XXI CONGRESSO DE INICIAGAO CIENTIFICA DA UNIVERSIDADE FEDERAL DE CAMPINA GRANDE

CNPq
& Qcne

PROSPECCAO SISTEMATICA E APLICADA DA HERANCA GENETICA DA
DOENCA DE HUNTINGTON UTILIZANDO FERRAMENTAS DE
BIOINFORMATICA.
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RESUMO

A Doenga de Huntington (DH) é uma doengca neurodegenerativa hereditaria
caracterizada por sintomas neuropsiquiatricos, distarbio do movimento e
comprometimento cognitivo progressivo. Esta patologia é manifestada em trés
estagios distintos, o inicial, tardio e avancado. Esses, apresentam humor depressivo,
disfagia, rigidez articular e dificuldades de fala, respectivamente, que levam o
paciente acometido ao estado vegetativo e 0Obito. O presente estudo tem como
objetivo analisar sistematicamente os genes envolvidos nas vias de progressédo da
Doenca de Huntington utilizando ferramentas de bioinformatica. A metodologia
possui carater quali-quantitativo, baseada em um estudo tecnologico e exploratério,
bem como de revisdo bibliografica do tipo sistematica. Foram utilizadas técnicas
padronizadas de coleta de dados, utilizando os bancos de informacdes genéticas.
Os resultados apontaram que a DH € um distdrbio monogénico com padrdo de
heranca autossomico e dominante, evidenciado pelo gene HTT mutado (mHTT),
localizado no cromossomo 4pl6.3, acarretando uma repeticdo polimérfica de
trinucleotideos (CAG), que possui tendéncia de se expandir em trasmissdes
paternas. O mHTT provoca a neurodegeneracdo de 85% do corpo estriado,
ocasionando disfuncdo mitocondrial, disfungcdo dopaminérgica, agregacdo anormal
de proteinas, transcricdo génica interrompida. Somado a isso, se destaca o
profissional enfermeiro, visto que mantém contato direto com os pacientes, elabora
cuidados individualizados, além do aconselhamento genético. Concluiu-se, portanto,
gue a DH pode se manifestar em ambos sexos, diversas idades, maneiras, ndo
possui cura, seu diagnostico se da pelo teste genético e pela RM, tornando a
assisténcia de enfermagem crucial, pois atua no diagndstico, tratamento, priorizando
0 apoio a familia e promovendo a saude da populacéo.
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ABSTRACT

Huntington's disease (HD) is an inherited neurodegenerative disease characterized
by neuropsychiatric symptoms, movement disorder and progressive cognitive
impairment. This pathology manifests itself in three distinct stages, initial, late and
advanced. These patients present depressive mood, dysphagia, joint stiffness and
speech difficulties, respectively, which lead the affected patient to a vegetative state
and death. The present study aims to systematically analyze the genes involved in
the progression pathways of Huntington's Disease using bioinformatics tools. The
methodology has a qualitative and quantitative nature, based on a technological and
exploratory study, as well as a systematic bibliographic review. Standardized data
collection techniqgues were used, using genetic information banks. The results
showed that HD is a monogenic disorder with an autosomal and dominant
inheritance pattern, evidenced by the mutated HTT gene (mHTT), located on
chromosome 4p16.3, causing a polymorphic trinucleotide repeat (CAG), which has a
tendency to expand in paternal transmissions. mHTT causes neurodegeneration of
85% of the striatum, causing mitochondrial dysfunction, dopaminergic dysfunction,
abnormal protein aggregation, and disrupted gene transcription. Added to this,
professional nurses stand out, as they maintain direct contact with patients, provide
individualized care, in addition to genetic counseling. It was concluded, therefore,
that HD can manifest itself in both sexes, different ages and ways, it has no cure, its
diagnosis is made by genetic testing and MRI, making nursing care crucial, as it acts
in diagnosis, treatment, prioritizing support for the family, promoting the health of the
population.
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