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PALAVRAS-CHAVE: Doença de Huntington, relado de caso clinico, genética.  
RESUMO: A doença de Huntington é caracterizada como uma patologia neurodegenerativa de caráter genético, autossômica e dominante, causada por uma mutação no gene da proteína huntingtina. Os indivíduos afetados possuem pelo menos um alelo desse gene com 40 ou mais repetições de seqüências de CAG, um trinucleotideo responsável pela codificação do aminoácido glutamina. Sua sintomatologia tem início comumente entre 40 e 50 anos, no entanto pode se manifestar da infância até a terceira idade, os sinais dos sintomas característicos surgem em decorrência da perda progressiva de células nervosas que ficam em uma parte especifica do cérebro, essa perda afeta a capacidade cognitiva, os movimentos e o equilíbrio emocional. Seu diagnostico é combinado com avaliação psicológica e um exame do histórico familiar detalhado, podendo então concluir se a doença já se iniciou. A ressonância magnética e a tomográfica computadorizada são técnicas utilizadas para relatar outros sintomas, também pode ser feito testes genéticos que consistem na análise de células sanguíneas. Esta doença não possui cura, apenas uma gama de tratamentos farmacológicos e não farmacológicos para amenizar os sintomas do portador, alguns dos medicamentos são a tetrabenazina, a amantadina e neuroepiléticos, há também outros meios utilizados como fisioterapias e uma equipe multidisciplinar para acompanhar este paciente, sendo necessário cuidados especiais como de especialistas e familiares, todas essas alternativas são para melhorar a qualidade de vida do indivíduo. Em estudos genéticos a prevalência foi de 10,6 casos por 100.000 pessoas, sendo semelhante entre homens e mulheres e detectada em indivíduos de várias origens. O percurso teórico utilizado para realização do trabalho escrito foi Arco de Marguerez que inclui 5 etapas, a partir de uma situação real inicia-se a observação da realidade, onde define-se o problema e o início do processo de apropriação de informações, seguindo para os pontos-chave que tem como objetivo  apresentar as questões sobre aspectos do problema, em seguida a teorização que é o momento de constituir respostas mais elaboradas, onde os dados obtidos são analisados e discutidos utilizando a revisão narrativa, posteriormente a hipótese de solução é criada, onde a criatividade e a originalidade devem ser estimuladas para se pensar em alternativas de soluções, e por fim a aplicação da realidade, aquela que possibilita exercitar situações associadas a solução do problema. Assim pretendeu-se descrever sua epidemiologia, identificar diagnósticos, terapêuticas farmacológicas e outras alternativas visando perspectiva futuras para o paciente, abordando a doença de Huntington em sua totalidade caracterizando sua fisiopatologia e descrevendo seu engradamento histórico. Conclui – se assim a necessidade de uma equipe multidisciplinar para o atendimento a este paciente, visando sua reabilitação tanto em fase inicial ou tardia, evitando este individuo vir a desenvolver depressão como até mesmo agressividade e suicídio. Buscando melhorar a qualidade de vida do portador.  
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