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APRESENTAGAO

A obra “Diario da Teoria e Pratica na Enfermagem 3” aborda uma série de
estudos realizados na area da Enfermagem, sendo suas publicagdes realizadas
pela Atena Editora. Em sua totalidade esta composta por 2 volumes, sendo eles
classificados de acordo com a area de abrangéncia e teméaticas de estudo. Em
seus 26 capitulos, o volume | aborda, dentre outros assuntos, a Enfermagem
como atuante na assisténcia a saude materno-infantil, satde da mulher, sadde da
crianca e do adolescente, saude do idoso e saude do homem, trazendo abordagens
especificas e voltadas para cada publico de uma forma especial.

Esse olhar diferenciado promove o conhecimento, facilitando a atuacdo do
profissional diante das especificidades inerentes a cada publico. Sendo assim, a
prestacao dos servigos ocorre de forma mais eficaz, gerando resultados cada vez
mais satisfatoérios.

Como colaboragéo, este volume | é dedicado ao publico aos mais variados
publicos no que concerne a prestacao da assisténcia a saude, trazendo publicacdes
cujas tematicas abrangem assisténcia materno-infantii no pré-natal, parto e
puerpério, exame Papanicolau e prevencdo do cancer de colo uterino, violéncia
doméstica, neoplasia trofoblastica gestacional, oncologia, assisténcia ao recém-
nascido, método canguru, puericultura, assisténcia ao idoso, cancer de pénis, de
prostata, dentre outras.

Ademais, esperamos que este livro possa fornecer subsidios para uma
atuacao qualificada, humanizada e com um olhar especial no que diz respeito a
saude da mulher e da crianca, bem como do bindmio mae-filho, além da saude dos
demais publicos como adolescentes, idosos e homem, buscando cada vez mais a
exceléncia no cuidado em enfermagem, e disseminando praticas promotoras da
saude.

Isabelle C. de N. Sombra
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RESUMO: Introducao: O Alzheimer € a doenca neurodegenerativa com maior
prevaléncia mundial, sendo considerada de inicio precoce, quando o0s primeiros
sintomas surgem em individuos com idade inferior ou igual a 60 anos. Observa-se que
o Alzheimer precoce tende a possuir um diagndstico mais demorado, uma vez que
pode ser confundido com outros transtornos mentais, como a depresséao. Desse modo,
ocorre demora para realizar o tratamento, o0 que pode contribuir na evolugao da doencga.
Objetivo: Compreender as causas do desenvolvimento, diagnostico e tratamentos do
Alzheimer precoce. Método: Realizou-se a revisdo da literatura nas bases de dados
MEDLINE, Scielo e Science Direct, nos quais foram considerados artigos publicados
entre 2010 e 2018. Os descritores utilizados para a busca dos artigos foram obtidos
no MeSH e no DeCS. Inicialmente, 48 artigos foram identificados e, ap0s os critérios
de incluséo e exclusao, 29 artigos foram selecionados. Resultados: Observou-se que
o Alzheimer precoce é causado majoritariamente por fatores genéticos, sendo 10%
causado por heranca dominante. Devido a esse padréo, cerca de 35% a 60% das
pessoas portadoras apresentam pelo menos um parente de primeiro grau também
afetado. Foram identificados quatro genes associados ao Alzheimer, em que mutacoes
em trés desses genes, que codificam a proteina precursora de (-amiloide (APPfB),
a presenilina 1 e 2, levam ao tipo autossémico dominante da doenca. Conclusao:
Concluiu-se que o Alzheimer precoce é majoritariamente uma doencga genética com
uma hereditariedade entre 92% a 100%. Nesse contexto, a descoberta precoce da
doenca garante uma melhor expectativa de vida ao paciente. O diagnéstico dessa
patologia pode ser realizado a partir de entrevistas, acompanhamento do histérico
dos sintomas, testes neuropsiquiatricos e emprego de biomarcadores que identificam
o peptideo B-amiloide e a proteina tau. Portanto, é fundamental a existéncia de uma
equipe multidisciplinar circundando o paciente, além de alguns farmacos especificos
para o tratamento.

PALAVRAS-CHAVE: Doenca de Alzheimer. Secretases da Proteina Precursora do
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Amiléide. Deméncia. Proteinas tau. Peptideos beta-Amiloides.

EARLY-ONSET ALZHEIMER’S APPROACH: ETIOLOGY, DIAGNOSIS AND
TREATMENT

ABSTRACT: Introduction: Alzheimer’s is the most prevalent neurodegenerative
disease in the world, being considered early onset when the first symptoms appear in
individuals under or equal to 60 years old. It’s observed that early-onset Alzheimer’s
tends to have a longer diagnosis, since it can be confused with other mental disorders,
like depression. Thus, it takes time to perform treatment, which can contribute to
the evolution of the disease. Objective: To understand the causes, diagnosis, and
treatments of early-onset Alzheimer’s. Methods: The literature review was performed
in the databases of MEDLINE, Scielo and Science Direct, and were considered articles
published between 2010 and 2018. The descriptors used for the search of the articles
were obtained in MeSH and DeCS. Initially, 48 articles were identified and, after the
inclusion and exclusion criteria, 29 articles were selected. Results: It was observed
that early-onset Alzheimer’s is caused mostly by genetic factors, being 10% caused by
dominant heritage. Due to such pattern, 35% to 60% of people affected by the disease
presented at least one first degree relative affected as well. It were identified four genes
associated to Alzheimer’s, where mutations in three of these genes, which code the
precursor protein of B-amyloid, the presenilin 1 and 2, take to autosomal dominant type
of the disease. Conclusion: It’s concluded that early-onset Alzheimer’s is mostly a
genetic disease with an inheritance between 92% and 100%. In this context, the early
discovery of the disease ensures a better life expectancy for the patient. The diagnosis
of this pathology can be made from interviews, follow-up of the history of symptoms,
neuropsychiatric tests and use of biomarkers that identify the peptide B-amyloid and
the Tau protein. Therefore, it is essential to have a multidisciplinary team surrounding
the patient, in addition to some specific drugs for treatment.

KEYWORDS: Alzheimer’s Disease. Amyloid Precursor Protein Secretases. Dementia.
Tau Proteins. Amyloid beta-Peptides.

11 INTRODUCAO

O Alzheimer é a doenca neurodegenerativa com maior prevaléncia mundial,
sendo considerada de inicio precoce, quando os primeiros sintomas surgem em
individuos com idade inferior ou igual a 60 anos (WINGO et al, 2012). Estudos
relatam que portadores do Alzheimer precoce sdo mais conscientes sobre a
presenca da doenca e de seus sintomas, quando comparados aos que tiveram o
desenvolvimento do Alzheimer tardio. Cientes de sua patologia, os pacientes séo,

Diario da Teoria e Pratica na Enfermagem 3 Capitulo 19

174


https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/being
https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/considered
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https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/onset
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https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/thus
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https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/perform
https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/treatment
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https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/the
https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/of
https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/the
https://dictionary.cambridge.org/pt/dicionario/ingles-portugues/disease
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/follow
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/up
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/of
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/the
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/history
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/of
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/symptom
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/test
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/and
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/use
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/of
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/that
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/identify
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/the
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/and
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/the
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/protein
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/surrounding
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/in_1
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/addition
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/to
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/some
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/specific
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/drug
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/for
https://www.collinsdictionary.com/pt/dictionary/english-portuguese/treatment

em sua maioria, portadores de um intenso pessimismo, baixa autoestima, depressao
e ideacdo suicida (BAPTISTA et al, 2017).

O mal de Alzheimer, originalmente, fazia referéncia a uma desordem cerebral
de inicio precoce e nao incluia pacientes com deméncia senil. De fato, a primeira
paciente diagnosticada com essa neuropatologia, Auguste Deter, desenvolveu os
primeiros sintomas antes dos 50 anos e foi diagnosticada pelo médico Alois Alzheimer
em 1906. Os sintomas eram perda de memoria, confusdo mental, problemas de
linguagem e comportamento imprevisivel e, muitas vezes, agressivo. Em uma
autopsia, foi notéria a presenca daquilo que é conhecido hoje como marcadores
neuropatologicos caracteristicos da doenga de Alzheimer, que sdo a presencga
de placas neuriticas extracelulares de B-amiloide e emaranhados neurofibrilares
intracelulares da proteina tau fosforilada (MENDEZ, 2017).

Existem evidéncias de que o Alzheimer de inicio precoce possui diversas
caracteristicas que o diferem do Alzheimer prevalente em pacientes idosos.
Estudos clinicos e de neuroimagem sugerem que as regides neocorticais e suas
funcbes séo atingidas inicialmente no Alzheimer precoce. Ja no Alzheimer senil, as
regides mais atingidas sé@o as relacionadas a memdéria e as areas médio-temporais.
Essas diferencas podem explicar, em parte, as caracteristicas clinicas atipicas dos
pacientes mais jovens, as dificuldades de diagndéstico e os problemas especificos
relacionados aos cuidados médicos dessa faixa etaria (AGENCE FRANCAISE DE
SECURITE SANITAIRE DES PRODUITS DE SANTE, 2015).

Ademais, observa-se que o Alzheimer de inicio precoce tende a possuir
um diagnoéstico mais demorado, uma vez que pode ser confundido com outros
transtornos mentais, como a depressao. Por consequéncia, ocorre demora para
realizar o tratamento, o que pode contribuir para uma maior evolugado da doenca.
Dessa maneira, é fundamental o debate sobre os aspectos para diagnosticar o
Alzheimer precoce, bem como as formas de realizar o seu tratamento, visto que
essa doencga causa grandes alteracdes na vida da familia e, sobretudo, do paciente
(TRUZZI; LAKS, 2005). Diante disso, o objetivo deste estudo é compreender as
causas do desenvolvimento, diagnéstico e tratamentos do Alzheimer precoce.

2| METODO

A revisdo da literatura foi realizada na base de dados MEDLINE, na biblioteca
eletrénica Scientific Electronic Library Online (SciELO) e na plataforma Science
Direct e os artigos foram coletados entre as datas de marco a junho de 2018. Os
termos utilizados para a selecao foram “Alzheimer Disease”, “Amyloid Precursor
Protein Secretases”, “Dementia”, “Tau Proteins”, “Amyloid beta-Peptides”, definidos
pelo Medical Subject Heading (MESH) e pelo Descritores em Ciéncias da Saude
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(DeCS). Os critérios de inclusao para os textos foram a data de publicagao entre
2010 e 2018, idioma (portugués e inglés) e assunto semelhante aos objetivos da
revisdo. Os critérios de exclusado foram artigos que relacionavam o Alzheimer a
influéncias ou a substancias externas e artigos com fator de impacto menor que
2. Inicialmente, 48 artigos foram identificados e, ap6s os critérios de inclusdo e
exclusao, 29 artigos foram selecionados para compor esta revisao.

31 RESULTADOS E DISCUSSAO

3.1 Genes e proteinas associados a suscetibilidade herdada a doenca de

Alzheimer

Estudos realizados conseguiram identificar genes que estdo associados a um
maior risco de desenvolvimento da Doenca de Alzheimer (DA), dentre eles tem-se
a Proteina Precursora de Amildide (APP), presenilina 1 (PS1) e presenilina 2 (PS2).
Entretanto, apds essas descobertas ocorreu uma certa estagnacdo em relagcéo as
novas descobertas genéticas relacionadas a DA. Apenas 5% dos pacientes com a
doenca de inicio precoce carregam a mutacao em algum dos genes da DA ou o alelo
de risco E4 da APOE. Dessa maneira, a grande maioria dos casos permanecem
carentes de informacéo. (CACACE; SLEEGERS; VAN BROECKHOVEN, 2016).

Em contraposicdo ao Alzheimer Tardio que possui uma complexa
heterogeneidade etiologica e uma hereditariedade de 70% a 80%, o Alzheimer
precoce € quase totalmente uma doenca genética com uma hereditariedade
beirando entre 92% a 100%. (WINGO et al., 2012; GATZ et al., 2006)

Embora a maioria dos casos de DA nao tenha causas advindas de genes
isolados, cerca de 10% apresenta padrdo de heranca autossémica dominante,
ou seja, o risco de desenvolvimento da doenca duplica em situagbes em que um
parente de primeiro grau seja afetado pela doencga. Entre 35% a 60% dos pacientes
com DA de inicio precoce (DAIP) tém pelo menos um parente de primeiro grau
afetado pela doenca. (JARMOLOWICZ; CHEN; PANEGYRES, 2015; VAN DUIJN
et al., 1994; CAMPION et al., 1999). Sendo assim, na DAIP, a probabilidade de
hereditariedade da forma autossémica dominante € muito maior. (JORDE; CAREY;
BAMSHAD, 2017)

Entre 7% e 10% dos pacientes portadores da DA apresentam uma forma
monogénica altamente penetrante herdada de forma autossémica dominante. Nesse
contexto, no final do século XX, foram identificados quatro genes associados a DA,
em que mutacdes em trés desses genes — que codificam a proteina precursora de
B-amiloide (APPB), a presenilina 1 (PS1) e 2 (PS2) - levam ao tipo autossémico
dominante da doencga. O outro gene, denominado APOE, responsavel por codificar
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a apolipoproteina E (apoE), aumenta modestamente a suscetibilidade a DA né&o
familiar, com o seu alelo E4, e influencia a idade de inicio em algumas formas
monogénicas. (NUSSBAUM; MCLNNESS; WILLARD, 2016)

As mutacdes nos trés genes que afetam a deposicéo da proteina B-amiloide
sdo conhecidas por causarem cerca de metade dos casos de inicio precoce. Os
genes da presenilina 1 (PS1) e da presenilina 2 (PS2) sdo semelhantes entre si
e seus produtos proteicos estdo envolvidos na clivagem da proteina precursora
B-amiloide (APP) pela enzima y-secretase. Nesse sentido, a mutagdo nesses genes
afetam a clivagem de APP de forma que ocorre 0 acumulo excessivo de amiloide e
0 seu deposito no cérebro. E, ainda, mutacbes em PS1 resultam, tipicamente, em
manifestacdes de inicio precoce da doencga. (JORDE; CAREY; BAMSHAD, 2017) Os
genes e as proteinas associados a suscetibilidade herdada a doenca de Alzheimer

serao mais discutidas no quadro 1.

Gene | Heranga | Proteina Fungdo na DAF Papel normal

PSEN1 | AD Presenilina 1 (PS1): proteina de Desconhecida, mas | Pode participar na clivagem
dominio que atravessa a membrana € necessaria para anormal na posigdo 42 as APP-beta
encontrada em todos os tipos clivagem da APP e suas proteinas derivadas. Mais de
celulares, tante dentro, quanto fora do | beta pela gama 100 mutagoes identificadas na
cérebro secretase, doenga de Alzheimer

PSENZ | AD Presenilina 2 (P52): estrutura Desconhecida, Pelo menos cinco mutagdes
semelhante a PS1, expressdo maxima | provavelmente missense identificadas
fora do cérebro semelhante a P51

APP AD Proteina precursora do amiloide (APP | Desconhecida O peptideo beta-amiloide é o
beta): uma proteina transmembrana principal componente da placa
intracelular. Normalmente a APP beta senis. A producdo aumentada de
é clivada de forma endoproteolitica beta-amildide, especialmente na
dentro do dominio transmembrana, forma 42, & um evento patogénico
de modo que pouco do peptideo beta- chave. Aproximadamente 10
amiloide (A-beta) é formado mutagdes t&ém sido identificadas na

DAF.

APOE Apolipoproteina E (apoE): uma A fungio normal Um gene de suscetibilidade a
proteina componente de diversas em neurdnio & doenca de Alzheimer. ApoE € um
lipoproteinas do plasma. A proteina desconhecida. Fora | componente das placas senis
apoE é importada para o citoplasma do cérebro, a apoE
dos neurdnios a partir do espaco participa no
extracelular. transporte de

lipideos

Quadro 1: Genes e proteinas associados a suscetibilidade herdada a doenga de Alzheimer

Legenda: AD, Autossdmica Dominante; DAF, Doenga de Alzheimer familiar; NA, ndo aplicavel.

Fonte: dados derivados de St. George-Hyslop PH, Farrer LA: Alzheimer’s disease and the frontotemporal
dementias: diseases with cerebral deposition of fibrilar proteins. Em Scriver CR, Beaudet AL, Sly WS, Valle D,
editors: The molecular and metabolic bases of inherited disease, ed 8, New York, 2000, McGraw-Hill; e Martin

JB: Molecular basis of the neurodegenerative disorders. N engl Med 340: 1970-1980, 1999. Tabela derivada de:
Nussbaum RL, Mcinnes RR, Willard HF. Thompson & Thompson Genética Médica. 8. ed. Rio de Janeiro: Elsevier;
2016. ISBN 13 9788535266269. (NUSSBAUM; MCLNNES; WILLARD, 2016)

De acordo com Cruts, Theuns e Van Broeckhoven (2012), de todos os trés
genes analisados através da base de dados de mutacbes especificas de locus
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para doencgas cerebrais neurodegenerativas, o gene PS1 é o mais frequentemente
mutado, com 215 mutagcdes em 475 probandos. No gene PS2, 31 mutagcdes foram
identificadas, 15 patogénicas em 24 participantes e 16 com natureza patogénica
indeterminada.

A idade de inicio da doenc¢a nos apresentadores de uma mutacdo no gene
PS1 foi de 30 a 50 anos, enquanto nos participantes com mutagdo no gene PS2
a abrangéncia foi maior, de 40 a 70 anos. (RYAN; ROSSOR, 2010; PILOTTO;
PADOVANI; BORRONI, 2013)

Mutacdes no gene APP, que codifica a prépria APP, localizado no cromossomo
21 sdoresponsaveis por um pequeno numero de casos de DAde inicio precoce. Essas
mutacdes rompem os sitios de clivagem normal da secretase na APP, resultando no
acumulo do produto protéico mais longo. (JORDE; CAREY; BAMSHAD, 2017)

Em um coorte de pacientes com DA de inicio precoce, foi observado que
a estimativa de frequéncia para os trés genes foram de menos de 1% para APP,
6% para PS1 e 1% para PS2. (BROUWERS; SLEEGERS; VAN BROECKHOVEN,
2008) Juntos, eles explicam apenas de 5% a 10% dos casos de DA de inicio precoce
(WINGO et al, 2012; BROUWERS; SLEEGERS; VAN BROECKHOVEN, 2008),
enquanto, dependendo do estudo, 23% a 88,2% dos pacientes com dominéncia
autossbmica permanecem geneticamente inexplicados. (WINGO et al., 2012;
JARMOLOWICZ; CHEN; PANEGYRES, 2014; WALLON et al., 2012; BRICKELL et
al., 2016; JANSSEN et al., 2003)

Na figura 1, o grafico em pizza azul-escuro indica a distribuicdo entre pacientes
com DAIP e Doencga de Alzheimer de Inicio Tardio (DAIT); o azul claro indica, dentre
os pacientes com DAIP, os que apresentam DAIP esporadico, DAIP familiar ou
DAIP autossémico dominante; o alaranjado indica, dentre os DAIP autoss6micos
dominantes, as parcelas de causas derivados de PS1, PS2 e APP e uma parcela
maior de causas inexplicadas. O grafico vermelho indica os possiveis mecanismos
que podem explicar o DAIP que foram divididos em dois grupos: possiveis alteracdes
genéticas nado detectadas devido a diferentes causas (lado direito do gréfico) e
possiveis desregulacdes epigenéticas nao detectadas. Em 2018, 25 alunos fizeram
parte das reunides cientificas com o tema dor. Ja em 2019, foram 163 participantes,
gerando um total de 188 académicos beneficiados com todas as vantagens em
aprender sobre esse tema de maneira mais aprofundada, proporcionando uma

obtencéo de conhecimentos e habilidades ao se manipular o paciente com dor.
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Figura 1: Auséncia de etiologia genética da Doenca de Alzheimer de Inicio Precoce (DAIP).

Fonte: Cacace R, Sleegers K, Van Broeckhoven C. Molecular genetics of early-onset Alzheimer’s disease
revisited. Alzheimers Dement. 2016 Jun;12(6):733-48. doi: 10.1016/j.jalz.2016.01.012. Epub 2016 Mar 24.
Review. PubMed PMID: 27016693. (CACACE; SLEEGERS; VAN BROECKHOVEN, 2016)

3.2 Patogénese da Doenca de Alzheimer

Adeposicao no cérebro do peptideo -amiloide e da proteina tau séo alteracdes
patoldgicas caracteristicas da DA. O peptideo B-amiloide € gerado a partir da proteina
APPB maior e em pessoas afetadas pela doenca é encontrado em placas amiloides
no espacgo extracelular cerebral. Ja a proteina tau, com funcdo empenhada nos
microtubulos, quando hiperfosforilada formam emaranhados neurofibrilares, sendo
encontrada dentro dos préprios neurénios. (NUSSBAUM; MCLNNESS; WILLARD,
2016)

3.3 Os genes das presenilinas 1 e 2

Em familias com DA autoss6mica dominante foram identificados os genes que
codificam a PS1 e a PS2. A PS1 é necessaria para a clivagem de y-secretase dos
derivados de APPf. Deste modo, as muta¢des na PS1 associadas a DA aumentam
a producao do peptideo AB. Entre as duas presenilinas, a principal diferenca é
qgue a idade de inicio da PS2é significativamente mais variavel (presenilina 1, 35
a 60 anos; presenilina 2, de 40 a 85 anos). Em parte, o &mago dessa variacéo é
dependente do numero de alelos APOE E4 presentes em um individuo com mutacéo
na PS2. Sendo assim, a presenca de dois alelos E4 esta relacionada a uma idade
mais precoce de inicio quando comparado a um alelo. (NUSSBAUM; MCLNNESS;
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WILLARD, 2016)

Nessa conjuntura, o alelo E4 do gene APOE é considerado um fator de risco
para o desenvolvimento do Alzheimer. A proteina APOE tem trés formas comuns
codificadas pelos alelos APOE correspondentes. O alelo E4 é consideravelmente
mais presente nos pacientes com DA (aproximadamente 40% contra 15% na
populacdo em geral) e esta associado ao Alzheimer de inicio precoce, dado que
para homozigotos do alelo a idade de inicio da doenca € em torno de 10 a 15 anos
antes do que a populacdo em geral. (NUSSBAUM; MCLNNESS; WILLARD, 2016)

Em geral, € evidente que variantes genéticas alteram o risco para DA de pelo
menos duas maneiras gerais: através da modulagao da producéo de A e através
de seu impacto sobre outros processos, como a regulacdo da imunidade inata,
inflamacao e ressecrecdo de agregados de proteina. (NUSSBAUM; MCLNNESS;
WILLARD, 2016)

3.4 Diagnostico

Devido ao fato de o Alzheimer precoce ser uma doenca relativamente incomum
e pouco comentada, o diagnoéstico de seus portadores costuma ser realizado com
cerca de 1,6 anos a mais de atraso, quando comparado com o diagnostico de
portadores de Alzheimer senil (VLIET et al, 2013).

Como a doenca se apresenta normalmente por volta dos 40-50 anos, momento
da vida em que a maioria das pessoas esta vivendo em constante pressao devido
ao trabalho e a familia, muitas vezes seus sintomas sdo confundidos com cansaco
ou estresse, podendo gerar maiores atrasos na identificacdo (JACK et al, 2011;
FORLENZA et al, 2010).

Apesar de apresentar diversas dificuldades, o diagnostico dos portadores
de Alzheimer precoce pode ser realizado a partir de entrevistas, acompanhamento
do histérico dos sintomas e testes neuropsiquiatricos realizados por médicos
especializados na area (RENVOIZE; HANSON; DALE, 2011). Para garantir de
forma mais segura o diagnéstico, existem, atualmente, exames que utilizam
biomarcadores que detectam o acumulo do peptideo B-amiloide e da proteina tau
no cérebro, possibilitando a identificacdo da doeng¢a em individuos assintomaticos
(JACK et al, 2011; FORLENZA et al, 2010).

O reconhecimento de depédsitos de B-amiloide em tecidos cerebrais pode
ocorrer, também, através dos novos métodos de neuroimagem molecular pela
tomografia por emissédo de positrons (PET). Além disso, a avaliacdo da presenca
de atrofia hipocampal visualizada na ressonancia magnética (RM) pode servir como
uma outra forma de diagnostico (BENADIBA et al, 2012).

Ademais, a ocorréncia de alteracdes em marcadores amiloides e de dano
neuronal tem boa correlacdo com o Alzheimer, aumentando a probabilidade de
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certeza diagnostica. Entretanto, ainda nao existe o uso amplamente difundido desses
exames devido aos seus altos custos e a falta de padronizacéo entre laboratérios,
sendo, entao, restringidos a situacdes de pesquisa (JACK et al, 2011).

3.5 Tratamento

O tratamento do Alzheimer precoce preza pela manutencdo da qualidade de
vida, otimizando a independéncia do paciente, minimizando as perdas cognitivas
e tornando as alteracbes de humor e comportamento mais brandas. A abordagem
deve ser multidisciplinar e multiprofissional, englobando o tratamento farmacol6gico
e tratamento ndo-farmacolégico (CASSIO et al, 2002).

A parte nao-farmacoloégica envolve tratamentos com psicélogos,
fonoaudidlogos e terapia familiar, além da necessidade de instrucdo da familia do
paciente, o que é necessario para o trabalho de reabilitacdo do paciente (CASSIO
et al, 2002). Em estudos mais recentes é recorrente a citacdo de musicoterapias,
importantes na estimulacdo de componentes motor, sensitivo, sensorial, cognitivo,
social e emocional (BERNARDO, 2018). No entanto, uma pratica crescente tem
sido a utilizacdo do antagonista glutamatérgico ndo competitivo de receptor do tipo
N-metil D-Aspartato (NMDA) chamado memantina (FALCO et al, 2016).

E fundamental que o paciente e sua familia tenham expectativas realistas a
respeito dos potenciais beneficios da terapia, a fim de evitar falsas expectativas que
podem gerar maiores frustragcdes. Para acompanhar a eficacia do tratamento, ha
necessidade de constante avaliacdo da evolucao da doenga no paciente, que pode
ser realizado por testes de rastreio, como o Miniexame do Estado Mental, teste do
desenho do relégio, ou baterias neuropsicolégicas (AVILA, 2003).

41 CONCLUSAO

Diante dos aspectos explorados, infere-se que a doenca de Alzheimer, quando
apresentada em sua forma precoce, possui causalidade proveniente, sobretudo, de
fatores genéticos. Esses fatores desencadeiam alteracdes e acumulagdes proteicas
que impedem o funcionamento regular do sistema neuroldgico, provocando
mudancas cognitivas. Assim, com o passar do tempo, ocorre uma progressao da
doenca que, sem o diagnostico antecipado ou o tratamento necessario, pode evoluir
de forma mais rapida.

No que tange a descoberta do Alzheimer precoce no paciente, impera-se a
necessidade de realizacdo do diagnostico o mais rapido possivel, a fim de que
o tratamento, realizado no inicio da doenca, seja mais eficaz, possibilitando uma
abordagem que busca retardar a evolugao do quadro clinico do Alzheimer.
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Em relacdo as circunstancias em torno do tratamento, faz-se necesséria
a utilizacdo tanto de abordagens farmacolégicas, como de abordagens n&o-
farmacolégicas. Destarte, é fundamental a existéncia de uma equipe multidisciplinar
circundando o paciente, sempre buscando o0 acompanhamento conjunto com a
familia, visto que o mal de Alzheimer influencia na convivéncia e na vida social do
portador. Além disso, € necessaria a compreensao de que o tratamento é paliativo,
buscando amenizar os sintomas e retardar a evolucdao da doenca. Com essa
configuracdo acredita-se ser possivel melhorar a qualidade de vida do paciente e
possibilitar melhores perspectivas em relacdo a sua longevidade.
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