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RESUMO

Este estudo visa a mostrar o relato de duas pacientes, parentes de primeiro grau, porta-

doras de doenca de Huntington. A primeira encontra-se internada no Centro Hospitalar
Psiquiatrico de Barbacena em fase avancada de doenca e a outra faz acompanhamento
ambulatorial, com dificuldade de deambulacgao.
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ABSTRACT

This study aims to show the report of two patients, first-degree relatives, bearing Hunting-
ton disease. The first one is interned in the Centro Hospitalar Psiquidtrico de Barbacena
in advanced stage of the disease and the other is under ambulatory follow up, with dif
ficult unsteady gait.
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INTRODUCAO

Coreias sao movimentos irregulares, abruptos e rapidos que tendem a ocorrer
nas partes distais dos membros ou face, podendo acometer segmentos proximais
dos membros e estruturas axiais. O seu inicio agudo ou subagudo, em geral, asso-
cia-se a etiologia toxica e infecciosa e em casos mais raros pode decorrer do uso
de neurolépticos, contraceptivos orais, hipertireoidismo, prenhez ou anticorpos
antifosfolipideos. Na infancia, pode ser devido a febre reumatica. O inicio gradual
é tipico das doencas neurolégicas degenerativas, como a coreia de Huntington.!

A doencga de Huntington (DH) foi descrita por George Huntington, em 1872,
que a reconheceu como transtorno autossomico-dominante, com penetrancia
completa.!? Acredita-se que nos primordios de sua descri¢ao era mais frequen-
te em caucasianos e provavelmente se disseminou para o mundo por intermé-
dio dos europeus nos séculos XVII e XVIII, uma vez que as mesmas alteragcoes
genéticas sao encontradas em todos os portadores.? Sua frequéncia na popula-
cao é de 10/100.000.! Afeta igualmente ambos os sexos.? A sua expressao clini-
ca inicial é caracterizada pelo desenvolvimento de movimentos coreicos e de
distirbios de comportamento, podendo predominar inicialmente uma ou outra
destas alteracoes ou serem simultaneas. O seu surgimento, em geral, tem inicio
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na quarta ou quinta décadas de vida, mas pode
acontecer em qualquer faixa etaria, com inquietude
sutil despercebida! ou interpretada indevidamente
como espasmos de habito ou tiques.? O distirbio
de movimento, entretanto, costuma evoluir lenta e
progressivamente e tornar a pessoa incapacitada
para a coordenagao dos movimentos. Podem estar
presentes caretas, gemidos, fala disartrica, assim
como marcha incoordenada, alteracdes posturais,
movimentos oculares anormais, mudang¢a no tonus
motor e bradicinesia.'?

As falhas de memoria sao raras nas fases ini-
ciais, entretanto, podem ocorrer alteragcoes de
outras fungoes executivas como atencao, discer-
nimento e percepcao, desde as fases iniciais.! A
alteracao da personalidade surge como prentncio
e compromete a adaptacao da pessoa ao ambien-
te. A deméncia surge em 10% dos casos e em 90%
das vezes é desenvolvida durante a sua evolugao.?
Pode haver a manifestacao intermitente de de-
pressao (40% dos pacientes), apatia, retraimento
social, irritabilidade e desinibi¢ao.'? Nao é raro o
surgimento de delirios e comportamento obsessi-
vo-compulsivo. O diagndstico inicial em 75% dos
portadores da coreia de Huntington pode ser de
transtorno psiquiatrico, como, p.ex., a esquizofre-
nia.'? Muitos pacientes tentam o suicidio, tanto irra-
cionalmente, devido a sintomatologia demencial,
quanto racionalmente, quando sentem o seu fardo
e as dificuldades de manejo clinico.

A deméncia vista na DH é do tipo subcortical,
caracterizada por mais anormalidades motoras e me-
nos alteracoes na linguagem, quando comparada a
demeéncia cortical.?

A duracado da doenca tipica é de 15 anos, em
média. A forma juvenil, que se manifesta antes dos
20 anos, associa-se a rigidez, ataxia, declinio cog-
nitivo, convulsoes e progressao rapida. A duracao
média da doenca nessa faixa etaria pode reduzir-se
para oito anos.!?

O tnico tratamento satisfatério atualmente é a
prevencao da transmissdao do gene responsavel.? A
técnica de transplantes neurais realizada em Cuba,
Inglaterra, Tchecoslovaquia, Estados Unidos e Méxi-
co consiste de células coletadas de abortos esponta-
neos que ocorreram até duas horas e de abortos pro-
gramados. Essas células preparadas e implantadas
revelaram resultados contraditérios, com melhora
variavel das fun¢oes cognitivas e motoras em alguns
pacientes e auséncia de beneficios em outros.’
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RELATO DOS CASOS

O objetivo deste trabalho é descrever o caso clini-
co de duas irmas acometidas pela DH.

Caso 1

M.G.S.R,, 56 anos, casada, possui seis filhos, na-
tural de Ressaquinha-MG. Internada no CHPB desde
1991. Ha quatro anos com tremores involuntarios e
quedas frequentes, desde entao em uso de halope-
ridol (10 mg/dia) e acido valproico (1.500 mg/dia).
Evoluiu em um ano sem alteragoes de consciéncia,
mas dificuldade de se expressar verbalmente e choro
facil. O antipsicético foi substituido, nesse momento,
por olanzapina (10 mg/dia). A historia familiar reve-
lou DH em uma irma, uma filha e em sua mae, ja fa-
lecida. Apresentava-se, ao exame atual, desorientada
alopsiquicamente, fala pouco inteligivel, emagreci-
da, movimentos involuntarios em membros superio-
res, pouca interagao com as pessoas e 0 ambiente,
sem rigidez muscular, sem obedecer aos comandos
verbais e sem deambular, com total dependéncia; em
uso de clordiazepéxido (100 mg/dia), acido valproico
(1.000 mg/dia), tioridazina (100 mg/dia), olanzapina
(10 mg/dia), 6leo mineral e dieta rica em fibras.

Caso 2

L.S.S., 53 anos, vitva. Ha 12 anos, segundo relato
de sua sobrinha, andava pelas ruas com aspecto des-
leixado, com ideia de perseguicao pela policia. Foi in-
ternada em hospital psiquiatrico, onde permaneceu
por 30 dias. Ap6s trés meses de sua alta, comegou a
“bater a cabe¢a” com movimentos involuntarios fre-
quentes que cessavam ao adormecer. Ha nove anos
apresenta movimentos involuntarios, coreoatetoicos
nas maos e alteragcoes cognitivas. Procurou ambula-
torio de Neurologia dois anos ap6s, quando lhe foi
receitado haloperidol (3 mg/dia) e complexo vitami-
nico B. Apresentou melhora parcial, sendo simultane-
amente aumentada a dose de haloperidol para 4 mg/
dia. Retornou a consulta neurologica alguns meses
depois, acompanhada de parentes, por ter manifesta-
do crise convulsiva. Sua aparéncia estava desleixada.
Dizia ser espirita e santa e que recebia mensagens de
Nossa Senhora. A dose da medicacao foi aumentada,
acrescida de fenobarbital (100 mg/dia). A paciente
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mostrou remissao dos sintomas delirantes, mas nao
dos motores nem cognitivos. No ano seguinte, manti-
nha as manifestagoes neurolégicas. Nessa época foi
submetida a reacdao em cadeia da polimerase (PCR-
DNA), que mostrou repeticoes no alelo I-15 e no
[I-49, compativel com DH. O antipsicético foi substi-
tuido ha quatro anos pela olanzapina (10 mg/dia). As
crises convulsivas ressurgiram ha dois anos, sendo o
fenobarbital substituido por acido valproico (600 mg/
dia). Ha dois anos, houve piora consideravel da fala
e marcha, sendo necessario uso de cadeira de rodas
para locomover-se. O seu exame neurolégico atual
mostrava impossibilidade de ficar de pé e deambular
e reflexos de membros inferiores aumentados. Conti-
nua em acompanhamento ambulatorial.

DISCUSSAOD

Os casos apresentados sugerem o diagnostico
de DH. Caracterizam-se pela associagao em grau va-
riado de movimentos coreifomes e histéria familiar
de DH.% O uso da olanzapina mostrou-se eficaz em
estudo de uma paciente caucasiana de 19 anos, por
quatro meses, com diminui¢cao dos sintomas motores
e psiquiatricos. A sua administracao nas pacientes
aqui apresentadas parece estar sendo eficaz. Outros
relatos de caso sugerem boa tolerabilidade no longo
prazo e melhora dos sintomas pela combinacao de
olanzapina e acido valproico.” O tempo de uso dessa
medicacao e a exiguidade de casos clinicos, entre-
tanto, nao permitem analise conclusiva. Sao necessa-
rias mais observagoes e por tempo mais prolongado.

Alguns autores relacionam a melhora da sintoma-
tologia da DH em alguns pacientes com o uso de olan-
zapina em doses entre 15 e 30 mg/dia.® Essa dosagem
nao foi usada nas pacientes deste estudo, restando no
futuro experimenté-la para averiguar o seu real valor.

A genética representa fator decisivo na apresen-
tacao da DH. A doenca pode se manifestar em por-
tadores de repeticoes do gene da DH. As pessoas
com até 27 repeticoes, segundo o Technical Standar-
ds and Guidelines for Huntington Disease, nao teriam
qualquer probabilidade de desenvolver a DH, nem a
sua prole. Até 35 repeticoes em alelos intermediarios
representariam mais chance de mutagao e transmis-
sao dessa instabilidade para sua prole, mas teriam
baixa probabilidade (menos de 1%) de apresentar
fenotipicamente a doenca. As pessoas com 36-39 re-

peticoes seriam afetadas, com penetrancia reduzida;
e com mais de 40, penetrancia total.’ No caso clinico
2 foram identificadas 49 repeticoes no alelo II, tendo,
portanto, penetrancia completa, com definicao de
DH e sua extrapolagao consequente para sua irma e
os outros casos de parentes.

CONCLUSAD

A DH é doencga cronica de evolugao progressiva.
Os pacientes com DH, frequentemente, carecem de
cuidados em varios niveis da atencao a saide, como
ocorreu com uma das pacientes aqui descritas. A DH
ainda nao apresenta, em seu arsenal terapéutico, possi-
bilidade de cura total. A terapia genética, ainda em fase
de estudos, sugere que futuramente as pessoas dela se
beneficiardo. No momento, cabe a quem acompanha
os portadores de DH, em todos os seus niveis de aten-
¢ao a saude, seja assisténcia médica, suporte social ou
familiar, tentar promover melhor qualidade de vida.
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