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Cérebro normal Doenca de Huntington

Ventriculos
aumentados

Ventriculo

Disturbio neurodegenerativo hereditario
Heranca autossdémica dominante (50% risco descendéncia)’

Prevaléncia: 1 em 5000-10000 pessoas

|dade de inicio tipica: 30-50 anos °

Ganglios
da base

Atrofia do tecido
nervoso cerebral e dos

Afeta movimento, cognicao e comportamento

fiit

Cada filho com um dos pais afetado tem

Ganglios basais

Comparacao estrutural entre um cérebro normal e um com Doenca de Huntington
https://www.infoescola.com/doencas/doenca-de-huntington/

Manifestacoes Clinicas

Motoras Cognitivas Psiquiatricas
| | . . (frequentemente
e Coreia (movimentos e Declinio cognitivo primeiras)

iInvoluntarios)
e DistUrbios na marcha e
equilibrio

Drogressivo
Demencia

Depressao (33-69%)

e Ansiedade e irritabilidade

50% de probabilidade de herdar o gene ficuldad  Dificuldades executivas e Comportamentos
que causa a DH. * Dificuldade na e Bradipfrenia (lentificacao) compulsivos
llustrag@o: Huntington's Disease Association/ABH fala/d eglutigéo o Apa tia
* Rigidez (formas juvenis) e e Risco de suicidio
: r .- i A/ 2R\ aumentado
Diagnéstico Genético )| [ X )\
@ Testes moleculares do gene HTT Iy ! \ |
@ Quantificacdo de repeticées CAG W et ‘

@ Confirmacdo de diagndstico

Rastreio de familiares em risco

C | | d Base Genética CAGCAGCAGCAGCAG... alelo normal da huntingtina: até 26 repetigoes
omplementa OS resultados
imagioldgicos (RM/TC) A<D proteina nurma.HN

@ Aconselhamento genético pré e
pOs-teste

Suporte Psicossocial

Educacao e literacia familiar
Grupos de apoio
Acompanhamento psicologico
continuo

Planeamento familiar e
reprodutivo

Diagnostico pré-implantacao
Suporte financeiro e legal
Cuidados especializados
multidisciplinares

e Gene HTT no cromossoma 4

e Expansao de trinucleotido CAG
e Normal: 10-35 repeticOes CAG
e Patologico: >36 repeticoes

Testes Preditivos

Maiores de 18 anos assintomaticos

Resultado positivo (240 CAG) = certeza de doenca

Alelos intermeédios (27-35 CAG) =risco de
transmissao
Requer preparacao psicologica intensiva

egais
Direito de nao saber (exclusion testing)

CAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAGCAG...

Discussao: implicacbes emocionais, financeiras,

alelo mutante da huntingtina: mais de 36 repeticoes

HXDDDDAUDD

proteina mutada
""-h...__“h

Causa geneética da Doenca de Huntington (DH)
https.//abh.org.br/doenca-de-huntington/
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A Doenca de Huntington requer uma abordagem integrada e multidisciplinar. O diagnostico precoce, acompanhamento genético
adequado e suporte psicossocial continuo sGo fundamentais para melhorar a qualidade de vida dos pacientes e das suas familias.



