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Introducio

A doenga de Alzheimer (DA) é uma das neuropatologias que mais desafia os pesquisadores nos
ultimos anos. E uma das deméncias mais comum em idosos, podendo acometer cerca de 70% da

populagdo idosa. (ILHA e col, 2016).

Essa patologia foi considerada um dos maiores problemas médicos e sociais na atualidade, devido
sua distribui¢do geografica em todo o planeta. O niimero de pessoas que possuem a DA pode
ultrapassar mais de 15 milhdes em todo o mundo, assim ¢ considerada um importante problema de
saude publica. Sdo caracteristicas iniciais dessa doenga, perda de memoria recente, desorientagdo
espacial, seguida por mudanga de personalidade, delirios, perda na capacidade de julgamento,
dificuldade para reconhecer parentes proximos, assim com outras caracteristicas que surgem
durante a evolugdo dessa patologia. Por ser uma doenga neurodegenerativa ela ¢ irreversivel, na

qual afeta as funcoes cognitivas e motoras. (POLTRONIERE e col, 2011; ILHA e col, 2016).

A DA ndo preocupa somente os pesquisadores, mas também toda a populagdo que possui um
' familiar, amigo ou até mesmo um conhecido proéximo acometido por ela. Assim, surgem muitos
questionamentos ao redor desse problema que s6 cresce. Ao ver todos os sintomas na qual este
paciente passa muitos perguntam, se isso também podera acontecer com ele no futuro. O que muitos
ainda ndo sabem ¢ que ja hé a possibilidade de saber se uma determinada doenga o acometera e isso

também € possivel para a doenga de Alzheimer. (GREEN e col, 2014; LERNER e col, 2016).
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Devido ao avango das tecnologias sobre 0 DNA humano, é possivel o diagnostico precoce de
determinadas patologias. Com o mapeamento do genoma humano, sdo feitas analises genética a
partir do DNA do individuo, na qual possibilita o estudo detalhado dos genes, podendo assim
mostrar as quais patologias esse individuo podera ser acometido futuramente. Esse estudo pode ser
feito em pessoas que possuem familiares com a DA, mas alguns fatores devem ser levados em
consideragdo, principalmente os fatores psicoldgicos de cada individuo. O aconselhamento genético

deve levar em consideragdo que alguns individuos ndo estdo totalmente preparados para
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determinadas informagdes, podendo muitas vezes o resultado das analises genéticas ndo serem o
esperado pela familia ou o proprio individuo. Por tanto esse processo deve ser feito com bastante
cautela, priorizando o que dever ser melhor para cada familia, mas ndo deixando de lado o fato de
que o diagnostico precoce € de essencial importancia para esse tipo de doenga. (GOLDMAN, 2012;
LERNER e col, 2014).

Outro grande questionamento feito por familiares de recém diagnosticados por essa doenga
neurodegenerativa ¢ como ele ird lidar com as necessidades desse paciente ao longo da evolugdo da
doenga. Isso ocorre devido ao fato de que com o passar do tempo a pessoa idosa dependera de
cuidados constantes, que por muitas vezes ¢ feito por alguém da familia em sua casa. Em meio a
essas dificuldades os familiares procuram apoio em profissionais da saude para que possa instrui-los

sobre o cuidar. (POLTRONIERE e col, 2011).

Objetivos
Mostrar como o aconselhamento genético pode ajudar no diagnostico precoce da doenca de

Alzheimer, assim como estratégias de cuidado pode melhorar a vida de pacientes idosos.

Metodologia
Trata-se de uma revisdo sistematica do tipo narrativa utilizando as bases de dados Scielo, PubMed,
Periodicos Capes e Medline. No processo de revisdo (desde a busca eletronica nas bases de dados,
selecdo e avaliacdo dos artigos potenciais, até a extragdo dos dados dos estudos incluidos na
revisdo) foi realizada de maneira independente e os resultados de cada etapa foram comparados e
' avaliados a fim de verificar a concordancia entre eles. A busca eletronica nas bases de dados foi
I realizada utilizando-se as ferramentas de busca avangada, que permitem a combinacdo dos
descritores e termos, ¢ a aplicacdo dos limites, que foram previamente definidos. A busca pelos
~ descritores e termos utilizados foi efetuada mediante consulta ao MeSH - Medical Subject
¥ Headings, através do portal da U.S. National Library of Medicine (NLM) e ao DeCS — Descritores
_ﬂ em Ciéncias da Satde, através do portal da Biblioteca Virtual em Satde (BVS). A busca ainda
1 contou com a analise dos titulos e resumos das publicacdes identificadas pela estratégia de busca
eletronica e julgamento das publicacdes cuja tematica era pertinente a inclusdo no estudo de
revisdo. Foram adotados como critérios de exclusdo a falta de relagcdo com o tema da revisdo,

publicacdes do tipo estudo de revisdo, estudos de caso e comentario e publicagdes repetidas.

Em seguida recorreu-se a leitura na integra de todos os artigos considerados elegiveis para inclusao

na revisdo e analise criteriosa das informacdes veiculadas em cada manuscrito. Na analise de cada
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artigo foram observados os seguintes aspetos: (a) ano de publicagdo, (b) tamanho amostral, (c)
caracteristicas clinicas dos sujeitos (idade e presenga de sintomas da doenga) e (d) principais
resultados. Além disso, foram analisadas as referéncias bibliograficas dos artigos incluidos na
revisdo, tendo em vista a identificagcdo de outros estudos relacionados ao aconselhamento genético e

genes candidatos ao diagnoéstico da DA, eventualmente ndo identificados pela busca eletronica.

Resultados

Foram adotados tais critérios de inclusdo: artigos nas linguas portuguesa e inglesa publicados entre
os anos de 2009 e 2016 e que possuiram relevancia tematica. Foram excluidos artigos incompletos
que abordaram outros tipos de eixos tematicos sobre a doenca de Alzheimer que ndo fosse o
aconselhamento genético e estratégias de cuidado para com esse paciente. Dessa forma, foram

encontrados onze artigos ¢ selecionados sete para elaboracdo deste trabalho.

O estabelecimento da DA deve-se ao acimulo de eventos genéticos e ambientais. Cada um desses
eventos contribui com pequenos efeitos que resultam, em conjunto, no estabelecimento da doenca
com diferentes graus de severidade. Sabe-se que mutagdes nos genes codificadores para a APP
[Amyloid b (A4) precursor protein], apoE (apolipoprotein E), PSEN1 (presenilin 1) e PSEN2
(presenilin 2) sdo consistentemente associadas com o estabelecimento da DA. Esses genes
localizam-se em diferentes cromossomos e pelo menos alguns deles devem participar de uma via
neuropatogénica comum, que culmine com o desencadeamento da doenga. Outros genes
encontrados também foram associados a suscetibilidade para DA, sdo estes: SORLI1, BINI,
| EXOC3L2, GAB2, TNKI, LOC651924, GWA_14q32.13, PGBDI, ¢ GALP. No entanto, as

alteragdes nos mesmos nao sdo suficientes para explicar todos os casos de DA.

Com a descoberta de genes relacionados a DA, iniciou-se a busca por um diagnostico mais preciso
e rapido, desta forma o aconselhamento genético surgi como uma ferramenta promissora nesse
i desfecho. Porém, o aconselhamento genético deve ser desenvolvido nas unidades de satde como

i} um atendimento médico multiprofissional e interdisciplinar.

Para o aconselhamento genético ser eficaz e realmente necessario, os familiares devem responder
alguns questionamentos, relacionados a probabilidade dos parentes mais proximos desenvolverem a
D.A. Por exemplo, quem da familia tera a maior chance de desenvolver a patologia? o resultado do
teste tera que tipos de efeitos na familia? os familiares realmente querem o teste? o plano de saude
ira cobrir os custos ou a familia devera pagar? Esses sdo alguns dos questionamentos que 0s

familiares devem ter em mente na hora do teste, cabe aos profissionais do aconselhamento genético
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fazerem essas perguntas, pois todas as duvidas devem ser sanadas antes de qualquer iniciativa para
efetivar os testes. Relacionado ao processo do cuidar, os familiares e cuidadores relatam grande
dificuldade com medicacgdo; agressividade do idoso; banho, dentre outros. Com o avangar da
doenca os idosos tendem a esquecer cada vez mais coisas simples, chegando ao ponto de nao querer
tomar as medicagodes, rejeitar o banho, agredir as pessoas. Todos esses problemas citados podem
acometer o paciente com D.A em alguma fase da doenga. Os cuidadores e familiares podem ser

aconselhados sobre como lidar com os idosos nesse momento.

Discussio

Nos estudos sobre o aconselhamento genético existem relatos de algumas dificuldades, como a
descobertas de genes autossomicos dominantes provavelmente relacionados a doenga de Alzheimer.
Existem estudos iniciais de novas tecnologias para o diagnostico precoce da D.A, mas nada
confirmado ainda sobre os avangos dessas pesquisas. Ha dificuldades para a investigagdo da doenga
em parentes proximos, devido aos altos custos dos procedimentos. O impacto nos membros da
familia deve ser considerado, pois ndo sdao s6 multiplos genes envolvidos. Cabendo assim aos
profissionais relacionados ao aconselhamento genético, verificar a melhor maneira de lidar com

cada familia. (GOLDMAN, 2012).

Em outros paises com os Estados Unidos, possuem diversos profissionais para o cuidado de
pessoas com D.A, favorecendo assim a melhor abordagem com as familias, podendo fazer um
melhor acompanhamento da evolugdo da doenga ¢ como essas familias podem lidar com as

| dificuldades do cuidar dos portadores dessa doen¢a neurodegenerativa. (FALCAO ¢ BUCHER-
MALUSCHKE, 2009).

Mesmo existindo instituigdes como a APAZ (Associacdo de Parentes e Amigos de Pessoas com

Alzheimer, Doengas Similares e Idosos Dependentes) e a ABRAZ (Associagdo Brasileira de

I_s'};'. Alzheimer), a realidade no Brasil ainda ¢ diferente devido a pouca informagao sobre as doengas que

éﬂ acometem a populagdo idosa, principalmente sobre a Doenca de Alzheimer. Essa escassez de

profissionais para o cuidado de idosos com DA leva pouca instrugcdes aos familiares, tornando

dificil montar estratégias adequadas para o cuidar desse paciente. (FALCAO e¢ BUCHER-
MALUSCHKE, 2009; POLTRONIERE e col, 2011).

Conclusoes

Sobre o aconselhamento genético para familiares que possuem parentes com a DA, os estudos sdo

bastante escassos, ndo havendo nenhum de real relevancia no Brasil. Deixando assim varias davidas
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sobre o assunto. Mostrando que esse campo de pesquisa ¢ de extrema importancia ja que a doenga

de Alzheimer ¢ considerada um problema de satide publica.

Diante do exposto, estimular e oferecer condigdes para que os profissionais da saide facam uma
formagdo em genética médica/genética clinica e em métodos diagnosticos complementares ¢
identificar grupos e servigos que possam formar, treinar e reciclar esses profissionais em programas
de aperfeicoamento/especializacdo seria de suma importancia na evolucdo de um diagndstico

preciso e um melhor manejo com os pacientes de DA.

Outro ponto de maxima importancia diz respeito ao envolvimento da sociedade com os problemas
de saude geneticamente determinados. Possivelmente ¢ a agdo mais eficiente para fazer com que
mais pessoas tenham essa "educacdo para a satide genética", incentivando, apoiando e ajudando a
criar associagdes e grupos de pacientes, familias e interessados em certa doenga ou grupo de
doengas genéticas. Nao ha diivida que quanto maior for o envolvimento da comunidade, melhores e

mais eficazes serdo as agdes de aconselhamento genético ¢ cuidado com o paciente idoso.
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