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INTRODUÇÃO

A doença de Machado-Joseph (DMJ) é uma doença neurodegenerativa, de
transmissão autossómica dominante e de início tardio (média de 40 anos) (Coutinho, 1992),
causada pela expansão do tripleto CAG, num gene localizado em 14q32.1 (Kawaguchi et
al., 1994).

A DMJ constitui nos Açores, dada a sua elevada prevalência, um problema de
Saúde Pública. As famílias afectadas dos Açores são originárias das ilhas das Flores, S.
Miguel, Terceira e Graciosa, sendo nas ilhas das Flores (1 em cada 106 habitantes é
doente) e em S. Miguel (1 em cada 3148 é doente) que se encontra a maior concentração
de doentes (Lima et al., 1997). Existem, contudo elementos das referidas famílias em
praticamente todas as ihas açorianas, nomeadamente na ilha do Pico.

Um conhecimento detalhado da epidemiologia da DMJ nos Açores assume a maior
importância, por permitir uma melhor intervenção assistencial, que inclui não só o apoio aos
doentes, como se estende aos indivíduos em risco (filhos de um doente DMJ), através da
disponibilização do Programa de Aconselhamento Genético e Teste Preditivo.

OBJECTIVOS

         1. Actualizar, no contexto do Programa de Aconselhamento Genético  da DMJ nos
        Açores, a informação familiar sobre os doentes DMJ actualmente residentes no Pico;

2. Fornecer aos familiares em risco informação acerca da existência do Teste
Preditivo para a DMJ, sua disponibilização nos Açores e possibilidade de
realização de eventual Diagnóstico Pré-Natal (DPN).

ACTIVIDADES DESENVOLVIDAS

Os doentes DMJ residentes na ilha do Pico foram previamente contactados pelo
Centro de Saúde de S. Roque do Pico, no sentido de serem convocados para entrevistas
familiares. Durante as entrevistas procedeu-se à actualização dos heredogramas (como
exemplo, ver Figura 1), registando-se toda a informação clínica e familiar pertinente. Os
familiares dos doentes DMJ foram previamente informados de que se iria realizar uma sessão



de esclarecimento sobre a disponibilidade do Teste Preditivo.
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Figura 1. Exemplo de heredograma construído a partir de informação oral fornecida pelos doentes.

Actualizou-se a história familiar de dois doentes de uma família DMJ originária da
ilha Terceira e de um doente de uma família das Flores. A informação obtida é da maior
pertinência, quer no contexto assistencial da DMJ, quer no contexto específico do
Aconselhamento Genético. Assistiram à Sessão de esclarecimento sobre a DMJ cinco
indivíduos familiares dos doentes residentes no Pico.
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