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RESUMO

A Doencga de Huntington (HD) é uma doenga neurogenética e sem cura, onde o paciente desenvolve progressivamente
distarbios motores, cognitivos e psiquiatricos. Com a evolugdo da doenga, os pacientes tornam-se dependentes de
cuidadores, e isso interfere na qualidade de vida de todos os envolvidos. A qualidade de vida mostra-se um importante
preditor para saude e progndstico do paciente e seus cuidadores. Nesse estudo, objetivamos avaliar a qualidade de vida
de pacientes com HD e seus cuidadores. Foram consultadas as principais bases de dados relacionadas com a HD,
abrangendo o periodo de janeiro 2007 a janeiro 2017. Os descritores “qualidade”, “vida”, “Huntington”, foram utilizados,
sendo selecionados, ao final, 19 artigos. De modo geral, pacientes apresentaram nivel mais baixo de qualidade de vida
do que seus cuidadores, e a maioria dos pacientes apresentou ansiedade. Os pacientes demonstraram preocupacgéo
com sua saude fisica; disturbios do sono e transtornos sexuais acarretam na diminuicdo da qualidade de vida.
Cuidadores apresentaram niveis mais baixos de sintomas fisicos e qualidade de vida melhor do que a dos pacientes.
Entretanto, a qualidade de vida cuidador/paciente esta correlacionada. Avaliagdes de individuos considerados em risco
para a HD foram analisados em alguns estudos. Foi observado que esses individuos apresentavam niveis de ansiedade
altos, influenciando diretamente em sua qualidade de vida.

PALAVRAS-CHAVE: Condigbes de vida; Doenca genética; Neurodegenerativa.
1 INTRODUGAO

A Doencga de Huntington (HD) € uma doencga neurogenética sem cura, causada por uma
mutacédo autossébmica dominante no gene HD, que afeta aproximadamente 1 em 10.000 individuos
na América do Norte (LI et al, 1995). A mutagdo no gene HD ocorre devido a uma expansao do
trinucleotideo CAG (que codifica a glutamina) no primeiro éxon do gene, ocasionando uma expansao
na regiao codificadora da proteina. Os individuos com alelos que codificam mais de 30 glutaminas
na proteina ja apresentam predisposi¢cdo a doencga. Alelos com mais de 39 repeticbes sempre
resultam na doencga, que apresenta penetrancia completa. Levando os ultimos em consideracgao, a
prole de um genitor que carrega o gene HD mutado tem 50% de chance de heranga (NUSSBAUM et
al., 2016).

O gene HD codifica a proteina muscular huntingtina. A proteina anormal tende a se acumular
no nucleo celular sob a forma de agregados, que sdo neurotdxicos e levam a morte neuronal. Isso
torna a HD insidiosa e progressiva. Um individuo que herda a mutagdo desenvolvera, gradualmente,
disturbios motores, cognitivos e psiquiatricos (PAULSEN, 1999), muitas vezes levando a um
diagnostico em torno de 40 anos (HO et al., 2001).

Antes de um diagnéstico de HD (que se baseia unicamente em sintomas motores inequivocos
e clinicamente significativos), os sintomas cognitivos, comportamentais e motores podem ser
inexistentes ou extremamente sutis (paciente HD prodrémico). A HD é fatal, sendo a expectativa de
vida média de 15 a 20 anos apos o inicio dos sintomas (HO et al., 2001).

Com a evolugao da doenga, os pacientes passam a ser dependentes de cuidadores, que na
sua maioria sao familiares ou parceiros. Estes, que antes do diagnéstico do paciente levavam uma
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vida normal dentro de seus padrbes sociais e culturais, se veem obrigados a se adaptar a nova
realidade que, como se sabe, é uma realidade que tende a decair em relagdo a qualidade de vida
dos envolvidos com o passar dos anos. Portanto, cuidadores sofrem com a rotina de ter que ajudar
cada vez mais o paciente, sdo desgastados pela rotina que se alterou ao longo do tempo e também
pela falta que o seu parceiro/familiar passa a fazer com suas limitagdes individuais. As medidas
auto-relatadas de EQ-5D (Estimar os parédmetros de valorizagdo dos estados de Saude), e SF-12v2
(Medical Outcome Study 12 Item Short Form Health Survey) mostram que, como esperado, 0s
pacientes obtiveram resultados pior do que proxies em todos os indices de HrQoL (Health-related
Quality Of Life). A saude fisica dos cuidadores (SF-12v2 PCS) estava perto da média dos dados
normativos disponiveis, mas sua saude mental (MCS) caiu abaixo da normalidade da populacao
(HOCAOGLU et al., 2012a).

Sabendo que a qualidade de vida é um importante preditor para saude e progndstico do
paciente e seus cuidadores, essa revisdo de artigo tem como objetivo, através de ferramentas
diagnodsticas, como o SF 36 (Medical Outcomes Study 36 - Item Short - Form Health Survey) e
questionarios de qualidade de vida, elencar quais aspectos afetam a qualidade de vida dos
pacientes diagnosticados com a HD e a de seus cuidadores.

Portanto objetivamos avaliar a qualidade de vida desses individuos, levando em consideragao
o desgaste emocional e fisico que esta doenca pode proporcionar.

2 MATERIAIS E METODOS

Foram consultadas pelo site da Bireme (Centro Latino-Americano e do Caribe de Informacgdes
em Ciéncias da Saude) as seguintes fontes literarias para a revisdo sistematica bibliografica: Lilacs
(Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude) e Medline (Medical Literature
Analysis and Tetrietal System On-Line), abrangendo o periodo de janeiro de 2007 a janeiro de 2017.
Para a busca, foram utilizados os descritores “qualidade”, “vida” e “Huntington”.

Foram encontrados sessenta e oito (68) artigos, porém apenas cinquenta e quatro (54) com
textos completos. Destes, foram filtrados como assuntos principais: “Doenca de Huntington” e
“‘Qualidade de vida”, o que acarretou em quarenta e trés (43) artigos, que foram tabelados e
analisados tematicamente. Vinte e quatro (24) artigos foram excluidos da analise por ndo abordarem
de forma especifica “a qualidade de vida em pacientes com Doenga de Huntington e/ou seus
cuidadores”.

Os dezenove (19) artigos restantes passaram por nova leitura, sendo analisados os aspectos
mais relevantes para a melhor qualidade de vida de pacientes com a Doenca de Huntington e seus
cuidadores.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Nesse estudo levamos em consideracdo dois (2) grupos distintos: pacientes com HD
(prodrédmicos e manifesto) e seus cuidadores.

Dentre os estudos, o SF 36 registrou niveis mais baixos de qualidade de vida para pacientes
manifesto em relagdo aos outros grupos. Além disso, eventos adversos, como humor deprimido,
disturbios psicologicos e ansiedades, sdo maiores em pacientes manifesto e portadores da mutagao
(individuos que sabem que irdo desenvolver a doenga). Observou-se que até 70% dos pacientes
manifesto podem apresentar quadros de ansiedade.
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Além disso, o SF 36 reportou resultados positivos em relagdo a cognigdo e mobilidade em
pacientes adeptos aos exercicios fisicos regulares, o que também se correlaciona com potenciais
beneficios na saude e no curso da doencga.

Ainda que os niveis de transtornos psicologicos, inclusive relatos de tentativa de suicidios,
sejam significativos, o questionario HrQOL relatou que os pacientes parecem se preocupar mais
com a saude fisica (dificuldade de fala e degluticdo, coreia, mobilidade, atividade de vida diaria) e
planejamento do final da vida, do que com a saude mental propriamente dita. Controversamente, no
SF 36, o UHDRS (The Unified Huntington’s Disease Rating Scale) e BDI (Inventario de depressao de
Beck) o humor depressivo era um dos principais aspectos associados a qualidade de vida,
juntamente com a capacidade funcional.

A UHDRS, TFC (Capacidade total funcional), PSQI (Pittsburgh Sleep Quality Index), ISS
(Injury Severity Score) e BDI registraram alta prevaléncia de disturbios do sono em pacientes
manifesto, fazendo com que esses pacientes apresentem uma menor qualidade de vida. Os
transtornos sexuais também sao achados comuns e de amplo espectro em pacientes manifesto da
HD. Os quadros de transtornos sexuais variam desde alteracdo do desejo sexual a parafilia, sendo o
comportamento sexual hipoativo o mais prevalente.

Através do HrQOL, se percebeu que a qualidade de vida do cuidador é diretamente
proporcional a gravidade da doenga e, consequentemente, a qualidade de vida do paciente. No EQ-
5D e SF12v2, como esperado, os pacientes obtiveram pontuacdes inferiores em todos os aspectos
de qualidade de vida.

Observa-se que, na maioria das vezes, os cuidadores sao os préprios cdnjuges e iSso
ocasiona grandes alteragdes no convivio do casal. O SF 36 avaliou que o cuidador, quando conjuge,
tem uma expetativa mais fantasiada em relacdo ao futuro da doencga, enquanto que o paciente tem
percepgdes mais reais da evolugdo da doenga, sendo ainda a sua qualidade de vida associada as
suas proprias percepgoes.

O POMS-SF (Short form of the Profile of Mood States) avaliou a qualidade de vida de
pacientes e cuidadores. Os resultados demostraram que os cuidadores de paciente com ELA
(Esclerose Lateral Amiotréfica) e HD tém niveis mais elevados de ansiedade, depressao e confusao,
quando comparados aos cuidadores de pacientes com Doencga de Parkinson e Esclerose Multipla.

Os cuidadores apresentaram niveis mais baixos de sintomas fisicos do que os pacientes, o
que ja era esperado. Ainda relataram que, apesar da rotina desgastante, apresentam niveis
relativamente altos de satisfagdo com a vida e niveis variaveis de sintomas depressivos e de saude
fisica.

Alguns estudos também avaliaram a qualidade de vida de individuos considerados em risco
para HD (devido a heranca autossémica dominante da doencga). Esses, demonstraram niveis de
ansiedade elevados. Como podem ser portadores ou ndo da mutacado, os testes genéticos que
podem acabar com essa incerteza, podem vir a diminuir os niveis de ansiedade, aumentado a
qualidade de vida. Por outro lado, individuos com o resultado do teste genético positivo tendem a
apresentar niveis de stress/ansiedade maiores.

4 CONSIDERAGOES FINAIS

Com essa revisdo, podemos inferir que a qualidade de vida dos pacientes manifesto é
dependente de diferentes variaveis, dentre elas: o grau de disfungao cognitiva, as limitagdes fisicas,
as alteragdes do humor e o suporte familiar. Como a HD é uma doenga neurodegenerativa e cada
paciente se encontra em um contexto social distinto, a qualidade de vida é diferente entre eles,
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sendo que tende a declinar ao longo do tempo. Algumas medidas, como exercicios fisicos e apoio
do cbnjuge, podem ser decisivas para uma qualidade de vida satisfatoria ao longo da vida.

Em relagao aos cuidadores, como esperado, apresentam uma qualidade de vida superior aos
pacientes. Entretanto, a mesma é inferior quando comparada a cuidadores de pacientes com
Esclerose Multipla e Doenga de Parkinson.

Dentre os individuos em risco para desenvolver a HD, a ansiedade é um fator determinante
da qualidade de vida. E, nem sempre, os testes genéticos HD melhoram a qualidade de vida desses
individuos.
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