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Neuropsiquiatria e Cogni¢gao no contexto da Doenga de Machado-Joseph

BIC: Maria Eduarda Mdller Eyng
Orientadora: Prof 2 Laura Bannach Jardim
Instituicao: HCPA / UFRGS

Justificativa: A Ataxia Espinocerebelar tipo 3/ Doenga de Machado-Joseph
(SCA3/MJD) é condigao autossbmica dominante devida a expansao de uma
sequéncia repetitiva CAG no ATXN3. Com quadro clinico heterogéneo, sua
manifestacdo principal costuma ser a ataxia. Déficits cognitivo-afetivos ja foram
descritos, mas seu curso ao longo da vida dos afetados € ainda desconhecido.
Objetivo: apresentar projeto que vai investigar de forma remota as
caracteristicas cognitivo-afetivas em estagios sintomaticos e pré-sintomaticos da
SCA3/MJD. Metodologia: 36 participantes sintomaticos, 72 em risco de 50% de
portar a mutagcao e 36 participantes nao relacionados seréo convidados por
telefone a participar. Os controles ndo relacionados serdo selecionados por
semelhanga aos sintomaticos em idade, sexo, escolaridade e atividade laboral.
Os procedimentos ocorrerao por videochamada: coletas de informacgdes clinicas
e demograficas, de testes neuropsicolégicos (CCAS scale, Stroop Color-Word
test, Reading the Mind in the Eyes Test - RMET), escalas de Hamilton de
ansiedade e depressao e de avaliacdo das atividades de vida diaria da escala
Friedreich Ataxia Rating Scale (AVD-FARS). Quando a situagao sanitaria permitir,
os participantes coletardo a escala clinica SARA e amostra de sangue para
determinacado (duplo-cega) do gendtipo. Ao final das coletas, a orientadora
incluira os genotipos e pseudonimizara o banco. As variaveis cognitivas serao
comparadas entre controles (relacionados e nao-relacionados), portadores
pré-sintomaticos e sintomaticos. Serdo testadas correlagdes entre as variaveis
cognitivas e variaveis independentes: AVD-FARS, idade e
"Tempo-Até-ou-Apds-Ataxia": apos inicio (nos sintomaticos) ou que falta até o
inicio previsto (nos pré-ataxicos, determinado pelo CAGn e idade atual). Os
resultados serdo analisados com testes adequados a distribuicdo, utilizando-se o
SPSS v.18.0, e o0 p<0.05. Esse projeto teve emenda para realizagcdo remota
aprovada pelo CEP em agosto?-2020. .Resultados: 97 participantes foram
incluidos até agora. Com gendtipos feitos, testaremos se alteragdes cognitivas
caracterizardo a SCA3/MJD e se antecedem a ataxia.
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