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RESUMO

A doenca de Huntington (DH) descrita também como Coreia de Huntington é uma das
doencas genéticas melhor estudadas, tratando-se de uma alteracdo pontual no braco curto do
cromossomo 4 da molécula do &cido desoxirribonucleico (ADN), que ocasiona diversas
alteracdes fenotipicas ao individuo. O portador sintomatico da doenca de Huntington
apresenta movimentos coreéticos, déficit cognitivo com alteracbes na fala, estresse,
agressividade e rigidez corporal, apresentando ainda dificuldades na marcha e para ingerir
alimentos. A enfermagem tem na saude o papel do cuidar e consolidar agdes que vise 0
restabelecimento do bem estar proporcionando qualidade de vida. Sendo assim, 0 presente
trabalho objetivou estudar uma paciente com diagndstico clinico de doenca de Huntington no
intuito de fazer uma avaliacdo clinica de enfermagem da paciente por meio da escala de
Barthel, a fim de determinar o grau de dependéncia da paciente e elaborar um plano de
cuidados. Os resultados apontaram um grau de dependéncia moderado e a necessidade de se
condicionar o plano de cuidados aos diagnosticos de enfermagem que refletisse os resultados
obtidos em cada atividade da escala de Barthel. Para tanto o presente trabalho vem inferir o
papel da enfermagem no acompanhamento de pacientes com doencgas genéticas e a aplicacdo
de escalas para direcionar o enfermeiro na assisténcia prestada.

Palavra chave: Doenca de Huntington. Diagnostico de enfermagem. Plano de cuidados.



ABSTRACT

Huntington's disease (DH), also described as Huntington's Chorea, is one of the best studied
genetic diseases. It is a punctual alteration in the short arm of chromosome 4 of the
deoxyribonucleic acid (DNA) molecule, which causes several phenotypic changes to the
individual . The symptomatic carrier of Huntington's disease presents choretic movements,
cognitive deficits with speech alterations, stress, aggressiveness and corporal stiffness, also
presenting gait difficulties and food intake. Nursing has in the health the role of caring and
consolidate actions that aim at the restoration of the well being providing quality of life. Thus,
the present study aimed to study a patient with clinical diagnosis of Huntington's disease in
order to make a clinical evaluation of the patient through the Barthel scale, in order to
determine the degree of dependence of the patient and to elaborate a care plan. The results
indicated a moderate degree of dependency and the need to condition the care plan to nursing
diagnoses that reflected the results obtained in each activity of the Barthel scale. Therefore,
the present study inferred the role of nursing in the follow-up of patients with genetic diseases
and the application of scales to direct the nurse in the care provided.

Keywords: Huntington. Nursing diagnosis. Care plan.
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1 INTRODUCAO

A doenca de Huntington (DH) afeta cerca de 1 em 10.000 individuos da populagdo em
geral apresentando-se como uma desordem neurodegenerativa autossdbmica dominante do
Sistema Nervoso Central (SNC), causada a partir de uma expansao da repeticdo do
trinucleotideo CAG (Citosina, Adenina, Guanina) no gene HTT, localizado no cromossomo 4.
Os individuos com DH apresentam como sintomas movimentos involuntarios (coreia) e
distarbios psiquidtricos e comportamentais. (THE HUNTINGTON’S DISEASE
COLLABORATIVE RESEARCH GROUP, 1993).

De acordo com Januario (2011) o gene HTT é produtor da proteina huntingtina
com funcdo ndo muito bem compreendida no organismo, e quando mutado produz a
Huntingtina mutada (mHtt) uma proteina alterada que possui fungéo toxica para determinadas
regibes celulares do Sistema Nervoso Central (SNC) devido a CAG codificador do
aminoacido glutamina. As desordens provocadas pela mHtt que levam a degeneracdo
neuronal ainda ndo sdo muito bem entendidas, mas sabe-se que alguns de seus mecanismos
decorre da formacao de agregados proteicos, anomalias na interacdo entre proteinas, alteracédo
da expressdo geénica, desregulacdo dos sistemas celulares lisossomais de autofagia e
ubiquitina-proteossdmico, disfuncdo mitocondrial e apoptose, que promovem danos, sendo

responsaveis pela expresso dos sintomas da doenca. (JANUARIO, 2011).

De acordo com Tabrizi et al. (2009), tais manifestagdes, juntamente com um histérico
familiar positivo de DH, sdo os critérios utilizados para a realizacdo do diagndéstico clinico,
sendo a coreia o principal sinal da doenca. No entanto, existem diversas outras sindromes
relacionadas, como por exemplo, Huntington disease like (HDL1, HDL2) e SCA
(Spinocerebelar Ataxia), que apresentam fenétipo idéntico ao da Doenca de Huntington,
porém com mutaces em outros genes, dificultando tal diagnostico. (SCHNEIDER,;
WALKER; BHATIA, 2007).

Desta maneira, € recomendado o diagnostico molecular, feito a partir da analise do
DNA, para confirmar se um paciente com suspeita clinica possui realmente a Doenca de
Huntington. O teste molecular é realizado por meio de técnicas de Biologia Molecular,
envolvendo a extracdo do DNA de leucdcitos de amostras sanguineas dos pacientes, seguida

pela amplificacdo da repeticdo CAG, por meio da Reacdo em Cadeia da Polimerase (PCR).
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Posteriormente, ocorre a anélise do DNA através da eletroforese em gel de poliacrilamida e o
sequenciamento para determinar o tamanho das repeticdes CAG. (RASKIN et al., 2000).

De acordo com 0 ACMG/ASHG (1998) ha 04 categorias de alelos do gene HTT,
conforme a quantidade de repeticdes CAG presentes nesse mesmo gene. A primeira € o alelo
normal (<26 repetig¢des), gerando um fendtipo normal; a segunda ¢ o alelo intermediario (27-
35 repeticdes), apresentando fenotipo normal, porém sujeito a modificagdes durante a meiose,
principalmente na espermatogénese, processo mais suscetivel a expansdes CAGs; a terceira é
o0 alelo DH com penetrancia reduzida, (36-39 repeti¢des), podendo apresentar ou nao fenétipo
para a DH; e a quarta é o alelo DH com penetrancia completa, apresentando fenétipo para DH

(>40 repeticdes).

Apesar de existirem outras afec¢des neurodegenerativas com sintomas idénticos ou
muito semelhantes aos da Coreia de Huntington, o presente estudo seguiu o diagnéstico
clinico de uma paciente que clinicamente possui Huntington, considerando que o diagndstico
identificou historico pregresso de doenga Huntington em familiares da paciente, bem como
alteracdes com déficit motor na paciente, rigidez sem outras causas definidas, deméncia,
coreia e alteragdes psiquiatricas conforme informacdes colhidas com familiares. Tais

manifestagdes corroboram com o quadro de Huntington segundo Gil-Mohapel (2011).

A enfermagem tem na salde o papel do cuidar e consolidar agbes que vise 0
restabelecimento do bem estar proporcionando qualidade de vida. Nesse sentindo, este
trabalho teve como objetivo fomentar um planejamento sistematico por meio de um plano de
cuidados para prevenir ou mesmo tratar os possiveis diagnésticos de enfermagem que possa
apresentar a paciente atingida pela alteracdo genética que promove a doenca de Huntington.
Para tanto sera utilizado dentro do processo de enfermagem a Sistematizacdo da Assisténcia
de Enfermagem (SAE), como molde no tratamento dos diagnésticos de enfermagem (DE)
encontrados em pacientes coreaticos, avaliada a partir do indice de Barthel, O indice de
Barthel é um instrumento de método quantitativo utilizado para avaliar a capacidade
funcional, medindo o grau de assisténcia que um individuo necessita em dez itens de
mobilidade nas atividades de vida diaria. (SULLIVAN;SCHMITZ, 2004).

Além disso, a presente pesquisa fornecerd informacgdes relevantes para estudos
posteriores que visem determinar a incidéncia da DH, produzira também conhecimentos que
permitam um aconselhamento genético mais eficiente as familias em risco, por meio do qual
seria possivel um melhor planejamento familiar, o que auxiliaria na prevencgéo da transmissao

de doencas genéticas para as futuras geracoes.
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2 REFERENCIAL TEORICO

2.1 Aspectos gerais da doenga

O nome Doenca de Huntington (DH) ou Coréia de Huntington foi dado em
homenagem a George Huntington, que foi o autor da primeira publicacdo cientifica referente
a doenca, em abril de 1872. O termo “Coréia” (danga, do grego) foi escolhido devido as
alteracdes motoras apresentadas pelos pacientes. No seu artigo, George descreve diversas
alteracdes caracterizando espasmo crénico involuntario, sem ocorrer perda de sensibilidade ou
consciéncia (CHEMALE et. al., 2000).

A DH tem caracteristicas iniciais ndo muito insignes, sendo descrita na literatura com
diversas varidveis quanto a manifestacdo, onde alguns autores referem a expressdo de
sintomas psiquiatricos como delirios, alucinacGes, depressao e agitacao, seguidos de sintomas
motores como controle na caminhada e movimentos involuntarios, e perda da capacidade
intelectual, sendo esse ultimo um dos primeiros sinais de déficit cognitivo em pacientes de
Huntington Ja outros como Intrieri et al apud Huntington (1872), descreveram como
manifestacdo inicial dessa doenca a apresentacdo de leves abalos dos musculos da face, que
evoluem gradativamente em violéncia e variedade. Notando-se ainda na regido facial o
descontrole do piscar pelas palpebras, o franzimento da regido da testa que posteriormente se
eleva, o nariz saindo do plano normal apresentando acentuada tor¢do para um lado e depois
para 0 outro, a boca se volta em direcdes variadas, conferindo ao paciente a aparéncia de uma
careta. De acordo com Borowky (2009), a doenca é descrita por Hutintgton como algo que
vai contra a vontade do paciente como se houvesse uma forca oculta, que de certa forma
brinca com a vontade propria do individuo, de algum modo dificultando e pervertendo seus
designios Em suma, existe um fato peculiar onde a doenca é caracterizada por disturbios do

movimento, transtornos psiquiatricos e deméncia.

A maioria dos pacientes sofre também de caquexia (i.e., estado patoldgico
caracterizado por extrema magreza e mal estar geral grave), com emaciacdo (i.e.,
emagrecimento muito acentuado) a nivel muscular e perda de peso, que surgem de forma
inexplicavel apesar de um consumo calérico elevado (SANBERG,1981). Heuser (1991)
descreve também alteracbes endocrinas com aumento do nivel de corticosteroides e

diminuicdo do nivel de testosterona, bem como também alteragbes metabolicas, como
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Diabetes mellitus, o qual acomete de 10 a 25% dos paciente com DH segundo Markianos
(2005).

2.1.2 Caracteristicas genéticas da doenca

Em caréater genético, trata-se ainda de uma doenca hereditaria degenerativa do cérebro,
tem heranca autossémica dominante, ou seja, o individuo afetado herda uma copia do gene
mutado (mMHTT) de um progenitor afetado (GUSELLA, MAcDONALD, 2006). Conforme
Costa etal., (2013) cada filho de um afetado tem 50% de probabilidade de herdar o gene
mutado e desenvolvé-la. Homens e mulheres podem, do mesmo modo, herdar o gene
defeituoso e desenvolver a doenca. (BITTENCOURT et al ,2010). A doenca segundo
Barsottini (2007), decorre de uma mutacdo na regido do gene 1T-15 ou Interesting Transcript
15, localizado no brago curto do cromossomo 4 (4p16.3) (Figura 1) entre as regides D4S127
e D4S180, tal gene possui 67 exons (regido codificante), e que codifica a proteina
Huntingtina (Htt). Esta é expressa nas células de todos os mamiferos (BANO, et al, 2011) e,
parece ter uma funcdo efetiva no transporte de vesiculas intracelulares, mas ainda se discute
muito sua real funcdo apesar de Cattaneo, et Al, (2005), caracteriza-la como tendo também

possivel atuacdo com outras proteinas envolvidas na transcricéo e sinalizacdo celular.

E certo que a mutacdo do gene gera a repeticdo exacerbada dos nucleotideos CAG
(citosina, adenina e timina). Conforme Vieira et al, (2001), essas repeticGes podem se
configurar dentro da normalidade sem causar nenhum efeito ao individuo caso ndo exceda um
ndmero muito superior a trinta e quatro repeti¢des, no entanto, um aumento das repetices dos
nucleotideos citados antecipa a manifestacdo da DH. As repeticbes do CAG em situacdes
habituais situam-se entre 9 e 34; as pessoas acometidas tem este niUmero aumentado; no geral
as repeticdes podem ser superiores a 40. Quanto maior 0 nimero de repeticdes, mais precoce
sua manifestacdo (VIEIRA et al., 2011).

Esse fato acarreta também uma adulteracdo das diversas estruturas intracelulares,
originando disfuncdo das células nervosas (neurdnios) em algumas regides do cérebro
(BITTENCOURT et al., 2010), que segundo Bloch (1990), trata-se de sua funcdo toxica as
multiplas alteracdes celulares desencadeadas pela DH, pois a huntingtina modificada ou
mutante como € chamada seria mais resistente a degradacdo proteica, e as cadeias
poliglutaminicas expandidas levam a fragmentacdo dessa proteina, com a formacdo de

agregados citoplasmaticos que causariam a degeneracéo axonal (SEQUEIRA, 2004).
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A mutacdo causa a destruicdo de neurdnios em uma parte do cérebro chamada corpo
estriado (ndcleo caudado + putdmen) que produz o neurotransmissor GABA. A reducdo de
liberacdo desse neurotransmissor resulta em movimentos involuntarios e a degeneracdo
mental progressiva. (ANDRICH, 2006).

2.2 Classificagdo da doenga

De acordo com Gil-Mohapel (2011) a DH pode ser classificada em DH de fase adulta
qguando acomete pessoas na faixa de 30 a 50 anos sendo a forma mais comum da doenca, € a
forma juvenil que apresenta um pequeno nimero de casos e comega na infancia ou na
adolescéncia. Quando na adolescéncia a DH pode ser decorrente do chamado fendmeno de
antecipacdo segundo Barsottini, (2007), surge ap0s sucessivas geracdes de paciente com DH a
manifestacdo aparece ainda mais cedo. De acordo com Martelli, (2014) sua evolucgéo € longa
podendo perdurar de 20 a 30 anos para incapacitacdo do individuo, mas o Obito, quase na
totalidade dos casos, ocorre em consequéncia da imobilidade e de infeccbes que originam
complicacdes respiratorias e/ou cardiovasculares de acordo com Chiu (1982). Segundo Ho et

al., (2009), 15 ou 20 anos ap0s 0 aparecimento dos primeiros sintomas.

Figura 1 — Cromossomo 4 e a regido do gene Huntintina.

EVC HD
Ellis-van-Creveld Huntington disease
FGFR3

Achondroplasia

NRCLP
Narcolepsy SNCA
Parkinson disease
FOP
Fibrodysplasia
ossificans

progressiva

Fonte MANDAL, 2014.
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2.3 Caracteristicas moleculares

Segundo Chemale et. al, (2000) alteracdes ocasionadas por mutacdo no cromossomo 4
podem expressar outras doencas como 0 Mal de Parkinson. Entretanto, na DH foi identificado
uma expansdo instavel do tripleto de bases nitrogenadas CAG (ci-tosina-adenina-guanina), na
regido codificante (éxon 1) do gene HD (do inglés ‘Huntington’s disease’, também designado
gene IT15 ou ‘Interesting Transcript 15°), que codifica a proteina huntingtina (BARSOTTINI,
2007), e que de acordo com Chemale et. al, (2000), esta proteina esta presente ndo s6 no

cérebro como em diferentes tecidos do organismo.

A agregacéo da huntingtina mutante pode ser um dos fatores desencadeadores de leséo
celular na DH, pois sua forma mutante é um substrato de enzimas proteoliticas, nomeadas de
caspases e calpainas (enzimas existentes em processos apoptoticos) que apresentam atividades
aumentadas em cérebros de pacientes com DH (Gafni 2002). A via de ativacdo desse processo
pode ser ocasionado por fragmentos de huntingtina mutante que podem induzir de forma
direta a abertura do poro de permeabilidade transitéria mitocondrial (MPTP, do inglés
‘mitochondrial permeability transition pore”), conduzindo a libertagdo de citocromo ¢, que,
por sua vez, medeia a ativacdo de caspases, que clivam a huntingtina mutante (Choo 2004).
Apesar disso, ndo se pode afirmar que a morte celular na DH seja um processo puramente
apopitético embora a ativacdo de determinadas vias apopitdticas possa contribuir com a
patologia (Hickey 2003). Além disso, existem evidéncias de processos autofagicos, com o
intuito de eliminar a huntingtina mutada, que medeiam a morte celular na DH. Fora observado
em cérebros de pacientes com DH, um acimulo de lipofuscina, organelas
endossomais/lisossomais, e corpos multivesiculares tipicos de processos autofagicos (Sapp et
al 1990). Segundo Kuemmerle (1999), varias proteinas interagem de forma anormal com a
huntingtina mutante e sdo recrutadas para os agregados proteicos, causando a desregulacédo de
importantes vias intracelulares. Contudo, as inclusdes de huntingtina mutante podem apenas
representar um efeito secundario da disfuncdo celular, podendo mesmo exercer um efeito
protetor durante as fases iniciais da doenca. De fato, € possivel que as inclusdes representem

um meio da célula sequestrar fragmentos e oligdmeros toxicos de huntingtina mutante.
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2.4 Aspectos clinicos

Clinicamente, verifica-se na DH uma atrofia seletiva e progressiva do estriado e do
cortex cerebral e esta progressdao € dividida em trés estadgios. No primeiro estagio, o
Huntiniano apresenta mudangas sutis na coordenagdo, como movimentos involuntarios,
dificuldade para pensar e humor depressivo. No segundo estdgio do DH, a fala e a degluticéo
sdo afetadas e as habilidades de raciocinio l6gico diminuem gradualmente. No terceiro estagio
0 Huntiniano torna-se totalmente dependente, chegando até o estado vegetativo. Entretanto, a

sua consciéncia permanece preservada (SILVA et.al, 2014).

A maioria dos pacientes sofre também de caquexia (i.e., estado patoldgico
caracterizado por extrema magreza e mau estar geral grave), com emaciacdo (i.e.,
emagrecimento muito acentuado) a nivel muscular e perda de peso, que surgem de forma

inexplicivel apesar de um consumo cal6rico elevado. (SANBERG,1981)

A nivel celular e metabolico, a DH se caracteriza também pela presenca de inclusées
neuronais intranucleares (NIIs, do inglés ‘neuronal intranuclear inclusions’) e por agregados
proteicos em neurites distréficas nos neuronios estriatais e corticais (Sapp et al 1990).
Curiosamente, a frequéncia de neurdnios corticais que contém NIIs aumenta drasticamente
nos casos juvenis da DH, enquanto os agregados estriatais estdo praticamente ausentes nestes
pacientes, indicando uma dissociacdo entre a agregacao da huntingtina e o padrdo seletivo de
neurodegeneracao estriatal (DIFIGLIA et al 1990).

2.5 Prevaléncia da doenca

A DH foi a primeira doenca genética a ser mapeada em humanos. Ainda assim,
persistem duvidas quanto ao padrdo seguido pela mesma, ou seja, 0 processo exato pelo qual a
proteina huntingtina degrada as células ainda ndo estd completamente elucidado. E uma
doenca progressiva e letal caracterizada pela triade de disturbios do movimento,
comportamentais e deméncia (MARTELLI, 2014).

A prevaléncia da DH segundo Wild e Tabrizi (2007), é de 4 a 10 por cada 100.000
pessoas observadas em todo mundo, sendo que geralmente se manifesta entre 30 a 50 anos.
Entretanto, pode acontecer o fendmeno de antecipacdo (Huntington juvenil), acometendo

jovens e criangas.
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No Brasil, sua prevaléncia é desconhecida e os artigos cientificos a cerca do tema s&o
raros. Como a variabilidade dos sintomas é muito grande, o diagndstico torna-se
extremamente moroso, principalmente devido a existéncia de outras doengas com
sintomatologia semelhante. Portanto, através da difusdo do conhecimento a cerca do tema,
estima-se que se consiga obter o diagndstico precoce da doencga, propiciando assim melhora
na qualidade de vida do paciente com DH.

2.6 Diagnostico da doenca

A respeito do diagnoéstico, Ximenes et Al., (2009) coloca que para ser confirmado a
DH em um individuo é necessario andlise do historico familiar detalhado por meio de
anamnese ou achados na familia onde se confirme sintomas como déficit motor progressivo
associado a coreia ou rigidez sem outra causa definida, alteracdes psiquiatricas com deméncia
progressiva, sem outra causa. Além disso, associar uma série de exames que deem
fundamento aos achados tais como, exames de imagem (neuroimagem) permitindo assim um
diagnostico clinico. Testes genéticos sdo de extrema relevancia devido a limitacdo clinica para
diferenciacdo de outros doencas tais como Parkinson Alzheimer e a deméncia, além de que as
decisdes pela investigacdo genética e o aconselhamento antes e ap0s o teste sdo importantes
devido ao impacto causado na estrutura familiar, uma vez que as pessoas que carregam o gene

irdo definitivamente desenvolver a doenca (XIMENES, 2009).

Os testes genéticos podem confirmar se o individuo tem DH nos casos em que ja se
observa manifestacdes tipicas da doenca, mas também evidenciam e aumenta 0 nimero 0s
pré-sintomaticos, mas ndo sao capazes de predizer o inicio da DH nem sua gravidade. Em
caso de confirmacdo positiva dos testes genéticos, pode-se iniciar precocemente cuidados que
promovam o bem estar do portador do gene mutante através de aconselhamento genético, bem
como intervengdes preventivas para disturbios mentais evitaveis como a depressdo e o
suicidio (LILANE 2005).

2.6.1 Diagnostico de enfermagem

O diagnostico de enfermagem expressam a necessidade de cuidados, (CRUZ DALM,
2001) e sdo os focos clinicos da ciéncia de enfermagem (GORDON , SWEENEY, 1979). O
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diagnostico de enfermagem tem varios objetivos, dentre eles, o de padronizar a assisténcia de
enfermagem oferecendo uma linguagem comum a todos os enfermeiros por criar regras sobre
determinados termos (CRUZ DALM 2000).

Os diagnosticos de enfermagem foram elaborados a partir da de uma versédo on line
atualizada da NANDA (North American Nursing Diagnosis Association) publicada sobre o
titulo de Nursing Diagnoses: Definitions & Classifcations 2015-2017. A NANDA é uma das
organizagOes que regulam e definem os diagnosticos de enfermagem, sendo a mais aplicada

na América do Norte.

A NANDA vem contribuindo de forma significativa para o desenvolvimento e
refinamento dos diagnosticos de enfermagem, tem desenvolvido um sistema conceitual para
classificar os diagnésticos em uma taxonomia. (NORTH AMERICAN NURSING
DIAGNOSIS ASSOCIATION, 1979)

2.7 Tratamento da doenca

O tratamento para DH nem sempre é eficaz como coloca Gil-Mohapel (2011), pois
apesar de existirem inlmeras estratégias terapéuticas estas ndo contemplam os diversos
mecanismos que levam a neurodegeneracdo. As terapéuticas empregadas tratam de forma
isolada os fatores neurodegenerativos limitando-se a um mecanismo de agéo restrito quando
se sabe que existem diversas vias que destroem neurbnios e afetam a funcdo motora do
individuo ocasionando 0s movimentos coreaticos, e reduzindo a capacidade fisica e
posteriormente mental. Gil-Mohapel (2011) emprega, ainda, a necessidade de se discutir e
conhecer a patofisiologia da doenca, pois somente assim atuariamos de forma precoce
prevenindo o desenrolar dos mecanismos destruidores neuronais, bem como coadunar
estratégias nos varios processos que corroboram para a debilidade motora e mental, ao invés
de atuar de forma restrita em cada mecanismo de a¢gdo, como ocorre com 0 uso de inibidores
de acetilcolinesterase tal como a rinvastigmina. Segundo Schwendimann et al., (2007) esse
inibidor até tem mostrados resultados preliminarmente satisfatérios no tratamento da
disfuncdo cognitiva, no entanto, seu uso ainda ndo é completamente aceitavel visto que trata

de forma isolada um problema que globalmente afeta a rede neuronal.

KIM SU (2007) afirma j& existirem estudos para uma terapéutica baseada na substitui¢do da

rede neuronal afetada por células tronco, mas ainda muito imprecisos e muito distantes de
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uma aplicacdo pratica em humanos. No entanto ja foram realizados técnicas cirdrgicas com
transplante de células estriais fetais, que mostraram resultados promissores visualizados em
analise de imagem funcional revelando um retorno da atividade metabdlica dos pacientes.
Atualmente 0 que se existe de mais concreto sdo terapéuticas com drogas de efeito
neuroprotetor tais com como o riluzole (efeito antiglutamatérgico), a minociclina (tetraciclina
com efeito inibidor das caspases) e a coenzima Q10 (efeito antioxidante e co-fator envolvido
em mecanismos mitocondriais) (SCHWENDIMANN et al 2007).

Existem diversos estudos para se tentar aproximar de um prognéstico melhor para a
DH com é o caso de trabalhos que analisam o estadiamento da doenca p6s-mortem, onde
Vonsattel e colaboradores (1985) desenvolveram uma escala de avaliagdo dos diferentes
estagios da DH que permite definir a gravidade da degeneracdo da doenca. A escala consiste
em padrdes de degeneracao estriatal constatada em tecidos p6s mortem e é classificada em 5
graus (0 a 4). O grau 0 é de improvavel deteccdo em um cérebro normal, ainda que uma perda
neuronal de 30 a 40% possa estar presente no ndcleo caudado. No grau 1, sdo observadas
algumas mudancas como diminuicdo neuronal, atrofia e astrogliose no ndcleo caudado. Ja os
graus 2 e 3, sdo identificados por gradativa e severa atrofia do estriado. O grau 4 é o quadro
mais grave de atrofia estriatal, com dano neuronal de até 95% (VONSATTEL et al., 1985).
Além disso, foi definida uma conexdo positiva entre 0 nimero de repeticdes CAG e a escala
de Vonsattel, na qual um maior nimero de repeti¢des esta coligado a lesdes mais proferidas
no estriado e a um grau mais alto nesta escala (VONSATTEL e DIFIGLIA, 1998).

2.8 A enfermagem e sua atuacdo nas doencas de bases genéticas

As terapéuticas sdo de suma importancia para minimizar os efeitos causados pela
neurodegeneracdo, mas atuam de formas restritas nos mecanismos de agdo conforme ja fora
comentado e, até que se encontre uma droga eficaz no tratamento, faz se necesséario
compreender cada mecanismo de acdo, bem como as bases genéticas para se direcionar o
melhor tratamento possivel ao paciente com DH. E nesse sentido que entra a enfermagem e o
processo de enfermagem com implementacdo de atos que visem a melhoria na qualidade de
vida do paciente. Para tanto € de fundamental importancia ao enfermeiro a compreensao das
doencas de bases genéticas tendo em vista ainda muito aquém do necessério, pois conforme
Gwen W et. al (2006) a enfermagem é a maior profissdo na prestacdo de cuidados, mas que se

encontra sem 0 conhecimento necessario para atuar em genética, tanto na prestacdo de
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servicos quanto no envolvimento de pesquisas em genética, tendo ainda alta dependéncia de
geneticistas ou de profissional médico para implementar a¢des de cuidar do paciente com o

distdrbio genético.

GWEN W et. al (2006) cita ainda que enfermeiros precisam desenvolver a
padronizacdo da pratica baseada em evidéncias e teorias de enfermagem para o exercicio da
enfermagem em genética, incorporando pesquisas de enfermagem junto ao conhecimento de
genética clinica e pesquisas em genética. Com o conhecimento de enfermagem, membros da
profissdo vao contribuir para a melhoria de modelos contemporaneos de prestacao de servigos
de genética e melhor concretizar sua propria pratica humanistica centrada na familia. Essa
pratica centrada na familia é relata em estudos de familias com DH que analisam as
dificuldades enfrentadas para lidar com a DH dentro do seio familiar. Silva et. al (2014),
analisaram a conduta familiar diante das manifestacGes inerentes dos pacientes com DH tais
como: crise convulsiva e insdnia, o estresse, a agressividade, tentativa de suicidio, frustacéo,
raiva, angustia, e manifestaces da propria familia diante da falta de liberdade, do medo de
desenvolver a doenca e do sentimento de compaixao. Todas essas manifestacGes inerentes ao
paciente tem uma explicacdo que se inicia com entendimento das bases genéticas da doenca,
pois como ja fora comentado anteriormente as alteracbes decorrentes da huntingtina
modificada incorrem por que a mesma é toxica para determinadas regibes celulares do
Sistema Nervoso Central (SNC) e afetam o individuo como todo, sendo fundamental o
entendimento da genética da doenca bem como a interpretacdo do diagnostico por parte da

enfermagem para atuar de forma eficaz no manejo dos huntintinianos.

2.9 Aplicacéo de escalas de avaliacéo para elaboracéo da assisténcia de enfermagem

A partir da compreensdo da doenca a enfermagem deve atuar nas incapacidades que
promove a DH, para tanto, implementar diagndsticos que identifiqguem no paciente a sua real
necessidade condicionando a um tratamento eficaz. Existem ferramentas ou escalas que
avaliam o grau de incapacidade e que poderiam ser aplicadas a DH, como o caso da escala de
Barthel que mensuram a incapacidade medindo o grau de assisténcia a ser prestada conforme
O’sullivan (2004). Assim, este estudo buscou a partir do diagndéstico clinico, fomentar a¢oes
de assisténcia a paciente acometida bem como, fornecer aconselhamento genético aos
familiares e orientagdes que condicionassem um melhor tratamento e superagéo da doenga por

meio da aplicabilidade dos diagnosticos de enfermagem.
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Os diagnosticos de enfermagem fazem parte do chamado processo de enfermagem que
é normatizado pela resolugcdo do Cofen n° 358/2009 que dispde sobre a Sistematizacdo da
Assisténcia de Enfermagem e a implementacdo do Processo de Enfermagem em ambientes,
publicos ou privados, em que ocorre o cuidado profissional de Enfermagem. Tal resolucédo
traz em seu artigo primeiro que o processo de enfermagem deve ser realizado de modo
deliberativo e sisteméatico em todos os ambientes. Entende-se por ambientes conforme o
inciso primeiro deste artigo primeiro, os lugares tais como institui¢cdes prestadoras de servicos
de internacdo hospitalar, instituicbes prestadoras de servicos ambulatoriais de salde,
domicilios, escolas, associagbes comunitarias, fabricas, entre outros. Sendo assim a partir
dessa resolucdo todo trabalho prestado ao paciente deve ser sistematizado de forma a se tracar

metas e objetivos.

Para que se alcancem o0s objetivos desejados a resolucdo 359/2009 traz no artigo
segundo a organizacdo do processo de enfermagem o qual é dividido em cinco etapas: coleta
de dados de enfermagem, diagndstico de enfermagem, planejamento de enfermagem,

implementacao e avaliacgéo.

O presente trabalho se utilizara do processo de enfermagem para implementar
diagndsticos assistenciais que corroborem um plano de cuidados que va de encontro as

necessidades da paciente.
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3 METODOLOGIA

3.1 Tipo de estudo

O presente trabalho teve enfoque quantitativo e qualitativo, buscou promover a partir
do diagnostico clinico de doenga de Huntington, os cuidados de enfermagem utilizando para
tanto a escala de Barthel como método de avaliacdo das habilidades psicomotora e da
motricidade global, aplicavel na identificacdo de possiveis diagnosticos de enfermagem,

retratando os cuidados mais necessarios a paciente com DH.

3.2 Conteuido amostral e coleta de dados

O desenvolvimento deste trabalho se deu a partir da iniciativa familiar de uma
paciente com diagnostico clinico de Huntington que apds perceber a manifestacdo doenca de
Huntington em vérias pessoas de sua familia, decidiu por obter mais informac6es sobre a DH

nos aspectos genéticos e nos cuidados para o enfrentamento da doenca.

A avaliacdo da manifestacdo da doenca em varias pessoas da familia de acordo
informacdes colhidas foi estudada por RODRIGUES (2017) por meio da elaboragdo de um
heredograma conforme o anexo B, que refletisse os individuos da familia que tiveram a DH.

Os dados para avaliacdo do indice de Barthel foram coletados a partir de informacdes
colhidas junto a parentes ou cuidadores da paciente, que responderam ao questionario que
avalia o nivel de independéncia do sujeito para a realizacdo de dez atividades basicas de vida
diaria (ABVD): comer, higiene pessoal, uso dos sanitarios, tomar banho, vestir e despir
controle de esfincteres, deambular, transferéncia da cadeira para a cama, subir e descer
escadas (SEQUEIRA, 2007).

O pesquisador explicou para a representante legal da paciente a metodologia da
pesquisa e informou sobre a necessidade da assinatura do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE), tendo como base a Resolugdo 196/96 do Ministério da Salde, que trata

da ética em pesquisa com seres humanos.
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3.3 Aplicagéo da escala de Barthel

O Indice de Barthel, O’Sullivan e Schmitz (2004) relatam que é um método
quantitativo utilizado para avaliar a capacidade funcional, medindo o grau de assisténcia que
um individuo necessita em dez itens de mobilidade nas atividades de vida diéria. Cada item de
desempenho € avaliado em uma escala ordinal, com um numero especifico de pontos
assinalados para cada julgamento clinico. Os escores atribuidos variam entre 0 (dependente),
5 (necessidade de ajuda ou supervisdo), 10 (parcialmente dependente) e 15 (independente),
sendo que este Ultimo somente é considerado na transferéncia da cadeira para a cama e na
deambulacdo (marcha). Ao todo, somam-se 100 pontos, traduzindo o nivel de dependéncia da
pessoa (0-15 = dependéncia total; 20-35 = dependéncia grave; 40-55 = dependéncia
moderada; 60-95 = dependéncia leve; 100 = independéncia), mostrando que quanto mais
proximo de 100, maior a capacidade funcional do sujeito. (JULIANE WALTER et.al 2009).
A interpretacdo do valor que sugere um grau de dependéncia € subjetiva, visto que ha
interpretacdes que consideram até 20 pontos como dependéncia total, de 21 a 60 dependéncia
grave, de 61 a 90 dependéncia moderada e de 91 a 99 independéncia total, segundo dados
colhidos da pesquisa de Azeredo : Matos (2003), mas que para o presente trabalho serad
utilizado a primeira interpretacdo. A escala conforme fora aplicada encontra-se em anexo para

melhor entendimento.

A paciente com diagnostico clinico foi submetida a aplicacdo da escala de Barthel, a
qual foi analisada em forma de grafico os resultados apresentados, sendo que a pontuacéo
obtida pelo participante da pesquisa em cada atividade da escala foi analisada de forma
individual, embora o grau de dependéncia seja dado a partir de uma avaliagdo global do
individuo gerando um valor que determina sua dependéncia. No entanto, o estudo minucioso
de cada valor individualmente d& margem para posteriormente se determinar 0s possiveis
diagndsticos de enfermagem para melhor apuracéo clinica que resultassem em um plano de

cuidados.

3.4 Diagnosticos de enfermagem

Os diagnosticos de enfermagem foram elaborados de acordo com resultados
encontrados na aplicacdo da escala de Bathel e agrupados conforme seu grupo de dominio da

NANDA, para que se criasse a partir deles um plano de cuidados.
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4 RESULTADOS E DISCUSSAO

4.1 Caracteristicas da paciente

A paciente do presente estudo tinha 39 anos, divorciada, mde de dois filhos,
apresentava diversos sintomas para DH como movimentos coreaticos, déficit cognitivo com
alteracdes na fala, estresse, agressividade e rigidez corporal, apresentando ainda dificuldades
na marcha e para ingerir alimentos. Até metade de sua segunda década de vida mantinha
rotinha normal, mas apds sua ultima gestacdo nesse periodo, surgiram dificuldades em
movimentos basicos como pegar objetos e na marcha, estas alteracdes se acentuaram com 0
tempo, tornando a coréia (movimentos involuntarios e de tor¢do) evidente. A partir dai teve
cogitada a hipdtese de diagnostico clinico para DH que foi fortalecida pela anamnese, onde se

revelou que as mesmas alteracdes estavam presentes em outros individuos da familia.

Atualmente a paciente vive sob, tutela de sua irmé e o desvelo de uma cuidadora que
realiza diariamente acompanhamento nas atividades basicas como preparo e oferta de

alimento, asseio, e cuidados do lar.

4.2 Analise e resultados da escala de Barthel

A escala de Barthel foi utilizada para mensurar o grau de dependéncia da participante
da pesquisa, bem como na elaboracdo de um plano de cuidados, sendo que seus resultados
foram obtidos por informac6es da cuidadora em virtude da paciente ser incapaz de fornecer
informacdes devido alteracdo na fala e na compreensédo das perguntas.

A figura 2 mostra os resultados das informacdes prestadas pela cuidadora, onde se
pdde observar que em trés ramos de atividade tais como tomar banho (2), atividades de rotina
(3), e de subir ou descer escadas (10), a participante ndo obteve qualquer pontuacédo revelando
alto grau de dependéncia para realizar tais funcGes. Ja nas atividades como alimentar-se (1),
vestir-se (4) controle da funcéo intestinal (5), da funcéo vesical (6), uso do banheiro (7) e de
transferéncia de lugares (8), a participante obteve uma pontuacdo igual a cinco pontos em
cada atividade, onde no somatorio geral atingiu um valor de 25 pontos, denotando que apesar

da incapacidade ainda consegue realizar tais fungdes mesmo que parcialmente.
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Figura 2: Pontuagdo obtida nos ramos de atividade da escala de Barthel com base nas informacgdes prestadas pela
cuidadora. Fonte: Comunicacéo pessoal
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Apesar do resultado nas atividades 1,4, 5, 6, 7 e 8 obter-se uma pontuagdo que do
ponto de vista das atividades que ndo pontuaram parecer bom, esse dado oferece certo risco a
salde da participante, pois algumas atividades tais como uso do banheiro e transferéncia de
lugares exigem de qualquer pessoa uma resisténcia que ndo sujeite o individuo a quedas que
possam incorrer em traumas, seja ele lesivo como uma pequena escoria¢do, seja fraturas de
0ss0s, as lesdes decorrentes de quedas ocorrem entre 15% a 50% dos eventos, resultando em
grande variedade de danos (SCHWENDIMANN et al., 2006), pois em ambientes como
banheiros o piso molhado exige certa habilidade para ndo cair, embora pessoas saudaveis nao
percebam isso, existem estudos que avaliam o risco de quedas como Hitcho (2004) avaliou
que 10% de quedas ocorrem em banheiros e cerca de 80% dentro do proprio quarto. Também
é fatidico lembrar que a escala ndo considera as atividades isoladas, mas em um somatério
geral para avaliacdo global do paciente, embora no presente trabalho esteja analisado a

pontuacédo obtida em cada atividade.

Dentre as dez atividades que constituem a escala de Barthel, apenas o item mobilidade
em superficies planas (9) a participante obteve uma pontuacdo considerada o mais proximo do
satisfatorio se avaliando de forma isolada a pontuagdo deste item, mas no quadro geral o que
define o grau de dependéncia e independéncia do individuo é a pontuacdo total obtida no
somatorio das de atividades da escala. Sobre a atividade (9) é salutar informar que no periodo
em que foi feita a visita para coleta de dados, a paciente apresentava véarias escoriacdes na
regido da face e do ombro decorrentes de quedas pela reducdo da capacidade motora para

deambular pelos comodos da residéncia.
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No somatdrio total da escala de Barthel a participante obteve uma pontuacdo igual a
40 pontos, revelando dependéncia moderada conforme, O’Sullivan e Schmitz (2004)
pontuacdo de 40 a 55 pontos, situa a paciente em um nivel de dependéncia moderada
necessitando de assisténcia quase integral para funcGes basicas do cotidiano conforme as dez
atividades descritas na escala de Barthel. E importante citar que o encorajamento a realizago
das funcdes bésicas cotidianas sdo de suma importancia para manutencdo do bem estar e
autoestima da pessoa com DH, uma vez que além de promover a manutencdo por um tempo
mais prolongado da independéncia, favorece ao portador de Huntington qualidade de vida,
conforme cita Guccione, (2002) a realizagdo de atividades do que o paciente sempre

costumava fazer pode melhorar a autoestima e assim a qualidade de vida.

O encorajamento a manutencdo da independéncia melhora ndo somente o0 animo da
pessoa com Huntington, mas também previne conforme Nettina, (2007) alteracbes como
fraqueza muscular ou encurtamentos de membros e tronco, por conta da movimentacao ativa

do tecido muscular e esquelético do individuo durante atividades do dia a dia.

Foi perceptivel durante a visita para coleta de dados da paciente que ao questionar a
cuidadora sobre as atividades basicas, esta relatou que a paciente se machucava muito ao
tentar se levantar para ir aos comodos da casa, sendo assim, a cuidadora sempre pedia para
que ela se mantivesse sempre na cama e nao saisse do quarto. Essa atitude visava evitar
traumas, embora va de encontro com 0 que muitos autores como Henderson, Joppert (2017)
dentre outros, citam sobre a promocdo da independéncia, tendo em vista que atitudes simples
como adaptar os lugares da casa com a retiradas de objetos do caminho ou mesmo contornar

cantos de paredes poderiam se ndo evitar, a0 menos amenizar possiveis traumas.

4.3 Plano de cuidados

O plano de cuidados foi elaborado de forma que se pudesse visualizar facilmente em
um unico plano a assisténcia a ser prestada de acordo com cada diagnéstico (Quadro 01). Tais
diagnosticos repercutiram a partir dos principais achados clinicos de enfermagem na paciente
no dia da avaliacdo com a escala de Barthel. De um modo geral a paciente apresentou um
diagnostico para quase todas as areas de dominio conforme a NANDA, mas se presou por
considerar aqueles que eram de maior relevancia ou urgéncia para o atendimento as
necessidades da paciente. O quadro 1 apresenta os diagnosticos de enfermagem da paciente e

a constituicdo do plano de cuidados.



Quadro 1: Plano de cuidados para os diagnosticos encontrados na avaliacdo da escala de Barthel.

Dominio

Promocao da satde

Nutricdo

Eliminacéo e troca

Atividade/Repouso/
Ins6nia

Percepcao/
Cognicéo

Papeis e
relacionamentos

Diagnostico
de
enfermagem

Manutencao
ineficaz da saude

Degluticéo
prejudicada

Risco de
motilidade
gastrointestinal
disfuncional

Deambulacéo
prejudicada

Comunicacéo
verbal
prejudicada

Desempenho de
papel ineficaz

Definicéo

Incapacidade de identificar, controlar
e/ou buscar ajuda para manter a sadde.

Funcionamento anormal do mecanismo
da degluticdo associado a déficits na
estrutura ou fungdo oral, faringea ou

esofagica
Vulnerabilidade & redugdo na
frequéncia normal de defecacéo,

acompanhada de passagem dificil ou
incompleta de fezes, que pode
comprometer a satde.

Limitacdo do movimento independente
de andar em um determinado ambiente.

Capacidade diminuida, retardada ou
ausente para receber, processar,
transmitir e/ou usar um sistema de
simbolos.

Padréo de comportamento e
autoexpressdo que ndo combina com o
contexto, as normas e as expectativas
do ambiente.

Caracteristicas definidoras

[fatores de risco

Incapacidade de assumir a
responsabilidade de atender as praticas
bésicas de saude relacionado a habilidade
de comunicacdo prejudicada e habilidades
motoras finas e grossas prejudicadas.

Fase oral anormal, segundo o estudo da
degluticdo, relacionado a  prejuizo
neuromuscular.

Estilo de vida sedentario e imobilidade.

1- Capacidade prejudicada para percorrer
as distancias necessarias, relacionado a
equilibrio prejudicado.
2-Capacidade prejudicada de
escadas, relacionado a
neuromuscular.

Fala arrastada, relacionado a prejuizo no
sistema nervoso central.

subir
prejuizo

Desempenho de papel ineficaz,

relacionado a defeito neurolégico.
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Intervencéo de enfermagem

1-Orientar a familia a reconhecer as
necessidades bésicas da paciente dando
suporte nestas;

2- Orientar a familia na manutenc¢do das
condices de higiene corporal.

1-Orientar a familia a ofertar alimento
semi-solido;

2- Orientar familia a dar suporte durante
as refeigdes.

1-Orientar a familia da necessidade de
um profissional fisioterapeuta;

2- Orientar a familia a na manutencéo
de atividades sob supervisdo ou suporte
como  pequenas caminhadas no
domicilio ou peri domicilio.

1-Orientar familia a dar suporte durante
deambulago.

2-Orientar a familia da necessidade de
profissional fisioterapeuta.

1-Orientar a familia a perceber as
necessidades da paciente.

1-Orientar a familia da importancia
destes no enfrentamento da doenca da
mée, bem como manuten¢do dos lagos
afetivos.



Enfrentamento/
Tolerancia ao
estresse

Seguranca e
protecéo.

Enfretamento
ineficaz

Denticdo
prejudicada

Integridade  da
pele prejudicada.
Risco de
integridade  da
pele prejudicada.

Risco de quedas

Risco de ulcera
por pressao

Incapacidade de realizar uma avaliagdo
valida dos estressores, escolhas
inadequadas das respostas praticadas

e/ou incapacidade de utilizar os
recursos disponiveis.
Ruptura nos padrdes de

desenvolvimento/erupcdo dentarios ou
na integridade estrutural de
cada dente.

Epiderme e/ou derme alterada.

Vulnerabilidade a alteragdo na

epiderme e/ou derme, que pode
comprometer a saude.
Vulnerabilidade ao aumento da

suscetibilidade a quedas, que pode
causar dano fisico e comprometer a
salde.

Vulnerabilidade a lesdo localizada na
pele elou tecido subjacente,
normalmente sobre saliéncia éssea, em
consequéncia de pressdo, ou pressdo
combinada com forcgas de
cisalhamento.

Fadiga relacionada a recursos inadequados
e ineficazes.

Auséncia de dentes, relacionado a barreiras
ao autocuidado.

Alteracdo da integridade pele decorrente
de fator mecénico.
Fatores mecénicos

1-Historia de quedas;

2-Alteracdo na funcéo cognitiva;
3-Dificuldades na marcha;
4-Equilirio prejudicado;
5-Mobilidade prejudicada;
1-Alteracdo na fungdo cognitiva;
2-Atrito em superficie;
3-Conhecimento insuficiente do cuidador
sobre prevencao de Ulcera de presséo;
4-Déficit no autocuidado

5- Historias de traumas

6-Reducdo na mobilidade;

7-Pressdo sobre proeminéncia 6ssea
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1-Orientar a familia a buscar apoio em
orgdos publicos como UBS e NASF
para realizacdo de atividades que
demando recursos dispendiosos.

1-Orientar a familia a ofertar alimentos
semi-solidos;

2- Orientar familia a buscar servico
odontolégico em UBS.

3-Orientar familia no apoio e suporte ao
asseio dentario.
1-Realizar curativo na
feridas.

2-Orientar a familia a posicionar moveis
no domicilio de forma a evitar
contusdes por trombadas, bem como
realizar contorno nos cantos de paredes
e evitar piso molhado.

regido das

1-Orientar a familia a supervisionar o
paciente durante o deambular;
2- Orientar a familia a oferecer suporte;

1-Orientar a familia a utilizar colchdo de
agua no leito da paciente;

2-Orientar o cuidador sobre o0s riscos
que provocam ulceras;
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5 CONSIDERACOES FINAIS

Com base nos resultados obtidos, conclui-se que a enfermagem tem um papel
fundamental na assisténcia a pacientes com doencas genéticas como a doenca de Huntington
que promove transtornos neurodegenerativos. Para tanto, € dever do profissional de
enfermagem compreender 0s processos envolvidos nas doencgas genéticas, bem como a
compreensdo molecular que permitam dar mais entendimento as mesmas. Além disso, pode-
se concluir que a aplicacdo de escalas permite ao enfermeiro o direcionamento de uma
assisténcia de enfermagem voltada reabilitacdo da satde do enfermo a partir da elaboracdo de
plano de cuidados que véa de encontro a resolutividade dos diagndsticos.
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TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Titulo do Projeto:

Pesquisador Responsavel:

Instituicdo a que pertence o Pesquisador Responsavel:

Telefones para contato: () -() -()

Nome do voluntario:

Idade: anos R.G.

Responsavel legal (quando for o caso):

R.G. Responsavel legal:

O Sr. (?) esta sendo convidado(a) a participar do projeto de pesquisa

(13

de responsabilidade do pesquisador

O projeto visa realizar um estudo de caso com fins de compreender os aspectos relacionados
a doenca de Huntington (DH) no tocante a diagndstico clinico e molecular, tratamento,
dentre outros, para se elaborar um plano de cuidados de enfermagem que promova o bem
estar da paciente, bem como forneca subsidios para outros profissionais entenderem a doenca
de Huntington.

A metodologia envolverd a andlise do DNA da paciente, a fim de encontrar
alteracdes que promovam a DH, bem como aplicar uma escala de avaliacdo da capacidade
para implementacéo de cuidados de enfermagem.

Este estudo atenuara quaisquer riscos a saude ou integridade da paciente, embora
se reconheca que existem fatores que fogem ao controle do pesquisador com por exemplo
dano emocional, mas serd orientado ao participante que estd podera a qualquer momento
desistir da sua participacdo sem quaisquer onus.

Em contrapartida aos danos este estudo vem trazer como beneficio a possibilidade
de exclusdo de outras doencas genéticas a partir da analise do DNA, aconselhamento genético
na eventualidade de confirmacdo positiva de DH, embora ja se tenha diagndstico clinico
medico, trard também um plano de cuidados que podera ser aplicado a paciente ofertando
reducdo dos danos decorrentes das alteragdes promovidas pela DH.

A pessoa(s) participante(s) da pesquisa podera procurar 0 pesquisador atraveés do
contato disponivel neste documento para sanar quaisquer duvidas a respeito do estudo, bem
como, possuem toda a liberdade de desistir a qualquer momento sem qualquer énus.

A participacdo é voluntaria sem custo adicional ao participante e seus dados serdo
mantidos sob sigilo como forma de garantir a confidencialidade das informacdes geradas e a
privacidade do sujeito da pesquisa.
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Eu, , RGn°
declaro ter sido informado e concordo em participar, como voluntario, do projeto de pesquisa
acima descrito.

Eu, ,RGn° ,
responsavel legal por , RG n°

declaro ter sido informado e concordo com a sua participacgéo,
como voluntario, no projeto de pesquisa acima descrito.

Picos, de de
Nome e assinatura do paciente ou seu responsavel legal

Nome e assinatura do responsavel por obter o consentimento

Testemunha Testemunha

Informacdes relevantes ao pesquisador responsavel:

Res. 196/96 — item 1V.2: O termo de consentimento livre e esclarecido obedecera aos seguintes
requisitos:

a) ser elaborado pelo pesquisador responsavel, expressando o cumprimento de cada uma das
exigéncias acima;

b) ser aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa que referenda a investigago;

c) ser assinado ou identificado por impressdo dactiloscopica, por todos e cada um dos sujeitos da
pesquisa ou por seus representantes legais; e

d) ser elaborado em duas vias, sendo uma retida pelo sujeito da pesquisa ou por seu
representante legal e uma arquivada pelo pesquisador.

Res. 196/96 — item 1V.3:
C) nos casos em que seja impossivel registrar o consentimento livre e esclarecido, tal fato deve

ser devidamente documentado, com explicacdo das causas da impossibilidade, e parecer do

Comité de Etica em Pesquisa.

Casos especiais de consentimento:

1. Pacientes menores de 16 anos — devera ser dado por um dos pais ou, na inexisténcia
destes, pelo parente mais proximo ou responsavel legal;

2. Paciente maior de 16 e menor de 18 anos — com a assisténcia de um dos pais ou
responsavel;

3. Paciente e/ou responsavel analfabeto — o presente documento devera ser lido em voz alta
para o paciente e seu responsavel na presenca de duas testemunhas, que firmardo também
0 documento;

4. Paciente deficiente mental incapaz de manifestacdo de vontade — suprimento necessario da
manifestacdo de vontade por seu representante legal.
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ANEXO-A Escala de Barthel

Escala de Barthel

ATIVIDADE

PONTUACAO

ALIMENTACAO
0 = incapacitado
5 = precisa de ajuda para cortar, passar manteiga, etc, ou

dieta modificada
10 = independente

BANHO
0 = dependente
5 = independente (ou no chuveiro)

ATIVIDADES ROTINEIRAS

(0 = precisa de ajuda com a higiene pessoal
5 = independente rosto/cabelo/dentes/barbear

VESTIR-SE

(0 = dependente

5 = precisa de ajuda mas consegue fazer uma parte sozinho
10 = independente (incluindo botdes, zipers. lacos, etc.)

INTESTINO

(0 = mcontinente (necessidade de enemas)
5 = acidente ocastonal

10 = continente

SISTEMA URINARIO

(0 = incontinente, ou cateterizado e incapaz de manejo
5 = acidente ocasional

10 = contmente
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USO DO TOILET

0 = dependente

5 = precisa de alguma ajuda parcial

10 = independente ( pentear-se. linpar-se)

TRANSFERENCIA (DA CAMA PARAACADEIRAE
VICE VERSA)

0 = mcapacitado, sem equlibrio para ficar sentado

5 = muta ajuda (uma ou duas pessoas, fisica), pode sentar
10 = pouca ajuda (verbal ou fisica)

13 = independente

MOBILIDADE (EM SUPERFICIES PLANAS)

0 = imodvel ou < 30 metros

5 = cadetra de rodas independente incluindo esquinas. = 30
metros

10 = camuinha com a ajuda de uma pessoa (verbal ou fisica) =
50 metros

15 = independente (mas pode precisar de alguma ajuda:
como exemplo, bengala) = 50 metros

ESCADAS

0 = mncapacitado

5 = precisa de ajuda (verbal. fisica, ou ser carregado)
10 = independente
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ANEXO-B Heredrograma de familia com suspeita de Huntington
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