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RESUMO

Introdugdo: a doenca de Huntington (DH) é uma enfermidade neurodegenerativa e de desenvolvimento tardio, autossdomica dominante.
Declinio cognitivo, coréia, disfungdo motora severa e dbito no estégio final, sdo sintomas que caracterizam a doenga. Atualmente, testes
moleculares para diagndstico pré-sintomatico estdo acessiveis a populagdo em risco, porém implicagGes éticas permeiam esse tipo de
exames. Objetivo: avaliar aspectos atuais da realizagdo de testes genéticos para DH no Brasil por meio de estudo analitico de amostra de
laboratérios. Metodologia: foram utilizados questionarios semiestruturados enviados a 19 laboratérios que ofereciam testes diagndsticos
e preditivos para a doenga em suas paginas virtuais, por meio de correio eletronico, a fim de obter informagdes sobre a metodologia
empregada para os testes, infraestrutura, composigdo da equipe técnica, sexo dos individuos atendidos, percentagem de resultados
positivos e cuidados oferecidos ao individuo/familia antes e apds a realizagdo dos exames. Resultados: os laboratdrios que aceitaram
participar do estudo e responderam ao questiondrio informaram dispor de uma infraestrutura excelente, em termos de pessoal e
equipamentos, atendendo aos requisitos basicos para a realizagdo dos exames utilizando principalmente a técnica da Reagdo em Cadeia
da Polimerase (PCR), na metodologia molecular. O percentual de resultado positivo para DH nos laboratérios pesquisados variou de
30 a 90%, sendo que este ultimo percentual foi apresentado pelo laboratdrio vinculado a Instituto Publico de Ensino Superior que era
o Unico a oferecer acompanhamento psicolégico e/ou psiquiatrico antes e apds os exames. Conclusdo: para promover a ampliagdo
do acesso a esse tipo de teste a populagdo acometida pela doenga de Huntington, deve ser estimulada a criagdo de laboratérios com
tecnologia de ponta e a formagdo de recursos humanos especializados.
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ABSTRACT

Introduction: Huntington’s disease (HD) is a neurodegenerative and late development autosomal dominant disease. Cognitive decline,
chorea and severe motor dysfunction, and death in the final stage are symptoms that characterize the disease. Currently, molecular tests
for pre-symptomatic diagnosis are accessible to the population at risk, but ethical implications permeate this type of examination. Aim: to
evaluate the current aspects of conducting predictive genetic testing in Brazil, through analytical study sample of Brazilian laboratories.
Methodology: semi-structured questionnaires were sent by mail to 19 laboratories offering diagnostic and predictive testing for HD
in their virtual pages in order to obtain information on the methodology used for testing, infrastructure, technical composition of the
staff, age and gender of treated individuals, percentage of positive results and care provided to the individual/family before and after
the exams. Results: 5 laboratories that have agreed to participate of the study reported having an excellent infrastructure in terms of
personnel and equipment, meeting the basic requirements for the exams. The method most frequently adopted for the exam utilizes
mainly the technique of Polymerase Chain Reaction (PCR). The positive percentage for HD in laboratories surveyed ranged from 30 to
90%; the latter percentage was presented by the laboratory linked to Public Institute for Higher Education that was also the only one to
offer psychological and / or psychiatric counseling before and after tests. Conclusion: to promote the expansion of access to this type
of test to the population affected by Huntington’s disease, the establishment of laboratories with latest technology and the training of
specialized human resources should be encouraged.

Keywords: Huntington’s disease. Predictive tests. Laboratories. PCR.

INTRODUCAO

A doenga de Huntington (DH) é uma enfermidade
neurodegenerativa hereditaria, com padrdo de heranga
autossémico dominante (HUNTINGTON’S DISEASE COLLA-
BORATIVE RESEARCH GROUP, 1993). Na década de 1840, foi
realizada por médicos americanos, ingleses e noruegueses,
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a primeira tentativa de uma descrigdo médica para a DH.
Apenas 30 anos mais tarde, a descri¢do precisa da doenga
foi feita pelo médico americano George Huntington entao
com apenas 22 anos de idade (ZUCCATO, 2010). A prevalén-
cia da DH é variada em diferentes populages apresentando
na maioria dos paises taxas entre 5-10 pessoas afetadas
por 100.000, observando-se que nao ha estimativas para
a populagdo brasileira ( RASKIN et al., 2000).

Por se tratar de uma doenga de desenvolvimento
tardio, os primeiros sintomas costumam se manifestar
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entre os 30 e 50 anos de idade, porém ha casos de mani-
festacdo na fase juvenil (ROSS, 2010). Entre os principais
sintomas que acometem o individuo com a doenca estdo
os movimentos involuntdrios que fluem de parte a outra
do corpo e sdo chamados de movimentos coreicos. Outros
sintomas, como a deficiéncia cognitiva que leva a deméncia
e o comprometimento da linguagem e memaria, também
estdo presentes, tornando o paciente dependente na reali-
zacdo das suas atividades cotidianas (TARJA-BRITA; BYRNE,
2012). O diagnéstico de certeza da doenga é feito por testes
moleculares,em laboratdrios especializados,que podem
também ser preditivos, permitindo o reconhecimento
de portadores ainda assintomaticos (BITTENCOURT et al,
2010). Esses pacientes podem se beneficiar do diagndstico
precoce apenas para iniciar tratamentos paliativos, pois
ndo ha um tratamento eficaz aonde seja possivel a cura
da enfermidade (BARD et al., 2014).

A longa sequéncia repetitiva de um trinucleotideo
(CAG) esta associada com a DH, uma vez que em individuos
afetados a mutagdo no gene IT15 resulta em expansdes
com 36 ou mais repeticdes CAG, enquanto que individuos
normais apresentam entre 9 a 35 repeti¢Ges. Individuos
gue apresentam de 36 a 39 repeticdes possuem uma
penetrancia reduzida e, por conseguinte, ndo necessa-
riamente desenvolverdo os sintomas caracteristicos da
DH durante sua vida, mas os filhos destes ainda estardo
em risco (RUBINSZTEIN et al.,1996).Tém-se atualmente
o conhecimento de que a doenca é ocasionada por uma
expansdo da repeticdo CAG no éxon | do gene da hun-
tingtina — IT15 (HUNTINGTON’S DISEASE COLLABORATIVE
RESEARCH GROUP, 1993). Existe uma correlagdo entre a
idade do inicio dos sintomas e o tamanho das expansdes
CAG (GOLDBERG et al., 1994).

A proteina HTT mutante provoca degeneragao neu-
ronal (BARD et al., 2014). A proteina huntingtina normal,
além de desempenhar uma fungdo sinaptica, sendo
necessaria no periodo pdés-embriondrio, possui a fungdo
anti-apoptdtica e protege ndo apenas as células nervo-
sas, mas diferentes tipos celulares contra uma variedade
de estimulos apoptdticos (RUBINSZTEIN, 2002). Como
consequéncia das repeticdes CAG ocorre expansao poli-
glutaminica localizada proxima da regido N-terminal da
molécula huntingtina. As cadeias poliglutaminicas expandi-
das causam a fragmentacgdo da proteina, fazendo com que
esta se autoagregue dentro da célula nervosa. A agregacao
destes fragmentos protéicos compromete o funcionamento
neuronal e possivelmente leva a disfuncgdo celular e morte
dos neurdnios (BARSOTTINI, 2005), no entanto ainda ndo
é totalmente compreendido o efeito toxico dessa proteina
(TARJA-BRITA et al., 2012).

O teste genético molecular possibilita o reconhecimen-
to da mutacgdo e a identificagdo do nimero de repeti¢des
CAG associadas com a doenca. Diminuir as incertezas e
assim poder planejar suas vidas tem sido um dos principais
razdes para que individuos em risco para a DH se submetam
a esse tipo de teste (TIBBEN, 2007).

Laboratdrios de biologia molecular que realizam diag-

nésticos moleculares devem possuir um rigoroso controle
e garantia de qualidade. E recomendado que os testes
preditivos e diagndsticos mostrem sensibilidade e especi-
ficidade préximos a 100%, eliminando assim os resultados
falsos-positivos e falsos-negativos. Muitas medidas que
requerem confiabilidade e precisdo sdo adotadas quando
se executa metodologias como a Reagdo em Cadeia da
Polimerase (PCR). A amplificagdo do DNA por PCR é uma
realidade em muitos laboratdrios de biologia molecular
como metodologia padrao no que se refere a detecgdo de
doengas monogénicas (ROSALES-REYNOSO et al., 2007).

A realizacdo do teste deve ser acompanhada por um
programa de aconselhamento genético apropriado para
a condi¢do. Individuos com DH muitas vezes requerem
atendimento multidisciplinar para atender necessidades
diferentes durante o curso da doenga, incluindo-se a ne-
cessidade de um suporte psicoldgico e um aconselhamento
genético pré e pos-testes (PHILLIPS et al., 2008).

A proposta deste estudo foi investigar a metodologia
empregada para a detecgdo do alelo mutante nos laboraté-
rios que realizam os testes diagndsticos e preditivos para a
DH no pais, caracterizar a equipe que realiza esses testes e
eventuais medidas de apoio dadas ao individuo que busca
esse tipo de servigo.

METODOLOGIA

Para avaliar aspectos atuais da oferta de testes ge-
néticos preditivos para a doenga de Huntington no Brasil,
foi realizado estudo analitico em amostra de laboratdrios
que ofereciam o teste diagnostico por meio de sites e
paginas virtuais. Para tanto, foram enviados questionarios
semiestruturados, juntamente com a carta convite e Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido, por meio de correio
eletrdnico, a laboratdrios selecionados através de pesquisa
on-line. O questionario enviado incluia questdes referentes
ainfraestrutura do laboratdrio, pessoal especializado, me-
todologia utilizada na realizagdo dos testes, suporte dado
ao paciente pré e pds-exame, percentual de resultados
positivos e tempo de entrega dos resultados.

RESULTADOS

Entre os 19 laboratdrios que disponibilizaram o teste
diagnostico e preditivo para a Doenga de Huntington em
suas paginas virtuais, 17 (89,9%) apresentavam-se como
laboratdrios privados e 2 (10,1%) foram vinculados a insti-
tuicdes publicas de ensino superior (IPES). Destes laborato-
rios, oito terceirizavam o exame e outros 11, considerados
centrais, realizavam efetivamente o teste genético.

Quanto a localizagdo dos laboratérios selecionados,
por regido e estado, verificou-se que 45% localizavam-se
na regido Sul, 41% na regido Sudeste, 9% no Nordeste e
5,0% na regido Centro-Oeste (Figura 1). Na regido sudeste,
o estado de S3o Paulo apresentou a maior quantidade de
unidades (56%); Santa Catarina liderou os estados na re-
gido sul (40%). Bahia e Fortaleza foram os Unicos estados
da regido Nordeste a possibilitar a realizagcdo deste este
tipo de diagndstico, terceirizando, entretanto o exame
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genético através de parceria com laboratério de ponta na
regiao sudeste.

0%
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Figura 1 — Percentual de laboratdrios que realizam teste para DH
nas cinco regides do Brasil

Dos 19 laboratérios que foram convidados a participar
deste estudo, cinco (26,3%) aceitaram o convite e respon-
deram ao questiondrio proposto, sendo quatro destes la-
boratdrios de referéncias ou centrais (um destes vinculado
a Instituicdo de Pesquisa e Ensino Superior — IPES) e um
terceirizado. Todos os laboratérios estudados informaram
possuir uma estrutura adequada, seguindo as normas
determinadas pelas agencias regulamentadoras, além de
disporem de todos os equipamentos, reagentes e materiais
necessarios para a realizagdo dos testes.

Em relagdo a metodologia empregada para a realiza-
¢do do teste para DH, os representantes dos laboratdrios
indicaram utilizar a reacdo de PCR para detecgdo de cdpias
mutantes do gene IT15. Adicionalmente dois dos labora-
térios afirmaram também empregar outras metodologias,
como PCR seguido de Southern Blot quando necessario e
em outro, vinculado a uma IPES, era também realizado
a genotipagem com uso de marcadores do tamanho da
expansdo da mutagdo e sempre na presenca de controles
positivos e negativos em sequenciador automatico. Neste
caso, era realizado o sequenciamento do gene IT15 e todos
os resultados negativos, encaminhados para a realizagao
de testes adicionais para “Huntington like disease”, ou seja,
doengas com fendtipos semelhantes a DH, utilizando a
metodologia do sequenciamento completo do exoma por
meio do next generation sequencing.

Em relagdo aos pré-requisitos para que o individuo pu-
desse fazer o teste DH, trés dos laboratdrios afirmaram que
oindividuo interessado deve apresentar solicitagdo médico
e histérico familiar da doencga, ou apresentar suspeita
clinica compativel com a doenca. No quarto laboratério
investigado, constituia pré-requisito uma entrevista com
o0 geneticista que faz parte da equipe médica e no quinto
havia a necessidade de uma consulta prévia no ambulatério
de neurologia da instituicdo de ensino da qual o laboratério
fazia parte, a fim de que o individuo pudesse ser avaliado
por algum membro da equipe.

Os laboratdrios consultados apresentavam diferentes
formas de entrega de resultados: diretamente ao paciente,
sem a exigéncia de um acompanhante; por meio de correio
eletronico e por consulta do paciente a pagina virtual do
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laboratério, utilizando login e senha para ter acesso as
suas informagdes; envio do resultado do exame apenas
ao médico que solicitou a investigacdo. No laboratdrio
vinculado a IPES a entrega era feita por uma pessoa ca-
pacitada a oferecer um suporte ao paciente, habilitada
para fornecer informagdes técnicas e esclarecer outras
duvidas. Neste caso, a presenga do paciente era obrigaté-
ria, exceto nas situagdes em que o mesmo apresentasse
alguma debilidade severa que impedisse a sua presenca
e/ou o entendimento em relagdo aos resultados. No caso
de resultados de exames diagndsticos, o laboratdrio infor-
mou que o procedimento adotado tem sido a entrega ao
paciente e somente na presenga de um responsdvel, e que
nos casos de exames preditivos era apenas sugerido que o
paciente viesse acompanhado. O prazo médio de entrega
dos resultados do exame aos pacientes foi bastante variavel
entre os laboratorios, sendo feita em 15 a 20 dias, 42 dias
ou até 60 dias.

Na maioria dos laboratdrios pesquisados verificou-se
nao haver orientagcdo especializada apds a realizagdo do
teste, realizado mediante solicitacdo médica. Acompa-
nhamento psicoldgico e psiquiatrico era oferecido apenas
pelo laboratério vinculado a uma IPES, que também dispo-
nibilizava ao paciente acompanhamento neurolégico, com
fonoaudidlogo, fisioterapeuta, aconselhamento genético.
Em outro dos laboratdrios, havia um profissional com
formacgdo superior em genética (geneticista) disponivel
para esclarecer eventuais duvidas, mas nenhum tipo de
apoio psicologico. Caso fosse solicitado, este geneticista
prestaria quaisquer esclarecimentos necessarios também
ao médico do paciente.

Quanto aos profissionais que compdem a equipe
técnica que realizam os exames, todos os laboratdrios infor-
maram que sao médicos os principais responsaveis, seguido
de bidlogos, na maioria dos casos. Outros profissionais,
como biomédicos e bioquimicos, também foram citados
como parte das equipes técnicas de alguns laboratdrios.
Verificou-se também que no laboratério vinculado a IPES
os resultados dos testes sdo liberados somente apds o
consentimento e assinatura da médica geneticista, chefe
da equipe.

A taxa de resultados positivos para DH apresentou
valores de 30 e 40% (sem discriminar se o teste era preditivo
ou diagnéstico) em dois laboratorios. Apenas no laboraté-
rio vinculado a IPES os testes diagndsticos apresentaram
porcentagens de resultados positivos acima de 90%, entre-
tanto quando se tratava apenas de testes preditivos a taxa
de resultados positivos era reduzida para cerca de 12%.

Nos laboratdrios pesquisados 75% dos pacientes
eram do sexo masculino. Observou-se, no entanto, que no
laboratdrio vinculado a IPES, o teste preditivo era realizado
em sua maioria por mulheres casadas, com filhos, demons-
trando assim uma preocupacao por parte destas em relagdo
a possibilidade de transmissdo vertical da enfermidade.

A maioria dos laboratdrios informou que atendia
pacientes do préprio municipio e oriundos de outros muni-
cipios do mesmo estado. Entretanto, o laboratério publico
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de referéncia ligado a IPES, que dispunha de equipe técnica
e suporte mais completo, informou que também atendiaa
pacientes oriundos de outros estados, inclusive da regido
Nordeste. Este laboratdrio realiza este tipo de exame ha
mais de 15 anos, sendo, portanto, o laboratério mais antigo
arealizar testes moleculares para detecgdo de DH no Brasil.

DISCUSSAO

Na presente investigagdo optou-se por utilizar como
instrumento de pesquisa o questionario por meio de cor-
reio eletrdnico, haja vista que essa é uma ferramenta atual,
bastante versatil, pois permite ao pesquisador algumas
vantagens, entre elas o envio do questiondrio quantas vezes
forem necessdrios, obtendo uma maior velocidade quanto
ao recebimento das respostas, além de conferir uma maior
liberdade ao entrevistado, que podera responder o ques-
tiondrio quando Ihe for conveniente (VIEIRA et al, 2010).
Outra vantagem deste método, é que a pesquisa por meio
de e-mail permite que sejam alcancadas populagGes espe-
cificas que se encontram a longas distancias. Desta forma,
foi possivel acessar laboratérios que estavam localizados
em outros estados da federacgdo.

O percentual de adesdo ao estudo (26,3%) foi consi-
derado satisfatoério, de acordo com o esperado em pesqui-
sas com este instrumento de investigagao, considerando
também que se trata de doenga genética rara, para a qual
entre os 19 laboratérios referidos, apenas 11 realizam
efetivamente o teste diagndstico molecular, sendo que o
restante terceiriza.

Marconi e Lakatos (2005) ressaltam que questionarios
gue sdo enviados para os entrevistados alcangam em média
25% de devolugdo. Além disso, considerando amostras
probabilisticas, baixas taxas de respostas ndo significam
baixo grau de representatividade (GUNTHER, 1999).

As regides Sul e Sudeste se sobressairam em relagdo a
difusdo de testes moleculares para DH, sendo que apenas
nessas duas regioes foram localizados laboratérios vincula-
dos a instituicGes de ensino publicas, demonstrando assim
o interesse por parte de pesquisadores dessas areas em
realizar pesquisas sobre o tema.

A quantidade de laboratdrios que realizam testes
diagnosticos e preditivos para a DH no Brasil é pequena
mesmo se tratando de doenga com prevaléncia rara. A
falta de perspectivas em curto prazo, para o tratamento
da doenga, contribui para a procura relativamente baixa,
sendo relevante para uma mudanga neste padrdo, os avan-
¢os tecnologicos e atitudes positivas em relagdo a doenga
( BITTENCOURT et al, 2010).

A escassez de laboratdrios especializados em regides
economicamente desfavorecidas podera contribuir para a
dificuldade de acesso enfrentada por individuos e familias
interessadas, principalmente se forem consideradas aque-
las com menor poder aquisitivo. Dificuldades semelhantes
poderdo se tornar um agravante no que diz respeito ao
diagnodstico para a DH, impedindo assim que a doenca seja
diagnosticada e que o paciente seja encaminhado para o
tratamento mais adequado possivel. Ndo se sabe se nos

estados e regides em que ndo foram encontrados labo-
ratérios oferecendo esse tipo de exame a procura é rara,
ou se a doenga é sub-diagnosticada ou ainda se o médico
diante de pacientes que apresentem o quadro clinico da
DH encaminha diretamente os seus exames para outras
regides do pais. A criagdo de uma rede latino-americana
para o tratamento da DH tem sido sugerida a fim de sanar
a disparidade em relagdo a facilidade de acesso a esse tipo
de teste e tratamento, como constatados em outros paises
europeus (MACIEL et al., 2013).

A indisponibilidade deste tipo de teste pelo Sistema
Unico de Satide (SUS) no Brasil era uma realidade recente.
Entretanto, neste ano, foi instituida por meio da Portaria
199/2014, a Politica Nacional de Atengdo Integral as Pesso-
as com Doengas Raras (BRASIL, 2014), que visa oferecer ao
paciente portador de doenga rara, diagndstico, tratamento
medicamentoso e reabilitagdo, ou seja, um cuidado inte-
gral e atengao multiprofissional. Incentivos com recursos
publico-privados previstos para a criagdo de uma rede de
atendimento a pessoas com essas enfermidades poderdo
beneficiar consideravelmente os pacientes com a DH,
estimular o setor de saude a investir na criagdo de mais
laboratdrios com tecnologias de ponta e a formagdo de
recursos humanos.

No presente estudo, foi constatado que independen-
temente dos laboratérios consultados serem publicos ou
privados, todos apresentaram estrutura fisica excelente,
seguindo todas as normas determinadas pelas agencias
regulamentadoras, além de possuirem todos os equipa-
mentos, reagentes e materiais necessarios para a realizagao
dos testes. Em relacdo a metodologia laboratorial, a técnica
de PCR foi a mais comum, sendo utilizada em todos os cen-
tros pesquisados. Por se tratar de uma metodologia barata,
rapida, se comparada com outras técnicas como o Southern
blot, é bastante utilizada no cotidiano dos laboratérios que
realizam o teste diagndstico e preditivo para a doenga de
Huntington (ROSALES-REYNOSO, 2007).

A experiéncia obtida pelos diferentes laboratdérios
utilizando a técnica de PCR mostra que através desse mé-
todo é possivel realizar de forma satisfatéria o diagndstico
molecular para a doenga. No caso de expansdes acima de
70 repeticGes a técnica de Southern blot associada com
o PCR pode ser um procedimento alternativo (ROSALES-
-REYNOSO, 2007).

A evolucgdo de testes e metodologias laboratoriais é
crescente apds o aumento de novas tecnologias e implan-
tacdo de imunoensaios, automagao, computagdo e técnicas
moleculares, sofrendo, entretanto, influéncias como regu-
lamentagGes, remuneragdo, mudangas na pratica médica,
custos e praticas de mercado (BURKE, 2000; CAMPANA
et al., 2011). Neste contexto, a terceirizagdo de exames
complexos e de baixa procura, como os associados as do-
encas genéticas raras, tal como a doencga de Huntington,
sdo atualmente praticas comuns na gestdo laboratorial.

Diversos profissionais compdem a equipe destes
laboratdrios, incluindo médicos, bidlogos, biomédicos e
bioquimicos, demonstrando assim a heterogeneidade
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dos profissionais que atualmente possuem capacitagdo
técnica para manusear e dominar a tecnologia empregada
para a obtengdo do diagndstico. No entanto, a realizagdo
de testes e aconselhamento genético deve ser oferecida
por especialistas que possuam conhecimentos técnicos
sobre a tecnica laboratorial e aspectos genéticos da doenca
(MACLEOD et al., 2012).

Nos laboratdrios presentemente pesquisados, a maio-
ria dos pacientes pertencia ao sexo masculino. O fato de
existir instabilidade das repeticdes CAG durante a esper-
matogénese (FURTADO et al., 1996) pode ser um fator que
aumenta a taxa de individuos do sexo masculino em relagdo
ao sexo feminino que sdo afetados pela enfermidade.

Em relacdo a entrega dos resultados dos exames,
ha o risco que sendo passado diretamente ao paciente,
0 mesmo poderia interpretar equivocadamente as infor-
magodes descritas e tomar atitudes imprevisiveis, inclusive
negligenciando a sua condi¢do de portador da mutagdo.
Observa-se, entretanto que embora tornar os profissionais
de saude primaria informados seja considerado pela equipe
de aconselhamento uma boa pratica clinica (MACLEOD et
al., 2012), é recomendado que a informacao seja liberada
para terceiros apenas com o consentimento explicito do
paciente.

O prazo médio da entrega dos resultados do exame
aos pacientes foi bastante variavel entre os laboratdrios.
Prolongar a entrega do resultado pode influenciar direta-
mente na ansiedade e angustia do paciente em receber
estes resultados, principalmente considerando-se testes
preditivos. Em se tratando, porém de teste diagndstico,
uma rapidez na entrega do resultado pode contribuir para
um tratamento mais eficiente, uma vez que o paciente
podera ser encaminhado mais cedo para terapias adequa-
das, refletindo assim na melhoria da qualidade de vida do
mesmo. Ha necessidade de que os laboratérios cumpram
0s prazos estipulados para a entrega desses resultados afim
de que ndo haja comprometimento da satide do individuo.

Estudos tém sido realizados para investigar a necessi-
dade de profissionais especializados para auxiliar e ajudar
pacientes a enfrentar problemas decorrentes do resultado
dos testes (WAHLIN et al., 1997). A necessidade de uma
discussdo entre a equipe para cada situacdo é sugerida
como forma de andlise e direcionamento para determinar
o tipo de acompanhamento psicolégico, bem como o tipo
de aconselhamento (MARIOTTI et al., 2010). No entanto,
essa preocupac¢do ndo foi observada na maioria dos la-
boratdrios pesquisados neste estudo em que apenas um
oferece suporte psicoldgico e psiquiatrico aos pacientes.

Devido ao crescimento das pesquisas genéticas na
medicina, o uso dos testes laboratoriais se tornou mais
frequente, abrangendo todas as fases da cadeia de satde:
prevencao, diagndstico, progndstico e acompanhamento
terapéutico, de forma integrada. Esta tendéncia ndo é,
entretanto, ainda seguida na doenca de Huntington, ndo
obstante as questdes éticas que incidem sobre a realizagdo
ou nao de testes diagndsticos para esta doenga, ainda sem
tratamento eficaz.
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Devido a popularizagdo dos testes para detectar
indicios genéticos associados a doencas neurodegenera-
tivas, atualmente se pode recorrer a estes tendo em vista
conhecer os riscos de transmitir ou mesmo de ter herdado
a enfermidade. E, porém, necessario que haja cautela no
que se refere a essa facil acessibilidade, para que apenas
pessoas em risco sejam encaminhadas para realizacdo
destes. Como observado em neste estudo, a importancia
de que o paciente apresente ao laboratério uma requisigao
médica, permite que o exame seja feito apenas em pessoas
em risco, o que foi observado na maioria dos laboratdrios
estudados. Por se tratar de um teste em que seus resultados
terdo implicagdes na vida do individuo, a presenga de um
profissional capacitado para orientar o paciente antes e
ap0s o teste é necessdrio para dar o esclarecimento devido.

A maioria dos centros na América do Sul destinados
ao atendimento e cuidados aos pacientes com a DH estdo
comprometidos em fornecer o tratamento e suporte
psicolégico adequado, muitas vezes sem nenhum custo
para o individuo. Essas instituicdes dispdem de equipes
multidisciplinares, porém um problema constatado nessa
pesquisa é que uma minoria desses centros dispde de
laboratdrios que realizam e oferecam o teste molecular
(MACIEL et al., 2013).

O laboratdrio que realiza este exame ha mais tempo
no Brasil (mais de 15 anos) é também integrante de uma
IES publica, e foi o Unico que afirmou atender a pacientes
de fora do seu estado. A experiéncia da equipe, bem como
uma provavel disponibilidade maior de verbas publicas
podem ser ter sido os fatores que influenciam no seu pio-
neirismo em oferecer o exame, bem como na qualidade
do servigo prestado. Questdes referentes aos avangos
tecnoldgicos no diagnostico de doengas genéticas raras,
assim como a aplicacdo destes avangos nos cuidados ao
paciente com a doenga de Huntington, configuram-se como
relevantes em termos de saude publica.

CONCLUSOES

O presente estudo permitiu constatar que a maior
quantidade de laboratdrios que disponibilizam os testes
diagndsticos e preditivos para a Doenga de Huntington
em seus servigos se encontra no eixo Sul-Sudeste, sendo
ainda inexistente este tipo de exame nos laboratérios do
Norte e Nordeste.

Todos os laboratérios pesquisados dispoem de estru-
turas necessarias e suficientes para o emprego da meto-
dologia mais comum na realizagdo desse tipo de exame,
com a técnica da PCR, sendo, portanto, essa a metodologia
utilizada em todos os laboratérios que fizeram parte deste
estudo.

S3o recomendadas medidas que incentivem o apoio
e o suporte aos individuos acometidos por doengas neu-
rodegenerativas hereditdrias como a DH. Por outro lado é
importante salientar que cabe aos laboratdrios garantir a
confiabilidade dos resultados dos exames, o sigilo e cautela
na liberagdo destes, refletindo assim sobre as reais implica-
¢des emocionais para o paciente, principalmente quanto
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a entrega desses resultados por meio das ferramentas
tecnologicas atuais como a internet, considerando de fun-
damental importancia que a equipe médica que solicitou
0s exames ofereca o suporte necessario ao paciente.

Recomenda-se também apoio a novas pesquisas e
disponibilidade de recursos para o desenvolvimento de
politicas publicas voltadas para os individuos com a DH, a
fim de garantir e assegurar que pacientes com esta doenga
se beneficiem dos avangos cientificos na era da revolugdo
genomica.
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