problemas de ordem
social. Foi nesse contexto que, como um triplo desafio, surgiu o
aconselhamento genético: o primeiro deles era afastar a desconfianga
deixada pelo movimento eugénico; o segundo era impor-se como uma
nova estratégia educativa de diadlogo entre ciéncia e sociedade; e
finalmente, o terceiro era provar que sua insercao profissional respeitava
e promovia os direitos fundamentais das pessoas em teste. E foi nesse
clima de desafio que emergiu o principio da neutralidade moral como
fundamento ético da atuagao profissional do aconselhador genético.

Segundo o principio da neutralidade moral, as informacgdes
fornecidas pelos profissionais do aconselhamento genético devem ser
isentas de valores pessoais ou julgamentos de valor que possam alterar
ou direcionar a compreensao da informagdo genética. Reconhecer a
soberania da neutralidade moral do aconselhador face a informagao
genética foi uma estratégia de redefinicdo do campo: aconselhamento
genético ndo é mais um instrumento de "higiene social" para ideais
eugénicos, mas uma pecga educativa fundamental a promogéo da saude
publica e dos direitos humanos. Uma vez acordado o compromisso
moral referente a neutralidade, o passo seguinte foi o de institucionalizar
os novos valores no processo de formagdao de jovens
aconselhadores.”'® Como ja se podia esperar de um desafio, a pratica
do principio da neutralidade moral tornou-se entdo, como é ainda hoje,
objeto de intensas controvérsias argumentativas.

A primeira diz respeito a aplicagdo desse principio na relagéo
aconselhador-paciente: como manter-se neutro quanto a algo que se
considera importante? O aconselhamento genético fundamenta suas

agOes educativas no pressuposto de que a informagéo genética é pega
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fundamental para as decisbes que dizem respeito ao bem-estar
individual, familiar e social. Esse principio sofre, porém, uma resisténcia:
o direito que tem um individuo a ser poupado de informagdes genéticas
que possam causar um impacto sobre sua saude e bem-estar.

O pressuposto de que as informacgbes fornecidas durante uma
sessdo de aconselhamento genético sejam sempre bem-vindas e
necessarias para o bem-estar do paciente € "uma atitude inquestionavel
e dogmatica, que defende a ideia de que dar informagao é sempre o
correto, e isso demonstra uma negligéncia implicita do fato de essa
posicdo estar carregada de valores" (p.315).10 O fato é que néao existe
uma resposta Unica para todas as situagbes criadas pela informacao
genética: ha casos em que essa informagao pode contribuir para o bem-
estar do paciente, antecipando decisbées médicas e terapéuticas, mas ha
outros casos em que a informagao genética se torna apenas fonte de
angustia e antecipacao de desgostos.

A anemia falciforme é um exemplo de doenga genética em
relacdo a qual o diagnostico precoce, acompanhado do atendimento e
do uso de medicamentos, sera um fator determinante da qualidade e
expectativa de vida. Ela € uma das doengas genéticas mais encontradas
na populagéo brasileira. Afeta as hemoglobinas e dificulta o transporte
do oxigénio, o que pode ocasionar manifestagdes clinicas diferentes,
desde ictericia e crises de dor, até sequestro de sangue no baco e
acidente vascular cerebral. O diagnostico precoce da anemia falciforme
em uma crianga permite que os pais sejam informados a tempo sobre os
cuidados necessarios e as chances de atenuar ou mesmo evitar a
morbidade dessa condi¢cao. Esse € um exemplo de como a informacao
genética pode antecipar a prestagdo de cuidados e contribuir para o
bem-estar. Esta foi uma das razbes pela qual a anemia falciforme foi

incluida entre as doengas genéticas testadas no Programa de Triagem



74 ACONSELHAMENTO GENETICO E BIOETICA

Neonatal brasileiro."" 2

Ja no caso de doengas incuraveis ou sem tratamento, o
aconselhamento genético é objeto de delicadas "negociagdes" entre
profissionais de salde e movimentos sociais. A DH é um exemplo desse
segundo caso. Embora possa ser diagnosticada ainda na fase pré-natal,
manifesta-se somente na fase adulta, na grande maioria dos casos. Nao
ha tratamento imediato ou preventivo para as pessoas diagnosticadas
como portadoras do gene da doenca. Este € um caso em que a
informagdo precoce nao permite a antecipagdo de cuidados com a
saude e, ao contrario, pode ter um impacto devastador no bem-estar da
pessoa. Diferentemente do que acontece no caso da anemia falciforme,
a principal demanda dos movimentos de familias com DH n&o é pelo
diagnéstico precoce apds o nascimento, mas sim pela incluséo de testes
genéticos que ampliem as escolhas reprodutivas dos casais. Esses dois
exemplos demonstram o quanto o principio da neutralidade moral deve
levar em consideragao as implicagdes de cada doenga na promogao do
bem-estar das pessoas envolvidas.

A nao-diretividade €& outro valor essencial na pratica do
aconselhamento genético. O aconselhador genético tem o compromisso
de garantir a autonomia da pessoa a quem transmite a informagao
genética. Seu objetivo € obedecer a um marco ético definido para sua
atuagéo”. A nao-diretividade redefine a fungdo do aconselhador nas
praticas de cuidados com a saude: seu papel é facilitar o entendimento
da informacdo, esclarecer sobre o prognéstico, sobre formas de
tratamento e prevengéao relacionadas com o diagnéstico. A mudancga de
posicdo - de sujeito do saber para a de facilitador da informagao
genética - exige uma sensibilidade permanente por parte do
aconselhador genético quanto a suas proprias opinides e julgamentos

de valor. E preciso assumir um espirito plural para respeitar as escolhas
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de cada paciente, o que é diferente de assumir um espirito cinico: o
espirito plural reconhece a diversidade, ao passo que o espirito cinico a
ignora. O aconselhador ndo deve impor suas preferéncias: ao contrario,
deve cuidar para que as escolhas de seus clientes sejam informadas e
esclarecidas.

Embora continue sendo a “pedra de toque” para a pratica do
aconselhamento genético, a nao-diretividade vem sendo objeto de

interessantes discussées.™ '

Dentre as questbes discutidas sobre a
nao-diretividade pode ser mencionada a seguinte: a pessoa que recebe
a informagédo ndo pode ter acesso a experiéncia do aconselhador em
situagdes semelhantes, sendo privada de informagdes que poderiam ser
Uteis em seu processo de decisdo. O excesso de zelo por parte do
aconselhador em néo interferir no processo de tomada de decisédo pelo
cliente pode criar um distanciamento entre ambos, dificultando o didlogo
e o processo educativo. Na verdade, o principal objetivo do principio da
nao-diretividade foi o de instaurar uma nova ordem ética na relacao
entre aconselhador e paciente, particularmente no que se refere as
escolhas reprodutivas. Entretanto, no aconselhamento genético, como
nas outras praticas de saide em que se prescrevem medicamentos,
regimes alimentares, rotinas de internagdo etc, a nao-diretividade
poderia ser considerada um ato de omissao.'® *°

A neutralidade e a ndo-diretividade podem ser consideradas como
valores e estratégias no campo do aconselhamento genético.
Contrapdem, por um lado, os direitos do paciente ao conhecimento e a
protegdo; por outro lado, pretendem romper com um passado
"eugénico" em que a genética representava um instrumento de
opressé\o.14 O potencial e o risco desses valores estratégicos como
novos compromissos éticos no campo do aconselhamento genético

somente poderdo ser avaliados depois de inseridos no universo
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educativo das novas geragdes de aconselhadores.

Privacidade e Confidencialidade da Informagao Genética

A cena do aconselhamento genético se estabelece entre agdes
de protecdo e de informagédo. A garantia de privacidade quanto aos
resultados dos testes € uma medida de protecdo. A divulgacado indevida
dos testes genéticos poderia afetar aspectos centrais da vida de uma
pessoa - desde suas relagdes de filiagdo e parentesco até sua situagao
no mundo do trabalho ou dos seguros de saude. A principal ameacga da
quebra de privacidade é a "discriminagao genética" - neologismo que
designa atos de discriminagdo, opressao e preconceito ligados aos
valores sociais associados a gene’tica.16 Assim como ha valores
associados ao sexo e a raga, a genética também estd sujeita a
julgamentos valorativos, com expressbes de preferéncias e
discriminagdes.

Esse tipo de discriminagao pode decorrer do uso indevido de
informagdes genéticas por parte de pessoas que tém acesso a tais
dados. Ha relatos de que a discriminagdo genética tem se manifestado
em diversas circunstancias ou em locais como agéncias de adocao e de
empregos, instituicbes educacionais, forgas armadas, empresas de
seguro de saude, seguro de vida, prestadoras de servicos de saude,
centros de coleta de sangue.17 Os casos relatados vieram forcar a
antecipacao de medidas protetoras contra a discriminacéo genética. No
Brasil, por exemplo, ha dez anos vém tramitando no Congresso
Nacional projetos de lei que buscam estabelecer limites para o uso da
informacdo genética. Na esfera judicial, embora ndo existam normas
para fratar da questdo, a discriminagdo genética é proibida por
desrespeitar principios de direitos humanos assegurados na
Constituicdo Federal.'

Dentre os raros estudos brasileiros sobre discriminagdo genética,
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sao mencionados casos envolvendo pessoas portadoras da anemia ou
do trago falciformes. Uma pesquisa etnografica realizada num centro de
doagdo de sangue demonstrou que doadores com o trago falciforme
recebiam atendimento diferenciado e eram desestimulados a realizar a
doacdo em virtude de sua caracteristica genética.'” *° Em outro estudo
relata-se o caso de uma atleta de voleibol brasileiro que foi impedida de
integrar a selecao nacional por ser portadora do traco falciforme.?' Tanto
no caso do doador de sangue como no da atleta de voleibol, os relatos
mostram que a discriminagdo ndo correspondia a uma medida
preventiva, ou seja, ndo se caracterizava como agao de saude publica
visando a proteger os doadores e/ou receptores de sangue ou a saude
da atleta.

Na literatura internacional encontram-se relatos de ocorréncias de
discriminacdo genética por causa de outras caracteristicas ou doencas,
como, por exemplo, a DH. Um dos casos analisados foi o de uma
mulher de 24 anos, discriminada por uma seguradora de vida porque
alguns membros de sua familia tinham DH." A seguradora impos
barreiras, mesmo sem saber se a mulher era também portadora da
doenca. Os relatos de casos de discriminagdo genética na literatura em
bioética ainda s&o raros, mas isso nao significa que eles nao existam.
Duas hipo6teses poderiam explicar esse siléncio relativo. A primeira € de
que no campo da genética as restricbes de direitos sejam qualificadas
confusamente como medidas de protecdo da saude e ndo como atos de
discriminagao. A segunda hipétese € a de que as pessoas discriminadas
compdem um grupo vulneravel com pouco acesso aos mecanismos de

pressao do Estado, capazes de garantir-lhes seus direitos.

Consideracgoes finais
Este ensaio pretendeu descrever o0 surgimento do

aconselhamento genético e apresentar alguns de seus desafios éticos
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no campo da saude publica. No enfrentamento de tais desafios,
merecem destaque os mecanismos de participagdo social que vém
sendo empregados com a intengédo de associar a esse atendimento um
espaco de promocgdo da saude e outros direitos fundamentais. A
neutralidade moral e a n&do-diretividade, caminhos buscados na tentativa
de assegurar a preservacao de direitos, sdo hoje discutidas a luz de
novos desafios éticos. Existe ainda um outro mecanismo importante de
participagdo, que pode enriquecer o universo do aconselhamento
genético: as organizagdes dos portadores de doengas genéticas e de
seus familiares. Alguns pesquisadores chegam mesmo a afirmar a
necessidade da participacdo de organizagdes € movimentos sociais no
campo do aconselhamento como forma de ampliar o debate plural sobre
a convivéncia com uma doenca genética.'® "> 2% %
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Capitulo VI

Fertilizagao in vitro e Diagnostico Genético Pré-

Implantacional

Péricles Assad Hassun Filho

A fertilizagdo in vitro (FIV), para reprodugdo humana assistida, &
uma técnica de alta complexidade, na qual o encontro do évulo com o
espermatozoide é promovido em ambiente laboratorial, ou seja, fora do
corpo da mulher. Pode-se realizar de duas maneiras: na maneira
classica, o ovulo é fecundado em funcdo da atividade natural dos
espermatozoides colocados no mesmo ambiente. Mas a fecundagao
pode dar-se também pela injegdo intracitoplasmatica de
espermatozoides (ICSI = Infra Cytoplasmic Sperm Injection) realizada
pelo embriologista que sera o responsavel pela manipulagdo dos
gametas, selecionando e capturando um espermatozoide para injeta-lo
no interior do évulo.

A FIV exige do casal algumas etapas de tratamento, além de uma
avaliacdo do seu potencial reprodutivo. A mulher é submetida a uma
estimulagdo ovariana controlada, sob a forma de inje¢des diarias de
horménios, para que em vez de desenvolver um s6 évulo, como ocorre
nos ciclos menstruais normais, seus ovarios possam produzir uma
quantidade de évulos suficiente para a realizagao das préximas etapas
do tratamento.

Quando as condicdes forem satisfatérias, a mulher sera
submetida a coleta dos o6vulos - procedimento considerado invasivo,
realizado num centro cirdrgico, com a paciente sob anestesia leve. Os

ovarios sdo puncionados por uma agulha guiada por ultrassom
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transvaginal. Os 6vulos colhidos sdo levados ao laboratério de
embriologia, onde serdo avaliados e preparados para a FIV. Ao mesmo
tempo, coleta-se 0 sémen do marido ou companheiro, também para
avaliacao e preparacao para a fertilizagao.

Uma vez fecundados, os 6vulos, transformados em zigotos, serdo
cultivados até que se desenvolvam e se tornem embrides e s6 entao,
por meio de um cateter introduzido através do colo do utero, serdo
depositados no interior do utero, entre o terceiro e o quinto dia apds a
fecundagéo.

Quatro embrides, no maximo, sao transferidos para o uUtero em
cada tentativa. Os embrides excedentes sdo congelados para serem
transferidos futuramente.

Cada embridao tem aproximadamente 20% de probabilidade de
ser implantado no utero para la se desenvolver, e as chances de
gestacdo, que variam conforme a idade da mulher e a gravidade da
causa da infertilidade, sédo, de um modo geral, de 30%.

Caso a paciente ndo engravide na primeira tentativa, podera ser
submetida a novo ciclo de estimulagdo ovariana controlada, e tera,
entdo, de receber novamente todas as medicagbes envolvidas no
tratamento.  Entretanto, se o casal tiver embrides congelados, ela
recebera apenas as medicacbes necessarias para tornar seu utero
receptivo aos embrides descongelados e transferidos.

O tratamento de FIV tem a duragédo aproximada de um més - mas
existem riscos sobre os quais as pacientes devem ser alertadas, como,
por exemplo, a sindrome do hiperestimulo ovariano, quando o
tratamento da origem a um numero excessivo de évulos. Outro efeito
colateral do tratamento para FIV é a gestagdo multipla, com uma
incidéncia de aproximadamente 40%.

Normalmente, os casais que recorrem a FIV sdo aqueles em que
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a mulher ndo consegue engravidar devido a dificuldades que tanto
podem provir do homem, como a baixa concentragdo de
espermatozoides no sémen, quanto da mulher, como o bloqueio das
trompas uterinas. Entretanto, o tratamento para FIV pode ser buscado
também por casais que ndo tenham problemas de fertilidade, mas que
um dos parceiros seja portador de um gene que produza alguma doenca
genética, como a doencga de Huntington (DH). Nesse caso, o tratamento
para FIV destina-se a produzir embrides fora do corpo materno, e
implanta-los apenas depois de um teste de diagnostico genético pré-
implantacional ter identificado os embrides ndo-portadores dos genes
pesquisados.

O Diagnéstico Genético Pré-Implantacional (adotaremos a sigla
PGD, do inglés Preimplantational Genetic Diagnosis por ser a forma
mais comumente utilizada) € uma forma recente de diagndstico pré-
natal, na qual embrides gerados in vitro sdo analisados quanto a
condicdes genéticas bem definidas; e apenas aqueles livres de
condigdes indesejaveis sao transferidos para o utero. Por meio do PGD
€ possivel detectar certas anomalias cromossOmicas e genéticas no
estagio inicial do desenvolvimento embrionario, e predizer, antes de sua
transferéncia, se o embridao sera portador da condicdo pesquisada.

O PGD tem inicio com a retirada de uma ou mais células de cada
embrido - operagdo denominada bidpsia embrionaria, comparavel a
amniocentese ou ao exame de vilosidade coridnica, no estagio fetal, ja
que o objetivo final é a retirada de material genético do embrido para
que se possa realizar um diagndstico.

A biépsia do embrido &€ um processo que envolve dois
procedimentos: o primeiro € a puncdo ou remog¢ao de parte da zona
pelucida (camada que envolve o embrido); a fase seguinte é a remogao

de uma ou mais células embrionarias, que sao colocadas num tubo de
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laboratério ou Idmina de microscépio para exame. Teoricamente, esse
processo pode ser realizado em qualquer estagio do desenvolvimento
desde o 6vulo maduro até o blastocisto, mas sugere-se um dos trés
seguintes: no évulo maduro, em embrido com seis a oito células e no
blastocisto com mais de oito células. Cada um desses estagios é
biologicamente diferente dos outros e, assim, cada bidpsia requer uma
estratégia técnica diferente. A maioria dos centros retira o material
genético para PGD dos embrides com seis a oito células, pois nessa
fase sdo minimos os riscos para o desenvolvimento embrionario.

Na prevencdo da DH e de outras doencas hereditarias, como a
talassemia e a fibrose cistica, o PGD utiliza a técnica de reacao em
cadeia pela polimerase (PCR = polimerase chain reaction): a célula
removida do embrido é colocada num pequeno tubo de ensaio, onde
seu material genético se multiplica. Investiga-se, entdo, o numero de
repeticdes de CAG (vide capitulo de Genética) que existem no embrido,
no caso da DH, ou a presenga do alelo responsavel pela doenga, nas
outras condi¢gdes monogenéticas. O indice de seguranga de acerto do
PGD ¢é de 95% no caso de doengas hereditarias, sendo possivel realizar
o exame em 90% dos embrides biopsiados. Atualmente, mais de 200
doengcas monogenéticas podem ser diagnosticadas pelo PGD de
embrides ou gametas.

Apébs o diagndéstico, os embrides livres do risco de DH ou outras
condi¢des pesquisadas podem ser transferidos para o utero da mulher.
Entretanto, na selecdo de embrides podera evidenciar-se o fato de os
pais estarem sujeitos a DH. Por esse motivo, para se manter o sigilo
diagnéstico, os pais ndo sao informados sobre o resultado do PGD dos
seus embrides. No caso de um casal ter todos os seus embrides
afetados pelo gene da DH, a recomendagédo é de que se realize uma

transferéncia placebo, ou seja, todo o procedimento de transferéncia é
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realizado, mas sem que os embrides sejam introduzidos no utero, pois o

cancelamento da transferéncia por esse motivo revelaria a condigao

genética dos pais.
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CAPITULO VIII

Fisiatria

Marcelo Saad

Incapacidades induzidas pela DH

Embora a doenga de Huntington (DH) seja uma doenga
progressiva, o indice de progressao varia de pessoa a pessoa. Muitos
pacientes conseguem ter vida independente ou necessitar de pouco
auxilio durante muitos anos.” No entanto, a progresséo da DH causa
incapacidade mental ou fisica, exigindo auxilio significativo em casa ou
em uma instituigao de cuidados.?""

Uma das formas de avaliar a incapacidade em pacientes com DH
€ através da escala de Medida de Independéncia Funcional, ilustrada no
quadro 1. A qualidade de vida pode ser mensurada por escalas como o
SF-36.> (Quadro 1)

A Fisiatria € uma especialidade da medicina comprometida com a
reabilitagdo de pacientes fisicamente doentes ou lesados. Trata da
restauragao funcional de uma pessoa afetada por incapacidade fisica. O
fisiatra €& qualificado para diagnosticar, tratar e dirigir um plano de
Reabilitagdo que fornega os melhores resultados possiveis para tais
pacientes.9

O fisiatra atua na prevengdo, diagndstico, tratamento e
reabilitagcdo de disturbios que produzem incapacidades temporarias ou
definitivas. Atua também dirigindo uma equipe multidisciplinar de

profissionais de reabilitacao.
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Quadro 1

Medida da Independéncia Funcional

a) Campos avaliados nesta escala

Auto-Cuidados

Alimentagao

Higiene pessoal

Banho (lavar o corpo)

Vestir parte superior do corpo

Vestir parte inferior do corpo

Utilizagado do vaso sanitario

Controle de Esfincteres

Controle da diurese

Controle da defecacgéo
Mobilidade

Transferéncias

Leito, cadeira, cadeira de rodas

Vaso sanitario

Banheira, chuveiro

Locomogao

Marcha ou cadeira de rodas

Escadas

Comunicagao

Compreenséao

Expresséo

Cognigao Social

Interagéo social

Resolugéo de problemas

Meméria
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b) Pontuagao da escala

Paciente 7 pts — Independéncia completa — Todas as
independente tarefas sdo realizadas em seguranga, sem
(N3o necessita do modificagdo, sem ajuda técnica e em tempo

auxilio de outra pessoa | razoavel.
para a atividade)

6 pts — Independéncia modificada — A atividade
requer ajuda técnica, protese ou ortese, ou um
tempo elevado para sua realizagdo, ou nao
apresenta condi¢des de seguranca.

Paciente com 5 pts — Supervisao ou preparagdo — O paciente
dependéncia necessita apenas de controle, sugestbes ou
modificada encorajamento, mas nenhum contato fisico. Ou
(Realiza pelo menos ainda, o cuidador prepara o0s objetos
50% do esforgo necessarios, ou coloca-lhe a ortese.
necessario para a 4 pts — Ajuda com contato minimo — O contato
atividade) entre cuidador e paciente é puramente "tatil" e o
paciente realiza 75% ou mais do esforgo.
3 pts — Ajuda moderada — O paciente requer
mais do que um contato leve, ou realiza apenas
50 a 74% do esforco.
Paciente com 2 pts — Ajuda maxima — O paciente consegue
dependéncia realizar pelo menos 25% do esforco.
completa

1 pt — Ajuda total — O esforgo que o paciente

(Consegue realizar consegue realizar é inferior a 25%.

menos do que 50% do
esforgo)

A Fisiatria aborda a funcionalidade, que é a capacidade de
realizar atividades da vida diaria (banhar-se, vestir-se, usar o toalete,
locomover-se e alimentar-se), além de outras atividades sociais que
exigem um nivel mais alto de discernimento e habilidades mentais
(preparagdo de refeigdes, compras, trabalhos domésticos leves,
gerenciamento financeiro, uso de medicamentos, transporte,
telefonemas).

Além de considerar as alteragdes dos movimentos, préprias da
doenga, a fisiatria também se preocupa com seus efeitos, que chegam a

impedir o individuo de ser uma pessoa completa, impossibilitando-o, por
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exemplo, de barbear-se.

A Fisiatria foi uma das primeiras especialidades médicas a
preocupar-se com a qualidade de vida, uma vez que trata das perdas de
fungbes fisicas sofridas por pacientes cujas vidas vém sendo
prolongadas pelo avango da ciéncia.

Se o paciente precisar de cadeira de rodas, a Fisiatria buscara
corrigir ou acomodar as deformidades esqueléticas e a diminuigao do
tébnus, inibir os reflexos patolégicos, a fim de melhorar a tolerancia a
posicao sentada e reduzir a dor, criando uma base estavel para otimizar
as fungdes, evitar a distribuicdo anormal de pressbes e facilitar os
movimentos normais. Além disso, prescrevera aparelhos (6rteses de
posicionamento) para evitar que deformidades flexiveis se tornem
irredutiveis.

A Fisiatria é também responsavel por dar orientagdes ao
cuidador, para que ele cumpra sua atribuicdo de modo mais eficiente.
(Cuidador é a pessoa primariamente responsavel pela realizagdo dos
cuidados pessoais de rotina e pela manutengdo do ambiente pessoal do
paciente em sua residéncia ou em uma instituicio)’. Algumas

orientagdes'® estao listadas no quadro 2, na proxima pagina.
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Quadro 2

Exemplos de atitudes que tornam mais eficientes as fungoes do

cuidador

Caracteristicas do paciente com DH

O que o cuidador pode fazer

Flexibilidade mental prejudicada,
dificultando a mudanga rapida de
uma atividade para outra.

Passar suavemente de uma
atividade a outra, fazendo uma
pausa, e descrever o que sera feito
a seguir.

Dificuldade em assimilar novas
informagdes ou em lembrar-se de
coisas ja aprendidas.

Reapresentar ao paciente as
informacgdes previamente
aprendidas, para recorda-las.

Relutancia a caminhar, evitando
deslocamentos simples, até mesmo
de um cdmodo a outro da mesma
casa.

Estimular o paciente a caminhar,
sempre sob supervisdo; remover
da passagem qualquer barreira ou
objeto perigoso; assegurar-se de
que o caminho esteja bem
iluminado.

No estdgio mais avancado da
doencga, impossibilidade de falar,
ainda que continue a entender o que
ouve.

Continuar a comunicar-se com o
paciente, que geralmente
compreende a conversa.

Dificuldade para engolir,
principalmente liquidos, e risco de
engasgo.

Acompanhar atentamente a
refeigdo do paciente, aumentar o
numero de refei¢des para diminuir
a quantidade de alimento em cada
uma.

Posigbes e atividades dificultadas
pela fadiga ou pela ansiedade.

Eliminar do ambiente os fatores
estressantes, e prestar atengdo a
saude geral do paciente.

Dependéncia total do cuidador, que
corre o risco de lesdo lombar, por
exemplo - ao fazer a cama, curvar-
se para apanhar objetos, transferir o
paciente da cadeira para a cama
etc.

Tomar precaugbes para prevenir
lesbes fisicas tanto ao paciente
como a si préprio. Respeitar os
proprios limites e ndo fazer mais do
que pode suportar.

O programa de reabilitacdo

A Organizacdo Mundial da Saude define "reabilitagdo" como

sendo "o uso de todos os meios destinados a reduzir o impacto de
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condigdes incapacitantes e a habilitar pessoas com incapacidades a
alcangar a maxima integragdo social". Reabilitagdo € o processo de
ajudar um individuo a alcangar o nivel mais alto possivel de funcao,
independéncia e qualidade de vida, quando nao se pode reverter o dano
causado por doenga ou trauma.

A grandeza de uma sociedade poderia ser medida pelo espaco
dedicado a reabilitagdo dos seus integrantes. No Brasil, porém, ha
poucos Centros de Reabilitagdo especializados no tratamento de
pacientes com grandes incapacidades.

A reabilitagdo para pacientes com DH concentra-se mais em
reduzir a intensidade dos sintomas (como a depressdo ou a coreia),
procurando preservar ao maximo as fungdes e otimizar a qualidade de
vida em geral (fisica, emocional, social).5

O programa de reabilitagdo tem objetivos a curto e a longo prazo:
maximizar a funcionalidade e a independéncia, minimizar as
complicagbes evitaveis (engasgos, deformidades fixas, por exemplo) e
manter tanto quanto possivel o papel desempenhado pelo paciente (na
familia, na sociedade, na comunidade religiosa...).

No caso da DH, o programa de reabilitagao é diferente para cada
paciente, dependendo da necessidade especifica de cada um. Os
pontos comuns a todos 0s programas de reabilitagdo incluem: prevenir
complicagbes; diminuir a incapacidade e melhorar funcdo; fornecer
instrumentos de adaptacdo e modificar o ambiente; ensinar ao paciente,
a familia e aos cuidadores adaptacdes a mudancgas de estilo de vida.

Embora néo seja facil encontrar todos os elementos necessarios,
uma boa equipe de reabilitagdo deveria reunir os profissionais
elencados no Quadro 3.
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Quadro 3
Programa de reabilitagao: quadro ideal de profissionais e

respectivas contribuigoes

Terapeuta Ocupacional Orientagcdo de atividades -cotidianas
(comer, vestir-se, banhar-se, usar
toalete) e atividades especiais
(escrever, cozinhar, arrumar a casa);
adaptagdo do domicilio (para evitar
quedas); adaptacdo de utensilios.

Fonoaudiélogo/a abordagem da fala; comunicacao;
degluticéo (evitar engasgos);
respiragao.

Psicoterapeuta orientacdo e auxilio para lidar com a

ansiedade e a depressao.

Enfermeiro/a verificagdo do uso de medicamentos;
controle das fungdes da bexiga e do
intestino; prevengdo de escaras por
pressao.

Fisioterapeuta melhor controle e equilibrio muscular;
condicionamento fisico; treino de
locomogao; manutencao das
amplitudes articulares; adequagado da
postura em cadeira de rodas.

Assistente social redefinicdo de papéis sociais e rede
de apoio; envolvimento da familia.

Nutricionista avaliagdo do recebimento adequado
de nutrientes e manutencdo do peso
ideal

(alguns pacientes podem necessitar
de até 5.000 calorias por dia).

Neuropsicélogo/a redugdo de disfungdes intelectuais,
como falhas de concentragao,
atencdo, memoria e julgamento.

Na fase avangada do processo
A decisdo sobre a permanéncia do paciente no lar ou em uma
instituicdo de cuidados dependerd de varios fatores. Algumas

instituicoes oferecem terapias de manutengao que retardam a evolugao
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de incapacidades (o que é diferente de reabilitagio).

Se o0 paciente tiver movimentos involuntarios ou déficit de
julgamento, pode ser indicado o uso de restritores, como por exemplo,
um cinto que 0 mantenha na posig¢édo sentada, evitando que ele se erga
e caia.

Na impossibilidade de degluticdo, podem ser usadas formas
alternativas de alimentacdo, que podem incluir a sonda naso-gastrica
(tubo introduzido pela narina que leva o alimento até o estdbmago) ou
gastrostomia (criagdo de um orificio abdominal para introdugdo do

alimento diretamente no estémago).

Conclusao:

Cada programa de reabilitagdo € individualizado, adaptado as
necessidades especificas de cada paciente. O que todos tém em
comum é o esforco por prevenir complicagdes, diminuir incapacidades,
melhorar funcdes, maximizar a qualidade de vida e o papel que o
paciente desempenha socialmente junto a familia e a comunidade.
Familiares e cuidadores devem promover adapta¢cdes e mudangas de
estilo de vida.

A equipe multidisciplinar trabalha em conjunto para atingir
objetivos individualizados, mas precisa também educar e obter o
envolvimento e a participacdo do paciente e da familia nesse processo.
Nas fases mais adiantadas da doencga, o tratamento concentra-se mais
na manutengao do que na reabilitagao propriamente dita.

Alguns estudos recentes sobre diversas patologias tém mostrado
que tanto pacientes como suas familias e cuidadores podem ser

beneficiados pela pratica da espiritualidade, qualquer que seja.g'
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Capitulo IX

Tamine Teixeira da Costa Capato

Entre as caracteristicas da DH estdo os movimentos involuntarios,
como a coreia. Ainda nao existem evidéncias literarias que demonstrem
que a abordagem fisioterapéutica tenha efeito significativo no tratamento
da coreia na DH, no entanto, assim como na doenga de Parkinson,' a
fisioterapia mostrou-se efetiva no tratamento da bradicinesia em
pacientes com DH.2 O objetivo deste capitulo, portanto, é destacar a
importancia do tratamento fisioterapéutico acoplado ao tratamento
clinico nos estagios iniciais da DH, bem como esclarecer os aspectos
relevantes dos fatores que determinam as perdas funcionais,
prejudicando o planejamento e o controle dos movimentos, da marcha e
do equilibrio.

A fisioterapia ajuda o paciente a minimizar problemas que tornam
dificeis as tarefas mais simples do dia-a-dia, tais como cuidar da higiene
pessoal, vestir-se, alimentar-se, ou mesmo caminhar. Tais dificuldades
podem aparecer ja no inicio da doenga, quando os movimentos se
tornam mais lentos e o equilibrio mais prejudicado. O paciente perde o
estimulo em realizar suas atividades de vida diaria, se torna mais
apatico e geralmente afasta-se das atividades sociais. A falta de
mobilidade pode ocasionar complicagbes secundarias: respiratorias e
circulatérias, musculo-esqueléticas (encurtamento muscular, limitagdo
das articulagdes e deformidades) decorrentes de alteragdes posturais.3

Na maioria dos pacientes de DH, a forga muscular normalmente
nao é afetada: suas atividades funcionais sao limitadas pela bradicinesia
(lentiddo anormal dos movimentos) e pela redugdo da amplitude dos

movimentos durante sua execucgao, restricbes que vao progredindo a



FISIOTERAPIA 95

medida que a doencga evolui. Associada a rigidez, a bradicinesia leva
rapidamente a um declinio da capacidade funcional e da qualidade de
vida.* % ®

Tanto quanto a coreia, a alteragdo do modo de andar, da postura
e do equilibrio sao sinais clinicos da DH que vao se exacerbando com a

7, 8

evolugdo da doenga. A marcha dos pacientes de DH é anormal

devido a combinagao da hipocinesia (maior lentiddo de movimentos)
com a oscilagédo (balanceio latero-lateral), que se traduzem na reducdo
da velocidade da marcha e do tamanho do passo, na alteragcéo do ritmo
dos passos e no alargamento da base. A capacidade de andar requer a
conjungdo do sistema locomotor, do sistema postural (controle do
equilibrio) e habilidade para uma adaptacdo funcional. Entre os
portadores da DH, é frequente a mudanga da cadéncia na marcha,
devido a interferéncia dos movimentos coreicos. Ressalta-se também a
dificuldade para dar inicio a marcha.’

A coreia afeta o centro de gravidade durante a marcha, mas nao
impede que se realizem estratégias para modifica-la; ou seja, a coreia
nao é o unico fator relevante na alteragdo do padrao da marcha entre os
pacientes de DH, mas em alguns casos os movimentos involuntarios, se
muito intensos, podem prejudicar o equilibrio. O paciente pode perder o
equilibrio e cair por ndo conseguir o necessario ajuste postural
antecipatério e compensatdrio que evitaria a queda.10

Como estratégia para otimizar a motricidade, melhorar a marcha
ou combater a bradicinesia, alguns autores defendem o uso de
estimulos visuais e auditivos durante a terapia do paciente. A pista
externa durante o treinamento pode traduzir-se em significativo aumento
da cadéncia da marcha e do comprimento dos passos. As estratégias de
reabilitacdo tornam mais faceis os movimentos automaticos dos

pacientes, ativando redes neuronais do cortex frontal para controlar a
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sequéncia dos movimentos.’

No caso da DH, a abordagem fisioterapéutica consiste em um
programa de reabilitagdo - treino de marcha associado a referéncias
externas (visuais e auditivas), estratégias para equilibrio estatico e
dindmico bem como exercicios de coordenagdo motora, visando a
execugao de movimentos de modo que se aproxime ao padrdo da
normalidade. Os exercicios de alongamento também s&o Uteis para
manter a amplitude dos movimentos. E importante notar que a
musculatura precisa ser mantida por meio de treinamento de forga e
resisténcia muscular, a fim de poder realizar as tarefas da vida diaria."”
A pratica continua da fisioterapia possibilita a manutengao das melhoras
funcionais obtidas durante o periodo de treinamento, minimiza as
deficiéncias decorrentes das alteragdes motoras, e previne a instalacéao
das complicagdes secundarias a DH."

Nao sao conhecidos ainda os mecanismos responsaveis pelos
resultados do tratamento com pistas externas no caso de pacientes com
comprometimento dos nucleos da base."? Uma das hipéteses seria a de
que as pistas visuais aumentam a atencao dos pacientes durante o ato
motor, facilitando assim o controle consciente do movimento. Outra
hipétese é a de que esses estimulos visuais facilitariam a
retroalimentagcédo sensorial para que os pacientes regulem a amplitude
dos seus movimentos.

O uso de estimulos externos ajuda os pacientes de DH a iniciar
mais prontamente os seus movimentos e a melhorar seu desempenho,
diminuindo o tempo de execugdo. Entretanto, sé as pistas visuais nao
bastam para diminuir o tempo de que os pacientes necessitam ao
planejar o préximo ato motor em uma sequéncia de movimentos.
Portanto, o tratamento fisioterapéutico convencional pode ser

grandemente beneficiado quando o aprendizado motor é facilitado com
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0 uso de técnicas, como as de repeticdes continuas que sido descritas
em diversos estudos."’

A rotina semanal é importante para minimizar a apatia do
paciente, fazendo com que ele aprenda a repeticao das tarefas motoras
e treinando, ao mesmo tempo, a memoéria e a concentragdo. O paciente
podera nao ser capaz de iniciar e executar atividades de maneira
independente, mas se for encorajado e auxiliado por outros. Nado se
deve esquecer que o sucesso de qualquer trabalho depende da
motivagao.

E de suma importancia que a fisioterapia seja realizada com
constancia e regularidade todos os dias, se possivel sob a supervisao
de um fisioterapeuta especializado. O programa de treinamento deve
ser individual com exercicios especificos para atender as dificuldades
particulares de cada paciente. O fisioterapeuta fara as correcdes
necessarias para melhorar a qualidade dos movimentos funcionais, por
vezes deficitarios, adaptando o programa a cada fase da doenca, a fim
de proporcionar sempre ao paciente mais bem-estar e melhor qualidade
de vida.

Por essa razdo € importante que os pacientes e suas familias
procurem um fisioterapeuta especializado, que possa prescrever e
conduzir adequadamente o tratamento em cada fase da doenca.

Damos a seguir algumas orientagbes gerais de exercicios para
pacientes de DH em fases iniciais, mas antes de iniciar o programa, é
bom consultar um médico e um fisioterapeuta especializado sobre as
condigbes fisicas do paciente. Entretanto é recomendavel que algum
membro da familia o acompanhe para auxilia-lo em caso de

necessidade.
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1. Antes de iniciar os movimentos, certificar-se da maneira correta de
realiza-los.

2. Manter o ritmo normal da respiragdo, inspirando pelo nariz e
expirando pela boca.

3. Fazer exercicios diariamente, em ambiente calmo e confortavel.

4. Trés vezes por semana, fazer uma caminhada de 20 a 30 minutos,
prestando atencado a postura: manter os ombros para tras, a coluna
ereta, olhar para frente, deixando os bracos relaxados ao longo do
corpo para balangarem naturalmente. Dar passos grandes, sempre
com o calcanhar tocando no chdo em primeiro lugar. Para mudar de
direcao, fazer uma curva ampla.
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5. Quando estiver em posi¢cao sentada e for ficar em pé, sentar na
beirada da cadeira e colocar os pés para tras. Apoiar-se nos
bragos da cadeira ou na lateral do assento, e afastar os pés.
N&o esquecer de fixar os pés firmemente no chio. Inclinar
levemente o tronco para diante e dar um impulso para cima. Se
falhar na primeira tentativa, repetir novamente.

6. Para sentar, encostar a parte posterior dos joelhos na cadeira,
inclinar levemente o tronco para frente, e deslizar a mao pelos
joelhos enquanto flexiona os membros inferiores, até conseguir
apoiar-se na cadeira. Nao esquecer de frear o movimento, para
evitar quedas.
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Exercicios em posigao deitada, sobre uma cama ou colchonete

Fazer duas séries, com dez repeticbes de cada exercicio por série.

7. Flexionar os joelhos, mantendo os bragos ao longo do corpo,
0s pés apoiados no colchao. Elevar o quadril e contar até dez.
Relaxar e repetir.

8. Abracar os joelhos e contar até dez. Repetir.

9. Mantendo a perna esquerda estendida, alongar a perna direita,
com ajuda de uma faixa. Relaxar a cabega. Repetir o
movimento, alternando as pernas (flexionar a direita e alongar a
esquerda).



FISIOTERAPIA 101

Exercicios em posicao sentada - na cadeira ou na cama

Manter a coluna ereta, os pés apoiados no chdo. Nao esquecer que sao

duas séries de exercicios, cada uma com dez repeticoes.

10. Movimentar a cabega para cima e para baixo (fazendo o
movimento de dizer "sim").

11. Movimentar a cabeca para o lado direito e para o esquerdo
(fazendo movimento de dizer "nao").
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12. Segurar um bastdo, com as duas maos voltadas para baixo e
apoiadas na coxa. Elevar os bragos estendidos acima da
cabega. Aspirar o ar pelo nariz. Voltar a posigéo inicial, com as
maos sobre as coxas, e soltar o ar pela boca.

Exercicios em pé, com as maos apoiadas no encosto de uma
cadeira ou barra fixa

Duas séries, com dez repeticdes de cada exercicio por série.

13. Flexionar e elevar o joelho direito. Repetir o movimento,
alternando com a perna esquerda.
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14. Ficar na ponta dos pés, e depois nos calcanhares. Manter os
joelhos estendidos. Mexer apenas o tornozelo, com cuidado
para ndo movimentar o quadril.

15. Transferir o peso do corpo para o lado direito e para o lado
esquerdo, como um péndulo de relégio.
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16. Transferir o peso do corpo para frente e para tras.

17. Inclinar o tronco para o lado direito, escorregando a méo pelo
lado da coxa até chegar a altura do joelho. Repetir do lado
esquerdo.

IMPORTANTE
Em caso de duvida ou dificuldade na execucdo do exercicio,
procurar um fisioterapeuta especializado para auxiliar o paciente, pois

esses exercicios ndo substituem o tratamento fisioterapico.

E essencial movimentar-se e lembrar-se de que onde ha

movimento, ha vida.
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Capitulo X

Terapia Ocupacional

Marli Kiyoko Fujikawa Watanabe

Gracinda Rodrigues Tsukimoto

Introdugao

Quando uma pessoa passa a ser deficiente, tudo nela se altera:
fungbes fisioldgicas, auto-imagem, papel que desempenha junto a
familia, no trabalho e na sociedade. Consequentemente, seus familiares
sdo também afetados, e tém de se reestruturar para melhor lidar com a
situacao.

A maneira como cada pessoa reage e como se adapta as novas
condigdes de incapacidade vai depender muito da sua idade, de suas
crengas, sua cultura, dos tragos da sua personalidade, dos seus valores
e aspiragdes e de muitos outros fatores.

Em geral essa pessoa vai necessitar da assisténcia de terceiros
no seu dia-a-dia. Na maioria das vezes, um membro da propria familia
passa a ser o principal cuidador (pai, mae, irma, filho, esposa), ou entao
se contrata alguém - um cuidador formal, que pode ou ndo ser um
profissional da saude.

Seja qual for o caso, € importante que o cuidador de uma pessoa
com deficiéncia esteja bem orientado para desempenhar seu papel da
melhor forma possivel.

Familiar ou ndo, o cuidador de uma pessoa acometida pela
deficiéncia deve ter sempre em mente algumas regras importantes:

o Respeitar e exigir respeito;

e Ser organizado e seguro em suas agdes;
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e Dar informagdes completas, mas de modo gradual, de acordo
com a necessidade;*®

e Evitar erros com habilidade;

o Usar de criatividade para introduzir situagbes novas ou adaptar
as ja existentes;

o Pedir sugestdes as outras pessoas envolvidas;

e Estimular o paciente a realizar tudo o que pode, dentro das
regras de seguranga;

« Incentivar a autoconfianca.®

Terapia Ocupacional

Um terapeuta ocupacional podera contribuir para melhorar a
qualidade de vida do paciente com doenca de Huntington (DH)
promovendo a adequagdo das suas atividades quotidianas. Podera
orientar o paciente, seus familiares e cuidadores ndo apenas sobre as
fases da doenca e seus comprometimentos, como também sobre os

aspectos bio-psico-sociais envolvidos.

Estratégias a adotar:

¢ Encontrar posicbes e gestos que favorecam a realizagao das
atividades de modo seguro, "contendo" a movimentagc&o involuntaria,
evitando a fadiga, e respeitando o ritmo do paciente na execugdo de
suas tarefas;* %’
e Estimular a memdria, a organizagdo, o pensamento logico e o

planejamento, no exercicio das tarefas do dia-a-dia.

Fase inicial da doenga
Propor atividades que favorecam:
e alongamentos e o fortalecimento dos musculos do pescoco,

tronco e membros;
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a coordenagdo motora e o uso das duas maos;

a identificacéo de diferentes temperaturas e texturas;

a consciéncia do proprio corpo;

a orientagao espacial;

as melhores posi¢des e a prevencao de deformidades.

Fase intermediaria da doenga

Sugerir atividades com enfoque na fungao cognitiva, favorecendo
a atengado, a concentragdo e a aprendizagem. Para alcangar esse
objetivo:

¢ Restringir o numero de estimulos ao mesmo tempo;

¢ Organizar as atividades, dividindo as tarefas em etapas;z‘ 811

e Transmitir integralmente todas as informagbes, mas de modo
gradativo, de acordo com a necessidade;

e Usar associagdes de palavras de modo a ajudar o paciente a
reter as informacoes;

e Conversar sobre as coisas que fazem parte do ambiente ou do
dia-a-dia;

e Fornecer, verbalmente ou por escrito, dicas ou pistas que levem
a objetivos determinados;

o Usar listas, anotacgotes, etiquetas, agendas, calendario;

¢ Estabelecer uma rotina diaria predeterminada.

Fase avangada da doenga

Nesta fase, em que o paciente se encontra mais dependente e
suscetivel a ferimentos e quedas, com um nivel mais baixo de tolerancia
aos estimulos, devido a piora do controle motor e da fungdo cognitiva, a
orientagdo ao cuidador torna-se ainda mais importante, sobretudo no

que se refere a segurancga.
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Sugestoes quanto as atividades de cuidado pessoal ou

autocuidado

Alimentacao

Informacgdes imprescindiveis sobre o paciente:

e Saber se o paciente tem condicdes de se alimentar com
seguranga, inclusive se consegue utilizar bem a faca;

e Saber se deixa cair os alimentos;

¢ Verificar se a refeicdo toma um tempo tdo longo que o paciente
se sinta cansado ou venha a ingerir os alimentos ja frios;

e Saber se o paciente tem condi¢cdes de escolher os alimentos
que quer ingerir e a quantidade adequada sem correr riscos.” %% "

No caso de o paciente se alimentar sozinho, pode-se evitar que o
prato deslize, utilizando ventosas, antiderrapantes, ou mesmo um pano

Umido para fixa-lo.

Recursos comumente empregados para facilitar as atividades:

e O uso de pratos fundos podera evitar que o paciente derrube os
alimentos;

e Se 0 paciente necessitar de cadeira de rodas, uma mesa
adaptada a cadeira podera facilitar-lhe as atividades e permitir que faca
suas refeigbes junto com os familiares:®> " &

e Os movimentos involuntarios poderao ser reduzidos por meio de
pulseiras com peso;

e A forma, o peso e o material dos talheres poderdo ser
modificados ou adaptados de modo a facilitar seu uso pelo paciente;

e Facas com bom corte sdo menos perigosas do que as mal
afiadas. Cortadores de pizza ou de legumes também podem ser Uteis e
sS40 mais seguros;

e Copos com alcas e canudos podem facilitar a ingestao de
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liquidos.

Cuidados com o paciente que tem de ser alimentado por outra
pessoa:

¢ Informar previamente ao paciente o que ele vai comer;

e Oferecer os alimentos em pequena quantidade e em
temperatura adequada;

e Esperar que uma por¢do de comida ou bebida seja engolida
antes de oferecer outra;

e Jamais alimentar o paciente deitado. Se ele nao tiver condi¢cdes
de sentar, elevar a cabeceira da cama até a posigcdo mais proxima

possivel de 90 graus, apoiando os ombros e a nuca.

Higiene e aparéncia pessoal

o As atividades devem ser realizadas em local de facil acesso e
higienizacéo;

¢ As escovas de dentes e aparelhos de barbear podem ter cabos
adaptados;

e Escovas e barbeadores elétricos facilitam as atividades,
prevenindo fadiga;

¢ O porta-fio-dental, encontrado em lojas e supermercados, facilita
a limpeza dos dentes;

¢ A higienizagdo das proteses dentarias pode ser facilitada por
escovas fixas, especialmente adaptadas para serem presas a superficie
da mesa;

e E preferivel lixar as unhas e empurrar as cuticulas em vez de
corta-las. Para lixar as unhas, o paciente pode movimentar os dedos
sobre uma lixa presa a borda da mesa com fita crepe;

e Para tomar banho, o paciente podera estar em pé ou sentado;

e Se nao houver necessidade de cadeira higiénica, pode-se
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utilizar uma cadeira de plastico ou madeira, desde que seja firme e
segura;

e Para evitar que o sabonete caia, pode-se coloca-lo dentro de
uma meia de nylon e prendé-lo a saboneteira;

e S3o0 indicadas também as luvas porta-sabonetes;

e Para lavar as costas e as pernas, € mais facil usar escovas de
cabo longo;

e Devem ser evitados os frascos de xampu ou outros com tampa
de rosca,;

e Para prevenir quedas no box ou junto a pias e vasos sanitarios,
podem ser usados tapetes antiderrapantes e barras de apoio;

e Se usar um roupao, o paciente vai achar mais facil enxugar-se;

e Para maior seguranga ao sentar no vaso sanitario e levantar-se,
0 vaso podera ser elevado por meio de um patamar de tijolos no chao
ou de um dispositivo préprio, comercializado nas casas de artigos
ortopédicos;?

e Pode ser necessario usar um redutor de assento sanitario;

e Pode-se instalar uma ducha higiénica em substituicdo ao papel

higiénico.

Vestuario

O ato de vestir-se exige habilidades especificas, agdes
sequenciadas e elaboradas e podem ser realizadas alternando-se a
posicdo deitada, sentada e em pé, lembrando-se que a postura e o
posicionamento devem estar adequados tanto para o paciente quanto
para o(s) cuidador(es).2

e Se o0 paciente conseguir vestir-se sozinho, devera ser
estimulado a escolher suas roupas e complementos. Para maior
segurancga, devera aprender a alternar as posicbes em pé e sentado

quando se veste e se despe da cintura para baixo;
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e Se 0 paciente conseguir vestir-se até certo ponto sem auxilio,
podera necessitar de adaptagbes ou dispositivos para concluir sua
"toalete";

e Para alcancgar e pegar o que deseja, podera utilizar adaptacdes
como prolongadores, algas e argolas;

¢ Algumas medidas podem facilitar atividades como o uso de
sanitarios, como por exemplo: evitar roupas justas, substituir por velcro
os botdes e ziperes, usar calgas com elastico, sutids com abertura
frontal:> %

e O terapeuta ocupacional podera indicar as adaptagdes e os
dispositivos realmente necessarios, pois muitas vezes a realizagdo de
uma atividade depende apenas de uma mudanga das posi¢cdes ou da
maneira de executar os movimentos, o que torna dispensaveis novos

equipamentos.’?%"

Comunicagao

e Dirigir-se sempre diretamente ao paciente, mesmo que ele
esteja acompanhado;

e Estimular a integragdo do paciente nas situagdes de vida diaria
(refeicbes, festas, visitas, passeios, compras etc);2

e Conversar com o paciente sempre de frente para ele, e se
possivel na mesma altura;

e Falar de um assunto por vez, respeitando o tempo necessario
para que o paciente possa responder;

¢ A adaptagédo da mobilia pode favorecer as atividades de leitura,
escrita, o uso do computador. Por exemplo: a altura da mesa, uma
prancha acoplada a cadeira de rodas, suporte para o tronco, cintos de
seguranga, apoio para os bragos numa cadeira comum etc;?

e As mesmas atividades também podem ser facilitadas pela

modificacdo de objetos, dispositivos e instrumentos. Por exemplo:
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pulseira de peso, fixadores de papel, "mouses" adaptados, programas e
aplicativos especiais como teclado virtual com auto click, imagens
ampliadas, canetas ergondmicas, mais grossas e aderentes;

e O telefone pode ter dispositivo viva-voz ou fone de ouvido

acoplado ao bocal.

Mobilidade

Chama-se de mobilidade funcional a capacidade que tem um
individuo de mover-se ou mudar de posi¢ao ao realizar suas atividades.
Isso inclui a capacidade de movimentar-se e de transportar objetos, no
que pode ser auxiliado por equipamentos como a cadeira de rodas, o
andador, a bengala, etc.

Cadeira de rodas

A indicagdo de uma cadeira de rodas e respectivos
acessorios/adaptagcdes depende de uma avaliagdo criteriosa da
condigcao geral e funcional do paciente, bem como de suas medidas
antropométricas e da sua incapacidade. Os pontos destinados a
contengdo devem favorecer a distribuigdo da pressdo, a prevencgéo de
deformidades, o conforto do usuario e o respeito pelo seu estilo de
vida.>®

As cadeiras de rodas podem ser de propulsdao manual (pelo

usuario ou por terceiros), ou podem também ser motorizadas

(impulsionadas por meio de um joystick ou switch)."?

Medidas de seguranga ao utilizar ou manusear cadeiras de rodas:
e Frear a cadeira sempre que parar;
e Erguer a cadeira de rodas sempre pela base;
¢ Usar de cuidado e atengao sempre que empurrar a cadeira;

¢ Ao subir degraus ou calgadas, encostar as rodas dianteiras no
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degrau, inclinar ligeiramente a cadeira para tras e empurrar até que as
rodas dianteiras estejam em cima do degrau. S6é entdo empurrar a
cadeira para cima;’

e Para descer cal¢cada ou degrau, é mais seguro e exige menos
esforco fazer isso de costas. O cuidador devera ficar atras da cadeira,
descer, e inclinar a cadeira para tras, amortecendo a descida até que

ela chegue ao chao.

Andadores, muletas e bengalas sido outros recursos para
auxiliar a locomogao, e devem ser utilizados segundo orientagdo do
médico ou fisioterapeuta.? ®

Observagdo: em fungédo da fadiga, o paciente pode fazer uso

alternado dos diferentes meios auxiliares para Iocomogéo.1'2’ 813

A Visita Domiciliar € um recurso importante utilizado pelo
terapeuta ocupacional para sugerir adequag¢des ambientais, sendo as
mais frequentemente indicadas:* ®

¢ Pisos antiderrapantes nos diversos cdmodos da casa;

e Grades de seguranga na cama, para diminuir o risco de queda
durante o sono;

e Camas mais baixas (mais ou menos doze centimetros de altura)
ou mesmo colchao no chao, para evitar quedas. Méveis afastados para
evitar choques quando o paciente se movimenta bruscamente;

e Camas hospitalares, nos estagios mais avangados da doenga,
quando o paciente depende dos cuidados de terceiros;

¢ Lencol preso ao colchdo com elastico, para evitar deslizamento
e atrito, prevenindo lesdes na pele e proporcionando maior conforto;

e Portas largas, interruptores a uma altura confortavel, espaco
adequado a circulagdo, maganetas, armarios, bancadas, estantes, pias,

torneiras, registros, vaso sanitario, tudo de formato adequado ao uso
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pelo deficiente, e a uma altura conveniente;?

e Restringir o uso do fogdo e de objetos cortantes para evitar
ferimentos. Se necessario usar o fogéo, preferir os queimadores de tras
e, se possivel, com acendimento automatico. Utensilios de corte devem
ser manuseados conforme indicagdes no item "alimentagéo";2

e Para poupar esforco e tempo, pode-se recorrer a
eletrodomésticos, como liquidificador, processador de alimentos, forno
de microondas, mas € preciso atentar para o aspecto da seguranga;2

e Evitar o uso de tapetes e objetos decorativos espalhados pela
casa;’

e Colocar corrimaos para seguranga, embora se deva evitar que o
paciente suba ou desg¢a escadas sozinho;

e Evitar que estimulos visuais ou sonoros venham a interferir na
atengao e concentracdo do paciente durante suas atividades;® "'

o Preferir mobiliario firme e pesado, e dispor mesas e cadeiras de
modo a proporcionar conforto e seguranca.

Consultar o site www.abnt.com.br - Associagdo Brasileira de

Normas Técnicas (ABNT) quanto a outras adequag¢des de ambiente,
mobiliario e acessibilidade. A ABNT especifica critérios e parametros
técnicos de normatizagdo da acessibilidade em conformidade com o

preceito do desenho universal.

Atividades instrumentais da vida diaria

Muitos afazeres cotidianos, como as tarefas domésticas, as
compras, o uso de bancos, por exemplo, exigem habilidades mais
elaboradas, tanto do ponto de vista motor como do cognitivo, e
envolvem atividades sequenciadas.2

Lidar com dinheiro e gerenciar a conta bancaria € uma atividade
complexa, que implica organizagdo, sequenciamento, tomada de

decisdo, calculo matematico, uso da visdo e habilidade manual. Para
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lidar com dinheiro, podem-se adotar estratégias como programar os
pagamentos das contas, fazer orgamentos periddicos, utilizar
calculadoras, matrizes para preencher cheques, programas de
computador para controlar e organizar a entrada e saida do dinheiro
(softwares de gerenciamento financeiro). Quando estas atividades
tiverem de ser delegadas a terceiros, sempre € possivel desenvolver um

modo de o paciente participar das decisbes.?

Atividades de Lazer

O lazer deve ser incentivado de acordo com os interesses e as
condicdes do paciente, mas sob supervisdo, se necessario. E
importante manter os habitos da pessoa e/ou familia, adaptando-se as
atividades as circunstancias.” %% "'

Antes de se dirigir a um local publico, é preciso conhecer as
condi¢des de acessibilidade, talvez buscando informacdes na Internet.

A televisdo ou a musica podem se tornar incbmodas para o
paciente, pois, somada as alteragdes perceptuais e cognitivas, a
intensidade do som & muitas vezes um fator de irritabilidade.

Desde que bem orientado, além de aliviar o stress, o lazer pode
funcionar como um excelente meio para estabelecer relagdes sociais,

associar fatos e lembrancgas através de situagdes prazerosas.

Atividades profissionais

A atividade profissional deve ser mantida sempre que o paciente
apresentar condigbes fisicas e cognitivas condizentes com a atividade
desenvolvida.* *®

O desempenho profissional vai depender primordialmente das
orientagdes acima e dos recursos utilizados para facilitar a execugao
das atividades, a resolugédo dos problemas, favorecendo a organizagéo

e o planejamento.
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Tecnologia assistiva

Chama-se de Ajuda Técnica ou Tecnologia Assistiva ao conjunto
de dispositivos tecnoldgicos utilizados para melhorar a capacidade
funcional de uma pessoa com deficiéncia, sejam eles equipamentos ou
produtos fabricados comercialmente, modificados ou confeccionados
sob medida para cada caso.??

Requisitos dos recursos assistivos:

o Nao devem comprometer a seguranga pessoal;

o Nao devem acentuar deformidades;

¢ Nao devem causar fadiga;

e Devem permitir o uso da capacidade funcional;

e Devem corresponder ao desejo do usuario.

Para isso é necessario que o paciente, seus familiares e/ou seu
cuidador saibam:* 8

e O que a pessoa pode fazer de forma independente;

e O que a pessoa pode fazer com ajuda;

¢ O que a pessoa nao pode fazer sem ajuda;

e Se o0 paciente consegue solicitar ajuda e obté-la;

e Se tem habilidade para instruir quem presta ajuda;

e Se tem conhecimento dos recursos disponiveis;

e Se as condigdes socio-econdmicas e culturais sao

compativeis com o que esta sendo oferecido.

Referéncias bibliograficas:

1. Teixeira, Erika; Sauron, Francoise Nicole; Santos, Lina Silva Borges;
Oliveira, Maria Cristina. Terapia ocupacional na reabilitacdo fisica. S&o
Paulo: Roca, 2003. 571 p.

2. O portador de deficiéncia: qualidade de vida, autonomia de decisdo, manual
de orientagdo: cuidador informal e atendente pessoal na assisténcia
domiciliar. Sdo Paulo: Lemos Editorial, 1997. 64 p.

3. Lancman, Selma. Saude, trabalho e terapia ocupacional. Sdo Paulo: Roca,
2004. 215 p.



118

TERAPIA OCUPACIONAL

10.

1.

12

13.

Silva, Otto Marques. A epopeia ignorada: a pessoa deficiente na histéria do
mundo de ontem e de hoje. S&o Paulo: CEDAS, 1986. 470 p.

CIF: classificagdo internacional de funcionalidade, incapacidade e saude.
Sao Paulo: Edusp, 2003. 325 p.

Sassaki, Romeu Kazumi. Inclus&o: construindo uma sociedade para todos.
5 ed. Rio de Janeiro: WVA, 2003. 174 p.

Batista, Cristina Abranches Mota. Inclusdo: construgdo na diversidade: a
inclusdo da pessoa portadora de deficiéncia no mercado formal de trabalho.
Belo Horizonte: Armazém de Ideias, 2004. 188 p.

Trombly, Catherine A. Terapia ocupacional para disfun¢édo social. 5 ed. Séo
Paulo: Santos, 2005. 1157 p.

Carlo, Marysia M. R. Prado. Terapia ocupacional no Brasil: fundamentos e
perspectivas. 2 ed. Sdo Paulo: Plexus, 2001. 184 p.

Hagedorn, Rosemary. Fundamentos para a pratica em terapia ocupacional.
3 ed. Sao Paulo: Roca, 2003. 310 p.

Macdonald, John D. Terapia Ocupacional em reabilitagdo. Sdo Paulo:
Santos, 1998. 515 p.

Lehmkuhl, L. Don. Cinesiologia clinica de Brunnstrom. 4 ed. Sao Paulo:
Manole, 1987. 466 p.

Nitrini, Ricardo; Caramelli, Paulo; Mansur, Leticia Lessa. Neuropsicologia
das bases anatdmicas a reabilitagdo. Sdo Paulo: HCFMUSP, 1996.



Capitulo XI

Alteragoes Fonoaudiolégicas

Mariana Jardim Azambuja

Leticia Lessa Mansur

Alteragdes de fala, linguagem e degluticdo sdo encontradas em
diferentes graus de manifestagdo, no curso da doenga de Huntington
(DH). Interferem na comunicacao e alimentagao dos doentes, levando a

prejuizos em seu convivio familiar e social.

Quais sao as alterag6es de linguagem e fala na DH?

Dificuldades na compreenséo e producgéo da linguagem, em seus
mais variados aspectos, tém sido verificadas na DH, em alguns casos ja
nas fases iniciais da doenca.

A fala representa a articulacdo dos sons em palavras. E um ato
motor que envolve a respiragdo, a fonagdo (emissdo da voz), a
articulagao, a prosodia (melodia e acentuagéo da fala) e a ressonancia.’
As alteragdes de fala (disartria) na DH sao ocasionadas por movimentos
involuntarios excessivos que prejudicam a atividade correta da
musculatura envolvida nos processos acima.? Como consequéncia, a
fala dos pacientes com DH pode apresentar as seguintes
manifestacdes:® > *

e intervalos prolongados, siléncios improprios e acentuagao
excessiva e uniforme das palavras (excesso prosodico);

e poucas variagdes de intensidade e frequéncia vocal,
acentuagado reduzida em silabas e palavras e uso de frases curtas
(insuficiéncia prosoédica);
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e distor¢do de consoantes e vogais;

e qualidade vocal aspera e tensa;

e hipernasalidade;

e suporte respiratério pobre para a produgao da fala e inspiragoes
subitas;

e hesitagdo e diminuigédo da velocidade da fala;

e fala explosiva, irregular, intercalada por longos siléncios e
desorganizada.

A linguagem esta relacionada a processos complexos de
simbolizacdo e organizagcdo do pensamento. A comunicagdo €& um
processo ainda mais amplo, pois vai além da expressao verbal,
abrangendo também formas ndo verbais, como o uso de gestos e
expressoes faciais, que também transmitem informacao.

Nas fases iniciais da DH, sdo observadas alteragcdes na fala
espontanea, com perda da iniciativa para a comunicagao e disartria.’
Com o avangar da doenca, sdo descritas dificuldades relacionadas a
compreensdo e ao emprego das palavras e a construcdo e
compreens&o de frases, na linguagem oral e escrita.® " % % 1% " 12 Nos
pacientes com alteragdo cognitiva mais avangada, € observado estilo de
conversagao vago, com redugao do conteudo.

Cabe ressaltar que as dificuldades de linguagem e comunicagao

estao fortemente relacionadas ao comprometimento cognitivo global.s' 13

" Assim, também & comum haver esquecimento, falhas de atencéo,
dificuldade em resolugdo de problemas e calculos, bem como no
processamento visuoperceptual.'® ¢ 7 1819

Entre as principais alteragcées encontradas estao:

e dificuldade de produgado de linguagem espontanea, com perda
da iniciativa para se comunicar;

e reducao na extensdo das frases, com uso de frases mais curtas
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e simples;

e redugdo na complexidade da mensagem, ou seja, no numero de
informacgdes transmitidas: a fala transmite pouca informagéo, o contetido
€ vago e impreciso;

e dificuldade de compreensdo de conceitos abstratos e
complexos;

¢ dificuldade em manter comunicacdo face a face, que exige
processamento integrado de informacgoes;

¢ dificuldade em manter contato visual, o que também esta ligado
as dificuldades oculomotoras;

e inabilidade para prestar atencdo aos sinais do interlocutor,
reconhecer expressodes faciais, tom de voz e duplo sentido;

e perseveragdo de ideias (o0 paciente repete 0 mesmo assunto
varias vezes);

e interrupgdes, autocorregdes, pausas, frases inacabadas;

e dificuldade para iniciar e manter o topico da conversacgao;

e dificuldade para organizar o pensamento;

e dificuldade para encontrar as palavras desejadas, recuperar
informagdes da memoria;

e trocas semanticas;

e tempo de resposta lento;

e dificuldade no aprendizado e retengéo de novas informacgdes;

e dificuldades de leitura e escrita;

e atencao auditiva, concentragdo e motivagao prejudicadas;

e dificuldade com resolugao de problemas e raciocinio;

e julgamento pobre.

A intervengao fonoaudiologica nos disturbios de comunicagdo tem
como objetivos:

e favorecer a produgédo da fala;



122 ALTERACOES FONOAUDIOLOGICAS

e estimular as habilidades cognitivas por meio de tarefas que
envolvam atencdo, concentragdo, raciocinio, leitura, escrita e
interpretacao;

e estimular o uso de pistas externas: ajudar o paciente e
familiares a identificar os momentos de maior dificuldade de
comunicacgao e trabalhar com facilitadores externos, como por exemplo,
cartazes pela casa com as rotinas do dia, bilhetes, agendas;

e preparar e orientar os cuidadores, que, com o agravamento da
doenga, tornam-se progressivamente mais responsaveis pelo
estabelecimento da comunicagéo;

e orientar quanto ao controle ambiental, para a eliminagao de
distracbes que possam afetar a comunicagao;

e estimular o uso de comunicacdo suplementar e alternativa
(como alfabeto impresso e prancha com figuras), quando possivel.

O tipo de intervencdo realizada é variavel e vai depender do
estagio de evolugcdo da doenga em que o paciente se encontra e das
manifestagbes nao-linguisticas associadas - motora, cognitiva e
psiquiatrica. A combinatéria de sintomas faz com que cada paciente
apresente caracteristicas Unicas, que vao influenciar o tipo de estratégia
utilizada. Procura-se amenizar as dificuldades atuais e antecipar
problemas futuros, para melhor adaptagao dos pacientes e familiares.

De maneira geral, ha algumas atitudes que podem facilitar a
comunicacdo entre familiares, pacientes e cuidadores, especialmente

nos estagios mais avancados da doenca.”

Estratégias para que o familiar/cuidador seja melhor compreendido
pelo doente:

e Utilize palavras familiares, frases simples e diretas. Nao use
linguagem figurada e duplo sentido, pois o paciente pode nao

compreender. Evite frases extensas, complicadas ou de contelddo



ALTERACOES FONOAUDIOLOGICAS 123

excessivamente abstrato;

e Dé ao paciente o assunto a respeito do qual vocé esta falando.
Conhecer o topico da conversagao favorece a compreensao;

e Situe o tépico no contexto, sempre que possivel.;

e Ndo mude de assunto sem avisar;

e Utilize perguntas que exijam apenas respostas do tipo sim ou
nao, ou respostas simples. Exemplo: Ao invés de dizer, "O que vocé
quer fazer hoje a tarde?", é preferivel oferecer opg¢des simples como
"Vocé quer assistir televisdo ou passear?";

e Fale devagar, utilizando pausas entre as frases e separando
blocos de ideias. Acentue a palavra que transmite a ideia principal. E
importante ressaltar que a lentificagdo deve estar relacionada ao
processamento do significado. Assim nao se deve silabar as palavras,
mas sim fornecer blocos de ideias. Por exemplo: Aquela menina / de
vermelho / (pausa) € a minha sobrinha!l;

e Repita as ideias principais, como o0 assunto ou a pessoa de
quem se fala;

e Chame sua atengdo através do toque e fale olhando nos olhos
de seu interlocutor;

e Tire vantagens das pistas oferecidas pelo ambiente. Quando for
falar sobre algo, utilize gestos, figuras representativas, aponte, escreva;

e Limite o nimero de falantes (é melhor que uma pessoa de cada

vez se dirija ao doente).

Estratégias para que o familiar/cuidador compreenda melhor o
doente:

e Tenha certeza de que vocé entendeu o tema da conversacgao.
Conhecer o assunto facilita muito a compreens&o. Estimule o paciente a
introduzir o tépico antes de iniciar a conversa, assim vocé podera

entender a mensagem pelo contexto;
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e Dé ao paciente atengéo absoluta;

e Utilize sempre comunicagdo face-a-face. Recebemos uma
quantidade consideravel de informagdes olhando o falante,
especialmente quando a fala é lenta e distorcida;

e Quando vocé entender apenas parte do que foi dito, repita o
que ja entendeu para que o paciente ndo precise repetir tudo
novamente, mas so6 acrescente o que nao foi compreendido;

e Evite comunicagédo quando seu interlocutor esta distante;

e Controle o ruido ambiental durante a conversa;

e Escolha uma hora e um local adequados para a comunicagéo.
Evite conversas importantes quando a pessoa estiver cansada e evite
iniciar a conversagao durante as refeigoes;

e Quando for hora de realizar uma atividade, reduza os outros
estimulos ambientais;

e Utilize pistas do ambiente para facilitar a memoria do paciente:
deixe bilhetes pela casa, cartazes com os horarios de medicagao ou das
atividades do dia;

e Oferega materiais impressos com letras grandes. Leia com ele e
confira se realmente entendevu;

e Estimule para que escreva. Por exemplo, vocé pode pedir ajuda
para fazer a lista de compras do supermercado ou anotar algum recado;

e Quando estiverem assistindo televisdo juntos, comente as
noticias principais de uma forma simples, para garantir que esteja
entendendo;

e Incentive o individuo a fazer escolhas e tomar decisdes nas
suas rotinas (o que vai vestir, comer etc);

e Estimule-o a demonstrar as proprias necessidades (fome, sono
etc.). Se a fala ja estiver dificil, isto pode ser facilitado através de:

- Perguntas a que ele possa responder com “sim” ou “nao”
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- Figuras significativas, que ele possa apontar
- Utilizagao de gestos
e Estimule pequenas responsabilidades, para que o paciente
contribua para o ambiente;
e Dedique um tempo para conversar com ele;
e Proporcione oportunidades de comunicagao;
e Assuma a organizagdo e o desdobramento do tema, em fases
mais graves;
e Encoraje a comunicagao por qualquer meio;
e Respeite seus direitos, necessidades e desejos;

e Mantenha sempre a comunicagéo. Nao isole o paciente.

Quais sao as alterag¢oes de degluticio na DH?

A disfagia (disturbio de degluticdo) pode ser definida como
qualquer alteragdo no processo de alimentacédo, desde o preparo dos
alimentos na cavidade oral até sua chegada ao estc“)mago.21 Na DH, as
alteracbes de degluticdo ocorrem em fases avangadas da doenca, em
que varios aspectos podem estar comprometidos (fases oral, faringea e
esofagica), pela presenga dos movimentos involuntarios que afetam a
musculatura envolvida na fung¢éo de alimentagéo.

Na fase oral, movimentos irregulares e incoordenados da lingua
podem dificultar o preparo e o controle dos alimentos na cavidade oral,
provocando seu escape prematuro até a base da lingua, antes que o
reflexo de degluticdo seja desencadeado, gerando risco de aspiragao
dos alimentos.

Na fase faringea, os movimentos irregulares e a falta de
coordenacdo das pregas vocais e da musculatura respiratéria, assim
como as alteragdes posturais (hiperextensdo do pescogo), podem
comprometer os mecanismos de protecdo das vias aéreas. Também

sdo encontradas alteragdes no peristaltismo faringeo e na motilidade
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esofagica.?

Sao sintomas frequentes na DH: taquifagia (habito de comer
apressadamente), coreia respiratéria (movimentos respiratorios
involuntarios durante a degluticdo), eructagao, aerofagia e penetracao
de alimento nas vias respiratérias.

A alimentagcdo por via oral deve ser mantida enquanto forem
possiveis as compensagoes e adaptagées. No momento em que o
fonoaudidlogo detectar riscos decorrentes da oferta de alimentos por via
oral, vias alternativas de alimentacdo devem ser consideradas. E
importante ressaltar, ainda, que os cuidados em relagdo a alimentagao
nao se restringem apenas a evitar a broncoaspiragdo, mas também a
garantir adequado aporte nutricional e hidratagdo. No caso de ingestéao
alimentar reduzida, € necessario o aconselhamento médico e
nutricional, para melhor definicdo de conduta.

Cabe ao fonoaudidlogo intervir no processo de disfagia aplicando
exercicios para melhorar o controle motor oral, técnicas para estimular o
reflexo de degluticdo, além de exercicios e manobras para favorecer o
fechamento das pregas vocais e a prote¢do das vias aéreas. Com mais
frequéncia, entretanto, as intervengdes sao feitas durante a alimentagéo,
associando mudancas de postura de cabega, manobras de protecéo de
vias aéreas (monitoracao com pistas das sequéncias: mastigar-engolir-
tossir-engolir) e adaptagbes quanto a consisténcia, volume, velocidade e
forma de oferta dos alimentos (alimentos que podem dispensar
talheres), utensilios adaptados (por exemplo, copos com peso para
facilitar o controle motor), além do controle do ambiente durante a
alimentacao.

O tipo de intervencao utilizada vai depender do estagio em que o
paciente se encontra e das dificuldades apresentadas. Apesar disso,

existem algumas estratégias indicadas para grande parte dos
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pacientes:?" %

e Reduzir as distragdes do ambiente na hora da alimentagéo
(desligar televisao, radio etc). O paciente deve estar atento a situacao
de alimentagao;

e S0 ingerir alimentos quando estiver alerta e responsivo;

e Estar sempre sentado durante as refeicoes;

e Evitar a postura de cabecga para tras, mas manté-la na linha
média ou um pouco inclinada para frente, para reduzir os riscos de
penetragao laringea de alimentos;

e Nao estimular o individuo a falar durante a alimentacao;

e No caso de pacientes que precisam ser alimentados: néo ter
pressa no momento da oferta dos alimentos. Respeitar o ritmo do
paciente, que sera mais lento;

e Se o0 paciente demonstrar cansago durante as refei¢des,
oferecer pequenas por¢des de alimento varias vezes ao dia, e ndo uma
quantidade muito grande apenas nas refei¢cdes principais;

e Observar se o volume escolhido estd bem tolerado pelo
paciente. Se for necessario, modificar o utensilio utilizado: talheres
menores, copo de plastico com canudo dosador, seringa;

e Estimular a mastigagéo dos alimentos;

e Orientar para que s6 introduza nova porgao de alimento na
cavidade oral, quando o volume anterior ja tiver sido deglutido;

e Dar um intervalo entre cada colherada (contar mentalmente até
S);

e Verificar se ha residuos de alimento dentro da cavidade oral e
encorajar o paciente a deglutir uma segunda vez (“degluticao a seco”);

e Intercalar a degluticdo de sdlidos e liquidos, para remover os
residuos da cavidade oral;

e Solicitar periodicamente que o paciente emita “A” (prolongado)
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para verificar se sua voz mudou. Em caso afirmativo, solicitar que faga
um pigarro ou uma segunda degluticdo “a seco”;

e Se o0 paciente se autoalimenta, mas coloca grandes porg¢des de
alimento na cavidade oral, oferecer colher ou garfo pequenos, para
facilitar o controle do volume. Se ainda assim o paciente exagera no
volume ingerido, a oferta deve ser realizada pelo cuidador;

e Incentivar o individuo a comer devagar, sentindo o sabor e o
odor dos alimentos;

e Caso necessario, modificar a consisténcia dos alimentos para
facilitar a degluticdo e reduzir os riscos de aspiragdo. Quando ja houver
dificuldade no preparo dos alimentos na cavidade oral, oferecer
preferencialmente alimentos pastosos ou sélidos sempre amolecidos,
umidificados e misturados a outros alimentos cremosos. Evitar alimentos
secos, duros e “particulas soltas”, como farelos e gréaos;

e Se houver dificuldade para a ingestdo de liquidos, utilizar
espessantes industrializados (ja existem varias marcas disponiveis no
mercado) espessantes naturais (gelatina ou chuchu misturados aos
liquidos) ou sucos de polpa grossos;

e Apds a alimentacgdo, realizar a higienizagdo da cavidade oral e
estimular o paciente a permanecer sentado por aproximadamente trinta
minutos, para evitar refluxos de alimento.

Durante as refeicOes é importante observar a presenca de tosse
e/ou engasgos, mudangas respiratérias ou na qualidade da voz. Estes
sinais, além de febre frequente e aumento de secrecdo, podem ser
indicativos de aspiragao dos alimentos (entrada nas vias respiratorias),
causando pneumonias. O cuidador deve estar atento a essas
manifestagdes para comunica-las a equipe que acompanha o paciente.

Deve-se lembrar também que a situagdo de alimentagdo esta

muito ligada ao afeto e a socializagdo. Portanto, deve-se utilizar o
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momento das refei¢cbes para:

e manter contato visual;
e estimular o paciente a fazer escolhas;

e proporcionar sempre que possivel o convivio do paciente com

os demais membros da familia.
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Capitulo XIi

Nutricao

Patricia Stanich

Como todos os pacientes com doengas neurologicas graves, de
um modo geral, os pacientes de DH estdo sujeitos a alterac6es do
estado nutricional, em vista do comprometimento das capacidades
cognitivas e mecanismos necessarios para obtengdo, preparagao e
ingestdo dos alimentos. E muito complexo o tratamento nutricional de
pacientes nessas condigdes.

As primeiras etapas do tratamento nutricional compreendem o
reconhecimento dos sinais e sintomas, o inicio do plano dietoterapico e

a orientagao nutricional.

Avaliagao do estado nutricional

Antes de adotar qualquer conduta, é preciso avaliar o estado
nutricional do paciente: anamnese alimentar, medidas antropométricas,
dados bioquimicos, tratamento médico recomendado. A anamnese
alimentar consiste na histéria alimentar do paciente: preferéncias,
aversées, modificagbes recentes no padrdo alimentar, distribuicdo da
dieta e quantidades ingeridas. As medidas antropométricas mais
utilizadas séo o peso e a altura, e, no caso de haver necessidade de
dados mais completos, utilizam-se as circunferéncias corporais e as
dobras cutaneas.

As medidas individuais do paciente sao comparadas com os
padrées de referéncia da populagao para avaliagdo do indice de massa

corporal total.
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Para calcular o indice de massa corpérea (IMC) usa-se a seguinte

equacao:

peso (em Kg)
IMC=—""
altura®  (emm)

A estimativa da altura (A) calculada pelo comprimento da perna
(CP) ¢é dada pela férmula:

A = 84,88 — (0,24 x idade (anos) + (1,83 x CP (cm) — para as
mulheres

A = 64,19 — (0,04 x idade (anos) + (2,02 x CP (cm) — para os
homens.

Os valores de IMC considerados normais, associados ao menor
indice de morbidade e mortalidade sao os que ficam entre 18,99 e 24,99
kg/mz. Os valores do IMC aumentam com a idade, e por isso tém sido
sugeridas diretrizes especificas de IMC para uso em idosos. A
obesidade é categorizada em trés graus, conforme o IMC: Grau | (IMC
de 25,0 a 29,9 kg/m?: Grau Il (IMC de 30 a 40 kg/m?) e Grau Ill (acima
de 40 kg/m?).

Se necessario, pode-se determinar a quantidade de massa
corpérea magra usando as medidas das dobras cutaneas (geralmente
do triceps) e das circunferéncias corporais (brago, quadril e panturrilha).

Os dados bioquimicos mais utilizados na avaliagao nutricional sdo
as dosagens, no soro, de albumina, transferrina e proteina ligada ao

retinol, conforme demonstra a tabela abaixo.

Proteina Meia-vida Variacao de referéncia
Albumina 3 semanas 3,5-5,2 g/l
Transferrina 1 semana 200 — 400 mg/dl
Proteina ligada ao retinol 12 horas 2,1-6,4 mg/dl
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Para uma indicagéo precisa do estado nutricional do paciente, é
preciso considerar todos os dados acima: desvios no estado clinico,
alteragbes nos indices antropométricos, a historia dietética e, de
preferéncia, as alteragbes nos resultados laboratoriais. Do resultado da
avaliagédo nutricional vai depender a intervengéo nutricional adequada,
conforme o estado nutricional do paciente: eutrofia (normalidade),

desnutrigdo, ou qualquer grau de obesidade (excesso de peso).

Plano dietoterapico
As diversas limitagdes de um paciente com DH tornam
indispensavel um plano dietoterapico para garantir a oferta e o

aproveitamento adequado dos alimentos de que ele tem necessidade.

A oferta de alimentos

Muitas vezes os sintomas de doencas crbnicas, como
espasticidade, rigidez, movimentos involuntarios e descoordenados dos
membros podem impedir o paciente de se alimentar sozinho, havendo
entao necessidade de uma intervencgao nutricional. O alimento pode ser
oferecido em consisténcia mais favoravel; o terapeuta ocupacional pode
recomendar utensilios adaptados; uma posi¢cdo sentada mais correta
(dngulo de 90°) pode evitar o risco de broncoaspiragao de alimentos.
Todos estes cuidados devem ser observados pela enfermagem, além da
supervisao e assisténcia prestada durante as refeicbes para detectar
ocorréncias que dificultem a auto-alimentagio, assim como alteragdes
visuais, confusdo ou mesmo deméncia, disturbios cognitivos, como a

apraxia (em que o paciente desaprende de lidar com os alimentos).

Alimentagao — Processo oral
O estagio inicial da dificuldade alimentar ocorre quando o

enfraquecimento da lingua, dos musculos mastigatérios e da face em
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geral comega a provocar tosse ou pigarros durante ou apds as
refeicbes, e a demora na ingestdo de alimentos. E preciso observar
atentamente os pacientes de DH durante a alimentagdo e comunicar a
equipe de saude qualquer sinal de disfagia.

E importante que o cuidador insista na posicdo correta e na
concentracdo do paciente ao deglutir os alimentos, e também que
mantenha um comportamento adequado, evitando, na hora das
refeicdes, a conversagao e as distragdes ambientais, que aumentam o
risco de broncoaspiragao.

A disfagia, ou dificuldade de degluticdo, € um problema comum
em doencgas neuroldgicas. Os sintomas incluem sialorreia (aumento da
salivagdo), tosse durante ou apds a alimentagdo, incapacidade de
sucgao, permanéncia de alimentos nos recessos bucais, auséncia do
reflexo de vomito, infecgdes respiratorias repetidas, perda de peso e de
apetite.

A maior dificuldade para os pacientes neurolégicos diz respeito
aos liquidos, cuja degluticdo requer o maximo de coordenagdo e
controle. Nao conseguem controlar a pressdo dos labios nem engolir
adequadamente os liquidos, com risco de penetragao e/ou aspiragao
pulmonar. Por este motivo deve-se evitar oferecer liquidos ralos. As
necessidades hidricas podem ser supridas por liquidos engrossados
com espessantes naturais, como maisena ou mucilagens, ou entdo com
espessantes comerciais, como Thick-in®, ou Thick-easy®, ou Thick-
up®.

A consisténcia dos alimentos devera ser modificada de acordo
com a dificuldade de degluticdo, preferindo-se os de textura macia,
como purés, cremes, massas, mingaus, suflés, ovos mexidos. O
nutricionista deve prescrever alimentos e suplementos alimentares para

suprir o valor caldrico total da dieta, e as recomendagdes do
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fonoaudidlogo poderdo garantir a seguranca e eficacia da oferta de
nutrientes.

Quando os nutrientes ingeridos pelo paciente ndo sao suficientes
para suas demandas metabdlicas, ou quando a alimentagao por via oral
€ contraindicada, ha necessidade de suporte nutricional. O paciente
pode ser alimentado por via endovenosa (nutrigdo parenteral), mas,
como normalmente a fungéo gastrointestinal € preservada, emprega-se
de preferéncia a nutricdo enteral (o alimento vai diretamente para o
estdbmago por meio de uma sonda, sem passar pela boca). A curto
prazo, pode-se usar uma sonda nasogastrica, mas para o tratamento
prolongado, € melhor praticar uma gastrostomia.

A gastrostomia percutdnea (GEP) é hoje realizada em
ambulatério, por endoscopia, para a insergdo de uma sonda gastrica.
Durante esse procedimento, que leva aproximadamente 30 minutos, o
paciente é sedado apenas superficialmente. Trata-se, portanto, de uma
intervengao rapida e segura, apesar de invasiva.

Pela sonda gastrica introduzida por via endoscopica, o paciente
passa a receber o suporte nutricional em forma de dieta enteral, que
pode ser caseira (ou artesanal) e pode ser também industrializada. Na
dieta caseira, os alimentos sdo administrados in natura,
homogeneizados e coados segundo as necessidades nutricionais de
cada paciente em particular. Na dieta industrializada, administram-se
produtos nutricionalmente completos, elaborados para diversas
situagdes clinicas (como, por exemplo, para diabetes melitus,
insuficiéncia renal etc). Esses produtos podem ser fornecidos em forma
de p6é ou de liquido. As dietas em pd necessitam de manipulagao
(homogeneizacgao) antes de serem consumidas.

A indicacdo da dieta enteral baseia-se na avaliagdo do estado

nutricional do paciente, na sua tolerancia a férmula, e na manutencéao de
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suas fungdes digestivas, bem como nas condigdes gerais higiénico-
sanitarias do domicilio e no nivel de entendimento dos cuidadores.

No quadro agudo da DH, quando o paciente previamente bem
nutrido torna-se incapaz de reiniciar a alimentagcdo oral, o suporte
nutricional é necessario para evitar a deplecado nutricional e auxiliar na
recuperacdo. De modo inverso, nos quadros crbnicos, o suporte

nutricional precoce é fator determinante para a sobrevida do paciente.

Dismotilidade gastrointestinal

Alguns pacientes apresentam alteragbes na motilidade
gastrointestinal, como por exemplo a gastroparesia, a obstipagcédo e a
diarreia. Os principais sintomas s&o a anorexia, a saciedade precoce, as
nauseas, os vomitos, a distensdo abdominal, a perda de peso corporal e
a desnutricdo. Nesse caso, os sintomas podem ser diminuidos com o
uso de procinéticos (medicamentos que facilitam o esvaziamento
gastrico) e dietas pobres em gorduras e fibras.

A obstipacao (dificuldade de evacuagao) pode ter varias causas,
desde o comportamento do sistema autbnomo até a imobilizagdo no
leito. Algumas medidas adotadas para combaté-la sdo o aumento da
oferta de agua e de alimentos com fibras insoluveis (celulose,
hemicelulose, lignina).

Embora pacientes de DH possam ter um apetite voraz, a perda de
peso por deplecdo nutricional € uma caracteristica comum da doenca.
Possiveis causas sdo o aumento da taxa metabdlica basal ou o
aumento do gasto energético devido aos movimentos repetidos,
agravados pela incapacidade de auto-cuidar-se e pela negligéncia em
se alimentar.

Com a evolugdo da doenga, as perdas cognitivas afetam a
atengdo, o raciocinio, o discernimento, prejudicam a capacidade de

identificar sensacbdes de fome, sede, saciedade. E preciso assistir os



NUTRICAO 137

pacientes de DH durante a alimentacdo e assegurar que nao estejam
ingerindo partes ndo comestiveis. Nos estagios mais avangados da
doenca faz-se necessario 0 suporte nutricional enteral, preferivelmente

por gastrostomia.

Consideracgées finais

Resumindo, o acompanhamento nutricional deve levar em
consideragao as condigdes do paciente, seu estado nutricional e a oferta
adequada de nutrientes em todos os estagios da doencga. A dietoterapia
adotada devera obedecer as limitagdes ocasionadas pelos processos
disfagicos, mas sempre visando manter o estado nutricional.

As orientagdes quanto a uma alimentagdo equilibrada, ao
fracionamento e a temperatura dos alimentos, ao emprego dos

utensilios fazem parte dos cuidados paliativos prestados ao paciente.

Referéncias bibliograficas:
1. Sanvito WS. Sindromes Neurologicas, 22 Edi¢cdo. Sao Paulo, Atheneu,1997.

2. Mahan K, Stump SE. Alimentos, Nutrigdo e Dietoterapia, 10? Edi¢cdo. Séo
Paulo, Roca: 904-933,2002.

3. Chaudhry V, Umapathi T, Ravich W. Neuromuscular diseases and disorders
of the alimentary system. Muscle & Nerve 25: 768-784,June 2002.

Noébrega FJ. Disturbios da Nutrigéo, 32 Edigdo. Sdo Paulo, Revinter, 1998.

Shils ME, Olson JA, Shike M, Ross AC. Tratado de Nutricdo Moderna na
Salde e na Doenga. 12 Edigédo, Sao Paulo, Manole, 2002.

6. Stump SE. Nutricdo relacionada ao diagnéstico e tratamento. 32 Edigao.
Séo Paulo, Manole: 340 -348, 999.

7. Blackburn GL, Havey KB. Nutritional assessment as a routine in clinical
medicine. Postgrad Med 71: 46-63, 1982.

8. Brooks BR. Natural history of ALS: Symptoms, strength, pulmonary function
and disability. Neurology 47 (2 Suppl): S71- S82, 1996.

9. Frisancho AR. New Norms of Upper Limb Fat and Muscle Areas for
Assessment of Nutritional Status. Am J Clin Nutr 34: Z540-5, 1981.

10. Harris JA, Benedict FG. A biometric study of basal metabolism in man.
Washington, DC: Carnegie Institute of Washington, 1919.



138

NUTRICAO

1.

12.

13.

14.

Vanucchi H, Menezes EW, Campana AO, Lajolo FM. Aplicagbes das
recomendagdes nutricionais adaptadas a populagéo brasileira. Ribeirdo
Preto, Editora Legis Suma, 1990.

Andrich, Jurgen, Jorg Epplen. “Enfermedad de Huntington”. Mente y
Cerebro, 17, 2006, pags.78-82.

Rodes Huntington’s Disease: Hope through Research. National Institute of
Neurological Disorders and Stroke (NINDS.)

Bird DE. Huntington’s chorea: etiology and pathogenesis. Handbook of
clinical neurology. In: Vinken, PJ, Bruyn GW, Klawans,HL. Extrapyramidal
disorders. Elsevier science publishers BV:5 (49), 315-325,1986.



CAPITULO XlII

Cuidados com o Paciente no Ambiente Domiciliar

Maria Fernanda Ribeiro Bittar

Com a evolugdo da doenga de Huntington (DH), os sintomas
resultam em grande dependéncia por parte do paciente e na
necessidade de cuidados constantes. Embora cada individuo seja
afetado de modo diferente, todos sofrem perda de sua capacidade
funcional, que é a capacidade de realizar ndo apenas Atividades
Instrumentais da Vida Diaria (AIVD), como cozinhar, arrumar a casa,
telefonar, cuidar das financas domésticas,mas também as suas
Atividades da Vida Diaria (AVD), ou seja, alimentar-se, vestir-se e cuidar
da proépria higiene.1 Essa falta de autonomia é devida tanto aos
movimentos coreicos como as alteragdes cognitivas e comportamentais
cada vez mais graves, até que o individuo afetado passa a depender de
outra pessoa, o cuidador. Por tratar-se de uma doencga rara, € pouco
conhecida de muitos trabalhadores da area da Saude, que deixam por
isso de orientar pacientes e cuidadores adequadamente.

Nossa experiéncia de 10 anos demonstrou que a fungédo de
cuidador &, em geral, assumida pelo parente mais préximo do paciente,
geralmente o cdnjuge, mas quase sempre por uma pessoa sem
orientacdo adequada para a fungdo, que sé vai adquirindo experiéncia a
medida que surgem as necessidades. O despreparo, somado a angustia
de lutar contra uma doenca complexa e debilitante que afeta o ente
querido, transforma-se numa sobrecarga considerada como um grande
desafio para os que lidam com o paciente.?*

Cuidar de um paciente com DH é tarefa de tempo integral, que
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muda completamente a vida do cuidador. A medida que a doenca
progride, aumenta a dependéncia e, para atender as necessidades do
doente, os cuidados devem ser flexiveis, adequadamente pIanejados“’5
e inter-relacionados,’® visando n3o s6 a promover a saude, mas também
a manter a capacidade funcional e prevenir outras incapacidades.7
Cuidadores de idosos com deméncia relatam que as maiores
dificuldades experimentadas no cuidar sdo: o tempo despendido, o
esforco fisico empregado e o embarago causado por comportamentos e
atitudes antissociais.’

E fundamental a compreensdo de que n&o ajuda tentar ensinar o
paciente a realizar cuidados e tarefas, pois sua capacidade de reter
novas informagdes estd muito prejudicada. O que se deve fazer é
aproveitar todas as suas capacidades existentes e fazer junto com o
paciente tudo o que ele ainda puder fazer, postergando ao maximo a
opgéao de fazer por ele aquilo que ele ndo tem mais condi¢des mentais
ou fisicas para fazer, nem mesmo apenas participando ou cooperando.
Fazer "com" exige mais tempo e paciéncia; fazer “pelo” pode ser mais

rapido e eficiente, mas pode antecipar a dependéncia.8

Cuidados basicos necessarios aos pacientes de DH:
Higiene pessoal

Com a evolugao da DH, seu portador perde a capacidade de
cuidar da propria higiene. A principio necessita apenas de supervisao, e
depois, progressivamente, de mais e mais auxilio, até se tornar
completamente dependente. Entretanto, os cuidados diarios devem ser
mantidos, ndo s6 para o conforto do paciente como para evitar
complicagoes.

O banho deve ser diario e, sempre que possivel, sob chuveiro,
onde a higiene é melhor. A agua traz conforto geral e estimula a

circulagéo sanguinea da pele. Os cabelos devem estar sempre limpos,
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pois excesso de oleosidade pode, por exemplo, causar prurido. As
unhas devem estar sempre limpas, curtas e lixadas para evitar
escoriagoes.

Apés o banho, é preciso enxugar completamente o corpo com
cuidado para nao irritar a pele. A umidade pode provocar lesdes
doloridas atras das orelhas e entre os dedos, por exemplo. Como na
higiene bucal de qualquer pessoa, é importante escovar os dentes para
evitar caries, mau halito, infecgcbes gengivais.

O individuo com DH deve ter sua integridade respeitada: cabelos
escovados, barba feita, vestimenta adequada. Uma paciente que tenha
sempre usado maquiagem pode sentir conforto em passar batom.

Durante a prestacao dos cuidados é indispensavel manter a privacidade.

Infecgao urinaria

Em individuos restritos a cadeira de rodas ou ao leito, a
incontinéncia urinaria, somada a alteragéo da higiene perineal, favorece
a ocorréncia de infecgdo urinaria. A fim de minimizar esse risco,
recomenda-se que a higiene perineal seja praticada, assim como os
cuidados de higiene corporal, a partir das areas mais limpas para as
mais contaminadas, prestando-se atengédo a intensidade da cor e do
odor da urina, pois qualquer alteragdo nessas caracteristicas, assim
como a turvagao e a presencga de residuos, pode ser indicio de infeccao
urinaria.

Outro sintoma de infecgdo costuma ser a febre. E preciso oferecer
bastante liquido ao paciente, pois a ingestdo hidrica ajuda a prevenir
nao so a infecgcdo urinaria como também a constipagao intestinal e a

desidratagao.’

Escaras

As escaras, decorrentes da imobilidade, representam para o
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paciente estresse, dor, e o risco de complicacbes como infeccdo e
abscesso. Também para o cuidador sdo motivo de desconforto, pois
exigem curativos e medicagdes constantes. O mais importante em
relacdo as escaras € a prevencgao, impedindo seu aparecimento ou pelo
menos identificando-as ainda em seu primeiro estagio - a hiperemia fixa
(mancha avermelhada que ndo desaparece com o alivio da pressédo no
local).

A prevengao das escaras depende de alguns cuidados basicos:

1. Mudanga de decubito - A posicdo corporal dos individuos
restritos ao leito ou a cadeira de rodas deve ser mudada a cada duas
horas, para evitar excesso de compressdo na regido de apoio. O
paciente em cadeira de rodas deve ser estimulado e ajudado a levantar-
se periodicamente, mudar de posi¢ao, e elevar as pernas sobretudo
para prevenir edema nos pés. O paciente acamado deve ser
posicionado corretamente, respeitando-se a anatomia dos membros a
fim de evitar dores por contraturas musculares. E adequado, ao menos
duas vezes por dia, que ele seja colocado em posigao sentada, o que
ajudara também a circulagao vascular;

2. Higiene e hidratagdao da pele - O contato prolongado com
urina, fezes, suor, agride a pele. Quando ressecada, a pele é mais
vulneravel a escaras. Quanto melhor a higiene e a hidratagdo da pele,
maior é a sua resisténcia a essas agressoes;

3. Condigbées do leito - lencois Umidos, asperos, ou com dobras
sob o corpo também agridem a pele. A cama deve estar sempre limpa,
com os lencgois bem estendidos e secos.

Assim como a hidratagéo, a boa nutrigdo também é coadjuvante
da prevencdo de escaras. Uma vez que elas tenham surgido, deve-se
consultar um profissional que avalie as condi¢des do paciente e

recomende os cuidados adequados para impedir a evolugao da lesao e



CUIDADOS COM O PACIENTE NO AMBIENTE DOMICILIAR 143

promover a reconstituicao da pele.

Atividades

Os pacientes em estagios iniciais da doenga, que respondem a
estimulos e conseguem manter algumas atividades da vida diaria,
devem ser encorajados a se manter independentes e ocupados tanto
quanto possivel, realizando o maximo do autocuidado (como tomar
banho, usar o toalete, vestir-se, alimentar-se) e de atividades
domésticas e sociais (comprar pao, visitar um familiar, amigo etc.),

sempre tendo alguém atento a sua seguranca.

Comunicagao

Os problemas de comunicagdo podem tornar muito dificil a
prestacdo de cuidados, pois o paciente de DH pode chegar a perder
completamente a capacidade de comunicagao tanto verbal quanto nao-

verbal, podendo ndo entender até mesmo o significado das palavras.

Atitudes sugeridas para facilitar o processo da comunicagao:

- falar devagar;

- chamar o paciente sempre pelo nome;

- fazer uma pausa de alguns segundos entre as orientagdes ou
solicitagoes;

- favorecer o contato visual, ou utilizar o toque quando estiver
falando;

- formular perguntas que possam ser respondidas com "sim" ou
"nao";

- estimular a comunicagao familiar e social;

- certificar-se de que o paciente compreendeu o que foi falado;

- redirecionar a conversa para 0 assunto tratado sempre que

necessario.
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Movimentos coreicos

Os movimentos involuntarios e as contraturas musculares dos
pacientes com DH sdo causa de varios acidentes como quedas,
queimaduras, lesdes resultantes do impacto com cadeiras de rodas e
objetos diversos. Esses movimentos tornam-se mais frequentes em
caso de estresse, irritagdo, raiva e privagdao do sono™? e chegam a
prejudicar a qualidade de vida do paciente e do seu cuidador. Nos
Estados Unidos esta é a causa de maior peso na decisdo de internagao
de pacientes cronicos em instituicbes especializadas - as chamadas
"nursing homes"."

Uma alternativa a ser discutida com o neurologista € o emprego
de alguns medicamentos que podem reduzir até certo ponto os
movimentos coreicos. Sé com indicacao e orientagao de um profissional
- médico, enfermeiro ou fisioterapeuta que acompanhe o caso - é que se
pode considerar a imobilizagado do paciente, no caso de os movimentos

serem exacerbados, de grande intensidade e oferecerem risco a ele.

Seguranga

Devido aos sintomas da DH, o paciente tem elevado risco de
causar e sofrer acidentes, por isso precaugbes devem ser adotadas em
todos os aspectos de sua vida: no meio ambiente, nas atividades a
serem realizadas, na promocéao dos cuidados.'?

Sao necessarias prevencdes contra quedas comuns no banho,
nas escadas ou mesmo do leito e da cadeira de rodas, contra
queimaduras com liquidos quentes, evitando-se a proximidade do fogao
e outras situagdes suscetiveis de acidentes.

Desde o inicio dos sintomas, o uso da medicagdo deve ser
supervisionado e com o tempo precisa ser administrada por terceiros e
sua formulagcdo deve ser orientada para maior facilidade de ingestéo.

Considerando o maior risco de suicidio na fase inicial da doenga, um
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cuidado especial consiste em observar sinais de depressdo ou outros
indicios desse pensamento.

Muitas outras situagbes podem representar um risco a seguranga
e devem ser avaliadas com a enfermagem, caso a caso, analisando o
estagio da doenga, as peculiaridades de cada estilo de vida e a

personalidade do cuidador.

Alimentacéao

A DH causa problemas de degluticdo, a disfagia, e o cuidador
deve estar sempre preparado para socorrer o paciente tanto na
dificuldade de ingerir liquidos, que pode levar a aspiragdo, quanto na
dificuldade de ingerir alimentos sélidos, que pode provocar engasgo.

E muito dificil manter o paciente de DH adequadamente nutrido®
e 0 seu peso deve ser constantemente observado. Sugere-se que os
alimentos sejam oferecidos em intervalos menores, em lugar tranquilo e
agradavel. Devem ser mais caléricos, cortados em pedacos pequenos
ou em consisténcia pastosa, com apenas um tipo de textura de cada
vez.

Este capitulo nao foi elaborado para ser um “manual do cuidador”
que depende de um conhecimento mais especifico do leitor ou usuario
ao qual se destina, mas sim como uma orientagdo sobre alguns
cuidados basicos diarios. E, portanto, imprescindivel relembrar a
complexidade da DH e a necessidade de acompanhamento médico e
avaliagbes periddicas por uma equipe especializada. Pacientes e
cuidadores precisam mais que textos explicativos e informativos,
requerem uma avaliagdo e orientagdo individualizada de suas
necessidades, por profissionais de saude com experiéncia com a
doenga.10 A participagdo em grupos de apoio e de familiares com a
mesma doenca € favoravel a aquisicao de informagdes e orientacdes

sobre o ato de cuidar.
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Toda essa complexidade, que envolve o fazer, o analisar, o refletir
€ 0 aprender com as dificuldades,? afeta ndo sé o sujeito acometido pela
DH, mas também a familia, acarretando demandas econdmicas, fisicas,
emocionais e sociais, que geram uma nova gama de necessidades
relacionadas ao cuidador e aos familiares contiguos. Todas essas
demandas s&o de grande importdncia para o atendimento
multidisciplinar e tém sido foco de pesquisas atualmente.

E reconhecida a caréncia e mesmo a auséncia de instituicbes que
oferecam orientagdes e treinamento a pacientes e cuidadores,” mas
estudos recentes ja evidenciam resultados positivos de programas
especificos para fornecimento de informagdes, desenvolvimento de
habilidades e sugestédo de atitudes para cuidadores familiares.™ Cresce
a preocupacao de varios profissionais de saude com a DH, e assim,
espera-se que a meédio e curto prazo haja uma melhor abordagem

dessas necessidades.
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Capitulo XIV

Cuidados em Odontologia

Maria Aparecida Santos de Souza Alencar

Carie e doenga periodontal sdo as afecgbes que mais acometem
a cavidade oral (periodonto € o conjunto de estruturas que envolvem ou
sustentam o dente, como ligamentos, gengiva e 0sso). A carie € uma
doenca multifatorial, surgindo a partir da interagéo entre flora bacteriana,
dieta e hospedeiro (dentes, saliva e demais estruturas orais). As
bactérias encontram-se livres na cavidade oral ou aderidas ao dente por
um processo de colonizagdo (placa dental), sem, contudo, acarretar
prejuizos a saude bucal. No entanto, o contato com alimentos
inadequados, como os que possuem alta concentragdo de acucar,
comumente consumidos pelos pacientes com doenga de Huntington
(DH), associados a componentes salivares, propicia a agdo ofensiva
desses microorganismos na placa dental. Assim, quando nao se faz a
devida higienizagcédo oral, as bactérias produzem acidos, iniciando o
processo de dissolugdo do esmalte que posteriormente resulta em carie.
As bactérias aderidas as placas dentais liberam ainda toxinas que
causam inflamagdo gengival (gengivite), podendo evoluir para
periodontite e consequente destruicdo de estruturas de sustentacéo e
suporte dental, como osso e ligamento periodontal.

Calculo dental é a placa mineralizada. Se os musculos faciais ndo
funcionam bem, a lingua n&o limpa os dentes, o paciente nao mastiga, e
forma-se entdo o calculo. A presengca de calculo, principalmente na
regido cervical dos dentes (proxima a gengiva), torna complicada a

limpeza da gengiva marginal. A evolu¢cdo desses processos pode
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culminar em perda dental.

Fatores que predispéem a problemas orais

Clinicamente, os dentes e demais estruturas orais de pacientes
com DH n&o apresentam diferengcas anatébmicas ou estruturais em
relagdo aos de outras pessoas. Nao obstante, assim como outros
pacientes com dificuldade de movimentos, os portadores de DH
apresentam limitagdes para praticar uma higienizagdo oral eficiente.
Portanto, sdo mais propensos a problemas dentais.’

Em pacientes com DH, a dieta contendo alta concentragdo de
agucar contribui para o ataque bacteriano; além disso, outros fatores
importantes propiciam o aparecimento da carie: a regurgitagdo dos
alimentos, que torna o meio bucal mais &cido,® e a ingestdo de
medicamentos de uso continuo para controlar os sintomas da doenca,
que acarretam secura da boca,> * frequentemente resultando em
aumento de carie, pulpite (inflamagéo da polpa) irreversivel e perda
dental.?

Vemos, portanto, que, além dos cuidados com a higienizagédo
oral, uma dieta apropriada também é importante na reducao do risco de
carie.’ Apesar de os pacientes com DH precisarem de uma dieta muito
caldrica, sendo frequente a ingestdo de alimentos que contém a(;l'Jcar,1

deve-se dar preferéncia aqueles com menor risco de causar caries.

Cuidados orais
Na fase inicial da DH, observa-se que os pacientes conseguem
fazer normalmente sua higienizagao oral. Os movimentos coreicos séo
leves e o paciente pode ainda executar suas atividades habituais, como
escovar, utilizar fio dental e fazer bochechos com enxaguatérios bucais.
Em estagios mais avangados, torna-se evidente a complexidade

dos cuidados com higienizagao-prevencéo, agravada pela problematica



150 CUIDADOS EM ODONTOLOGIA

que envolve o tratamento das afecgdes orais. Além dos prejuizos
cognitivos, os movimentos involuntarios tornam-se mais intensos. Nesse
caso, o cuidador deve encarregar-se das tarefas de higienizag&o oral. E
fundamental sempre ajudar o paciente a relaxar antes da higiene oral,
para que a experiéncia lhe seja mais agradavel. Os movimentos
involuntarios aumentam quando o individuo esta estressado, o que torna
a tarefa mais desconfortavel e desgastante tanto para o paciente quanto
para o cuidador.?

A higienizagdo oral do paciente deve ser realizada apds cada
refeicao e antes de dormir, ja que o fluxo salivar diminui durante o sono,
deixando o meio bucal mais propenso ao surgimento de carie. Em caso
de incapacidade do paciente, o cuidador pode realizar a escovacgao
dental com escova convencional ou elétrica. E importante que a
quantidade de creme dental seja dosada de acordo com a situagéo
motora do paciente. O excesso pode atrapalhar a visualizagdo do
cuidador e principalmente dificultar o ato de cuspir, bem como causar
engasgos, caso 0 paciente ja esteja com prejuizo motor avangado.

Outros dispositivos também podem ajudar na limpeza oral, como
escovas presas a instrumentos de succ;éo.6 O uso do fioffita dental
também ¢é imprescindivel para a remocido de restos alimentares,
especialmente nos espagos interdentais. A limpeza pode ser
complementada pelo uso de enxaguatérios antissépticos.

A melhor posigdo para escovar os dentes do paciente é ficando
atras dele. Ja para o uso do fio dental, o melhor é frente a frente. Dentes
e gengivas podem ser esfregados com um pedago de gaze. Se o
cuidador ndo conseguir abrir a boca do paciente, a limpeza oral pode
ser feita apenas na superficie voltada para a bochecha.’

A dificuldade de comunicagao muitas vezes impede o paciente de

referir a dor dentaria, devendo os cuidadores ficar atentos as alteragdes
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de comportamento sem motivo claro, pois elas poderdo resultar de
problemas orais, como uma severa dor de dente ou um abcesso dental.®

O cuidador deve estar consciente dos beneficios promovidos
através desses cuidados que sao fundamentais na minimizagéo da dor e

na prevencao de doengas periodontais e perda dental.

Tratamento Odontolégico

Ao tratar de pacientes afetados por uma doenca crbnica e
progressiva, os dentistas sdo confrontados com problemas cognitivos,
de motricidade e comportamento, e ndo apenas questdes de cuidados
dentais.* Por esse motivo, os familiares em risco devem ser objeto de
cuidados dentais particularmente frequentes para manter os dentes em
6timas condicbes antes do possivel inicio da doenga.1 E crucial o
tratamento dental preventivo ndo s6 para pacientes com DH como para
todas as pessoas de um modo geral.

Pacientes com DH devem consultar o dentista a intervalos curtos
- a cada trés meses,’ por exemplo - possibilitando ao profissional
detectar cavidades de carie em fase inicial, além de executar atividades
preventivas.

Para o paciente que ndo se tenha submetido a tratamento
odontoldgico antes do inicio da manifestagdo dos sintomas, e nem a
manutengdo periddica, a fase inicial da doenga é ainda um periodo
propicio. De acordo com o que for diagnosticado, recomenda-se realizar
o tratamento odontolégico completo, ja que nessa fase o paciente tem
condi¢cdes de abrir a boca o suficiente e os movimentos involuntarios
s&o0 ainda sutis, facilitando as tarefas profissionais.

Procedimentos como profilaxia e aplicagdo de flior séao
fundamentais para aumentar a resisténcia dental ao ataque
bacteriano. O dentista podera escolher materiais especificos, como o

iondbmero de vidro, por exemplo, que libera flior, aumentando a
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resisténcia a carie.'! Podera optar pelo bochecho com fldor,
semanalmente, ou pela aplicagédo tdpica de flior gel a cada trés meses.

O tratamento odontolégico torna-se de dificil execucdo em
estagios mais avangados da doenca. Em caso de necessidade, porém,
devem ser estabelecidas as condicdbes em que serdo realizados os
procedimentos. Existindo a possibilidade de atendimento sob anestesia
geral, devem ser avaliadas questdes como a condigdo geral do
paciente, os custos com internagdo, a dificuldade de transporte. Caso
seja possivel a imobilizacéo, esse constituira o método de escolha, por
ser menos dispendioso e conter os movimentos involuntarios, o que
proporciona seguranga ao paciente, resultando num atendimento
satisfatorio. Outro método que também pode ser utilizado é a sedagao,
que diminui a ansiedade, a irritagdo, e promove relaxamento muscular.
Nesse caso, o dentista podera utilizar artificios durante o tratamento,
como recorrer ao retrator lingual para trabalhar com certa tranquilidade
apesar da tenséao muscular.’

Outra questdo a ser avaliada é a utilizagcdo de préteses por
pacientes com DH. E preciso observar atentamente fatores como
retengdo, mastigagéo, salivagdo, e também as condigbes de saude
bucal e a intensidade dos movimentos involuntarios dos musculos
periorais (faciais e de mastigagéo).

A estrutura das proteses parciais deve dispor de retengcdo extra
para conter o excesso das forgas de deslocamento. Havendo
probabilidade de novas extragbes dentarias no futuro, a prétese devera
ser confeccionada prevendo a adigao de dentes."

E possivel que, em caso de doenga periodontal avancada, ou alta
prevaléncia de carie, fosse aconselhavel a remogao de todos os dentes
€ 0 uso da prétese total. Para um paciente de DH, porém, este poderia

ser o comego de problemas adicionais.” Os movimentos involuntarios da
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lingua e da musculatura perioral (que fica ao redor dos labios),
associados a diminuigao do fluxo salivar, tornariam impossivel o uso da
prétese total convencional, ainda que anatomicamente a area de contato
e retengéo seja adequada. Em tais casos, a melhor medida terapéutica
é uma protese sobre implante.”

Verifica-se, pois, a complexidade que envolve o uso de proteses,
sejam parciais, totais, convencionais ou implanto-suportadas - o que
vem reforcar fundamentalmente a conveniéncia de agdes preventivas,
conforme mencionado.

Apesar da extrema importancia do tratamento odontoldgico, é
muito comum que esse aspecto seja negligenciado devido a dificuldades
financeiras, problemas de transporte ou de acesso ao consultério do
dentista, ou ainda ao receio ou apatia por parte do paciente e/ou
familiar.

Cabe, no entanto, ao profissional informar e estimular o paciente
e/ou seu cuidador quanto a necessidade de tratamento, expondo-lhe os
beneficios para a saude bucal decorrentes da prevengao e da execugao

dos procedimentos adequados.
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Capitulo XV

Aspectos Psicologicos

Silmara Aparecida Zanettini Mostaco Franzese

A Psicoterapia € uma ciéncia e um método cientifico que implica
um processo de ampliacdo e integracdo dos conteudos internos
psicoldgicos, suas causas, e a consciéncia de um individuo. A meta
terapéutica consiste em proporcionar a ampliagdo da consciéncia,
levando o paciente a integrar conteudos e tendéncias causadoras de
crises ou doencas, a fim de restabelecer sua condicdo humana natural,
equilibrada e saudavel.

Em geral, quando alguém procura um psicologo, é porque ja
esgotou as possibilidades de resolver uma situagdo sem ajuda. O
sucesso do trabalho do psicélogo vai depender ndo apenas de sua
competéncia profissional, mas principalmente da vontade que tem o
paciente de aproveitar essa ajuda. E preciso que o paciente se
empenhe no processo e que tenha confianga tanto no psicélogo como
em si mesmo - condi¢gdes essas que irdo se construindo ao longo do
trabalho,

No caso da DH, o simples diagnéstico representa um impacto nao
sO para o paciente, mas para toda a familia. A perspectiva do que os
aguarda abala esperangas, interfere com as relagbes profissionais e
afetivas, pesa sobre as decisbes reprodutivas.

E facil compreender que a visdo do futuro com DH torne uma
pessoa depressiva, revoltada e infeliz, sobretudo por nio existir, até
agora, nenhum tratamento que leve a cura ou mesmo a estabilidade

dessa doenga.
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Por esse motivo, e por outras razdes que vao se agravando com
0 quadro da doenga, € muito importante procurar ajuda psicologica o
mais cedo possivel, de modo que o paciente receba suporte e apoio
emocional a medida que emergirem os sentimentos negativos, que
tenha alguém com quem dividir suas angustias, com quem contar para
sua estruturagédo e fortalecimento na hora de lidar com os inevitaveis
obstaculos e adversidades. A DH é complexa, requer tratamento
multidisciplinar: além do acompanhamento médico, exige assisténcia
fonoaudioldgica, fisioterapica, psicologica, entre outras, e orientagao
multiprofissional para os familiares - enfim, tudo quanto possa
proporcionar ao paciente o apoio e o tratamento mais adequado para o
seu caso particular.

No que se refere a parte psicoldgica, ressalta-se que a cura
interna de um ser é o processo que colabora para o reequilibrio da sua
psique. A psicoterapia podera constituir o auxilio requerido para que o
paciente tome consciéncia da sua nova situagao, aprenda a lidar com
sentimentos, concilie emogdes muitas vezes contraditorias, encontre,
enfim, a forma mais prazerosa possivel de viver.

Sabe-se que o sofrimento dos familiares é, muitas vezes, maior
até que o do proprio paciente. Experimentam sentimentos ambiguos - a
piedade e a raiva da vida, de si mesmos, do doente que tém de cuidar.
Tém medo de passarem pela mesma coisa, sofrem com a incerteza de
nao saber se sao também eles portadores do gene da doenga. Mesmo
que um teste preditivo ndo detecte, neles, a presengca do gene,
juntamente com o alivio vém-lhes a sensacdo de culpa, por pena do
parente condenado. Sentem, acima de tudo, o peso da responsabilidade
pelo cuidado do doente, e muitas vezes da impoténcia, em todos os
niveis, para lidar com as novas circunstancias.

Nao faltam, pois, motivos para crise, desespero, depressao. A fim



156 ASPECTOS PSICOLOGICOS

de que a situagdo volte a se equilibrar, é fundamental o envolvimento
tanto do paciente quanto - e principalmente - dos seus familiares e
amigos.

A psicoterapia favorece a liberagdo dos sentimentos e
pensamentos; ela trabalha com a negagéo, que é tdo comum ocorrer em
casos como o da DH, assim como com a fantasia e a realidade, tanto do
paciente como dos cuidadores. A psicoterapia favorece o didlogo entre
todos os envolvidos e proporciona a oportunidade de se fortalecerem a
confianga e amor, fundamentais para o equilibrio emocional de todos.
Torna possivel falar sobre os medos que surgem, tanto da morte como
do estado a que o paciente pode chegar. A psicoterapia familiar pode
ajudar a encontrar muitas saidas para conflitos de relacionamento,
divisdo de tarefas e cuidados, por exemplo.

Pode ser que num estagio mais adiantado da doenca fique
inviabilizado o tratamento psicoterapico, o qual, por isso, deve ser
iniciado antes de maiores comprometimentos cognitivos, quando o
paciente ainda pode interagir e preparar-se para enfrentar melhor seus
desafios. Na maioria das vezes, porém, sao os familiares/cuidadores
que, por causa da grande responsabilidade e estresse, necessitam de
um trabalho mais intenso.

Se algum familiar em risco desejar fazer o teste preditivo, é
importante que recorra antes ao aconselhamento genético e uma terapia
de apoio, a fim de estar preparado para o resultado, seja qual for - pois,
como ja foi dito, até mesmo um resultado negativo pode causar conflitos
internos.

O objetivo do trabalho terapéutico deve ser determinado de
conformidade com o cliente, respeitando-se sua idade, seus conceitos,
sua natureza e vontade. S6 assim se definira o processo psicoterapico a

sequir.
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Ainda que nao exista um tratamento capaz de curar fisicamente a
DH, é possivel trabalhar a parte interna do ser, estimulando a alegria de
viver intensamente ao invés de ficar a espera do pior. O agravamento
dos sintomas sera certamente acelerado pela falta de um pensamento
que contribua para o bem-estar e a serenidade interna, ajudando a
melhorar a qualidade de vida de todos.

A experiéncia ensina que todo o trabalho, tanto com os
portadores da DH como com seus familiares, deve basear-se sempre na
verdade. E preciso que o doente esteja informado sobre todas as
caracteristicas de sua doenga para poder lidar com medos e incertezas,
com o preconceito dos estranhos. Muita gente desconhece a doenca
mas tem medo de fazer perguntas, olhando o doente de um modo que o
faz sentir vergonha e vontade de se esconder. Os movimentos
involuntarios podem dar uma impressdao de retardo mental ou até
animalidade, e até mesmo um motorista de taxi pode nao atendé-lo,
supondo-0 alcoolizado ou drogado. E isso acontece justamente quando
o doente mais precisa sentir-se acolhido e apoiado. As vezes nem a
prépria familia sabe como lidar com o portador de DH ou oferecer-lhe
toda a ajuda de que ele precisa. Nesses casos é de grande valia a
filiagdo a um grupo, como a ABH - Associagao Brasil Huntington, por
exemplo, em que o doente possa sentir-se acolhido, trocar informagdes
muitas vezes valiosas com pessoas que se encontram em situagao
semelhante. Além disso, os grupos, dispondo de mais forga do que um
unico individuo, sdo muito uteis para ampliar os recursos de que ele
necessita.

Por mais cruel que possa ser a realidade, o trabalho desenvolvido
com base na verdade abre a preciosa oportunidade de resgatar o lado
saudavel e vivo de se lidar com o presente e com os sentimentos que

vao surgindo. Um trabalho respeitoso e claro mostrard& como é
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importante viver intensamente o presente e realizar tudo o que for
possivel no momento, ao passo que lamentar a situagao € uma atitude
paralisante, que s6é faz vitimas. Ha que romper com o padrdo de
pensamento que vé na morte a Unica certeza de quem esta vivo; a
psicoterapia ajuda a descobrir a importancia da existéncia e a maneira
de nos tornarmos Uuteis até mesmo quando nos acreditdvamos
totalmente impossibilitados.

Sob o aspecto psicolégico, todo ser humano possui uma psique
(alma), orientada para o seu destino, e desenvolve-se no sentido da
inteireza. Esse € o caminho que segue o processo da individuacgao:
tornar-se um ser completo, pleno, realizado, unido a sua meta. E um
caminho que independe da nossa percepcdo consciente, da nossa
aceitagdo ou resisténcia. Se resolvermos contribuir para nosso
desenvolvimento, poderemos ampliar nossa consciéncia e enxergar a
vida por um prisma mais abrangente. Poderemos perceber os simbolos
que funcionam como mensagens trazidas por nossa alma, e trabalhar a
favor de nosso processo evolutivo. Seremos assim agentes da mudanca
em direcdo a nossa saude psiquica. Caso contrario, poderemos ser
vitimas de perturbagdes psiquicas, pois nossa vida seguira seu curso
independentemente de nossa vontade e consciéncia - e no caso da DH,
com grande sofrimento.

O trabalho psicologico com enfoque junguiano consiste na
conscientizagédo da personalidade e de seus recursos, tendo por objetivo
reeducar tanto o pensamento como as emogdes para que aprendamos
a participar ativamente do processo reconhecendo nosso potencial
interno, nossa responsabilidade social, nosso destino.

E necessario trabalhar tanto a parte racional, consciente, que é a
mente pensante, quanto a parte irracional, mais inconsciente, onde

ficam armazenadas informagdes que a consciéncia ndo reconhece mas
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pode compreender através de imagens, simbolos e outras informagdes
guardadas na psique coletiva. Esse material pode ajudar no processo
terapéutico, e para trazé-lo a consciéncia séo utilizadas técnicas de
visualizagdo, de relaxamento. Com esses recursos € possivel restaurar
a calma e a segurancga tao importantes nos momentos dificeis, através
do equilibrio da psique, que oscilava entre polaridades, como o lado
claro e o lado escuro, a saude e a doenca.

No caso de um conflito psiquico, muito comum entre os
portadores da DH, é natural o paciente se apegar ao passado, remoer
recordagoes, reviver sofrimentos e ter pena de si mesmo. Cabe entédo a
psicoterapia colaborar para uma mudanga consciente de paradigma,
resgatando o equilibrio, a confianga, a autoestima e a dignidade do
paciente, cuja atitude individual é extremamente importante para que
sua vida tenha um significado e ele possa sentir seu valor neste mundo.

Cada um de nds nasce com seu daimon’ pessoal, portador de
nosso destino e a cada um de nds cabe desvendar esse lado oculto que
€ a razao de existirmos, que define o nosso papel no mundo. Através da
psicoterapia é possivel tornar conscientes os processos inconscientes,
dando origem a um entendimento saudavel e enriquecedor.

Um trabalho psicoterapéutico realizado com paciéncia e respeito
pelas limitagdes individuais, pode contribuir muito para dar um sentido a
tudo o que ocorre na vida do paciente e ajuda-lo a perceber o
significado da sua existéncia, o papel da doengca em sua vida,
mostrando-lhe a maneira de lidar com seus problemas.

O primeiro sentimento de um portador de DH, ao conhecer sua

condigao, costuma ser a negagao, seguida de depresséo. Nesse caso,

' Daimon - significa o destino de cada um de nds, que nos é velado até que consigamos
cumpri-lo ou perceber nosso caminhar e desvenda-lo através de simbolos que o
inconsciente nos envia e a vida nos mostra.
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sua energia psiquica fica comprometida, ou seja, sua capacidade de
pensar regride e vai ativar conteudos inconscientes (fantasias, desejos,
lembrangas), os quais, para bem da saude psicoldgica, precisam ser
trazidos a consciéncia, onde serdo examinados e esclarecidos. Essas
contribui¢des do inconsciente poderdo proporcionar uma renovagao da
personalidade ou ainda ativar uma parte criativa do individuo que talvez
estivesse oculta e negligenciada. A principio, o paciente em geral s6
enxerga sua doenga - e precisa, entdo, de todo o apoio dos parentes
e/ou cuidadores para dar inicio ou continuidade ao processo psicolégico.
Quando conseguir a confianga do paciente, o profissional passara a
estimular o lado saudavel da sua psique, ativando o fator curador
interno.

A mente exerce papel primordial em nossa vida, enviando ao
corpo as informacdes para o pensar e o senti. E sobre essas
informagdes que age o processo psicoterapico, permitindo dar a vida um
novo significado ao invés de paralisa-la em uma doencga. A consciéncia
€ uma parte de nds, capaz de transformar nossos pensamentos,
sentimentos e sensagdes, orientando-os para tudo o que nos envolve,
desde nossa parte saudavel até nossa parte doente.

A psicoterapia € um meio de acesso a nossa mente, que procura
torna-la o mais consciente possivel dos padroes que construimos
durante nossa vida. Através da interpretagcdo de sonhos, de simbolos,
de mitos, utilizando técnicas como o sandplay (jogo na areia), ou a arte-
terapia, por exemplo, € possivel criar um processo que ajude o individuo
a conscientizar-se de seus recursos internos capazes de promover a
saude e o equilibrio da psique.

E possivel, também, e muito importante, trabalhar a fé e a
esperanga, ativando um estado mental capaz de acionar o fator interno

que age como guardido da saude, que é o portador da nossa
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capacidade de influenciar o sistema imunoldgico e orienta-lo na direcéo
a cura. Existe uma realidade interna que, ao atingir um estado de
devogéao e envolvimento incondicional, contribui para a manifestagao do
"si mesmo" (Self) - expressado da totalidade. O resultado é um ser
humano mais integrado, com possibilidades de se adaptar socialmente e
descobrir o objetivo de sua vida dentro do Universo total expresso pelo
seu ego.

Todos os seres humanos, sem excegao, precisam descobrir qual
0 mito? que estdo vivendo, desvendar o significado de sua existéncia, a
fim de entrar em comunh&o com seu Self, que os impele nesse sentido.
Uma vez atingida a integragdo, o Self faz emergir a parte sagrada que
habita em cada um de nés e ajuda o individuo a conseguir a paz interior,
vencendo qualquer adversidade que possa surgir.

Todos nés precisamos buscar a totalidade representada pela
integracdo da personalidade com o "si-mesmo". A psicoterapia bem
conduzida e levada a sério pode ser um auxilio fundamental para o
paciente, ndo por ele ser um portador da DH, mas sim por tratar-se de
um ser humano, que participa da esséncia do sagrado. E pode também
servir de apoio aos familiares, seres de luz no caminho do paciente, e
também de alicerces para a integragéo e o equilibrio pacifico. Ndo sé6 os
pacientes, mas também os familiares e cuidadores buscam o significado
de sua existéncia neste mundo, procuram descobrir qual o papel
representado pela personalidade (ego) de cada um, que é o veiculo de
expressao do sagrado que habita em todos nds.

Um aspecto importante observado entre os portadores de DH ¢é

que a parte fisica se aquieta e os movimentos coreicos diminuem

2 Mito: esta relacionado & histéria da existéncia da humanidade e proporciona para o
individuo uma razéo de ser. Para Jung a sociedade para sobreviver precisa estar contida
psicologicamente em um mito central

Ele representa portanto, o sentido da vida. Por exemplo: o mito de Peter Pan que nos fala
do aspecto da personalidade que reluta em crescer.
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sensivelmente durante os relaxamentos e trabalhos que levam o
paciente para dentro de si mesmo, através de imagens e vivéncias
interiores. O acesso ao mundo tao rico das imagens pode proporcionar
até mesmo a cura da psique, uma vez que o cérebro compreende as
imagens como verdades vividas e envia essa informag&o aos neurdnios.
E possivel, pois, vivenciar, no mundo das imagens, fatos que de outra
maneira estariam inviabilizados.

A Medicina Chinesa tornou possivel minimizar, pela acupuntura, a
dor fisica originada de movimentos repetitivos, e também trabalhar,
pelos canais de energia, os aspectos emocionais do individuo.

Dentro dos corpos sem controle de muitos portadores da DH
habitam seres iluminados que, ao descobrirem sua forca interior,
encontram a oportunidade de desabrochar e resgatar o significado mais
profundo de suas vidas. Percebem que ndo vieram por acaso a este
mundo, e que podem mesmo contribuir para o desenvolvimento, em
todos os sentidos, do grupo a que pertencem, seja familiar ou social.
Muitos vivem preciosamente cada momento presente, tornando-se
emocionalmente mais saudaveis do que os familiares - e nesse caso o
papel se inverte: sédo eles que oferecem aos outros seu apoio afetivo.

“Quem tem um porqué enfrenta qualquer como.” (Viktor Frankl)

Vamos lembrar que ha sempre uma luz indicando uma nova

possibilidade. Vocé é essa luz. Brilhe!!!
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Capitulo XVI

Promocao da Saude das Familias

Milena Floria-Santos
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Globalmente, as condicbes cronicas, como a doenga de
Huntington (DH), tém se configurado como um dos grandes desafios
para os profissionais de saude." E um evento da familia e, nesse
sentido, necessita que esses profissionais estabelecam seu plano de
cuidados com tal visdo. Tanto para a familia quanto para a equipe de
saude, cuidar de um individuo acometido pela DH pode tornar-se uma
tarefa dificil quando ndo se tem uma fundamentagéo tedrica para esse
cuidado. Neste capitulo, equipe de enfermagem, profissionais de saude
e familiares aprenderdo a importancia de cuidar de um individuo com
DH no contexto de sua familia, orientados pelo modelo tedrico da

Promocéao da Saude da Familia proposto por Bomar.?

A DH no contexto familiar

As familias tém assumido uma carga significativa no cuidado do
individuo acometido pela DH, o que pode resultar em estresse e
desajuste na dindmica familiar. Além do aspecto bioldgico, essa
condigcao afeta outras dimensdes como o lazer, o relacionamento com
os membros da familia, o convivio social, o trabalho, dentre outras. O
sujeito acometido pela DH, frente a todas as demandas advindas da
doencga, na maioria das vezes precisa ser cuidado por um membro da
familia. Portanto, pode haver uma sobrecarga de um familiar, ou até

mesmo de varios familiares, devido a necessidade de um empenho
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extra de cada um deles no processo de reorganizagao familiar para uma
melhor adaptagdo a nova realidade. As questdes inerentes a DH
passam a exigir outros enfoques, compreendendo nao s6 a dimensao
biolégica da doenca, mas o processo de adoecer do individuo e o
impacto na familia, bem como sua interagdo com os sistemas de saude
e de apoio, nos diversos niveis de atencdo. Como consequéncia,
imprime-se a necessidade de instruir os profissionais de saide com uma
gama de conhecimentos mais amplos, que os capacite a lidar com esse
novo conjunto de demandas.’

Atualmente, com as estratégias para reorganizagdo do setor
saude, vem se estruturando uma nova visdo da atuagéo da familia e da
comunidade no processo saude-doenga e nas intervengdes sobre o
cuidado a familia.* Espera-se que o profissional de saude possa aliar-se
a familia, fortalecendo-a e proporcionando o apoio necessario ao
desempenho de suas responsabilidades.5 Este enfoque também esta
presente no relatério mundial da Organizagdo Mundial da Saude, sobre
os cuidados inovadores para as condigdes cronicas.” Esse documento
determina uma série de recomendagdes para a integragdo do cuidado
agudo, crbnico e preventivo, de modo que as necessidades dos
individuos com doenga crbnica e suas familias possam ser atendidas na
comunidade. Espera-se que os profissionais de saude tenham
habilidades apropriadas para cuidar tanto dos individuos quanto de suas
familias nos diversos contextos. Almeja-se, também, um sistema
articulado, com cuidado continuo e personalizado, proximo as moradias
e, diante da necessidade, um apoio especializado oferecido por
hospitais regionais. Na atengéo basica, a formagédo de profissionais da
area da saude voltados para assisténcia a familia tem sido uma
importante estratégia, acompanhada da integragdo de servigos e apoios

sociais. Nesse contexto, apresentamos o modelo teérico da Promogéao
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da Saude da Familia, proposto por Bomar,? o qual pode fundamentar o

cuidado ao individuo com DH e sua familia.

A promocao da saude das familias: fundamentando o cuidado

A promogao da saude das familias € uma preocupagao e
responsabilidade dos profissionais de saude. A enfermagem, como uma
profissdo da saude, tem buscado fundamentar-se para atuar junto a
essas familias. A promocdo da saude pode ser definida como o
processo pelo qual se busca o completo bem-estar biolégico, emocional,
fisico e espiritual dos membros e da unidade familiar.? Ha varios fatores
que influenciam a promogéo da saude da familia, a saber: a cultura, as
questdbes socioecondmicas, as politicas, como o0s programas
governamentais que fornecem apoio para as familias, e os avangos
cientificos, os quais trazem novos conhecimentos para a promogao da
saude.® Além disso, a espiritualidade, a religido e o apoio social, como
aquele oferecido pelos familiares e pelas instituigbes ligadas as familias;
as expectativas de comportamento e as mudancas de papéis dos
membros da familia, e a comunicagédo estabelecida dentro e fora da
familia sdo elementos essenciais para a compreensdo da dindmica
familiar e precisam ser constantemente avaliados pelos profissionais de
saude que almejam contribuir para a promog¢éo da saude das familias.?

No processo de interacdo com as familias e no estabelecimento
de um dialogo aberto, os profissionais podem buscar meios para
identificar necessidades de cuidado e possibilidades de enfrentamento
de dificuldades, em busca de um equilibrio e da promogao da saude das
familias. Avaliar o contexto familiar, os recursos disponiveis, as
potencialidades e fragilidades das familias € também essencial, pois tais
elementos podem influenciar a saude familiar e os resultados das
intervencdes. Conhecer outros membros da familia, como cuidadores e

pessoas proximas ao individuo acometido pela DH, ¢, da mesma forma,
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fundamental, pois eles estdao em interacdo continua um com o outro e
também influenciam as decisdes em relagédo ao cuidado.?

Para a atuagédo da enfermagem, com vistas a promog¢éo da saude
das familias, o enfermeiro deve compreender as familias por meio da
articulagao de teorias, conceitos, pesquisas e pratica profissional. A
enfermagem familiar pode ser definida como o cuidado prestado as
familias e seus membros, em situagcdes de saude ou doenca, em
qualquer ambiente onde as familias possam estar sendo atendidas.”
Constitui-se, também, em agdes de enfermagem direcionadas para
melhorar a qualidade de vida, promover, fortalecer e manter o bem-estar
das familias,? aspectos essenciais para auxiliar as familias que possuem
um dos seus membros com DH. O enfermeiro, no cuidado a essas
familias, deve atuar no sentido de fortalecer as fungbes da familia, tais
como as de fornecer afeto, apoio emocional, cuidado a saude,
seguranga e orientacdo sobre valores sociais.? O modelo tedrico da
enfermagem familiar na promogao da saude das familias,® constitui-se
em uma possibilidade para fundamentar o cuidado do individuo com DH
inserido na familia. E importante que o enfermeiro e outros profissionais
de saude, tendo como horizonte os elementos que sustentam esse
modelo, auxiliem a familia e o individuo acometido pela DH a: fortalecer
suas potencialidades, buscar apoio interna e externamente a familia,
lidar com as demandas da doenca e estabelecer uma comunicagao
efetiva intrafamiliar e com os profissionais de saude, de modo a
contribuir para a resolugcdo de conflitos e prevenir fatores estressores
para a familia. Nesse processo, a parceria familia/profissional de saude

é fundamental e resulta em aprendizado mutuo.

A DH: unindo esforgos de familiares e profissionais
Os problemas enfrentados pelas familias com DH acerca de

mudangas clinicas reais e antecipadas que acometem a pessoa em
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risco de manifestar essa desordem, assim como as estratégias
utilizadas para solucionar as dificuldades, tém recebido pouca atengao
no Brasil. Ajustes que os membros das familias precisam realizar podem
incluir a prevengdo e/ou 0 manejo de crises e sintomas da doenga:
administracdo de medicacdes prescritas e tratamentos podem impedir
ou lidar com o isolamento social; aprender e adotar novas habilidades
para conviver com a progressdo da morbidade; desenvolver meios para
normalizar a vida, apesar das demandas do cuidar; ajustar-se as
pendéncias econdmicas do tratamento e dos cuidados; enfrentar a
transicdo do cuidado em casa para a eventual institucionalizagdo da
pessoa afetada pela DH; tomar decisbes relacionadas aos cuidados
paliativos e confrontar os problemas conjugais, psicossociais e
familiares, que acompanham o cuidado familiar.® Ao considerar essas
demandas, é essencial compreender que a saude da familia é um
estado complexo, holistico e dinamico. E mais que a auséncia de
doenca em um membro individual da familia ou a auséncia de disfungao
na dindmica familiar. Em vez disso, € o complexo processo de
resolugéo, de negociagédo dos eventos e crises do cotidiano da vida em
familia e de provisao de qualidade de vida para seus membros.®

Dentre outras consequéncias, a DH impde demandas emocionais,
sociais e financeiras as familias afetadas. Até o presente momento, nao
existem tratamentos que possam curar, postergar o aparecimento dos
sintomas ou desacelerar o curso da DH. Uma vez iniciada a doenga,
ocorre degeneragcdo e aumento progressivo do sofrimento de toda a
familia. Devido a natureza hereditaria dessa desordem, a DH pode
repetir-se em geragdes sucessivas; logo, um cuidador pode cuidar de

101112 3 enfermeiro e outros

mais de uma geragdo de doentes.
profissionais de saude devem estar atentos para a necessidade de

intervencdo junto aos cuidadores, principalmente em relacdo a



168 PROMOCAO DA SAUDE DAS FAMILIAS

sobrecarga de atividades e acumulo de papéis.

Essas questdes podem ser agravadas pela falta de ateng¢éo que a
DH tem recebido dos servicos de saude publica, especialmente em
termos de interveng;ﬁes,11 que podem ser decorrentes dos aspectos
fisicos, neurolégicos, psiquiatricos e genéticos da doenga, os quais
exigem cuidados de uma equipe interdisciplinar integrada. Os individuos
portadores da patologia e seus familiares encontram enormes
dificuldades de acesso a servigos e profissionais especializados. A
provisdo de servigos de saude as familias com DH normalmente é pobre
e nao atende as necessidades dos individuos, os quais, como ja
mencionado, tornam-se sobrecarregados com as atribuigbes e
responsabilidades do papel de cuidadores. Cabe ressaltar aqui a falta
de treinamento e conhecimento cientifico dos profissionais de saude
para lidarem com a dindmica dessas familias, as quais necessitam de
intervengdes terapéuticas, cuidado continuo, apoio durante o processo
de aconselhamento e teste genético e educagdo em saude."" Os
profissionais dificilmente tém uma compreensao real da doenca, das
necessidades dos afetados e dos cuidadores. Os servigos sao
inadequados para atender a populagdo com DH e o manejo da
desordem ¢ dificultado. A complexidade dos sintomas faz com que os
doentes sejam incapazes de adequar-se ao sistema de saude e o
sistema a eles. Nessa perspectiva, a DH apresenta-se como 6nus para
a atencao primaria a saude.™

Recentemente, Dawson et al.'® descreveram a complexidade dos
servigos necessarios para atender os clientes afetados pela DH.
Usualmente, a doenga manifesta-se no periodo da vida em que o
individuo esta profissionalmente ativo e tem muitas responsabilidades
com seus familiares. Isso significa que o parceiro e/ou os filhos

assumem o papel de cuidadores, os quais, além de arcar com suas
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atividades e compromissos particulares, tomam sobre si as obriga¢des
do afetado também. Cuidados s&o necessarios a partir do momento do
diagnéstico e durante todo o curso da prolongada patologia, que envolve
uma severa deterioracdo neuroldgica e transtornos psiquiatricos. Além
disso, a trajetéria da doenga é frequentemente acompanhada por
preocupagdes com outros membros da familia que podem enfrentar a
DH, e por dificuldades financeiras. De acordo com esses autores, é
dificil imaginar uma experiéncia que exija mais da familia do que lidar
comaDH" e ¢ por isso que a parceria familia/profissioais de saude é
tdo importante.

Da mesma forma que em outras doengas para as quais ainda nao
existe cura, o enfoque certamente volta-se para a busca de um
tratamento eficaz. Desde que foi descoberto o gene responsavel pela
DH,M’15 o cuidado dos doentes tem mudado dramaticamente em busca
da cura e do desenvolvimento de recursos e servigos mais apropriados
e especializados. Entretanto, as questdes relativas aos familiares e/ou
cuidadores nao tém sofrido muitos avangos, uma vez que a literatura
atual aponta problemas que ja eram ressaltados no inicio do século XX.
Logo, é essencial investir recursos e estabelecer formas de aliviar a
carga dos familiares, procurando identificar e atender as necessidades
dos cuidadores. Para que o cuidado seja efetivo, ele deve ser ministrado

no momento preciso, de maneira flexivel, individualizada e coordenada

para atender os clientes de forma imediata. O apoio de profissionais da

area de saude, especialmente de enfermeiros, pode auxiliar na

melhora da qualidade de vida dessa populaggo."

Perspectivas futuras para o cuidado de enfermagem a DH no Brasil
Com respaldo na literatura, pode-se afirmar que ha uma extensa

lacuna no cuidado as familias acometidas pela DH no Brasil. Em outros
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cenarios, os enfermeiros sdo atuantes e exercem funcbes Vvitais
advogando e ministrando cuidados as familias acometidas pela
DH.""%"" N&o existem estimativas brasileiras sobre a incidéncia da DH
e nem trabalhos publicados reportando o cuidado e as necessidades
dos sujeitos que tém tal condicdo no Brasil. Apesar de existirem
profissionais atuantes e grupos de pesquisa que estudam DH no pais, o
cuidado nao ocorre como uma pratica interdisciplinar focada na
perspectiva da familia. O esclarecimento da populagado sobre servigos
de apoio e a busca ativa de casos novos podem ser importantes areas
de atuagao para a enfermagem.

De acordo com Skirton,'? o cuidado de enfermagem oferecido no
cotidiano ao individuo afetado pela DH deve assegurar conforto,
dignidade e medidas de seguranga. O apoio psicolégico, o oferecimento
de informagdes acuradas sobre as opgbes de cuidado e o planejamento
a longo prazo séo areas de atuagdo da enfermagem junto aos clientes.
Os enfermeiros podem orientar as familias auxiliando na referéncia e
coordenacao de diferentes servicos que podem ser importantes, como
por exemplo, servicos de neurologia, psiquiatria, aconselhamento
dietético e nutricional, fonoaudiologia, fisioterapia, terapia ocupacional,
aconselhamento sobre beneficios financeiros, entre outros. Atividades
de coordenacgao do cuidado sdo essenciais para assegurar e facilitar a
comunicacdo entre o grande numero de pessoas que pode estar
envolvido no cuidado integral, visando atender as necessidades
individuais dos sujeitos afetados e de seus familiares. Enfermeiros que
atuam em servicos de genética devem estar preparados para interagir
com os clientes e assistir as familias que passam pelo processo de
aconselhamento e teste genético, apoiando-as e orientando-as na

16,17

busca, manejo e no lidar com a informagao genética. A meta da

enfermagem familiar é facilitar a adaptagdo da familia, fortalecendo-a
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para reduzir o acumulo de estressores, utilizar seus recursos,
habilidades de enfrentamento e resolugdo de problemas e negociar as
modificagdes necessarias para aumentar a habilidade da familia para
reerguer-se de eventos ou crises estressantes em um processo de
conquista do equilibrio.’

Os profissionais de enfermagem podem e devem ter uma atuagéo
relevante junto as familias com DH. Porém, esse é um cenario que
ainda precisa ser reconhecido e conquistado pela enfermagem no
Brasil. Enfermeiros brasileiros ja estdo iniciando estudos com a
finalidade de conhecer os problemas e as necessidades de saude de
clientes que vivem com a DH, procurando evidenciar recursos e servigos
de saude necessarios para atender a essa demanda. Assim, deixamos
aqui tracado um caminho que nos parece adequado para fundamentar o
cuidado de familias acometidas pela DH, com vistas a promoc¢ao de sua

saude.
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Capitulo XVII

Orientagoes aos Cuidadores

Elizabeth Maria Aparecida Barasnevicius Quagliato

Maura Aparecida Viana

Cuidar, palavra derivada do latim cogitare, tem multiplos
significados: tratar de, assistir, ter cuidado, mas também pensar,
ponderar, conceber. E o que se espera daquele que, por amor,
solidariedade, contingéncias ou obrigagdo profissional, assume o
sublime encargo de cuidar de outro ser humano fragilizado por uma
doenga.

Na fase inicial da DH, quando os sintomas motores e cognitivos
ainda sdo leves, permitindo o convivio social e o exercicio profissional, o
paciente pode nao depender de terceiros para as atividades da vida
diaria, mas a evolugao da doencga costuma ser de 10 a 25 anos, e as
limitagbes progressivas acabardo causando desajustamentos familiares,
se nao houver conhecimentos adequados sobre a moléstia e as
possibilidades de tratamento de muitos dos sintomas. Com o tempo, a
presenca do cuidador se faz cada vez mais necessaria, até tornar-se
imprescindivel na fase mais avangada da DH.

Dependendo dos sinais e sintomas de cada fase da doenga, varia
a dependéncia e o relacionamento entre o portador da DH e seus

familiares/cuidadores. Cada fase exige cuidados especiais.

Cuidados na fase inicial da DH
Nao é possivel prever em que idade vao surgir os primeiros
sintomas e sinais da DH, nem o ritmo de sua evolugéo. Na forma adulta,

manifestam-se, em média, por volta dos 39 anos, mas além do inicio em
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idades variaveis, pode haver sinais motores sutis e alteragcdes de
personalidade cinco ou mais anos antes que a doenga se torne
evidente. O ritmo da evolugao da doenga também varia: pacientes com
a forma juvenil da DH, com heranga genética paterna, podem
apresentar progressdo mais rapida.

Na fase inicial da DH, os pacientes parecem ter o indice de
massa corporea ja inferior ao normal para sua faixa etaria - e a medida
que a doenga evolui, acentua-se a perda de peso. S&o, pois, muito
importantes, desde essa fase, os cuidados nutricionais. A dieta do
portador de DH deve ser adequada ao seu consumo energético e
reavaliada com frequéncia.

Com a evolugdo da DH, ocorrem em 90% dos pacientes os
movimentos coreicos. Discretos, a principio, ndo comprometem as
atividades, e geralmente incomodam mais aos observadores do que ao
préprio paciente: podem ser confundidos com inquietude e incorporados
aos gestos habituais. Nesse estagio, ndo ha necessidade ainda de se
tratar a coreia: o foco das preocupacgdes deve ser o impacto emocional
causado pelo diagnéstico tanto no portador da DH como em seus
familiares.

Em se tratando de um mal genético ainda sem cura, o diagndstico
tem o peso de uma sentenga: ao perceber em si os sintomas que
vitimaram outros membros da familia, o portador experimenta os mais
diversos sentimentos: da negagao a revolta, da resignagao a rebeldia,
tudo se passa sem cronograma definido. E vital, nessa angustia, o apoio
psicolégico e a participagao da familia, o esclarecimento das duvidas
existentes.

Um dos sinais motores mais precoces na DH é o
comprometimento do movimento dos olhos - o paciente precisa girar a

cabega ou piscar para visualizar objetos. Isso n&o significa que tenha
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perdido a capacidade de enxergar, mas sim que precisa de mais tempo
para focalizar o que quer ver.

Ja desde a fase inicial, sintomas cognitivos e psiquiatricos
causam o declinio funcional do paciente, que perde a capacidade de
concentragdo e planejamento. O raciocinio torna-se lento e tarefas
simples, como arrumar a mala para uma viagem de trés dias a praia,
podem representar uma grande dificuldade. Os familiares devem deixar
que o paciente realize tais tarefas por si préprio, mas facilita-las na
medida do possivel, como, por exemplo, deixando as roupas onde ele
possa encontra-las sem esforgo.

Outro sintoma frequente na fase inicial da DH é a depresséo. O
paciente torna-se sonolento, triste, sente-se culpado, perde o antigo
prazer em determinadas atividades, sua libido diminui. E caso para
tratamento com medicagbes antidepressivas, pois a incidéncia de
suicidio é elevada, ndo s6 entre os pacientes como também entre
portadores ainda sem sintomas.

Surge nesse periodo a questdo de decidir se o paciente deve
continuar a trabalhar ou aposentar-se. Essa dificil decisdo deve
depender da capacidade individual e do grau de interferéncia dos
sintomas motores e psiquicos na atividade profissional. O paciente deve
ser incentivado a trabalhar sempre que possivel, ainda que em meio-
periodo e ganhando menos. E muito ténue a linha que separa
dificuldade e incapacidade: o paciente, o médico e os familiares é que

devem defini-la.

Cuidados na fase intermediaria da DH

Os sintomas coreicos, embora ndo sejam, em geral,
incapacitantes, tornam-se progressivamente mais acentuados. Quando
comegarem a interferir com as atividades da vida diaria, deverédo ser

tratados com medicamentos eventualmente sedativos. Quando a DH se
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manifesta no adulto, alguns sintomas costumam ser mais incapacitantes
do que a propria coreia: rigidez, lentiddo motora, instabilidade postural,
distonia (contragbes musculares involuntarias levando a uma torgéo). A
combinagao de coreia, instabilidade postural e distonia dificulta a
marcha e, para evitar quedas, o paciente tem de andar acompanhado.

Acentua-se a dificuldade para articular palavras. A voz comeca a
perder a intensidade, o ritmo torna-se irregular, e para ser entendido o
paciente precisa falar mais alto. A fim de facilitar a comunicagéo e evitar
constrangimentos, os familiares devem levar o paciente a elevar
calmamente o volume da voz, e ouvi-lo com toda atengado, de frente
para ele, sempre que conversarem.

Como a degluticdo ja esta comprometida, € preciso evitar
alimentos dificeis de mastigar ou engolir. A medida que o paciente vai
perdendo a capacidade de alimentar-se sozinho, a dieta deve ir sendo
adaptada a suas dificuldades. Os alimentos oferecidos ndo devem exigir
grande esforgco para serem consumidos e tudo deve ser feito para que o
paciente ndo perca peso. No aspecto da degluticdo, como no da fala, a
orientagao fonoaudioldgica pode ser de grande proveito.

Escovar os dentes, abotoar a roupa, dar lagos, tornam-se tarefas
dificeis: o vestuario deve ser simplificado para preservar a
independéncia do paciente, ao vestir-se, durante o maior tempo
possivel.

Mais cedo ou mais tarde, os sintomas cognitivos acabam
evoluindo até a deméncia. Havera um momento em que o paciente ja
nao sera capaz de administrar sua vida financeira (pagar contas,
controlar ganhos e gastos, poupar, comprar) - e os familiares ja deverao
estar preparados para providenciar uma interdicAo e nomear um
responsavel legal.

E preciso ter em mente que mesmo quando ja4 ndo conseguir
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articular palavras, o paciente ainda entende o que se diz ao seu redor.
Seu discernimento em geral é preservado, e ele percebe o agravamento
dos seus sintomas.

Vai se tornando apatico e cada vez menos participa de atividades
sociais. As vezes apresenta sintomas obsessivo-compulsivos (como
lavar repetidamente as maos) ou entrega-se a rituais e ilusdes
paranoides (pode imaginar que o conjuge o trai, que todos leem seus
pensamentos). Os familiares e cuidadores ndo devem deixar que essas
atitudes comprometam seu relacionamento pessoal com o paciente,
reconhecendo nelas apenas sintomas da DH que podem ser tratados,
como a coreia. Quando necessario, devem recorrer com toda urgéncia
ao auxilio de um psiquiatra.

O paciente de DH demora a adormecer: tem sonoléncia diurna e
insénia noturna, despertando com frequéncia. Essas alteragbes do sono
podem prejudicar a dindmica da casa, mas estdo geralmente
relacionadas com sintomas afetivos, como a depressao, e poderao

melhorar com tratamento.

Cuidados na fase avangada da DH

Com a evolugdo da DH, agravam-se os sintomas motores,
cognitivos e comportamentais, onerando cada vez mais o cuidador. As
fungdes sociais ja se encontram totalmente comprometidas nessa fase,
e as tarefas mais rotineiras como higiene e vestuario, ou até mesmo a
locomogao passam a exigir cuidados.

A coreia vai sendo gradualmente substituida por sintomas
motores como a acinesia (lentidao extrema) e a rigidez. O andar torna-
se cada vez mais dificil, e a posigcdo em pé pode provocar distensao dos
artelhos e tremores em flexo-extenséao involuntaria dos pés (clonus).

A fala torna-se ininteligivel, e a lingua sai constantemente da

boca. Ao dirigir-se ao paciente, o cuidador deve postar-se a sua frente,
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falar com calma, utilizar gestos e linguagem corporal, abordando de
preferéncia assuntos praticos que Ihe prendam a atengéo. Ao ouvi-lo,
deve dar-lhe tempo para a resposta, e tentar ndo completar suas frases
ou palavras, a menos que isso seja imprescindivel. Quando o paciente
tiver muita dificuldade em articular os sons, a comunicagao pode ser
facilitada pelo uso de cartolinas com figuras e palavras.

A alimentacdo deve ser feita com muita calma, e os alimentos
oferecidos devem ter consisténcia de puré ou sopa grossa. Apos a
refeicdo, qualquer residuo devera ser retirado da boca, e o paciente
devera permanecer sentado por 15 minutos, pelo menos. Para diminuir
o risco de engasgo, nunca se deve administrar alimento ou agua ao
paciente deitado.

A rotina favorece muito a orientacdo do paciente no tempo e no
espaco. O cuidador devera lembrar-lhe sempre o dia e a hora em que se
encontra, e escrever lembretes com as atividades do dia, bem como as
instrucbes para a realizagao de tarefas simples, como telefonar ou fazer
um café. Estara assim ajudando o paciente a permanecer independente
por mais tempo.

Uma das rotinas mais importantes € a do sono. O ambiente deve
ser calmo e silencioso ao se aproximar a hora de dormir, € qualquer
estimulo deve ser evitado, inclusive o consumo de cafeina apdés as 14
horas. Exercicios diurnos auxiliam o sono noturno. Para prevenir a
desorientacdo, podem ser mantidas na casa algumas luzes fracas de
sinalizagao.

Como no caso de qualquer doenga neurodegenerativa, 0s
cuidados deverado ser adaptados a fase da moléstia. Mesmo na fase
mais avangada, devem ser estimuladas as atividades que o paciente
ainda é capaz de realizar, e € preciso usar de diplomacia nas situagdes

passiveis de conflito.
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A estabilidade domiciliar reduz os problemas comportamentais. O
ambiente deve ser o mais sereno possivel, pois o paciente ficara
ansioso se for pressionado, apressado ou solicitado a realizar uma
atividade muito complexa. Muita gente ou ruidos ao seu redor também
podem irrita-lo e impedir que ele pense com clareza.

A casa deve ter aspecto familiar e seguro. Os moéveis devem estar
sempre no mesmo lugar; tapetes, objetos quebraveis, espelhos devem
ser eliminados. Remédios e substancias potencialmente toxicas devem
ser trancados. Nao deve haver aparelhos elétricos conectados, e as
tomadas devem ter protecéo para evitar choques. As escadas devem ter
corrimaos e barras estrategicamente colocadas para evitar quedas.

A atividade fisica favorece a forga muscular, a energia, a
circulagdo, o equilibrio e o humor. O exercicio acalma o paciente e
torna-o mais flexivel, tornando-se uma atividade prazerosa também para
o cuidador, quando se exercitam juntos.

Quando o paciente ja ndo consegue mais se alimentar, deve ser
submetido a uma gastrostomia, procedimento que |Ihe permitirda uma
nutricdo adequada sem que se arrisque a aspiragao bronquica de
alimentos.

E importante para o cuidador ter sempre presente que:

- os disturbios de comportamento sdo causados pela doenga;

- a repeticdo de assuntos, a perda de objetos pessoais, as ideias
de roubo - podem ser causados pela desatencgéo ou déficit de memoria;

- a agitagao do paciente, sem motivo aparente, pode ser devida a
alguma dor ou problema fisico que ele ndo consegue descrever, de
modo que todas as possibilidades devem ser cuidadosamente
consideradas;

- 0s comportamentos agressivos ocorrem em fungédo da doenga,

nao visam ao cuidador, e é preciso manter a calma.
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Cuidando dos cuidadores

Cuidar de um paciente com DH ¢ tarefa dificil e desgastante. O
cuidador esta sujeito a problemas emocionais, psicoldgicos e fisicos, e
necessita de apoio, suporte e informacado. Sentimentos de impoténcia,
solidao, desespero, magoa e culpa sdo comuns nos que se dedicam a
cuidar. Quem quiser tornar-se um cuidador fisica e psicologicamente
forte, ndo podera dispensar o lazer, os exercicios fisicos e os contatos
sociais - e devera compartilhar suas emogoes.

A medida que a DH progride e o paciente requer cuidados
constantes, os cuidadores, especialmente familiares, perdem contato
com os amigos, afastam-se das atividades sociais. Abandonam parcial
ou integralmente sua atividade profissional e podem incorrer em
problemas financeiros.

As alteragdes de personalidade e comportamento do paciente
com DH podem ser um desafio para um cuidador ndo preparado. A falta
de treino adequado para cuidadores € um dos principais obstaculos a
qualidade dos cuidados domiciliares.

Conseguindo superar essa condigio, o cuidador descobrira como
adaptar o ambiente da casa, fazendo com que sua tarefa se torne
menos dificil e desgastante.

Existem grupos de apoio e equipes profissionais a que familiares
e cuidadores podem recorrer para discutir aspectos praticos e obter
auxilio nos cuidados domiciliares. Caso sintam necessidade de
descanso ou de férias, poderdo mesmo internar o paciente por alguns
dias em clinicas de permanéncia temporaria.

E importante que o cuidador converse com as pessoas com quem
tem mais afinidade e contato sobre os sentimentos hostis que
eventualmente venha a experimentar em certas situa¢des, quando o

paciente se torna agressivo por efeito da doenca.
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Quando ja néo for possivel oferecer ao paciente, em casa, os
cuidados de que ele necessita, a familia devera encaminha-lo a uma

instituicdo especializada que esteja dentro de suas possibilidades.
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Capitulo XVIII

Aspectos juridicos

Antbénio Lopes Monteiro
1. Introdugao
Neste capitulo abordaremos apenas os tdpicos mais importantes,
relacionados com situagcbes envolvendo os direitos dos portadores da
doenga de Huntington (DH) e, ao mesmo tempo, os deveres legais dos
responsaveis por eles. Nao se trata aqui de defender os privilégios de
uns em prejuizo de outros. O que importa é que todos estejam
preparados, para que, no momento em que a comegar a se manifestar,
paciente e familiares ndo se percam em face da situacao, e tomem as
decisbes corretas da melhor forma possivel, a fim de ndo agravar ainda
mais a vida familiar.
A Constituicdo de 1988, a chamada “cidada”, afirma que “a saude

& um direito de todos e dever do Estado...”

Assim sendo, ndo devemos
ter medo de exigir um tratamento adequado e digno para 0os nossos
doentes, incluindo ai o fornecimento gratuito de medicamentos. Se
preciso for, pode-se mesmo recorrer a Justica contra a Secretaria de
Estado da Saude. Os juizes de primeira instancia estao muito sensiveis
as questdes da Saude e vém obrigando o poder publico a cumprir esse
mandamento constitucional.

Dizia Rui Barbosa que a regra da igualdade n&o consiste sendo

em quinhoar desigualmente aos desiguais, na medida em que se

3 Art. 196 — A saude ¢ direito de todos e dever do Estado, garantido mediante politicas
sociais e econdmicas que visem a redugao do risco de doenga e de outros agravos e ao
acesso universal igualitario as agdes e servigos para sua promogdo, protecdo e
recuperagao”.



ASPECTOS JURIDICOS 183

desigualam.4 Na mesma linha de pensamento, ndo vamos continuar nos
aquietando diante de uma doenga que tem sido agravada pelo descaso
e despreparo por parte ndo s6 das autoridades mas da sociedade civil

como um todo.

2. Direito do Trabalho

Ja que nada favorece o portador de DH no campo trabalhista,
também n&o pode haver nenhuma discriminagao contra ele a partir do
momento em que apresente o0s primeiros sintomas. Quando um
trabalhador ficar sabendo que tem DH, devera agir como se estivesse
sendo acometido por qualquer outra doenga. Como as primeiras
manifestagbes muitas vezes se assemelham as de disturbios
psiquiatricos, pode acontecer de o trabalhador entrar em conflito com a
chefia. Nessas condicbes, a rescisdo do contrato de trabalho, talvez
considerada um "mal menor", seria a pior medida a ser tomada. Como
agiria no caso de qualquer outra moléstia, o trabalhador - sempre sob
orientagdo do seu médico - deve continuar trabalhando enquanto nao
houver comprometimento de suas tarefas. Se houver risco de ser
demitido por mau desempenho de suas fungbes, devera ser antes
encaminhado & Previdéncia Social.’

A experiéncia tem demonstrado que, dos primeiros sintomas da
doenca até a incapacidade para o trabalho, podera transcorrer um
periodo relativamente longo, cuja duracdo dependera em grande parte
da atividade exercida, do tratamento seguido, do acompanhamento,
sobretudo psicoldgico, e do apoio familiar. Cabe ao proprio trabalhador e

a seus familiares decidir se deve "abrir o jogo" com a diregao da

* Discurso Oragdo aos Mogos quando paraninfo na Faculdade de Direito de S&o Paulo, em
1920.

® Vide no item a seguir a orientaco adequada para requerer o auxilio-doenca ou a
aposentadoria por invalidez.
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empresa. Muitas companhias, hoje em dia, adotam politicas especiais
dentro da chamada "responsabilidade social da empresa”, e podem até
colaborar com a familia do trabalhador. O que ndo se deve fazer jamais
é pedir demissdo quando aparecerem as primeiras dificuldades. Na fase
inicial da DH, o trabalho é um fator de terapia, e o trabalhador pode ser
readaptado para outras fungdes até o afastamento definitivo. E possivel
pensar, também, em um "acordo" por necessidade financeira, ligado ao
levantamento do FGTS e do PIS/PASEP. Essa providéncia, porém, nao
€ recomendada, a ndao ser em ultima hipétese, e mesmo assim, sob a
orientacao especifica de alguém que entenda de questbes trabalhistas e
previdenciérias.6

Deve-se ter sempre em mente que o trabalhador em gozo de
beneficio previdenciario - auxilio-doenga ou aposentadoria por invalidez
- ndo pode ter seu contrato de trabalho rescindido. Este € um dado

importante a considerar em qualquer tomada de posicao.

3. Previdéncia Social

A partir da Constituicdo de 1988, ja ndo se fala em "Previdéncia
Social" apenas, como até entdo, mas em "Seguridade Social’. E uma
conceituagao mais ampla, que, segundo o artigo 194 da CF, envolve "...
um conjunto integrado de a¢des de iniciativa dos Poderes Publicos e da
sociedade, destinadas a assegurar os direitos relativos & saude, a
previdéncia e a assisténcia social". Neste contexto, os direitos a
Previdéncia Social, ou inerentes a qualquer outro regime previdenciario,
em principio ndo sao diferentes para os portadores de DH. Mas a
experiéncia mostra que a situagao peculiar do doente e da sua familia
merece atengdo especial, a fim de nao criar situagbes que certamente

trariam prejuizos a todos.

® A DH ainda n3o da direito ao saque do FGTS. Somente quando da aposentadoria por
invalidez como nos demais casos.
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3.1. Auxilio-doencga

Todo segurado da Previdéncia Social que apresente incapacidade
temporaria para o trabalho tem direito ao beneficio auxilio-doenca,
previsto nos artigos 59/67 da Lei n. 8.213/91 que "dispbe sobre os
Planos de Beneficios da Previdéncia Social e da outras providéncias".

E um requisito, para ter direito ao auxilio-doenca, que o segurado
tenha 12 meses de caréncia, ou seja, que ja tenha contribuido no
minimo durante esse tempo para o Regime Geral da Previdéncia Social.
E aqui ja encontramos uma primeira diferenca em relagdo aos demais
segurados. E que existem algumas doencas cujo portador fica
dispensado dessa caréncia. S&o doengas que apresentam carater de
estigma, deformacado, mutilagdo, deficiéncia, ou outro fator que lhes
confira especificidade - e gravidade que merega tratamento
particularizado. A lei diz que a lista dessas doengas sera elaborada
pelos Ministérios da Saude e da Previdéncia Social, e da lista atual ndo
consta a DH. Nao obstante, a DH se encaixa nos critérios adotados pela
lei.

Do ponto de vista pratico, e ressaltando o dito no inicio do item 2
acima, o segurado, a partir do momento em que nao tiver mais
condi¢cdes de exercer sua atividade laborativa, deve requerer junto a
Previdéncia Social, o auxilio-doenga. Se, eventualmente, tiver perdido a
condi¢cao de segurado, ou porque nao conseguiu seguir a orientacao ja
dada, ou porque ficou desempregado e ndo continuou contribuindo a
qualquer outro titulo, por exemplo, como facultativo (art. 13 da lei e art.

11, § 1°, inciso V do regulamento — Dec. n. 3.048/99)", deve refiliar-se &

"0 art. 15 da Lei n. 8.2113/91 prevé que o segurado continua com todos os direitos
inerentes a essa qualidade, mesmo depois de deixar de contribuir por certo periodo. A
esse instituto chama-se “periodo de graca”. As situacdes e 0os meses que a pessoa
mantém todos os direitos porque continua como segurado sdo apenas as disciplinadas
nesse artigo. A data fatal da perda da qualidade de segurado é o dia 16 do més seguinte
ao ultimo més do periodo de graca.
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Previdéncia Social readquirindo a condigdo de segurado. Apds alguns
meses pode requerer o beneficio. Vale salientar que, nestes casos,
como se cuida de refiliagdo e nao de filiagdo, ndo se aplica a restrigao
do paragrafo unico do art. 59 da lei. Importancia fundamental para que
tudo ocorra bem, é que o segurado ao submeter-se a pericia do INSS
para efeitos da concessao do beneficio, leve um relatério de seu médico
assistente, até porque os peritos da Previdéncia Social nao
necessariamente conhecem detalhes da DH. Aconselha-se, inclusive,
que, a proprias expensas, se faga acompanhar de seu médico, para
facilitar o didlogo com o médico perito. Alerte-se que o art. 42, § 1° da
lei, permite esta concluséo, pois se é possivel ao segurado fazer-se
acompanhar pelo médico “de sua confianga” quando do exame médico-
pericial para a concessao da aposentadoria por invalidez que € o “mais”
(incapacidade total e permanente), a fortiori sera permitido quando da
pericia visando ao auxilio-doenga, que é o “menos” (incapacidade
temporaria). Afinal nunca se sabe em que exame o perito vai entender
que é caso de incapacidade total. Se ndo for concedido dentro destes
pardmetros deve-se interpor recurso a Junta de Recursos da
Previdéncia Social e se ainda persistir o ndo deferimento, a Camara de
Julgamento. Em dltimo caso deve-se recorrer a Justica (juizados
especiais federais).

O valor do auxilio-doenca é de 91% do salario-de-beneficio, o
que, no fundo, equivale ao mesmo valor liquido que o trabalhador
recebia enquanto estava trabalhando (isso para aqueles segurados que
recebem até o valor maximo de contribuigdo). Esse valor é atualizado
anualmente pelo INPC. O valor minimo do beneficio € o de um salario
minimo.

O auxilio-doenca é, por definicdo, um beneficio temporario, que

cessa com a alta médica. No caso do portador de DH, porém,
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principalmente se ja apresentava sintomas adiantados da doenga na
ocasiao em que requereu o beneficio, dificilmente havera um retorno ao
trabalho. E o caso, pois, de se converter esse beneficio em

aposentadoria por invalidez.

3.2 - Aposentadoria por Invalidez

Do ponto de vista estritamente técnico, a aposentadoria por
invalidez € um beneficio devido ao segurado que esteja total e
permanentemente incapacitado para o trabalho. No caso do portador de
DH, a evolugéo natural da doenga exige a conversao do auxilio-doenga
em aposentadoria por invalidez no prazo de poucos meses. O segurado
nao volta mais ao trabalho. Convém, pois, que tudo seja feito o mais
rapido possivel. Primeiro, porque o valor do beneficio na aposentadoria
por invalidez, € de 100% do salario-de-beneficio (9% a mais do que o
auxilio-doenga) e, depois, porque se evita o desgaste do exame médico-
pericial periddico. Vale ressaltar, e aqui com certa énfase, a
conveniéncia de o paciente fazer-se acompanhar de seu médico
assistente. Como ja mencionado, o art. 42 - § 1° da lei permite, de forma
expressa, essa possibilidade.

O valor do beneficio, 100% do salario-de-beneficio, passara a ser
de 125% a partr do momento em que o segurado precisar
permanentemente de terceira pessoa para atender as necessidades
habituais do dia-a-dia. E a chamada “Grande Invalidez”. E essa é a
evolugao quase que fatal para o portador de DH. Como é o perito do
INSS quem vai definir e confirmar ou ndo essa situacdo, os familiares
devem estar atentos para requererem a visita do médico-perito, ja que

isso implica no aumento de um quarto do valor do beneficio.

4. Assisténcia Social

Diz a Constituicdo que a assisténcia social sera prestada a quem
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dela necessitar (art. 203). Interessa-nos aqui falar sobre o beneficio de
prestacdo continuada (BPC) também conhecido como “LOAS” em
referéncia a Lei n. 7.842/93 (Lei Orgénica da Assisténcia Social). Além
do idoso (para este efeito, a pessoa a partir dos 65 anos, cf.art. 4° da Lei
n. 10.741/03 - estatuto do idoso) - tem também direito ao BPC a pessoa
portadora de necessidades especiais. E 0 nosso caso. Um e outro
devem provar, contudo, que ndo recebem beneficio algum da
Previdéncia Social, e que nem eles nem a entidade familiar em que
estdo inseridos tém como prover seu sustento. A Lei n. 7.842/93
considera essa situagdo caracterizada quando a renda familiar per
capita for de até %2 do salario minimo. A jurisprudéncia, contudo, vem
abrandando esse requisito que, muitas vezes, dificulta demais o acesso
ao beneficio, ou seja, mesmo que a renda per capita seja superior
aquele valor, os juizes tém concedido o beneficio sob o argumento de
que a lei ndo pode restringir o acesso a um direito constitucional nos
casos em que o cidadao realmente precisa.

Quem paga o BPC é o INSS e, portanto, é junto as agéncias
desse 6rgdo que o Dbeneficio deve ser requerido. No site
www.previdencia.gov.br encontram-se as instru¢des e o modelo de
requerimento. Trata-se de um beneficio que nao da direito ao abono
anual (13°) e ndo é transferivel para outra pessoa. Extingue-se com a

morte do beneficiario.

5. Direito Civil

Neste item abordaremos apenas a questdo da interdicdo do
portador de DH. N&o é incomum que, algum tempo apés a manifestagcao
mais aguda dos sintomas, a pessoa comece a apresentar sinais de
deméncia, a ponto de ndo mais conseguir gerir sua vida civil, ou fazé-lo
de forma a comprometer seus negécios. E o caso, pois, de se pensar

numa eventual interdicdo, até para proteger os interesses do proprio
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doente. As vezes uma procuracdo passada em cartério pode resolver
quase todos os problemas de forma menos tragica. Contudo, a
interdicdo da mais garantias ao doente.

A interdicdo é um instituto do Direito da Familia, que visa
primordialmente a proteger o maior incapaz para que nao seja
prejudicada a execucdo de suas obrigacbes sociais, comerciais e
familiares, e para que haja protegdo efetiva de seus bens e de sua
pessoa. Regem este instituto os arts. 1.767/1.783 do Cdédigo Civil e os
arts. 1.177/1.186 do Codigo de Processo Civil. A interdicdo deve ser
promovida pelos pais ou tutores, pelo conjuge, ou por qualquer parente
e pelo Ministério Publico. Se for promovida pelos primeiros, sempre
através de advogado, o Ministério Publico funcionard como defensor dos
interesses do interditando. Se for o Ministério Publico a promover a
agao, o juiz nomeara um curador especial (advogado) para zelar pelos
interesses da pessoa a ser interditada. O interditando também podera
nomear advogado para defender-se. Igualmente, qualquer parente
sucessivel pode constituir advogado para essa finalidade, arcando com
os respectivos honorarios (art. 1.182, § 3° do CPC).

O juiz podera nomear um curador provisorio. Ouvira a pessoa que
esta sendo interditada e nomeara um médico perito para proceder ao
seu exame. E de suma importancia, pois, a pericia médica. Outras
provas também podem ser produzidas. Ao final, se for caso de
interdicdo, o juiz nomeara o curador que, preferentemente, deve
obedecer a ordem do art. 1.775 do Cdédigo Civil: cbnjuge ou
companheiro; pai ou mae, ou, na falta deles, o descendente que se
mostrar mais apto, sendo que, entre todos, os mais préximos precedem
0s mais remotos. Mas o juiz pode nhomear outra pessoa.

A sentenca de interdi¢cdo produz efeito desde logo, mesmo sujeita

a grau de recurso. Sera inscrita no cartério de registro civil, e dela
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constardo o nome do curador e os limites da curatela (o que significa
que a interdicao pode ser parcial, apenas para alguns efeitos).

O curador tera um 6nus dificil, pois, além de “tomar conta” do
interdito, devera prestar contas em juizo e estara sujeito a fiscalizagao
pelo Ministério Publico. A prestacdo de contas, sobretudo quando o
interditado ndo esta internado, ndo é tarefa das mais faceis, e mais

dificil ainda se torna se ele tem bens, rendimentos, aposentadoria, etc.

Conclusao

Por ndo ser uma doenga muito conhecida no Brasil, a DH ainda
nao foi contemplada com alguns beneficios de natureza fiscal como, por
exemplo, isencdo de imposto de renda, ou de outros impostos na
aquisigcao de alguns bens. Nestes casos, ndo se pode ampliar o sentido
da lei, pois se trata de norma que, por sua natureza, deve ser

interpretada restritivamente.
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