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INTRODUCAO: As Doencas Neurodegenerativas Genéticas Raras (DNRs) geram um grande impacto social nas
familias acometidas por elas e nos servicos de salde, devido a possibilidade de transmissdo as geracdes seguintes.
Entre elas, podemos destacar a Doenca de Huntington (HD) e as Ataxias Espinocerebelares (SCAs), ambas sao
autossOmicas dominantes apresentando degeneracao progressiva, sem possibilidade de cura ou controle da doenca.
O Estado de Rondonia, onde se localiza o Laboratério de Genética Humana - LGH, da Fundacdo Universidade Federal
de Rondo6nia - UNIR, caracteriza-se por constantes movimentos migratérios, onde pessoas advindas de diversas
regides brasileiras vém em busca de condicbées melhores de vida. Sua populacdo é resultado de uma miscigenacdo de
racas e etnias, fazendo com que doencas geralmente detectadas em regides especificas, possam ali ser encontradas.
Com o intuito de aprofundar os aspectos etiopatogénicos e clinicos das DNRs, o LGH iniciou em 2014 pesquisas com
este enfoque. Atualmente acompanha 15 familias portadoras e desenvolve trabalhos de pesquisa e extensdo por
meio de uma equipe multidisciplinar. OBJETIVO: Relatar as atividades desenvolvidas pelo LGH. METODOLOGIA: Trata-se
de relato de experiéncia. RESULTADOS: Pessoas com suspeita clinica de alguma DNR sao convidadas a participar da
pesquisa. Em seguida, pesquisadores das areas de psicologia e enfermagem realizam a primeira visita, abordando o
trabalho a ser desenvolvido, juntamente com a apresentacao do TCLE e coleta dos primeiros dados. Na sequéncia sdo
realizadas visitas domicilidrias periédicas da equipe, para acompanhar a evolugdo do quadro clinico, coletar
informacdes e material bioldgico, para realizacdo do diagndéstico molecular. Considerando as dificuldades enfrentadas
pelos pacientes/familias para a assisténcia necesséaria, a equipe também desenvolve trabalhos de extensdo com
agentes comunitdrios de salde das unidades bésicas de salde da cidade e encaminhamentos (fisioterapia,
fonoaudiologia, odontologia, entre outros) ou mesmo realiza consultas, dentro da competéncia de cada profissional
envolvido. CONCLUSAO: Considerando o nimero expressivo de individuos com DNRs identificados no estado, acredita-
se que as pesquisas em andamento possam subsidiar a implantacao de um servico especializado, conforme preconiza
a Portaria 199/2014 do Ministério da Saude.



