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A ULTIMA FOLHINHA VERDE

Aconteceu no Hemisfério Norte.
O principe Danilo estava de cama, muito doente, com pneumonia.
Porém, mais forte do que a doenga que lhe consumia os pulmaes, era o profundo desanimo
que lhe afetava a alma. O principe Danilo havia desistido de viver.

Sua filha vinha vé-lo todos os dias e tentava animd-lo, relembrando-o de suas viagens, sua
casa no campo e seus atos de bravura durante as vdrias guerras em que combateu.
Mas ele ndo reagia.

O principe Danilo havia desistido de viver.

Passava os dias inteiros na cama, olhando para a janela a sua frente e observando uma
grande drvore que ia, lentamente, perdendo suas folhas, porque o outono havia chegado.
Uma manhd, quando sua filha tentava animd-lo, o principe Danilo disse: Sabe filha,
quando aquela drvore perder a tiltima de suas folhas, terd chegado a minha hora de
morrer.

A mocga, imediatamente, reagiu:

Que é isso pai! Que tolice! Por que amarrar o seu destino ao destino de uma drvore?
Por que ficar inventando coisas que o fazem sofrer?

Mas o pai ndo a ouviu, tdo absorvido estava em sua propria melancolia.

A Filha entdo compreendeu que existem momentos em que as palavras ficam pobres e ndo
ddo mais conta de acender uma luzinha no coracdo das pessoas.

Resolveu reagir.



Assim que seu pai adormeceu, a mog¢a entrou no quarto com um pincel e um potinho de
tinta verde. Subiu em um banquinho e pintou no vidro da janela, bem no rumo da drvore
que o seu pai olhava, uma folhinha verde.
A medida que o outono ia avancando e o inverno tomava seu lugar, as folhas da drvore
desprenderam-se todas e sairam dang¢ando com o vento.
O principe observava cuidadosamente todos os seus movimentos.
Observava, especialmente, uma certa folhinha verde muito persistente e tenaz, que ndo se
movia de lugar e ficava agarrada a drvore ndo importando qudo forte fosse o vento, qudo
inclemente fosse a chuva.
Mas, de sua cama, o principe Danilo havia atado o fio de sua vida aquela folhinha verde e
continuava olhando-a fixamente.
E foi assim, agarrando-se a folhinha verde que o principe conseguiu atravessar o inverno
de sua doenga e o inverno de sua alma.
Quando a primavera chegou, muitas folhas verde-claro cobriram a drvore e a folhinha tdo
observada ficou perdida entre elas.
O principe reencontrou o seu animo e ficou de pé.
Enquanto limpava com aguarrds a folhinha pintada na janela, a filha do principe refletiu:
Eu espero que , algum dia, se o desanimo tomar conta do meu ser, alguém consiga me

oferecer uma folhinha verde, para que eu possa receber, através dela, a seiva da vida.

( Jornal da Abratan- Agosto de 1998)

Espero que nos, profissionais de saiide, possamos ser uma folhinha verde para os

pacientes, onde possam confiar e esperar por uma vida melhor.
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RESUMO



Com o avanco da genética molecular, hoje € possivel detectar alteracdes genéticas
especificas responsdveis por vdrias doencgas, até mesmo antes do individuo manifestar
qualquer sintoma. Assim, testes genéticos podem ser realizados para a confirmagdao
diagndstica, o teste diagndstico (TD) e para a realizacao de testes pré-sintomadticos ou testes
preditivos (TP). Neste trabalho abordamos questdes relacionadas com os testes
moleculares, TD e TP, para dois grupos de doencas neurodegenerativas: a doenca de
Huntington (DH) e as ataxias espinocerebelares (AEC). Ambas sdo doencas degenerativas,
progressivas, geralmente familiares, cujo sintomas se iniciam em idade variada entre a
primeira e a quinta década de vida, progridem lentamente, levando ao 6bito apds 15 a 20

anos.

Nossos objetivos principais foram: a) conhecer a opinido dos pacientes que se submetem a
confirmacdo diagnostica, pelo teste molecular (TD) e b) investigar a opinido e atitudes dos

profissionais de satide, que podem seguir esses pacientes, em relacdo ao TD e TP.

Utilizamos questiondrios padronizados abordando questdes especificas para cada um dos
objetivos propostos. No grupo de pacientes foram entrevistados um total de 40 individuos,
sendo 30 no periodo anterior ao recebimento do resultado do TD. Foram também enviados
530 questiondrios para profissionais de saidde divididos em cinco grupos: 80 médicos

geneticistas, 100 neurologistas, 100 psiquiatras, 100 enfermeiros e 150 psic6logos.

Pode-se observar que a grande maioria dos pacientes, sendo 82% dos pacientes com DH e
79% com AEC realizam o TD para obter a confirmacao diagnéstica. Contudo, 100% dos
pacientes para DH e 95% para AEC acreditam que a realizacdo do TD terd impacto
importante nas pesquisas sobre a qual € portador. Além disso, 73% dos pacientes com DH e
79% dos pacientes com AEC, consideram que a realizagdo do TD € importante para o
planejamento familiar. Contudo, grande parte dos pacientes, tanto para DH quento para
AEC ndo demonstraram receios referentes a realizacdo do TD. Com relagdo aos
profissionais de saide, 24% dos profissionais responderam ao questionario, sendo 24% dos
enfermeiros, 30% dos médicos geneticistas, 18% dos neurologistas, 24% dos psiquiatras e
23% dos psicologos. Observamos que ha diferenca entre os grupos de profissionais que
participaram deste trabalho quanto ao conhecimento do TD e TP. A maioria dos

profissionais que estdo acompanhando pacientes com DH ou AEC e que conhecem a

Resumo
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possibilidade desses pacientes realizarem o TD e TP sdo os neurologistas (65%) e médicos
geneticistas (29%). No entanto, 94% dos neurologistas € 61% dos médicos geneticistas,

preferem ndo lidar com as questdes referentes a orientacdo sobre o TD e TP.

Apesar de desnecessdrio do ponto de vista do seguimento médico, a realizacdo do TD
parece ser benéfica para os pacientes, diminuindo sua ansiedade com relagado a incerteza do
diagnéstico. Com isso, concluimos que o TD deve continuar a ser oferecido aos pacientes
do ambulatério de neurogenética. Além disso, os profissionais de saide que podem vir a
acompanhar pacientes com DH e AEC devem ser melhor orientados quanto as doencas e

seus respectivos testes, para aprimorar o atendimento destes pacientes e seus familiares.

Resumo
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ABSTRACT



Recent advances in molecular genetics have made it possible to detect specific genetic
alterations responsible for various diseases even before the individual manifests any
symptoms. Hence, genetic tests can be performed to confirm diagnoses - diagnostic tests
(DT) as well as pre-symptomatic or predictive tests (PT). This study deals with aspects
related to the molecular tests DT and PT for two groups of neurodegenerative diseases:
Huntington’s Disease (HD) and Spinocerebellar Ataxias (SCA). Both the diseases are
progressive, degenerative, generally familial, with varying ages for the onset of symptoms,
ranging from the first to the fifth decade of life, progress slowly and lead to death after 15
to 20 years.

Our main objectives were: a) to obtain the opinion of patients who are subjected to a
diagnostic confirmation using the molecular test (DT) ; b) to study the opinion and attitude

of health professionals who accompany these patients with regard to the DT and PT.

We utilized a standardized questionnaire consisting of specific questions for each of our
objectives. A total of 40 individuals were interviewed from the patient group, 30 of these
patients were interviewed before they received the DT results. A total of 530 questionnaires
were sent to five groups of health professionals: 80 geneticists; 100 neurologists; 100

psychiatrists; 100 nurses; 150 psychologists.

It was observed that a great majority of the patients- 82% of the patients with HD and 79%
of the patients with SCA underwent the DT for diagnostic confirmation. The opinion of
100% of the HD patients and 95% of the SCA patients was that the DT had an important
impact on research being conducted on these diseases. In addition, 73% of the patients with
HD and 79% of the SCA patients considered the DT to be important for family planning.
Overall, most of the patients, both HD and SCA, did not demonstrate any apprehension in
relation to the DT. In the case of the health professionals, 24% answered the questionnaire.
This percentage consisted of 24% of the nurses, 30% of the geneticists, 18% of the
neurologists, 24% of the psychiatrists and 23% of the psychologists.A difference was
observed in the various professional groups with regard to knowledge about DT and PT.
Most of the professionals who accompanied their HD and SCA patients and knew about the

possibilities of the DT and PT were neurologists (65%) and geneticists (29%).
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Nevertheless, 94% of the neurologists and 61% of the geneticists preferred not having to

deal with questions related to DT and PT guidance.

Although unnecessary for the medical follow-up, the DT is beneficial for patients as it
reduces anxiety resulting from uncertain diagnostics. Therefore, the DT should be offered
to patients at the Neurogenetic ambulatory unit and health professionals who accompany
their HD and SCA patients should be provided with better guidance regarding the disease
and their respective tests so that there is an improvement in the treatment received by the

patients and their families.
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Atualmente, com o avango da genética molecular, hd a possibilidade de se

diagnosticar uma doenca antes mesmo de se conhecer as medidas terapéuticas indicadas

(SALKOVSKIS et al, 1997).

No inicio dos anos 90 foi descoberta uma nova classe de mutagdes que sao
responsaveis por vdrias doencas neurologicas. Essas mutagdes sdo causadas pela expansao
de trinucleotideos, localizados em diferentes regides codificantes de cada um dos genes
responsaveis por essas doencas (RICHARDS et al,1992; ROSS,1995). Assim, podemos
oferecer o teste molecular para a confirmagdo diagndstica, para pacientes com apresentagao

clinica tipica ou nao da doenca (GASSER E et al, 1997).

Existem varias doencas causadas pela expansdo de trinucleotideos, do tipo
CAG, CTG ou GAA: a doenca de Huntington (DH) (HUNTINGTON’S DISEASE
COLLABORATIVE RESEARCH GROUP, 1993), doenca de Kennedy (LASPADA, et al,
1991), e as ataxias espinocerebelares (ORR et al, 1993; KAWAGUCHI et al, 1994; KOIDE
et al, 1994 PULST et al, 1996; ZHUCHENKO et al 1997; DAVID et al 1997 e
MONTERMINI et al, 1997). Todas essas doencas apresentam uma série de caracteristicas
em comum (ZOGHBI, 1996), como: a presenca de variabilidade clinica importante, mesmo
dentro de uma mesma familia e morte neuronal por causas diversas e ainda nao totalmente
esclarecidas. Neste trabalho, enfocamos duas dessas desordens neuroldgicas: a doencga de

Huntington (DH), as ataxias espinocerebelares (AECs).

1.1. A DOENCA DE HUNTINGTON (DH)

A DH ¢é a mais freqiiente do grupo e uma das desordens neuroldgicas mais
investigadas nas décadas recentes. Sua freqii€ncia € de 5 a 10:100.000 nos Estados Unidos
(JORDE et al, 1994) e na maioria dos paises europeus (HAYDEN,1981; TOTH at al,
1997). A heranca genética é autossdomica dominante e seu inicio ocorre geralmente na
terceira década de vida com quadro clinico de perda progressiva do controle motor,
aparecimento de movimentos involuntdrios do tipo coréia e declinio cognitivo com

alteragdes psiquiatras, incluindo deméncia e desordens afetivas (CODORI et al, 1994;
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ROBITAILLE et al, 1997; TAYLOR et al, 1997; CADENA et al, 1997; SCOURFIELD et
al, 1997). Evoluindo sem nenhuma remissao para obito entre 15 e 20 anos apos o inicio do
quadro (KOROSHETZ et al, 1993; CODORI etal, 1994; CADENA etal, 1997). Atualmente
ndo existe nenhum tratamento especifico, somente medidas paliativas para alguns dos
sintomas. Em 1993 o gene responsavel pela DH foi identificado (CADENA et al, 1997,
SCOURFIELD et al, 1997) e a mutagdo responsavel pela doenca foi determinada como
sendo um aumento no nimero de repeti¢do do trinucleotideo CAG no gene 1715 localizado
na porg¢ao distal do brago curto do cromossomo 4 (GUSELLA et al,1983). Até o momento,
a funcdo desse gene, bem como o defeito bioquimico responsdvel pela doenga ainda
permanecem desconhecidos. As manifestacdes clinicas podem ser varidveis, sendo mais
graves em pacientes com inicio precoce, geralmente antes dos 20 anos e de transmissao
paterna. Casos de inicio tardio, apds 60 anos, tem sido descritos e sdo geralmente muito

menos graves (HAYDEN, 1981; KOROSHETZ et al, 1993).

1.2. ATAXIAS ESPINOCEREBELARES (AEC)

As AECs formam um grupo heterogéneo de doencas degenerativas do sistema
nervoso central (ARRUDA et al, 1997). Clinicamente este grupo de doencas ¢
caracterizado por disfuncdo cerebelar manifestada por ataxia de marcha, incoordenacgao e
disartria. A heranca genética € varidvel, sendo que, nos casos de inicio mais precoce (antes
da segunda década de vida) verifica-se geralmente um padrdo de heranca autossdmico
recessivo, enquanto que nos casos de inicio tardio, o padrdo de heranca € autossdomico

dominante (HARDINH,1984).

= Ataxias espinocerebelares com padrdo de heranca autossomicas

dominante:

Os sintomas destas doengas geralmente se iniciam na terceira ou quarta década
de vida . O primeiro sintoma ¢é a ataxia de marcha que pode progredir para incoordenagao
de membros. A doenca evolui lentamente, e o paciente se torna restrito ao leito apds 10 a
15 anos do inicio (MARIE, 1983; HARDING, 1986). O 6bito geralmente ocorre apds 15 a
20 anos apds a manifestacdo dos sintomas ocasionado, geralmente, por pneumonia

aspirativa decorrente de inatividade e disfagia (HARDING, 1986). Até o momento, foram
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descritos um total de 17 tipos de mutacdes para as AEC autossdmicas dominantes. Apesar
da heterogeneidade clinica, algumas caracteristicas sdo mais freqiientes em determinadas
formas autossdmicas dominantes de AEC, podendo assim oferecer evidéncias para o
diagndstico especifico, o que por sua vez auxilia na realizagdo do teste molecular para a
confirmacao diagndstica. Nas seis formas autossomicas dominantes de AEC para as quais
os genes j4 foram identificados, a mesma mutacdo, a expansdo de um tripleto CAG foi

encontrada, apenas na SCAS o tripleto envolvido € o CTG (ROSS, 1995).

» Ataxia espinocerebelar com padrdo de heranca autosséomicas recessivo —

ataxia de Friedreich:

A ataxia de Friedreich (AF) foi inicialmente descrita na Alemanha, por Nicolas
Friedreich, no inicio do século XIX, como uma atrofia degenerativa dos corddes posteriores
da medula espinhal (MONTERMINI et al, 1997). No entanto, somente em 1863 essa
doenca foi aceita como uma entidade clinicamente distinta, recebendo a denominagdo de
doenca de Friedreich ou ataxia de Friedreich (CHAMBERLAN et al, 1998). As principais
caracteristicas clinicas da AF sdo: ataxia de marcha, incoordenacdo motora e disartria
(JOHNSON, 1995). Os pacientes também podem apresentar anormalidades fora do sistema
nervoso central, tais como: diabetes, alteracdo da conducdo cardiaca e deformidades
esqueléticas levando a escoliose e pés cavus (DURR et al, 1996). A AF progride
lentamente, acarretando ao paciente uma total incapacidade fisica, levando a morte

geralmente por alteragio cardiaca (COSSEE et al,1997).

Todas as formas de ataxia cerebelar com heranca autossdmica recessiva, tem
curso progressivo, levando a um severo comprometimento fisico e morte prematura. Existe
no entanto, uma considerdvel variabilidade clinica quanto a progressdo da doenca e
sobrevida (KLOCKGETHER et al,1998). Uma caracteristica comum a todas as AEC, de
heranca autossdmica dominante ou recessiva, ¢ a auséncia de sintomas cognitivos ou
alteracdo de comportamento significativa. Tais caracteristicas diferencia as AEC as DH,

onde as alteragdes de humor e deméncia sdo proeminentes.
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1.3. TESTE DIAGNOSTICO (TD)

Atualmente, com o avanco da genética molecular, é possivel confirmar o
diagndstico clinico para doengas que ndo apresentam tratamento especifico ou cura. A
realizacdo de testes moleculares para a confirmagao diagnéstica de uma série de doencgas €
agora parte integrante do cuidado médico em vdrias situacdes. No entanto, devido a
auséncia de medidas de prevencdo, tratamento ou cura para um grande nimero dessas
doencas, o resultado do teste molecular nessas situacdes,em geral, ndo tem repercussoes
diretas no tratamento medicamentoso do paciente. Nas situacdes de doenca crbnica as
medidas terapéuticas de apoio (fisioterapia, terapia ocupacional, seguimento psicolégico)
devem ser encaradas como parte do tratamento e recomendadas antes mesmo de se
conhecer o resultado do teste diagndstico (TD). Em outras ocasides o tratamento
medicamentoso especifico, quando disponivel, pode ser iniciado baseado na hipétese
diagndstica clinica, sem a necessidade de se esperar pela confirmac¢do molecular. Contudo,
a maioria das alteragdes moleculares detectadas pelo TD confirmam a existé€ncia de risco de
recorréncia em outros familiares. Dessa forma, o resultado de um TD poderd acarretar

implicagdes diretas em relagdo aos familiares do paciente (LOPES-CENDES et al, 2000).

1.4. TESTE PREDITIVO (TP)

A rédpida evolucdo dos conhecimentos no dominio da andlise do genoma
humano faz com que hoje seja possivel ndo s diagnosticar com enorme precisio um
nimero cada vez maior de doenga genéticas, como também detectar individuos saudaveis
que, mais tarde, apresentardo ou poderdo apresentar uma doenca hereditdria ou uma
suscetibilidade aumentada para certas doenca comuns da vida adulta. Tal fato tem trazido
implicagdes éticas, psicoldgicas e sociais muito particulares (WEXLER, 1992; HARPER,
1997). A deteccdo de individuos sauddveis que poderdo desenvolver uma doenca
hereditaria no futuro € o objetivo do teste preditivo (TP) (SEQUEIROS, 1992; WEXLER,
1992; LOPES-CENDES et al, 2001).

Introdugdo

26



H4 uma distincdo entre testes realizados para doengas monogénicas com alta
penetrancia, nas quais o risco do individuo portador da mutagdo vir a desenvolver a doenca
¢ alto, situacdo observada nas doencas que foram estudadas neste trabalho, a DH e AEC; e
testes realizados para deteccdo de predisposicdo para o desenvolvimento de determinadas
doencas complexas, nas quais a presenca de mutacdo determina um risco aumentado em
relagdo a populacdo geral, mas ndo necessariamente implicard no desenvolvimento da

doenca no futuro (WEXLER, 1992; SAUNDERS et al, 1996; HARPER, 1997).

A possibilidade da realizacio do TP para doencgas genéticas influencia
diferentes aspectos da satide, com conseqiiéncias psicossociais, éticas e profissionais muito
especificas e complexas. Trabalhos existentes em doencas neurodegenerativas apresentam e
discutem a necessidade de uma atuacdo multi- e interprofissional para a avaliagdo desses
pacientes, assim como a necessidade de um preparo adequado dos profissionais envolvidos
no atendimento dessas familias. Sendo assim, recomenda-se que profissionais treinados
especificamente nessas tarefas sejam os responsaveis pela requisicao e interpretacdo dos
resultados. Desse modo, assegura-se que o profissional saberd reconhecer as peculiaridades
e limitacdes dos testes e estard preparado para lidar com os conflitos éticos e psicossociais
que possam surgir (SEQUEIROS,1992; WEXLER, 1992; DUDOKDE, 1997; BURGESS,
1997; LOPES-CENDES et al, 2001).

E hoje consenso mundial que, para a realizacdo de qualquer TP, deve existir um
protocolo organizado e estruturado para aconselhamento genético, avaliacio e
acompanhamento psicossocial pré- e pds-teste, realizado por uma equipe multidisciplinar,
na qual se incluam, preferencialmente, um geneticista clinico e um psic6logo, oferecendo
ao usudrio o suporte necessdrio para que haja uma melhor adaptacdo a sua condi¢do pOs-
teste (BENJAMIN et al, 1994; BERESFORD, et al, 1996; SAUNDERS et al, 1996; WHO,
1997; LOPES-CENDES et al, 2001).

As doencas de inicio tardio e sem perspectiva de tratamento, como a DH e
AEC, formam um quadro bastante complexo, pois acarretam ao paciente e sua familia
conseqiiéncias especificas de ordem fisica, social, emocional € mesmo econOmica, para as
quais existe no momento uma preocupacdo mundial. Considerando a inexisténcia de

medidas terap€uticas e o peso imposto as familias por essas doengas, fica evidente que ha
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necessidade de um adequado aconselhamento e acompanhamento médico e psicoldgico.
Com o intuito de minimizar as reacdes negativas apds a realizacdo do TP para essas
doencas, representantes de organizacOes internacionais recomendam que o TP seja
realizado: somente em adultos; por procura espontdnea; com avaliacdo psicoldgica e
acompanhamento pré e pds-teste; com fornecimento de informacdes a respeito da doenca e
do TP; e completo sigilo (BERESFORD, et al, 1996; FANOS, 1997; LOPES-CENDES et
al, 2001).

1.5. ACONSELHAMENTO GENETICO (AG)

7

O aconselhamento genético € um processo assistencial de comunicagdo e
educacdo que oferece ao individuo afetado ou em risco de desenvolver uma desordem
genética orientacdes e informacdes sobre a natureza da doenca, sua ocorréncia e risco de
recorréncia familiar. Este tem como intuito auxiliar o usudrio e a sua familia, a
compreender o diagndstico, o curso da doenca e as opgdes de tratamento e prevengao,
quando disponiveis (HARPER, 1993; JORDE et al, 1994; SILVA et al, 1995; RAMALHO
et al, 1999).Tem também como objetivo oferecer apoio psicossocial, pois 0 modo como a
enfermidade € percebida também € resultante das caracteristicas intrinsecas do individuo e
do meio social em que vive (HALLAGE, 1981). O AG deve ser solicitado, ou seja, de
procura espontanea, oferecida por profissional devidamente habilitado e com abordagem
centrada no paciente ou usudrio. O profissional deve se manter imparcial frente as decisdes
a serem tomadas pelo individuo e a privacidade do mesmo deve ser mantida. O AG nao
pode ser apenas o fornecimento de informacdo, mas deve considerar também o impacto
dessas informacdes e suas conseqiiéncias no individuo e familiares. Nesse contexto, se
insere a importancia do psic6logo nos servicos de genética clinica e AG, favorecendo o
vinculo com o usudrio, na contribuicdo de um servico mais humanizado e compreensivo
para esse e sua familia, facilitando o processo de AG. Além disso, o psicélogo pode
observar constantemente e avaliar as condicdes psicossociais do usudrio, auxiliando na
educacdo e reforcando conceitos e orientagdes transmitidos no AG propriamente dito

(FARNISH, 1988; SKIRTON et al, 1997; COREN, 1997; SKIRTON et al, 1998).
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OBJETIVOS



Com interesse em aprimorar os atendimentos oferecidos a pacientes com a
doenca de Huntington (DH) e ataxias espinocerebelares (AEC), foram estabelecidos os

seguintes objetivos:

1. Conhecer a opinido dos pacientes que se submetem a confirmagdo
diagnéstica pelo teste molecular (TD), visando compreender se a realizagdo
do TD estéd sendo benéfica para pacientes com doencas neurodegenerativas

de inicio tardio e para as quais ndo existe tratamento especifico;

2. Investigar a opinido e atitudes dos profissionais de saide, que podem
acompanhar esses pacientes, em relagdo ao teste diagnodstico (TD) e teste
preditivo (TP), visando conhecer a maneira que essas informagdes estdo

sendo reportadas aos pacientes e seus familiares;
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Optamos por utilizar questiondrios para a nossa amostra, tanto para oS
pacientes, como para os profissionais de saude, por ser um material que proporciona

informagdes especificas.

3.1. GRUPO I: PACIENTES

Este trabalho foi desenvolvido no ambulatério de Neurogenética do
Departamento de Genética Médica, da Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade
Estadual de Campinas-UNICAMP. Nesse ambulatério, sdo atendidos pacientes com
doencas neurodegenerativas, que sao na maioria das vezes, encaminhados por neurologistas

desta ou de outras instituicoes.

Participaram deste trabalho 40 pacientes que foram atendidos no ambulatério
para obter a confirma¢do molecular da doenca, sendo que 13 destes, realizaram o TD para
confirmacdo da DH e 27 para AEC. Esses pacientes tinham idade entre 13 e 44 anos, onde

17 sdo do sexo feminino e 23 do sexo masculino.

Este trabalho foi realizado em duas etapas, onde 30 pacientes (11 para DH e 19
para AEC) participaram no primeiro momento, ou seja, antes de receberem o resultado do
TD e 10 pacientes (2 para a DH e 8 para AEC) participaram da segunda etapa, apds

receberem o resultado do TD.

O numero de pacientes para a DH e AEC que participaram deste trabalho,
difere pelo fato de que pacientes com a DH apresentam comprometimento cognitivo. Com
isso s0 foi possivel aplicar o questiondrio a aqueles que apresentavam condi¢cdes de

respondé-lo.

Os pacientes que fazem parte da nossa amostra, sdo os que foram atendidos

entre julho de 2.000 a julho de 2.001.
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3.1.2. procedimento de coleta de dados: pacientes

Na primeira consulta médica no ambulatério de Neurogenética, os pacientes
receberam todas as informagdes necessdrias referentes as doencas, além de conhecerem a

possibilidade de realizarem o TD.

Para os pacientes que concordaram com a realizacdo do TD, foi entregue o
termo de consentimento livre esclarecido, onde foram fornecidas as informagdes sobre
aspectos éticos da pesquisa. Este termo de consentimento foi aprovado pelo Comité de

Etica em Pesquisa da Faculdade de Ciéncias Médicas - UNICAMP.

Depois de sanadas todas as duvidas referentes ao consentimento, os pacientes

N

se submeteram a coleta de sangue para a realizacdo do TD. Logo apds essa primeira
consulta, aplicamos o questiondrio de avaliacdo do TD (n=30). Este material também foi

aplicado aos pacientes que haviam recebido o resultado do TD (n=10).

O instrumento utilizado neste trabalho foi baseado no questiondrio de Paul, C

in: Sequeiros, J O Teste Preditivo da Doenca de Machado-Joseph. Porto 1996 — Portugal.

O questiondrio que aplicamos continha quatro questdes centrais. Para as duas
primeiras questoes havia quatro itens e para a terceira questdo trés itens, onde os pacientes
responderam SIM ou NAO. A quarta e dltima era uma questdo aberta, onde os pacientes

puderam expressar 0s seus motivos para a realizagao do TD (Anexo 1).
As 4 questdes principais do questiondrio sao (Anexo 1):

1. 0 que o TD pode ajudar;

2. A importancia do TD para tomadas de decisoes;

3. Receios referentes ao TD;

4. principal motivo para a realizacao do TD.

Casuistica e Métodos

33



3.2. GRUPO II: PROFISSIONAIS DE SAUDE

Foram encaminhados 530 questiondrios para cinco grupos de profissionais de
saude: 80 médicos geneticistas, 100 neurologistas, 100 psiquiatras, 100 enfermeiros e 150

psicélogos.

Esses profissionais foram escolhidos aleatériamente dentre os que atuam na
area hospitalar no estado de Sdo Paulo. No grupo dos médicos geneticistas enviamos 0
material para os profissionais de todo o pais, uma vez que o nimero se mostra reduzido em
relacdo aos outros grupos participantes. Além disso, no caso dos psic6logos o nimero de
questiondrios enviados foi superior a 100, por serem profissionais que na maioria das vezes

ndo trabalham na drea hospitalar.

Foi possivel realizar este trabalho por podermos contar com auxilio de
naturezas diversas, que nos forneceu o endereco dos profissionais envolvidos no mesmo,

como podemos observar a seguir:
1. Enfermeiros: empresa que trabalha com os profissionais desta area;
2. Médicos geneticista: Sociedade Brasileira de Genética;
3. Neurologistas e psiquiatras: cadastros de convénios;

4. Psicologos: o Conselho Regional de Psicologia autorizou o envio dos
mesmos, desde que este material fosse manipulado e enviado pelo préprio

conselho.

Participaram deste trabalho 125 profissionais que retornaram o material
devidamente preenchido no prazo de seis meses apds o envio do mesmo, sendo 24

enfermeiros, 24 médicos geneticistas, 18 neurologistas, 24 psiquiatras e 35 psic6logos.

Casuistica e Métodos

34



3.2.1. procedimento de coleta de dados: profissionais de satide

O questiondrio utilizado neste trabalho, direcionado aos profissionais de saude,
foi adaptado do questiondrio utilizado por THIES et al in Institute of Human Genetics,

University of Gottingen — Germany.

Este questiondrio continha 18 questdes que se referiam ao conhecimento dos
profissionais sobre a realizacdo do TD e TP, além de informac¢des como sua especialidade,

tempo de formado, sexo, idade e local onde exercia sua pratica (Anexo 2).

O questionario continha questdes de multipla escolha, onde os profissionais
respondiam SIM ou Nao para cada uma delas, com excecdo das questdes 6¢, 7b e 10, onde

poderiam marcar mais de uma resposta.

Anexado a este questiondrio havia uma carta explicativa referente ao objetivo

deste trabalho, bem como breves informag¢des sobre a DH e AEC (Anexo 3).

Este material foi encaminhado via correio como carta resposta, previamente

selada, para facilitar o seu retorno.

3.3. ANALISE DE DADOS

Foram utilizadas tabelas de freqiiéncias para as varidveis categoricas (sexo,
especialidade, etc...) e estatisticas descritivas para varidveis continuas (idade, tempo de

formado).

A andlise estatistica deste trabalho foi orientada pelos profissionais da
Comissdao de Pesquisa — Estatistica da FCM — UNICAMP. Foram utilizadas tabelas de
freqii€ncia para as varidveis categoricas e estatistica descritivas para as varidveis continuas.

Foi ainda verificado a frequéncias das varidveis em cada grupo.

Para verificar se existe associacdo (diferenca) entre os grupos de comparacao
com relacdo as varidveis categoricas, foi utilizado o teste Qui-quadrado. Quando os valores
esperados sdo menores que 5, utiliza-se o teste exato de Fisher, sendo considerado

significativa a associagdo quando p > 0.05.
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Para comparar as varidveis continuas nos grupos utilizou-se o teste nao
paramétrico de Mann-Whitney (Também conhecido como teste Wilcoxon), que compara
dois grupos em fun¢do da soma dos postos das observacdes. Quando a comparacdo € feita
com mais de dois grupos utilizou-se o teste ndo-paramétrico de Kruskal-Wallis. Nestas

avaliacdes consideramos diferencas significativas quando p > 0.05.
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4.1. PACIENTES

O questiondrio foi aplicado em dois momentos, antes dos pacientes receberem o
resultado do TD e apds terem esse resultado. Responderam ao questiondrio 40 pacientes,
sendo que 30 destes (11 pacientes para a DH e 19 para a AEC), participaram da primeira
fase, ou seja, antes de obterem o resultado do TD, e outros 10 pacientes (2 pacientes com a
DH e 8 com AEC) responderam ao questiondrio somente apds terem a confirmacdo da

doenca.

A opinido dos pacientes, antes de obterem o resultado do TD, referente a
primeira questdo sobre o que TD pode ajudar, observamos que quase a totalidade dos
pacientes, sendo 100% (n=11) dos pacientes para a DH e 95% (n= 18/19) para AEC,
acreditam que a realizacdo do TD terd impacto importante nas pesquisas sobre a doenca da
qual € portador (p=1.0; Teste exato de Fisher) (Gréfico 1). Contudo, 82% (n=9/11) dos
pacientes para a DH e 79% (n=15/19) para AEC, acreditam que com a realiza¢do do TD, a

incerteza diminuiria sobre ter ou nao a doenga (p=1.0; Teste exato de Fisher) (Gréfico 1).

Ja para 55% (n=6/11) dos pacientes para a DH e 79% (n=15/19) dos pacientes
para AEC, referem que a realizacdo do teste terd impacto no tratamento medicamentoso da
doenca (p=0.2; Teste exato de Fisher). Além disso, também 55% (n=6/11) pacientes para a
DH e 37%(n= 7/19) dos pacientes para AEC, consideram que aumentard a possibilidade de

cura para essas doengas com a realizacdo deste teste (TD) (p=0.4; Teste exato de Fisher)

(Grafico 1).
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GRAFICO 1: A opinido dos pacientes, antes do resultado do TD, sobre o que o teste pode

ajudar.

A segunda questdo deste questiondrio, foi a respeito da importancia da

realizacdo do TD para tomada de decisdes.

Antes de receberem o resultado do teste, 73% (n=8/11) dos pacientes para a
DH e 79% (n=15/19) para os pacientes para AEC relataram a importancia da realizacdo do

TD para o planejamento familiar (p=0.6; Teste exato de Fisher) (Gréfico 2).

Outro fator que consideram importante para tomar decisdo, é a escolha da
profissdo, onde 73% (n=8/11) dos pacientes para a DH e 47% (n=9/19) dos pacientes para
AEC consideram que a realizacdo do TD pode influir neste caso (p=0.2; Teste exato de

Fisher) (Grafico 2).

Observamos também, que para 64% (n=7/11) dos pacientes para DH e 47%
(n=9/19) dos pacientes para AEC, a realizagdo do TD € importante para o planejamento
financeiro (p=0.4; Teste exato de Fisher), além de 64% (n=7/11) dos pacientes para a DH e
53% (n=10/19) dos pacientes para AEC, responderam que consideram importante a

realiza¢do do TD para decidirem sobre estudos (p=0.7; Teste exato de Fisher) (Grafico 2).
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GRAFICO 2: A opinido dos pacientes, antes do resultado do TD, sobre a importancia do

teste para tomada de decisoes.

Alguns pacientes referiram ter receios com a realizacdo do TD, antes de
receberem o resultado do teste. Esta informagdo observamos na terceira questdo de
questiondrio, onde 40% (n=4/11) dos pacientes para DH e 16% (n=3/19) do pacientes para
AEC, revelaram que receiam que o resultado do TD interfira de maneira negativa com o

proprio futuro (p=0.1; Teste exato de Fisher) (Grafico 3).

Vinte e sete por cento (n=3/11) dos pacientes para DH e 21% (n=4/19) dos
pacientes para AEC, acreditam que o resultado do TD possa interferir em seus

relacionamentos afetivos (p=1.0; Teste exato de Fisher) (Gréfico 3).

Além disso, uma pequena parte dos pacientes com DH 9% (n=1/11) e 26%
(n=5/19) dos pacientes para a AEC demonstraram receio que este resultado possa interferir
na vida social, como relacionamento com os amigos, diversdo e viagens (p=0.3; Teste exato

de Fisher) (Grafico 3).
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GRAFICO 3: A opinido dos pacientes, antes do resultado do TD, referente aos receios

perante o resultado do TD.

A quarta, e ultima, questdo do questiondrio ndo é uma questao fechada, ou seja,
os pacientes responderam de maneira dissertativa, onde puderam colocar o principal motivo

que os levaram a realizar o TD.

Observamos que dos 30 pacientes que responderam esta questdo, sendo estes,
11 para a DH e 19 para AEC, a principal motivacdao para a realizacio do TD foi a
confirmacdo diagndstica (82%; n=9/11 para a DH e 68%; n=13/19 para AEC). Apenas 18%
(n=2/11) dos pacientes para a DH e 5% (n=1/19) pacientes para AEC, relataram que
realizaram o TD porque acreditam que este teste pode auxiliar na descoberta de cura para
estas doengas (Grafico 4). Além disso, 5% (n=1/19) dos pacientes para AEC, responderam
que realizaram o TD porque acreditam na possibilidade de um tratamento medicamentoso;
o mesmo numero de pacientes (5%) para esta doenca (AEC) também referem a realizacao
do teste para saber sobre o risco de transmissdo da doenca, bem como curiosidade em saber

o resultado do TD (Grafico 5)
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GRAFICO 4: Motivacdo para realizacao do TD, antes dos pacientes para DH receberem o

resultado do teste.
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GRAFICO 5: Motivacao para realizacdo do TD, antes dos pacientes para AEC receberem

o resultado do teste.
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Comparamos as respostas dos questiondrios aplicados antes (n=30) e apds os

pacientes obterem os resultados (n=10).

Primeiramente, pudemos observar que aumentou a porcentagem de pacientes
que acreditavam que o resultado do TD diminuiria a incerteza do diagndstico. Isso ocorreu
em 100% (n=2/2 para a DH e n=8/8 para a AEC) para ambos os grupos de pacientes
(Gréfico 6) (p=0.4; Teste exato de Fischer).

Em contrapartida, houve uma diminui¢do na porcentagem de pacientes que
acreditavam que o resultado do TD teria impacto no tratamento medicamentoso, sendo que
nenhum paciente com a DH e 38% (n=3/8) dos pacientes com AEC continuaram
acreditando que haveria este impacto (p=0.5; Teste exato de Fisher); além de nenhum
paciente com DH e 29% (n=2/8) dos pacientes com AEC, demonstrarem que acreditam que

realizar o TD ajuda a curar a doenca (Gréfico 6) (p=0.4; Teste exato de Fisher).

Porém, 100% dos pacientes relataram que a realizacdo do TD ajuda a investigar

sobre a doenca (Grafico 6) (p=0.4; Teste exato de Fisher).

100%
80% Eincerteza do diagndstico
60%1 Etratamento
40 medicamentoso
-
Epossibilidade de cura
20%
Opesquisas sobre a
0%- doenca
DH DH AEC AEC
ANTES APOS ANTES APOS

GRAFICO 6: A opinido dos pacientes, antes e apOs receberem o resultado do TD, sobre o

que o teste pode ajudar.
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A maioria dos pacientes, apOs receberem o resultado do teste, continuou a

considerar que o TD teria impacto em relacdo a diferentes aspectos da vida futura.

A totalidade dos pacientes (n=2) com a DH e 50% (n=4/8) dos pacientes com
AEC, continuam acreditando que o resultado do TD pode provocar impacto quanto a
escolha dos estudos (p=1.0; Teste exato de Fisher) (Grafico 7), bem como na escolha
profissional para 100% (n=2/2) dos pacientes com a DH e 43% (n=3/8) dos pacientes com
AEC (p=1.0; Teste exato de Fisher).

Observamos também, que apds receberem o resultado do TD, os pacientes se
mostraram preocupados quanto ao impacto que este pode causar aos fatores financeiros,
sendo que os pacientes com a DH (n=2/2) e 62% (n=6/8) com AEC, assinalaram esta

afirmacdo (p=0.6; Teste exato de Fisher) (Gréfico 7).

O planejamento familiar continuou sendo a principal questao, ja que 100% dos
pacientes de ambos os grupos, consideraram que o resultado do TD é importante para

decidir sobre ter ou nao filhos (p= 0.6; Teste exato de Fisher) (Grafico 7).
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GRAFICO 7: A opinido dos pacientes, antes e apds o resultado do TD, sobre a

importancia do teste para tomada de decisdes.
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Em relacdo a terceira questdo do questiondrio, sobre receios referentes ao
resultado do TD, ndo houve mudanca a respeito de que este resultado possa vir a interferir
na vida futura, ja que 50% (n=1/2) dos pacientes com DH e 25% (n=2/8) pacientes com

AEC man- tiveram esta afirmacao (p=1.0; Teste exato de Fisher) (Grafico 8).

O numero de pacientes que afirmaram receios referentes ao relacionamento
afetivo, nao foi superior (n=1/2 para DH e n=3/8 para AEC) no momento em que
receberam o resultado do TD (p=1.0; Teste exato de Fisher) (Grafico 8). Contudo, em
relacdo a receios referentes a vida social, observamos que para a maioria dos pacientes,
50% (n=1/2) dos pacientes com DH e 62% (n=5/8) para AEC, o resultado do teste pode
interferir na dindmica de sua vida, em relacdo a amigos, possibilidade de passeios, viagens

e diversoes (p=1.0; Teste exato de Fisher) (Gréfico 8).
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GRAFICO 8: A opinido dos pacientes, sobre os receios perante o resultado do TD,

comparados antes e apds a comunicacao do resultado.
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A grande maioria dos pacientes, 50% (n=1/2) com a DH e 87% (n=7/8) com
AEC, relataram apds o recebimento do resultado do TD, que o principal motivo para a
realizacdo deste teste, é a confirmacdo do diagndstico. O que vem de encontro com a
opinido dos pacientes que responderam a esta questdo antes de receberem o resultado do

TD (p=0.2; Teste exato de Fisher) (Grafico 9).
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GRAFICO 9: Motivacdo dos pacientes para a realizacdo do TD antes e apds o resultado.

4.2. PROFISSIONAIS DE SAUDE:

Foram enviados 530 questiondrios a cinco grupos de profissionais de saude: 80

médico geneticistas, 100 neurologistas, 100 psiquiatras, 100 enfermeiros e 150 psic6logos.

Recebemos 24% (n=125) dos questiondrios devidamente preenchidos, sendo
24% (n=24/100) dos enfermeiros, 30% (n=24/80) dos médicos geneticistas, 18%
(n=18/100) dos neurologistas, 24% (n=24/100) dos psiquiatras € 23% (n=35/150) dos

psicélogos.

Retornaram ao nosso servico, por endereco insuficiente ou mudanga de
endereco, 7% (n=37/530) do material enviado sendo: 8% (n=8/100) dos enfermeiro,
neurologistas e psiquiatras, 10% (n=8/80) dos médicos geneticista € 3% (n=5/150) dos

psicélogos.
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Observamos que a porcentagem de profissionais, que participaram deste
trabalho, que acompanham, de fato, pacientes e familiares com a DH ou AEC variou muito,
0 que ja era esperado, sendo 4% (n=1/24) dos enfermeiros, 29% (n=7/24) dos médicos
geneticistas, 65% (n=11/17) dos neurologistas, 17% (n=4/24) dos psiquiatras e 3% (n=1/35)
dos psicélogos (p=0.0001; Teste exato de Fisher) (Grafico 10).
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GRAFICO 10: Profissionais que acompanham pacientes e familiares com a doenca de

Huntington (DH) e ataxias espinocerebelares (AEC).

O conhecimento dos profissionais a cerca dos diferentes aspectos das doencas
estudadas variou significativamente, sendo que os médicos geneticistas e neurologistas
demonstraram maior conhecimento em relagdo a existéncia de organizacdes de apoio a
pacientes 25% (n=6/24) dos geneticistas e 22% (n=4/18) dos neurologistas (p=0.003; Teste

exato de Fisher) quando comparados aos outros profissionais.

Este mesmo grupo de profissionais, geneticistas e neurologistas, demonstrou
também um maior conhecimento em relagdo aos aspectos moleculares das doencas, sendo
que 96% (n=23/24) dos médicos geneticistas € 83% (n=15/18) dos neurologistas revelaram
conhecimento sobre os testes moleculares para a DH e AEC (p=0.0001; Teste

Qui-quadrado) (Gréfico 11)
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GRAFICO 11: Profissionais que demonstraram maior conhecimento sobre testes
moleculares para a doenga de Huntington (DH) e ataxias

espinocerebelares (AEC).

Observamos que 54% (n=13/24) dos médicos geneticistas e 56% (n=10/18) dos
neurologistas referiram que estdo informados quanto as recomendacdes internacionais
sobre o TP para essas doengas. Porém, apenas 8% (n=2/24) dos enfermeiros, 4% (n=1/24)
dos psiquiatras € 3% (n=1/35) dos psicologos estdo ao par dessas recomendagdes
(p=0.0001; Teste Qui-quadrado). Esta informacdo ji era esperada, uma vez que OS
profissionais que acompanham esses pacientes e conhecem a possibilidade de realizar os

testes moleculares, sdo os médicos geneticistas e neurologistas.

No entanto, a maioria dos profissionais prefere ndo lidar com as questdes
referentes a orientacdo sobre testes moleculares (TD e TP), sendo que 61% (n=14/23) dos
médicos geneticistas € 94% (n=17/18) dos neurologistas preferem encaminhar seus
pacientes e familiares para outros profissionais (p=0.0001; Teste exato de Fisher)

(Grafico 12).
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GRAFICO 12: Profissionais que encaminham para um servico de aconselhamento
genético frente a uma pessoa com risco de desenvolver a doenga de

Huntington (DH) e ataxias espinocerebelares (AEC).

Com excecao dos médicos geneticistas, a maioria dos profissionais consideram
que uma pessoa em risco de desenvolver a DH ou AEC deveria se submeter ao TP, 96%
(n=23/24) dos enfermeiros, 81% (n=13/16) dos neurologistas, 96% (n=22/23) dos
psiquiatras € 94% (n=33/35)dos psicologos, em oposicdo a 45% (n=9/20) dos médicos
geneticistas (p=0.0001; Teste exato de Fisher).

Quando esses profissionais, transpdem a situagdo para sua vida pessoal, as
porcentagens se mantém semelhantes e nesse caso, os médicos geneticistas em 60%

(n=12/20) das vezes também fariam o TP (p=0.1; Teste exato de Fisher) .

A recomendacao dos neurologistas e psiquiatras frente a utilizacdo do TP para
planejamento familiar foi significativamente diferente dos outros profissionais, sendo que
94% (n=17/18) dos neurologistas e 92% (n=22/24) dos psiquiatras recomendariam o TP
nessa situagcdo, em oposicao a 61% (n=14/23) dos enfermeiros, 57% (n=13/23) dos médicos

geneticistas € 62% (n=21/34) dos psicélogos (p=0.005; Teste Qui-quadrado) (Grafico 13).

A maioria dos profissionais (84% n=103/122), que responderam ao
questionario, nao considerou que a disponibilidade de tratamento curativo teria um impacto

significativo na recomendagdo do TP (p=0.1; Teste exato de Fisher).
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Ja a opinido dos grupos sobre a indicagdo do TP por motivos profissionais foi
varidvel, sendo que 61% (n=14/23) dos enfermeiros e neurologistas (n=11/18) e 62%
(n=21/34) dos psic6logos julgam que tal situagdo ndo se justifica, enquanto apenas 9%
(n=2/23) dos médicos geneticistas e 17% (n=4/24) dos psiquiatras indicariam o TP por

razoes profissionais (p=0.04; Teste Qui-quadrado) (Gréfico 13).
Questdes referentes ao grafico:
a) Planejamento familiar;
b) Somente quando a cura torna-se possivel;

c¢) Por razdes profissionais.
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GRAFICO 13: Circunstincias que os profissionais recomendariam o Teste Preditivo para
pessoas com risco de desenvolver a doenca de Huntington (DH) e ataxias

espinocerebelares (AEC).
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A maioria dos profissionais (80% n=109/123), em todas as categorias
entrevistadas, acredita que problemas podem surgir com a realizacdo do TP Isso ocorreu
para 79% (n=19/24) dos enfermeiros, 100% (n=24) dos médicos geneticistas, 94%
(n=17/18) dos neurologistas, 82% (n=18/22) dos psiquiatras e 89% (n=31/35) dos
psicélogos. As razdes apontadas pelos profissionais para o surgimento de tais problemas
foram variadas e ndo diferiram significativamente entre os diferentes grupos (p=0.1; Teste

exato de Fisher).

Observamos que 98% (n=100/111) (p=0.1; Teste exato de Fisher) dos
profissionais consideraram que poderia haver efeito psicolégico negativo para o préprio
usudrio, 73% (n=81/111) (p=0.3; Teste Qui-quadrado) dos profissionais se mostraram
preocupado com o impacto sobre a contratacdo de planos de saude e seguro de vida para o
usudrio, 60% (n=67/111) (p=0.1; Teste Qui-quadrado) dos entrevistados julgaram que as
influéncias negativas poderiam atingir também os familiares do usudrio, enquanto apenas
39% (n=43/111) (p=0.1; Teste Qui-quadrado) consideraram o aumento de risco de suicidio
como um possivel fator negativo do TP, além de 33% (n=37/111) (p=0.1; Teste
Qui-quadrado) demonstrarem preocupag¢do com a quebra do sigilo das informacdes do TP

(Grifico 14).

No entanto, houve diferenca significativa com relagdo a opinidao dos
profissionais e possiveis efeitos de estigma do usudrio apds o TP, onde 100% (n=24) dos
médicos geneticistas se mostraram preocupados com tal evento, enquanto 55% (n=11/20)
dos enfermeiros, 59% (n=10/17) dos neurologistas, 58% (n=11/19) dos psiquiatras e 61%
(n=19/31) dos psicélogos referiram esta preocupagdo (p=0.0049; Teste Qui-quadrado)
(Gréfico 14).
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Questdes referentes ao grafico:
a) Efeito psicoldgico negativo no paciente
b) Problemas com planos de satde e seguro de vida
¢) Influéncia negativa na familia
d) Aumento no risco de suicidio
e) Nao protecdo da privacidade das informacoes

f) Reacdo negativa social ( prejuizo no emprego, estigma de doente, etc)
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GRAFICO 14: Profissionais referem problemas que podem surgir com a realiza¢do do TP.

Com relag@o ao tipo de servi¢o e procedimentos para a realizacdo do TP nao
observamos diferenca significativa entre os cinco grupos entrevistados, onde 91%
(n=113/124) dos profissionais, variando de 83% (n=19/23 ) dos psiquiatras a 100% (n=24)
dos neurologistas, acreditam que o TP deve ser realizado em servico que disponha de
equipe multiprofissional que ofereca aconselhamento genético, suporte psicossocial e

acompanhamento médico ao usudrio (p=0.1; Teste exato de Fisher).
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O TP poderia ser também realizado em um laboratério comercial mediante
requisi¢dao do neurologista ou psiquiatra para 39% (n=48/122) dos profissionais, entre 33%
(n=8/24) dos enfermeiros e 48% (n=11/23) dos médicos geneticistas (p=0.8; Teste Qui-
quadrado). Apenas 15% (n=19/124) dos profissionais acreditam que o TP possa ser
realizado por laboratério comercial mediante requisicio do préprio usudrio, com
variabilidade de 8% (n=2/24) dos médicos geneticistas a 20% (n=7/35) dos psicologos
(p=0.6; Teste exato de Fisher).

Encontramos diferenca significativa com relagio ao profissional referido como
mais adequado para comunicar o resultado do TP ao usudrio. Para 87% (n=20/23) dos
médicos geneticistas e 88% (n=15/17) dos neurologistas a presenca de um médico
geneticista € essencial na comunicagdo do resultado do TP (p=0.01; Teste Qui-quadrado).
Essa freqiiéncia foi diferente para os outros profissionais que consideram a presenga do

geneticista essencial em 57% das vezes (n=46/120) (p=0.02) (Gréfico 15).

A presenca de um psiquiatra foi considerada importante por 17% (n=20/125)
dos entrevistados, que variou de 12% (n=4/33) dos psic6logos a 22% (n=5/23) dos médicos
geneticistas (p=0.8; Teste exato de Fisher); ja 39% (n=47/120) consideraram que a presenca
de um profissional ndo médico treinado em aconselhamento genético seria essencial, isso
ocorreu para 22% (n=5/23) dos psiquiatras a 46% (n=11/24) dos enfermeiros (p=0.3; Teste
Qui-quadrado) (Gréfico 15).

Quando consideramos todos os profissionais que deveriam estar
necessariamente presentes na comunica¢do do TP, observamos que 22% (n=27/125) dos
entrevistados consideraram que somente o médico geneticista é essencial, 7% (n=9/125)
consideraram que somente o profissional ndo médico treinado em aconselhamento genético
¢ essencial e 4% (n=5/125) consideraram que o neurologista € essencial. Nenhum
entrevistado considerou que o clinico geral ou o psiquiatra somente seria suficientes para a

transmissio do resultado do TP.
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GRAFICO 15: Opinido dos entrevistados referente aos profissionais necessarios para a

comunicacdo do resultado do TP.

Houve diferenca de opinido com relagdo a necessidade de acompanhamento
médico ou psicolégico apds o resultado do TP, onde 75% (n=18/24) dos médicos
geneticistas e 74% (n=26/35) dos psicologos indicaram essa necessidade em todos os casos;
enquanto 58% (n=14/24) dos enfermeiros, 56% (n=10/18) dos neurologistas e 52%
(n=12/23) dos psiquiatras consideram esse acompanhamento necessdrio apenas quando o
resultado do TP identificar o usudrio como portador da mutagdo (alto risco) (p=0.02; Teste

Qui-quadrado) (Gréfico 16).
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GRAFICO 16: A importancia do acompanhamento médico e/ou psicolégico apds o

resultado do Teste Preditivo (TP), na opinido dos profissionais.

Observamos que 96% (n=23/24) dos médicos geneticistas ndo recomendariam
que portadores assintoméaticos dos genes para a DH e AEC, ndo deveriam ter filhos; ja 60%
(n=12/20) dos enfermeiros, 75% (n=12/16) dos neurologistas, 42% (n=9/21) dos psiquiatras
e 52% (n=17/33) dos psicologos fariam tal recomendacdo ao usudrio do TP (p=0.0001;
Teste Qui-quadrado) (Grafico 17).
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GRAFICO 17: A opinido dos profissionais sobre a recomendacio de portadores

assintomadticos para a DH e AEC constituirem prole.
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DISCUSSAO



Recentemente hd uma crescente, e justificivel, preocupacdo com as reagdes €
atitudes advindas da realizacdo dos testes moleculares para doengas genéticas. No Projeto
Genoma Humano, nos Estados Unidos, 5% da renda total destinada a seu custeio esta sendo
usada em projetos com objetivo de avaliar as implicacdes sociais, éticas e juridicas desses

testes.

2

E consenso que apesar de melhorar as condi¢Oes técnicas para obter a
confirmacao de algumas doencas, os meios diagnosticos podem levar a um abuso, ou seja, a
utilizacdo dos testes sem necessidade. Isso poderia onerar os pacientes com o pedido de
testes desnecessdrios no sistema privado ou sobrecarregar o sistema publico que oferece

tais testes.

Outro aspecto diz respeito aos“efeitos adversos” que o resultado dos testes
poderiam ter sobre os pacientes, criando problemas como ansiedade e preocupagdes

desnecessarias.

Devemos manter em mente que o objetivo primdrio de qualquer pesquisa ou
avango tecnoldgico na drea médica é o bem estar do paciente. Portanto, ndo hd sentido
utilizar uma tecnologia, mesmo que disponivel, se isso causar problemas para os pacientes

e familiares.

As preocupagdes relacionadas as questdes acima nortearam a realizacdao do
nosso trabalho, ou seja, nos interessava saber, se oferecer o TD para os pacientes com DH e
AEC, estava sendo util e benéfico para os usudrios e familiares. Era nossa intengdo, na
ocorréncia de efeito adverso significativo em um dos grupos (pacientes com DH ou AEC),
alterar o protocolo de consultas para corrigir tais falhas. Em ultima instancia, poderiamos
interromper a oferta desses testes, mesmo que tal fato tivesse repercussoes no andamento de

qualquer projeto de pesquisa desenvolvido por este grupo.

Complementando os dados fornecidos pelos pacientes com DH e AEC,
julgdvamos importante também conhecer os profissionais de saide que os acompanham ou
podem vir a acompanhd-los. Além disso, gostariamos de conhecer suas opinides a respeito
de questdes referentes ao aconselhamento genético e orientacdo desses pacientes, visando

esclarecer se hd necessidade de um servico multidisciplinar dedicado a essas doencas.
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5.1. PACIENTES

Nossos dados mostraram que a maioria da nossa amostra de pacientes, 82%
para DH e 79% para AEC, antes de receberem o resultado do TD, referiram que a
realizacdo deste teste os auxilia na diminui¢do da incerteza sobre ter ou ndo a doenca. Isso
também ocorreu para 100% dos pacientes com DH e AEC, apds receberem o resultado do
TD. Mesmo se tratando de doengas que tem um diagndstico clinico, na maioria das vezes
com outros membros afetados na familia, e que o resultado nao vai interferir diretamente no
tratamento, parece ser muito importante para esses pacientes saberem exatamente o nome
da doenga da qual sdo portadores. Nesse aspecto podem estar envolvidos mecanismos de
tomada de controle sobre a doenca e de adaptacdo as restricdes fisicas e emocionais,

geradas pelo convivio com a mesma.

Antes do resultado do teste, os pacientes (55% para DH e 79% para AEC)
também acreditavam que a realizacdo do TD teria impacto importante nas pesquisas sobre
as doencas que estdo sendo testadas. Esta porcentagem diminuiu apds o recebimento do
resultado (nenhum paciente com DH e 38% com AEC). No primeiro momento, podem ter
vislumbrado a idéia de que com a pesquisa hd esperanga em um possivel tratamento. Além
disso, o fato dos pacientes realizarem o TD em um hospital/escola, onde vérias pesquisas
sdo desenvolvidas e divulgadas, e assinarem um termo de consentimento, onde sao
informados que este teste € realizado em um ambito de projeto de pesquisa, podem ter
criado expectativas de que com a realizagdo do TD novas descobertas sobre a doenga
seriam possiveis. Porém, quando receberam a confirma¢do do TD, admitiram a limitac¢do

do mesmo.

Mesmo com todas as informagdes dadas para esclarecer para que serve o TD,
observamos que antes da comunicacdo do resultado, 55% dos pacientes para DH e 37%
para AEC, consideraram que a realizacdo do TD poderia aumentar a possibilidade de cura
para essas doengas. Apesar deste nimero ter diminuido apds o recebimento do resultado do
teste (nenhum paciente com DH e 29% com AEC), alguns pacientes ainda demonstraram o

desejo de que houvesse alguma forma de diminuir o sofrimento que os vem acompanhando.
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Quanto a importancia da realizagio do TD para tomada de decisdes,
verificamos que a maioria dos pacientes (73% dos individuos testados para DH e 79% para
AEC) considerava o planejamento familiar como uma das questdes centrais. Essa afirmacao
se manteve apds o resultado do TD para 100% dos pacientes em ambos os grupos. A
questao sobre ter ou ndo filhos, é uma preocupac¢do mesmo para aqueles que ja os tem, uma
vez que foram informados do risco de transmissdo da doengca. Também para os pacientes
que querem constituir ou aumentar a prole, essa preocupacio se faz presente. Talvez porque
as informagdes referentes a doenca, possam aumentar o sentimento de responsabilidade

pela possivel transmissao da mesma.

Com relagdo aos receios referentes ao resultado do TD, ndao observamos
diferenca entre os grupos DH e AEC. Quarenta por cento dos pacientes para DH,
demonstraram receio que este resultado pudesse interferir de maneira negativa no seu
futuro. Ja 27% destes pacientes, acreditavam que o resultado do TD poderia interferir em
seus relacionamentos afetivos e, por dltimo, 9% dos pacientes, em sua vida social. Em
geral, esses pacientes se sentem envergonhados e restritos na vida social e afetiva, e se
mostram assustados, vulnerdveis e ansiosos com relacao ao futuro, mais precocemente que
os pacientes com AEC. Provavelmente isso ocorra, devido ao fato de que os pacientes com
DH apresentam como primeiros sintomas a dificuldade de memoéria e a mudanga de

comportamento.

Por outro lado, 26% dos pacientes para AEC se preocuparam com a
interferéncia que este resultado poderia ter em sua vida social, 26% em seus
relacionamentos afetivos e, finalmente, 16% em sua vida futura. Os pacientes com AEC
também demonstram sentimento de vergonha em manter uma vida social e afetiva normal,
uma vez que dependem de auxilio para desempenhar algumas tarefas que se agrava com o
tempo. No entanto, eles ndo apresentam limitacdes cognitivas graves ou distirbios de
comportamento, como os pacientes com DH. Isso pode fazer com que os pacientes com
AEC nao se sintam tdo ameagados em relagdo ao futuro, como percebemos no outro grupo
de doenca. Além disso, se mostram mais capazes de se adaptar as limitagdes fisicas que

surgem a cada dia.

Discussdo

59



No que diz respeito a motivacdo para a realizacdo do TD, 82% dos pacientes
para DH e 62% para AEC antes do resultado, € 50% com DH e 87% com AEC apds o
resultado, relataram que a confirmacgdo diagndstica é o principal motivo para a realizacdo
do teste. Esta informag¢do vem de encontro com a primeira questao discutida neste trabalho,
a respeito da incerteza quanto ao diagnéstico. Observamos que a grande maioria dos
pacientes realmente necessitam desta confirmagdo para obter maiores informagdes sobre a
doenca e se adaptar a sua nova condi¢@o. Poucos pacientes com AEC (5%) referem que a
cura é o principal motivo para a realizacdo do TD, talvez pelo fato de saberem que se trata

de doenca que ainda ndo tem cura.

5.2. PROFISSIONAIS

Foram enviados 530 questiondrios para cinco grupos de profissionais de saude:
enfermeiros, médicos geneticistas, neurologistas, psiquiatras e psicélogos. Retornaram ao
nosso servico, devidamente preenchido, 24% do material. Em um trabalho realizado por um
grupo alemao, foram encaminhados 469 questionarios para neurologistas, psiquiatras e
psicoterapeutas, sendo que 32% destes profissionais responderam ao questionario (THIES

U, et al; 1993).

Na nossa amostra, constatamos que o profissional que mais acompanha
pacientes e familiares com DH e AEC € o neurologista (65%). Este fato era esperado, uma
vez que pacientes com doencas neurodegenerativas necessitam de acompanhamento

neuroldgico.

Com relagao a informacdo de que € possivel fazer o diagndstico molecular para
essas doencas, observamos que 55% dos profissionais que participaram deste trabalho
conhecem essa possibilidade, especialmente os neurologistas (96%) e os médicos

geneticistas (83%). Esse achado foi semelhante ao relatado por THIES, et al (1993).

Além disso, 22% dos profissionais da nossa amostra estao informados quanto
as recomendagdes internacionais sobre a realizacdo do TP. Esse dado difere do resultado
obtido por THIES et al (1993), de que apenas 11% dos profissionais de satde estavam

informados sobre tais recomendacoes.

Discussdo

60



Frente a uma pessoa com risco de desenvolver a DH ou AEC, 92% dos
profissionais afirmaram que encaminhariam esses pacientes e seus familiares para um
servico de aconselhamento genético. Este dado também foi encontrado no trabalho
realizado por THIES et al (1993), onde 69% dos profissionais preferiram encaminhar os
pacientes com DH para um servico de aconselhamento genético. A maioria dos
neurologistas (94%) e médicos geneticistas (61%) da nossa amostra, demonstraram
preferéncia em ndo lidar com essas doencas e seus respectivos testes, apesar de serem 0s
profissionais que mais acompanham esses pacientes € conhecem as recomendacgdes
referentes ao TP. Os médicos geneticistas preferiram encaminhar seus pacientes, mesmo
sendo aptos a realizar o aconselhamento, provavelmente por saberem da existéncia de
servicos especializados no aconselhamento genético especifico para essas doengas. No caso
dos neurologistas, talvez tenham preferido encaminhar seus pacientes, por entenderem que
¢ preciso tempo e disponibilidade para informar e esclarecer dividas referentes as doencgas

€ seus testes.

Verificamos que 85% dos profissionais que participaram deste trabalho,
consideraram que uma pessoa em risco de desenvolver DH ou AEC deveria se submeter ao
TP. Porém, houve uma diferenca significativa entre os grupos, ja que 45% dos médicos
geneticistas ndo concordaram que pessoas em risco para essas doengas deveriam realizar o
teste. No entanto, quando esses profissionais transpdem essa situacio para sua vida pessoal,
observamos que 60% deles fariam o TP. Podemos pensar que essa diferenca na atitude dos
médicos geneticistas esteja relacionada ao perfil ou formacdo destes profissionais. Estes
acreditam que todas as informacgdes referentes as doencas e seus respectivos testes devam
ser esclarecidos aos pacientes e familiares, porém ndo necessariamente que eles devam
realizar todos procedimentos diagndsticos, mesmo que disponiveis. Isso pode indicar que o

trabalho do médico geneticista estd sendo realizado com abordagem centrada no paciente.

A maioria dos profissionais recomendaria a utilizagao do TP para planejamento
familiar. Esta afirmacdo foi enfatizada por 94% dos neurologistas € 92% dos psiquiatras,
em oposicao a 61% dos enfermeiros, 57% dos médicos geneticistas e 62% dos psicologos,
mostrando uma diferenca significativa entre os grupos com relacdo a essa questdo. No

trabalho realizado por THIES et al (1993), 44% dos profissionais também recomendariam o
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TP somente em circunstancia como planejamento familiar, além de verificarmos que a
opinido dos profissionais sobre qual seria a circunstincia adequada para a indicacdo do TP
difere da opinido das proprias pessoas que realizam este teste. Os usudrios do TP, realizado
por THIES et al, informaram que o principal motivo para a realizacdo do mesmo ¢é a
confirmacdo diagnéstica, considerando menos importante o planejamento familiar. Esta
informacao ressalta a importancia de se priorizar as necessidades dos usudrios do TP e ndo

a dos profissionais de saude.

Quanto a questdo sobre possiveis problemas surgirem com a realizagdo do TP,
observamos que 89% dos profissionais consideraram esta possibilidade. A maioria destes
profissionais (80%) acreditaram que o efeito psicoldgico negativo dos usudrios € um dos
problemas que este teste poderia ocasionar, seguido de preocupacdo com o impacto sobre a
contratacdo de planos de saude e seguro de vida (65%), influéncias negativas também aos
familiares (54%), risco de suicidio (34%) e a ndo protecdo das informacdes pessoais do
usudrio (30%). No entanto, houve diferenca significativa entre os grupos de profissionais
quanto aos possiveis efeitos de estigma do usudrio apds a realizacdo do TP, uma vez que

100% dos médicos geneticistas se mostraram preocupados com tal questao.

A reacgdo social negativa, ou seja, prejuizo no emprego, estigma de doente, esta
relacionado a uma das recomendacdes internacionais para a realizacdo do TP, o sigilo. Os
usudrios deste teste ndo podem ser considerados pessoas doentes ou até mesmo pacientes,
j4 que ainda ndo manifestaram qualquer sintoma da doenca. A informacdo referente ao
resultado do TP ndo é uma informa¢do médica e cabe, exclusivamente, ao usudrio divulga-

la ou nao.

Outra recomendacio para a realizacdo do TP, € o acompanhamento médico e
psicologico pré e pods teste. Tal seguimento oferece a oportunidade de observar as
condi¢des que este individuo possui, para enfrentar todas as questdes referentes ao
resultado do TP. Com isso, procuramos evitar que tais efeitos psicolégico negativos possam
persistir nestes usudrios, preparando-os para lidar com o resultado, seja ele de risco
aumentado ou diminuido. Observamos que 91% dos profissionais que participaram deste

trabalho reconheceram que o TP deve ser realizado somente por servigos, que contam com
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equipe multidisciplinar, que possa oferecer aconselhamento genético, suporte psicoldgico e

acompanhamento médico.

No que se refere a comunicacdo do resultado do TP ao usudrio, constatamos
que o médico geneticista foi o profissional mais indicado pelos entrevistados. Esta
informacdo nos faz pensar que o médico geneticista estaria mais preparado para lidar com
questdes referentes ao TP, pela sua propria formacdo e treinamento em aconselhamento
genético. A presenca de um psiquiatra foi considerada importante para 12% dos psic6logos.
Tal feito poderia causar estranheza, uma vez que os psicOlogos estariam aptos a
acompanhar tais pacientes. Contudo, talvez esses psicélogos acreditem que os usudrios do
TP possam necessitar de interven¢do medicamentosa, além de psicoldgicas devido a

gravidade do quadro clinico.

No que diz respeito ao acompanhamento médico e psicoldgico para os usudrios
do TP, 59% dos profissionais consideraram importante para todas as pessoas. No entanto,
54% dos profissionais dessa amostra relataram que este suporte deveria ser mantido
somente para pessoas com risco aumentado para essas doengas. Esta também € a opinido de
58% dos enfermeiros, 56% dos neurologistas e 52% dos psiquiatras. No trabalho realizado
por THIES et al (1993), a maioria dos profissionais acreditava que o individuo com risco
que quisesse realizar o TP deveria ter suporte psicoldgico pré e pos teste.. Contudo, THIES
et al (1993) referiram que mesmo pessoas com risco diminuido, poderiam apresentar
grande dificuldade em lidar com essa informagao, necessitando de suporte profissional da

mesma forma.

Além de todas as informacdes referentes ao resultado do TP, observamos que
houve uma diferenca significativa sobre a opinido dos profissionais, desta amostra, sobre a
recomendacdo de portadores assintomdticos para DH ou AEC constituirem prole.
Verificamos que 75% dos neurologistas, 60% dos enfermeiros, 54% dos psicélogos e 42%
dos psiquiatras recomendariam que essas pessoas ndo tivessem filhos, porém 96% dos
médicos geneticistas ndo adotariam esta conduta. No trabalho realizado por THIES et al
(1993), 80% dos profissionais recomendariam que pessoas em risco ndo tivessem filhos.
Nesse momento, observamos novamente que a atuacdo do médico geneticista na nossa
amostra foi centrado no paciente, tendo uma diferenga significativa em relagdo aos outros

profissionais.
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Diante dos resultados obtidos neste trabalho podemos propor:

Que realizacdo do TD continue sendo oferecida aos pacientes com DH e AEC,
pela necessidade que estes mostraram em saber o nome da doenga que sdo portadores,

mesmo sabendo que o TD nao implicard em mudangas no tratamento das mesma.

Que haja um trabalho continuo de esclarecimento sobre doencgas
neurodegenerativas para a sociedade conhecer e conviver sem preconceitos com as pessoas

que sdo portadoras das mesmas.

Que os profissionais de saide tenham maior esclarecimento e orientacdo

referente a DH e AEC, bem como a realiza¢ido dos seus respectivos testes.

Que haja um servigco especifico, onde o médico geneticista realize
aconselhamento genético para os pacientes e familiares com a DH e AEC, com a

participacdo de uma equipe multi e interdisciplinar.

Que os profissionais envolvidos nos atendimento dos paciente com a DH e
AEC e seus familiares, sejam preparados para lidar com questdes fisicas e principalmente

emocionais muito especificas.
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ANEXOS



Questionario de Aceitacio do Teste Diagnéstico

1.0 que o teste pode ajudar?

1A.Realizar o teste sintomdtico vai reduzir a incerteza sobre ter ou ndo a doenga? sim | ndo
1B.Realizar o teste sintomatico serve para ajudar no tratamento medicamentoso da doenca? sim | ndo
1C.Realizar o teste sintomatico pode ajudar a curar a doenga? sim | ndo
1D.Realizar o teste sintomdtico vai ajudar a investigar sobre a doenca? sim | ndo

2. Importancia do teste diagndstico para tomadas de decisoes.

2 A Realizar o teste sintomdtico é importante para decidir sobre os estudos? sim | nfo
2B.Realizar o teste sintomatico é importante para decidir sobre a profissdo? sim | nédo
2C.Realizar o teste sintomdtico ¢ importante para decidir sobre fatores financeiros? sim | nao
2D.Realizar o teste sintoméatico é importante para decidir sobre ter ou ndo filhos? sim | nédo

3. Receios referentes ao teste diagndstico.

3A.Tenho receio que o resultado do teste sintomético atrapalhe meu futuro? sim | ndo
3B.0 resultado do teste pode interfirir na minha vida afetiva ( namoro,sexo...)? sim | ndo
3C.O resultado do teste pode mudar minha vida social(amigos, viagens, diversdo)? sim | ndo

4.Qual o principal motivo para a realizacio do teste sintomatico?
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QUESTIONARIO SOBRE O TESTE PREDITIVO PARA
DOENCA DE HUNTINGTON E ATAXIAS ESPINOCEREBELARES DIRECIONADO
AO PROFISSIONAL DE SAUDE

Sexo: () Masculino () Feminino

Idade:

Tempo de formado:

la. Qual a sua especialidade:
( ) Enfermeiro

() Geneticista

() Neurologista

() Psicologo

() Psiquiatra

1b. Vocé exerce sua pratica em:
() consultério particular

() hospital escola

() hospital municipal / estadual
() hospital psiquidtrico

() outros ( especifique )

2. Vocé acompanha pacientes e/ou familiares com a DH ou AEC?
() sim
( ) ndo

3a. Vocé conhece alguma organizacdo para leigos para a DH ou as AEC?
() sim
( ) ndo

3b. Vocé sabe como entrar em contato com (endereco e/ou telefone) de alguma organizacao
para leigos para a DH ou as AEC?

() sim

( ) nao

4. Vocé sabe que € possivel fazer o diagnostico molecular (teste de DNA) para a DH e as
AEC?

() sim

( ) ndo
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5. Frente a uma pessoa com risco de desenvolver a DH ou AEC:
() voce a encaminharia para um servico de aconselhamento genético
() vocé mesmo faria o aconselhamento genético

6a. Vocé acredita que uma pessoa com risco de desenvolver a DH ou AEC deveria se
submeter ao teste molecular (teste preditivo) para saber se € ou ndo portador do gene para
essas doengas ?

() sim

( ) ndo

6b. Se vocé levasse a situacdo para sua vida pessoal, vocé se submeteria ao diagnéstico
molecular para pessoas assintomaticas (teste preditivo) com risco de desenvolver a DH ou
AEC?

() sim

( ) ndo

6¢. Voce recomendaria o teste preditivo para pessoas com risco de desenvolver a DH ou
AEC, somente em circunstincias particulares, tais como:

() planejamento familiar

() somente quando a cura tornar-se possivel

() por razdes profissionais
() outras:(especificar)
() ndo recomendaria

7a. Voce acredita que a medida que forem realizados testes moleculares preditivos alguns
problemas poderiam surgir ?

( ) sim

( ) ndo

7b . Se sim, quais problemas vocé acreditaria que poderiam surgir:

) influéncia negativa na familia

efeito psicologico negativo no paciente

aumento no risco de suicidio

reacdo negativa social (prejuizo no emprego, estigma de doente, etc)
problemas com a sadde, seguro de vida

nao protecao da privacidade das informagdes pessoais

outros problemas: (especificar)

R e N N N
~— O O

8. Voce estd informado de que a WFN (World Federation of Neurology) e IHA
(International Huntington Association) tém recomendacdes a respeito do diagndstico
molecular preditivo para a DH e as AEC ?

() sim

( ) nao
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9a. Vocé acredita que o diagndstico molecular preditivo para a DH e AEC deveria ser
realizado somente por servigos que contam com equipe multidisciplinar que possa fornecer
aconselhamento genético, suporte psicossocial e acompanhamento médico aos usudrios ?
() sim

( ) ndo

9b . Vocé considera que o diagndstico molecular preditivo para a DH e AEC poderia ser
realizado também por um laboratério comercial mediante requisicio do médico
neurologista ou psiquiatra?

() sim

( ) nao

9c . Vocé considera que o diagndstico molecular preditivo para a DH e AEC poderia ser
realizado também por um laboratério comercial mediante requisi¢ao do usudrio?

() sim

( ) ndo

10. Vocé considera que o resultado do teste molecular preditivo para a DH e AEC somente
deveria ser fornecido ao paciente na presenca de um médico?

() Médico Geneticista

() Médico Neurologista

() Médico Clinico Geral

() Médico Psiquiatra

() Profissional Paramédico com formacdo em Aconselhamento Genético

() Outro Profissional

11. Vocé acredita que € importante oferecer acompanhamento médico e/ou psicolégico ao
usudrio depois de fornecido o resultado do teste molecular preditivo ?

() somente se o usudrio receber alto risco (teste molecular positivo para a doenca)

() em todos os casos

( ) nao

12a. Vocé acredita que os usudrios portadores assintomaticos dos genes para a DH e as
AEC deveriam privar-se de ter filhos?

() sim

( ) ndo

12b. Vocé recomendaria que os usudrios portadores assintomdticos dos genes para a DH e
as AEC deveriam privar-se de ter filhos?

() sim

( ) ndo
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UNICAMP

O Laboratério de Genética Molecular do Departamento de Genética Médica da
UNICAMP vem desenvolvendo pesquisa em doencas Neurodegenerativas e Teste Preditivo
(TP) para Doenga de Huntington (DH) e Ataxias Espinocerebelares (AEC).

A DH e maioria das AEC sdo doencas progressivas de transmissdo genética
autossOmica dominante, cujos sintomas clinicos se iniciam por volta da quarta década de
vida. At¢é o momento, ndo existe nenhuma medida terap€utica que possa evitar o
aparecimento dos sintomas ou retardar a evolucao dessas doencas.

Com o avanco da genética molecular, tem-se tornado possivel a realizagao de
testes genéticos (TP) que podem ser utilizados para detectar se um individuo assintomético
€ ou ndo portador de vdrias desordens hereditdrias.

Como estamos interessados em obter uma visdo geral sobre o Teste Preditivo
para DH e AEC no Brasil, gostariamos de contar com a sua valiosa cooperagao, solicitamos
o preenchimento do questiondrio em anexo.

Os dados obtidos serdo utilizados como parte de uma Dissertacdo de Mestrado,
mantendo-se o sigilo a respeito dos entrevistados (ndo ha necessidade de se identificar no
formulario).

Solicitamos que as questdes sejam respondidas, assinalando a resposta,
eventuais comentarios poderdo ser colocados no item comentarios.

Enviamos em anexo envelope subscrito e selado para resposta.

Agradecemos a sua preciosa colaboragdo, subscrevemo-nos,

Atenciosamente,

Rejane Scolari Rezende Paiva
CRP: 06 / 38.574-7
Mestranda
Profa. Dra. Iscia T. Lopes Cendes Dr. Roberto Benedito de Paiva e Silva
CRM: 59.934 CRP: 06/ 18.367-1

Orientadora Co-orientador
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