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Introducdo: As Doencas Raras (DR) sdo condicOes patoldgicas de grande impacto fisico e psicossocial constituindo
um grande desafio para pesquisadores e profissionais da salde. Embora possuam caracteristica de um evento raro,
elas atingem um percentual significativo da populacéo e ja constitui um problema de salde publica relevante. Entre as
DR encontram-se as Doencas Neurodegenerativas monogénicas, como a Doenca de Huntington (DH), de origem
genética, autossdmica dominante, cuja etiologia relaciona-se as expansdes anormais do tripleto trinucleotideo CAG, no
gene HTT. As manifestacdes clinicas envolvem alteracées motoras, cognitivas e psiquicas. Na forma juvenil (DHJ) inicia-
se antes dos 21 anos e a sintomatologia é ainda mais severa j& que as expansdes CAG e consequentemente a
toxicidade neuronal por elas provocada, aumenta acentuadamente quando a mutacdo se apresenta na geracdo
seguinte. Objetivos: descrever o caso clinico de um portador da forma juvenil da Doenca de Huntington. Metodologia:
estudo de caso. Trata-se de um jovem de 22 anos, sexo feminino, pertencente a quarta geracdo de uma familia
acometida pela DH. Os dados foram obtidos por meio da realizacao de exame fisico e aplicacdo de escalas preditivas
em visitas domicilidrias, realizadas pelos pesquisadores do Laboratério de Genética Humana - LGH, da Universidade
Federal de Rondonia, por 12 meses. Resultados: os primeiros sintomas iniciaram-se aos 15 anos com Sindrome de
Ekbom, algia em membros inferiores e isolamento social, 0 que culminou em abandono dos estudos. Considerando a
doenga familiar e a idade, a paciente foi orientada sobre os riscos de uma gravidez e anticoncepcional injetavel foi
prescrito, mesmo assim aparentemente ciente, engravidou aos 17 anos. No periodo gestacional evidenciou-se grande
instabilidade emocional caracterizada por constantes mudancas de domicilio e de companheiro e ndo adesao ao pré-
natal, ocasionando anemia grave, infeccdes urindrias de repeticdao e pré-eclampsia. Os sintomas cognitivos e
psiquiadtricos da DHJ se agravaram, com o surgimento de desorientacdo no tempo e espaco, depressao, fadiga,
bradicinesia, atetose, afasia e alogia. Conclusdo: Considerando a gravidade e a singularidade da DHJ, a atuacao do
enfermeiro nesse contexto familiar é de grande relevancia visto que por meio da Sistematizacdo da Assisténcia de
Enfermagem serd possivel implementar acbes terapéuticas especificas e mais promissoras para a garantia da
qualidade de vida dessas pessoas.



