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” Resumo

A Doenga de Huntington é uma doenca neurodegenerativa rara, com padrdo
de hereditariedade autossémica dominante e penetrancia completa. Descreve-
se 0 caso de uma mulher de 49 anos, com antecedentes de sindrome depres-
sivo major e acidente vascular cerebral, internada por alteracdo do estado de
consciéncia e anemia. No decurso do internamento a doente iniciou um qua-
dro de movimentos coreiformes, interpretados até a data como sequelas do
acidente vascular cerebral e de perturbacdo psiquiatrica. Atendendo a histdria
familiar de doenca neuroldgica ndo esclarecida com morte precoce, foi levan-
tada a hipotese de Doenga de Huntington, confirmada apds realizagdo do es-
tudo genético. Esta doenga tem um inicio insidioso, manifestando-se entre os
35 e 44 anos, com evolugdo para morte 10 a 20 anos ap6s os primeiros sinto-
mas. Caracteriza-se por movimentos coreiformes, perturbacdo psiquiatrica e
declinio cognitivo. Os sintomas psiquiatricos, como depresséo, irritabilidade e
ansiedade, sdo frequentemente a primeira manifestacdo da doenca. Em esta-
dios mais avancados, a coreia afeta os grupos musculares da orofaringe, origi-
nando disartria e disfagia, que podem mimetizar um acidente vascular cere-
bral. Este caso reflecte a marcha evolutiva das manifestacGes neuropsiquiatricas
da Doenca de Huntington e a importancia da suspeita desta doenca, quando
perante um doente com coreia e sintomatologia psiquiétrica.
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W Abstract

Huntington's disease is a rare neurodegenerative disease with an autoso-
mal dominant inheritance pattern and complete penetrance. We describe
a case of a 49-year-old woman, with a history of major depressive syn-
drome and stroke, hospitalized for an altered state of consciousness and
anemia. During the hospitalization, the patient started choreiform move-
ments, understood as sequelae of stroke and psychiatric disturbance. Con-
sidering the family history of neurological disease with early death, the
diagnosis of Huntington's disease was raised and confirmed after the ge-
netic study. This disease has an insidious onset, manifesting itself between
35 and 44 years, with evolution to death 10 to 20 years after the first symp-
toms. It is characterized by choreiform movements, psychiatric disturbance
and cognitive decline. Psychiatric symptoms such as depression, irritability
or anxiety are the first manifestations of the disease. In advanced stages,
chorea affects the muscles of the oropharynx, causing dysarthria and dys-
phagia, which can mimic a stroke. This case reflects the evolution of Hun-
tington's disease symptoms and the importance of the suspicion of this
disease when confronted with a patient with chorea and psychiatric symp-
toms.
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CLINICAL CASE - CASO CLINICO

” INTRODUCAO

A doenca de Huntington (DH) é uma doenca
neurodegenerativa rara, com padrdo de here-
ditariedade autossémica dominante e pene-
trancia completa, com risco de transmissdo a
geracdo seguinte de 50%. Esta doenca é causa-
da por uma expansdo das repeticées do trinu-
cledtido citosina-adenina-guanina (CAG) no
gene da Huntingtina no cromossoma 4p, que
codifica a proteina huntigtina, ' conduzindo a
lesdes em varios tecidos, particularmente no
cérebro, onde provoca atrofia dos ganglios da
base. A fisiopatologia da DH ndo esté total-
mente esclarecida, embora se pense que esteja
relacionada com o ganho de funcdo da forma

mutante da proteina huntingtina, comprome-
tendo a homeostasia celular. @

A DH apresenta uma prevaléncia de 2.7 por
100.000, sendo mais frequente na Europa,
América do Norte e Australia. @

Trata-se de uma doenca crénica progressiva,
em que os sintomas surgem de forma insidio-
sa, com movimentos coreiformes (movimentos
rapidos, involuntarios, ritmicos e ndo repetiti-
vos que envolvem a cabega, 0 tronco e o0s
membros), perturbacdo psiquidtrica (ansieda-
de ou depressdo) e declinio cognitivo. As alte-
racbes comportamentais sdo graduais e os
movimentos coreiformes sdo inicialmente té-
nues, podendo deste modo, passar despercebi-
dos por um longo periodo. “ A perda ponde-
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ral e a caquexia sdo frequentes, porém o seu
mecanismo fisiopatoldgico ndo esta esclareci-
do, sendo provavelmente multifatorial. © Os
movimentos anormais dos olhos sdo proemi-
nentes nos estadios iniciais da doenca © e em
fases mais avancadas ocorre comprometimen-
to do diafragma, da faringe e laringe, motivan-
do o aparecimento de vocalizacdes involunta-
rias, disartria e disfagia.

Embora o inicio dos sintomas surja entre os 35
e 44 anos, ¥ num pequeno ndmero de doentes
a doenca manifesta-se antes dos 20 anos de
idade. Quanto mais precoce o inicio da doenca,
mais rapida é a progressdo, registando-se uma
evolugdo para morte 10 a 20 anos apés as pri-
meiras manifestacdes, ® nestes casos mais fre-
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quentemente associado a uma transmissdo
paterna. 7

A historia familiar de DH é a chave do diagnds-
tico quando surgem os sintomas, sendo confir-
mado com a realizacdo do teste genético, que
se apresenta como um marcador de elevada
sensibilidade (98.8%) e especificidade (100%)
para a doenca. ®

Até a data ndo ha cura conhecida e o tratamen-
to é apenas de suporte, com o intuito de atenu-
ar a sintomatologia motora e psiquiatrica asso-
ciada a doenca.

¥ DESCRICAO DO CASO

Descreve-se o caso de uma mulher de 49 anos,
caucasiana, divorciada e desempregada.
Apresentava antecedentes pessoais de tabagis-
mo ativo (160 UMA) e sindrome depressivo ma-
jor com 4 anos de evolugdo. Ha cerca de 1 ano
tinha-lhe sido diagnosticado um acidente vas-
cular cerebral (AVC), ficando com sequelas de
disartria, apraxia, dificuldades na marcha e na
execucdo de agdes motoras complexas. Negava
habitos etandlicos ou toxifilicos, cirurgias pré-
vias e alergias. Estava medicada habitualmente
com lorazepam 2,5mg, flurazepam 30mg, clora-
zepato dipotéssico 30mg e fluoxetina 20mg.
Dos antecedentes familiares, a referir que o pai
falecera aos 61 anos na sequéncia de um AVC
e que, tal como o tio paterno, teria uma doenca
neuroldgica, que ndo sabia especificar.

Uma semana antes do internamento, a doente
iniciou um quadro de prostracdo de agrava-
mento progressivo e recusa alimentar, motivo
pelo qual foi trazida ao Servico de Urgéncia.
No exame objetivo apresentava-se obnubilada,
com respostas confusas e pouco colaborante,
muito emagrecida, com pele e mucosas desco-
radas. Nédo foram detetadas outras alteracoes
no exame fisico.

Dos exames complementares de diagndstico
realizados verificaram-se doseamentos toxi-
cos negativos, incluindo benzodiazepinas, an-
tidepressivos triciclicos, opiaceos e etanol. Na
restante avaliacdo laboratorial foi detetada
anemia (Hb 8.8g/dL) microcitica (VGM 77.3
fL) e hipocrémica (HGM 21.7 pg), com ferro-
pénia (ferro 11 ug/dL, CTFF 387 g/dL, ferritina
3 ng/mL).

Realizou ainda tomografia computorizada de
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cranio, dada a alteracdo do estado de consci-
éncia, a qual evidenciou uma moderada atrofia
cortical difusa, sem lesdes agudas. Neste con-
texto, e para investigacdo etioldgica da anemia,
a doente foi internada no Servico de Medicina.
No decurso do internamento, a doente mante-
ve um discurso lentificado, contudo adequado,
disartria e labilidade emocional com choro fa-
cil, sem ideacdo suicida, que contrastavam com
periodos de irritabilidade e agitagdo. Mostrou
heteroagressividade com recusa terapéutica,
verificando-se nesta altura, com maior detalhe,
movimentos rapidos, involuntarios, ndo repeti-
tivos e de grande amplitude que envolviam
particularmente a cabeca e os membros, os
quais até a data tinham sido interpretados pela
doente e pelos familiares como sequelas de
AVC e de perturbacdo psiquidtrica. Porém, da-
da a histéria familiar de doenca neurolégica
ndo esclarecida, com morte precoce, foi reali-
zado o estudo genético que confirmou a pre-
senca da mutagdo responsavel pela DH.

Uma vez que o tratamento é apenas de supor-
te, a doente inicou olanzapina 2,5mg/dia, com
aumento progressivo da dose, numa tentativa
de melhorar a discinésia e controlar o compor-
tamento. A restante terapéutica, que ja fazia
em ambulatério, particularmente a fluoxetina,
o lorazepam e o clorazepato dipotéssico foi
continuada por atuarem como antidepressivo,
ansiolitico e na discinésia, respetivamente.

” DISCUSSAO E CONCLUSAO

A DH tem um inicio insidioso, sendo caracteri-
zada por movimentos coreiformes, perturba-
¢do psiquiatrica e declinio cognitivo. Os sinto-
mas  psiquiatricos, como  depressdo,
irritabilidade ou ansiedade apresentam-se fre-
quentemente como primeira manifestacdo da
doenca, anos antes do inicio da coreia. ® A len-
ta mas inexoravel deterioracdo cognitiva e mo-
tora causa morbilidade significativa e mortali-
dade precoce. Em estadios mais avancados, a
coreia afeta de tal modo outros 6rgdos, que
origina disartria, disfagia e vocalizacGes invo-
luntarias, mimetizando um AVC.

Este caso reflete a marcha evolutiva das mani-
festacOes neuropsiquiatricas da DH e salienta a
importancia da suspeita desta doenca, quando
perante um doente com coreia e sintomatolo-

gia psiquiatrica, com o intuito de um diagnds-
tico precoce e desenvolvimento de estratégias
de tratamento adequadas, para melhoria fun-
cional do doente. 4
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