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A PARAMILOIDOSE

No concelho de Vila do Conde/Pdvoa de Varzim

“d descoberta de um gene”
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INTRODUCAO

No ambito da disciplina de Area de Projecto, no inicio do ano lectivo, foi
acordado a realizacdao de um projecto anual. Formularam-se seis grupos e
cada um tinha que escolher um tema para explorar.

Bem, comecou o nosso dilema, que tema escolher? Ja sabiamos que tinha
gue estar relacionado com a biologia. Pois bem, “bastou” olhar pela janela
e surgiu a ideia, tratariamos uma doenca caracteristica que afectasse a
nossa populacdo. O tema certo nasceu “A Paramiloidose”.



PARAMILOIDOSE

A descoberta.....

e Em 1939 o Dr. Corino de Andrade, Director do
Servico de Neurologia do Hospital de Santo
Antdnio, observa um doente com alteracdes
sensitivas, motoras e disfuncGes autondmicas
cuja classificacdo ndao se enquadrava em
gualquer situacdo patolégica até entdo
conhecida. Mais surpreendente para este
médico foi o que lhe disse o seu paciente: na

sua terra de origem, Povoa de Varzim, e na sua

familia, casos semelhantes a este eram
frequentes, tal como o eram pescadores que ndo sentiam dor quando se
cortavam nas cordas dos barcos ou se queimavam com os cigarros;

e Em 1952, Corino de Andrade descreve pela 12 vez na Brain, a Polineuropatia
Amiloidética Familiar de tipo Portugués, também denominada de
Paramiloidose ou vulgarmente chamada de “doenca dos Pézinhos”

e Doenca neuroldgica progressiva e cronica;

e Doenca hereditaria de transmissdo autossomica (ndo depende do sexo)
dominante;

e Portugal é o pais mais endémico do mundo, mais propriamente Vila do
Conde/Pévoa de Varzim, seguindo em 22 lugar a Suécia;

e Em Portugal existem mais de 600 familias sob acompanhamento com mais de
2000 casos sintomaticos;

e As Polineuropatias Amiloiddticas Familiares (PAF) estdo englobadas nas
Amiloidoses Hereditarias e existem 4 tipos de PAF:

» PAF tipo |, de Andrade ou tipo Portugués
» PAF tipo Il, de Rukovina ou tipo Indiana

» PAF tipo lll, de Van Alien ou tipo lowa

> PAF tipo IV, de Meretoja ou tipo Finlandés



POSSIVEL PROPAGACAO DA DOENCA......

Pensando-se que esta era uma doenga tipicamente portuguesa, rapidamente se
verificaram outros casos por todo o mundo. Dai afirmar-se que a propagacao da
doenca a nivel mundial ter sido feita pelos portugueses através das suas rotas de
comércio (os Almocreves supostamente teriam relagdes ao longo da sua rota desde o
norte ao sul do pais) e da navegacdo, principalmente para a Suécia e Japdo. Outra
hipotese levantada é a de terem sido os Vikings a trazerem esta doenca para o nosso

pais.

Propagacdo da doenca de uma forma cronoldgica e sintética segundo o livro “A

Paramiloidose — Um documento histérico” do Dr. Anténio Rodrigues Morais:

e |dade Média: Ja havia transporte de mercadorias pelos Almocreves;

e 1147: Comeca a haver seguranca na via maritima, facilitando assim o
movimento de pessoas de varias regides e contribuindo para a propagacao da
doencga;

e 1209: Vila do Conde é doada, e comegam as
primeiras feiras;

e Séc. XIV e XV: J& eram muitas as linhas de
circulacdo que os Almocreves tinham criado em
Portugal (Ver mapa 1);

e 1308: Entre muitas pdvoas nasce a Pdévoa de
Varzim;

e 1360: Supbe-se que o primeiro Paramiloidético
nasceu neste ano;

e 1385: Supde-se que o primeiro doente esteve na
Batalha de Aljubarrota;

e 1404: Matosinhos ja era porto de pesca;

Mapa 1

e 1412: Habitantes de Azurara foram trabalhar nas

obras edificadas em Barcelos;



e Séc. XV para diante: Os portugueses alcancaram quase todos os pontos do
Mundo;

e 1542/1562: Periodo de muitos casamentos realizados na Pévoa de Varzim;

e 1543: Os portugueses chegam ao Japao;

e 1562: Alguns portugueses estabeleceram-se nas terras niponicas;

e Reinado dos Filipes: A Figueira da Foz era pequena e pobre em povoacao;

e Recuperacdo da independéncia: O porto de pesca da Figueira desenvolve-se e
ganha importéancia;

e 1611: Partiram da Figueira barcos para a pesca do bacalhau;

e 1639: Os portugueses sao expulsos do Japdo, espalhando-se pelo territério e,
assim, a Paramiloidose;

e Final do séc. XVII: A doenca chega a Foz do Mondego;

e Inicio do séc. XVIII: A doenca é levada pelos portugueses para a Figueira da Foz
(foi também nesta altura que desconfiaram que a doenca tinha sido levada
para Unhais da Serra pelos doentes Figueirenses, pois havia |a umas termas
anti-reumaticas que eram utilizadas pelos pescadores da Figueira para tratar de
dores musculares);

e 1701: O comércio da cal na Figueira comeca a diminuir. Na Pévoa de Varzim ha
a construcdo da Fortaleza;

e 1836: Barcelos era limitado a norte pelo Rio Lama, a sul pelo Rio Ave e a poente
pelo Mar;

e 1983: A doenca nesta altura ja estava implantada em varios pontos do pais.
Nesta altura foram também registados o nimero de familias afectadas pela

doenca no centro de estudos da PAF.

Este fluxo “migratdrio” é bem elucidativo relativamente a propagacdo da doenca ao

longo do Mundo e do Pais, dado que Portugal é um pais “sem fronteiras”.



“Doencga dos pézinhos”: no Mundo e em Portugal
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SINTOMATOLOGIA

E uma doenca congénita que afecta o sistema nervoso periférico nas suas vertentes

motora, sensitiva e autonémica.

As manifestacdes da doenga comeg¢am entre os 20 e os 40 anos e conduz a um

desfecho fatal apds 10 a 15 anos de sofrimento.
Todas as manifestacdes da PAF traduzem a degenerescéncia progressiva dos nervos.
Todas as fibras nervosas sdo atingidas e condicionam o quadro clinico da PAF:

° Polineuropatia periférica — Fibras
sensitivas (Perda progressiva da sensibilidade, primeiro a dor e temperatura,
depois tactil, vibratdria e articular);

° Fibras motoras (Atrofia
muscular, abolicdo dos reflexos tendinosos, marcha em steppage);

. Fibras autondémicas

» Problemas cardiacos (desde a hipotensdo ortostatica até diferentes
arritmias e obstrugGes atrioventriculares de primeiro e segundo graus);

» Disfungdo eréctil é um dos primeiros sintomas;

» DisfungBes gastro-intestinais (graves prisGes de ventre e diarreias e, por
vezes, incontinéncia fecal. Dificuldades nos esvaziamentos gastricos
com nduseas e vomitos sdo frequentes.)

» Disfungdes urindrias (retensdo ou incontinéncia estdo ambas presentes
em casos avan¢ados da doenga. A proteinuria é frequentemente a
expressao do envolvimento dos rins, diminuindo a taxa de filtracao
glomerular e a diminuicdo do despejo da criatinina.)

» Perturbacgdes oculares (por vezes, em doentes terminais, a deposi¢cdo da
substancia amildide provoca a deterioragdo da pupila e

consequentemente a cegueira)



Numa fase terminal, o doente encontra-se acamado ou numa cadeira de rodas,
acabando por falecer mais frequentemente devido a disturbios relacionados com o
sistema cardiaco ou a graves complicagBes nutritivas devido a disfun¢bes gastro-
intetinais. Nomeadamente, apresentam de uma forma geral, fragueza muscular,
atrofias, e caminham inexoravelmente para a morte por caquexia e/ou infeccdes

intercorrentes.

A Paramiloidose é uma doencga incurdvel e progressiva em todas as dimensdes —
bioldgica, psicoldgica, socioldgica, cultural e espiritual — que modelam o Ser Humano

sdo afectadas.

Todas as manifestacdes da PAF traduzem a degenerescéncia progressiva dos nervos,

porém o tipo Portugués é particularmente severo.



BASES GENETICAS E O ERRO GENETICO

e O gene responsavel pela transtirretina (TTR) localiza-se no brago longo do
cromossoma 18 (18 q11.2-q12.1)
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e  Gene que codifica a TTR é constituido por 4 exdes com cerca de 200 pares de

bases cada)
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Mutagao génica - A mutacdo mais frequente na Paramiloidose do tipo Portugués
ocorre no exao 2, havendo uma alteracido num par de bases. Isto é, had uma
substituicdo de uma adenina (A) por uma guanina (G) no primeiro nucleétido do codao
(ATG transforma-se em GTG). Esta alteracdo genética leva a modificacdes na proteina
TTR: em vez do aminoacido Valina da posicdo 30 da proteina normal, vamos ter o
aminodcido Metionina (na mesma localizacdo) na proteina mutada (TTR Met 30 ou TTR

Val30Met).
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Outras mutagdes do gene

Existem cerca de 80
diferentes substituicdes de
aminoacidos devidas a
mutacdes no gene da TTR
estando a maioria associada
com a PAF.

Dianna Quan et a/. 2002
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A transtirretina (TTR)

The bwman TTR tetramer

Fung¢des da TTR

Transthyretin [1ttr) dimer

site of interaction to form tetramer

-site of interaction to form tetramer

" thyroxine binding channel

¢ Produzida no Figado, Plexos
coréideus do cérebro e na
Retina;

+ Soluvel no plasma;

+* Estavel nos tecidos.

Envolvida no transporte de:

+» Tiroxina (hormona da tirdide);

+» Lipidos;

s Uma proteina de ligacdo da
vitamina A — “Retinol binding

protein” (RBP)

12



A TTR mutada

Mutacdoes da TTR possiveis

MET 30 e —

NORMAL - +* Val30Met (+comum em Portugal);
+* Leu55Pro;

MET 119 »

% Tyr78Phe;
+* Thr119Met (> estabilidade)

AlteragOes estruturais:

< Um aminoacido de valina é substituido por um aminoacido de
metionina na posicao 30;

+» Correspondéncia com a mutagdo genética em que ocorre a
substituicdo do nucleotideo;

% Proteina sollvel no plasma, mas instavel nos tecidos;

% Polimerizacdo da proteina e consequente deposicao de fibras

de amildide.

Em suma:

e A TTR Met 30, deposita-se sob a forma de uma substdancia anormal, a
substancia amildide em quase todos os tecidos do organismo;
e A Paramiloidose é uma doenca congénita que afecta o sistema nervoso

periférico nas suas vertentes motora, sensitivas e autondmica.
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HEREDITARIEDADE

A Paramiloidose é uma doenca autossémica dominante e como tal o portador do gene

pode desenvolver a doenca.

Transmite-se de pais para filhos com um risco de 50% de probabilidades
independentemente do sexo dado que esta doenca é autossémica. Se um individuo
nao tem o gene andmalo ndo podera passar para os seus filhos, concluindo-se, assim

gue a Polineuropatia Amiloiddtica Familiar ndo salta uma geracao.

E muito raro haver um Paramiloidético homozigético dominante (PP), para que este
exista teria que ser descendente de pai e mae doentes o que é muito pouco provavel,

a ndo ser que este seja fruto de um casamento consanguineo (da mesma familia).

Como evitar a transmissao da doenca...

Primeira Gravidez com teste que evita transmissdo da Doenga dos

Pézinhos

Por ANDREA CUNHA FREITAS
Quarta-feira, 24 de Setembro de 2003

“Dois gémeos saudaveis com 16 semanas sao a prova do éxito do teste desenvolvido
no Porto por um grupo de investigadores portugueses, através de técnicas de
reproducdo medicamente assistida. A mde, de 24 anos e portadora de Paramiloidose,
vulgarmente conhecida por Doenga dos Pézinhos, recorreu a um processo de
fertilizacdo "in-vitro" que permitiu obter o diagndstico genético do embrido antes da
implantagao do embridao no utero. A transferéncia foi bem sucedida e o exame pré-

natal das 16 semanas confirmou a salde dos bebés.

Embora ndo seja ainda comum a sua aplicacdo, ja foram desenvolvidos testes de
diagnéstico genético para diversas doencas, nomeadamente para anomalias
cromossémicas. Ha cerca de dois anos, um grupo de cientistas portugueses fez noticia

levando a técnica para o complexo mundo da Paramiloidose.
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Na altura, Mario de Sousa, do Instituto de Ciéncias Biomédicas de Abel Salazar, disse
ao PUBLICO: "A tecnologia foi montada por nds pela primeira vez no mundo. Vamos

ver quem faz o primeiro bebé no mundo...".

A espera acabou. O Centro de Estudos de Infertilidade e Esterilidade (CEIE) e o Centro
de Estudos da Paramiloidose (CEP), conseguiram a primeira gravidez - que, neste caso,
significa ndo 'o primeiro' mas os dois primeiros bebés no mundo a quem foi despistada

Paramiloidose antes da nascenca.

Vasco Almeida, bidlogo que trabalha no laboratdério do CEIE e professor de Genética na
Faculdade de Ciéncias da Universidade do Porto, integrou a primeira equipa e, ao
longo dos ultimos dois anos, desenvolveu a técnica na clinica do CEIE, com o apoio do
CEP. Jorge Gongalves e Jorge Sousa Braga, do CEIE, sao outros elementos do grupo de

investigacao.

Utilizando uma técnica que geralmente é utilizada em casos de infertilidade masculina
muito grave, procede-se ao comum processo de criagdo de embrides "in-vitro". Ao
terceiro dia, se tudo correr bem, os embrides criados em laboratério tém ja oito a doze
células. E nessa fase que se faz uma bidpsia, retirando duas células ao embrido, que

vdo ser analisadas geneticamente e independentemente uma da outra.

Passadas 42 horas, surge o resultado, positivo ou negativo relativamente a mutacao
genética que esta na origem da Paramiloidose. Neste caso, o resultado foi negativo nas

duas células. O embrido foi implantado no Utero e a gravidez aconteceu.

A taxa de sucesso da transferéncia de embriGes num caso de fertilizagdo "in-vitro"
normal situa-se a volta dos 30 por cento mas, nos casos de Paramiloidose, reduz-se
para cerca de 22 por cento. "Antes ja tinhamos tido alguns casais em que fizemos o
diagnodstico e tinhamos os embrides para transferir, mas ndo tivemos a sorte de

conseguir a gravidez", conclui Vasco Almeida.

15



"Este avango vai proporcionar aos casais uma forte expectativa, sobretudo quando
comparamos o diagndstico genético pré-implantatério com o diagndstico pré-natal
que é efectuado as 17 semanas. Ou seja, é ultrapassado tudo aquilo que poderia ser
agressivo para os casais, do ponto de vista ético e moral, com uma interrupcdo da
gravidez as 17 semanas - porque estamos a actuar numa fase mais precoce, num

embrido de oito a doze células", nota o clinico Jorge Gongalves.

Quando um portador da Paramiloidose queria ter um filho corria um risco. As
probabilidades de transmissao da doenca sao de 50 por cento, se um dos membros do
casal for portador, e de 75 por cento, se forem ambos. Normalmente, o resultado
surgia com um diagndstico pré-natal. O risco pode ser evitado agora. O CEIE tem
actualmente uma lista de 20 casais portadores da doenca e candidatos a garantia de
um bebé livre de Paramiloidose. "E quanto mais cedo se tentar a gravidez melhor. O
grupo etdrio da mulher era convidativo ao sucesso", avisa Jorge Gongalves. Neste caso,

adianta, "foi a primeira".

Vasco Almeida sublinha: "O Estado devia tomar conta disto. No caso da Paramiloidose,
o doente tem tudo pago, desde as fraldas aos medicamentos. Porque é que o Estado
ndo prepara um laboratdério para responder a este e a outros casos de doencas
genéticas, contribuindo para uma diminui¢do acentuada, ja que a erradicacdo é uma

utopia?"

Sintese

Pais com antecedentes familiares com PAF:

*

% Encontra-se disponivel um método laboratorial directo de analise sanguinea
gue possibilita a determinacdo da situacdo de portador (TTR Met 30 positivo)
ou ndo portador (TTR Met 30 negativo) da Paramiloidose;

% Teste Pré-Sintomdtico: Apoio psicossocial, em particular no periodo

compreendido entre a realizacdo dos exames e a comunicac¢do dos resultados

segundo um programa de aconselhamento genético (Despacho n? 9108/97).
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O Diagnostico Pré-natal

X/
X4

¥ Este diagndstico ndo deve realizar-se apenas com o objectivo de efectuar um

diagdstico pré-sintomatico mais precoce;

X/
X4

% E realizada uma amniocentese as 14/16 semanas e gravidez;
+* Se exame positivo. Interrupcdo da gravidez por volta das 17 semanas;

*» Agressivo para os casais do ponto de vista ético, religioso e moral.

Sintese da Técnica do Diagndstico Pré-Implantatdrio

¢ Técnica desenvolvida no Porto por investigadores portugueses;

++» Associacdo entre:

» 0O Centro de Estudos de Infertilidade e Esterilidade (CEIE);

» 0 Centro de Estudos de Paramiloidose (CEP);

» Uma clinica privada.

¢+ Combinagdo de diversas areas de biotecnologia

>
>
>
>
>

Fertilizacdo in vitro;

Cultura de embrides e sua biopsia;

Diagndstico genético ao nivel de uma ou duas células;
Amplificacdo da regido do gene com interesse por PCR;

Detecc¢do da mutagdo por andlise de restricdo enzimatica.

+* Desenvolvimento da técnica:

>

Os embribes sdo criados em laboratério;

» Ao terceiro dia ja devem ter entre 8 ou 12 células;

vV V V V

Nessa altura faz-se uma bidpsia, retirando-se duas células do embrido;
Estas sdo analisadas geneticamente de forma independente;
Passadas 42 horas tem-se o resultado do teste;

Se o diagndstico for negativo, o embrido é implantado no Utero da mae.

Taxa de sucesso: 22%

NAO TEM QUALQUER APOIO DO ESTADO
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TESTEMUNHOS REAIS

Jovem recebe parte do figado do pai

Intervengdo era a unica
terapéutica possivel para
paciente que sofria da
“doenca dos pezinhos”

»p O primeiro transplante hepa-
tico com dador vivo em adulto foi
realizado nos Hospitais da Uni-
versidade de Coimbra (HUC).
Pela primeira vez em Portugal,
mo de 23 anos,
fecebeu parte de um 6rgao (figa-
do}de um dador vivo, na circuns-
tdncia, do seu pai, de 48 anos.
Aintervengdo representava "a

T A S I

SS————————

tnica terapéutica possivel para
aste doente que sofiia
miloidose (conhecida por " doet-
ga dos pezinhos"), sublinhou, on-
tem, o presidents do Conselho
de Administragéo dos HUC,
Agostinho Almeida Santes
Apesar da "grande diftculda-
de téonica" e "extrama comple-
xiclade” da operacéo, que decor-

reu ao longo de todo o dia 5 de

Outubroe parte da noite, Agosti-
nho Almeida Santos afirmou que

fol "um Axito” & que rtafint e e

replc}r rzo orgéo 5E el

inicio d ste foio 182
transp! cocom dador
vivo realizado no Centio de Res-
ponsabilidade de Ty nta-
gao Hepética dos HUC, que, se-
gundo o seu director, Fernando

José Oliveira, é a unica unidade

a fazé-lo em Portugal, Mo &fitan-
To, ate agora todos os e
dos érgéos de 3]

meiro feito em adulto & num pa-
cients port a;.or de pamm'o:
T L

05 ;a as ﬂl."lrldOS
iblinkow Fer
a, 0 transplan-

do, mais dois cas
© Mo entanto,
ncmdn José Oli

te hepdtico com dador vive "im-

éncia e cautsla”, consi-

: Mesmo as intervengdes
de "grande risco”
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FONTE: Jornal de Noticias do dia 11/10/06

Algumas informacoes importantes a reter do artigo:

X/
0‘0

Pela primeira vez em Portugal, um adulto de 23 anos recebeu

parte de um orgdo (figado) de um dador vivo;

X/
0‘0

X/
L X4

A operacgdo decorreu ao longo de todo o dia e parte da noite;

Foi o 182 transplante hepdtico com dador vivo realizado no

Hospital da Universidade de Coimbra (HUC). No entanto, até agora todos os

receptores dos 6rgaos de dadores vivos eram criangas;

Este foi o 19 transplante de dador vivo para um receptor

adulto e num paciente portador de Paramiloidose;

Desde Outubro de 1992 foram efectuados 666 transplantes

hepaticos na unidade do (HUC).
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O meu Transplante Hepatico - 18/04/2002

“O meu telemodvel tocou por volta das 10 horas da noite do dia 17-04-2002 enquanto

via televisao.

Era a coordenadora do hospital de Dublin a dizer-me que um 6rgdo se tinha tornado
disponivel para mim e que tinha 1 hora para fazer as malas pois uma ambulancia viria-
me buscar. Apesar de estar a espera desta chamada ha um ano nunca se esta
preparado e durante algum tempo lembro-me de pensar se teria sido fruto da minha

imaginacao....

O meu transplante iria ter lugar no Kings College Hospital, e ndao deixei de ficar
impressionado com a organizacao preparada para me levar de Dublin para Londres. Foi
como ser "VIP" por uma noite, da ambuldncia para o avido militar e deste ja em
Londres para uma outra ambulancia em menos de 3 horas estava na cama do hospital
a fazer testes. Os meus testes estavam bons, restava apenas re-testar o érgdo, nesta

fase tudo pode ainda ser cancelado.

Mas tudo correu pelo melhor e a operacdo comecou por volta das 9 da manha do dia
18-04-2002, eu acordei as 16h00 nos cuidados intensivos, no dia seguinte dei os meus

primeiros passos e de dia para dia ia sentindo verdadeiras melhoras.

Enquanto estava no hospital a recuperar lembro-me de pensar que finalmente o
calvdrio tinha terminado e eu iria ter a minha vida de \volta.
Enquanto sentia uma enorme vontade de realizar todos aqueles projectos que
estavam adiados por causa deste transplante, cada dia que passa torna-se melhor que

o passado o que me faz olhar para o futuro com outros olhos.

Claro que tenho que ir com calma mas a ideia de poder envelhecer, ter filhos e vé-los
crescer passou a ser uma realidade a partir de hoje e isto € muito importante. O meu
Pai nunca me preparou para isto, mas eu penso que chegou finalmente a altura de o
deixar descansar e dizer-lhe adeus. Ele deve estar orgulhoso de mim como eu sempre
tive dele e dos poucos anos que convivemos muito me ensinou e muitas recorda¢des

guardei para mim.
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E queria aproveitar para agradecer a todos aqueles que de uma forma ou de outra me
ajudaram neste periodo dificil da minha vida, mas especialmente quero agradecer a

minha Mae e a minha Mulher pelo apoio que sempre me deram.

Obrigado!”

Pedro Soares

Outro testemunho:

A Heranga

“Quando somos criancas o mundo é cor-de-rosa e temos tudo para aprender, nem nos
damos conta de como somos felizes. Cada dia é uma descoberta e cheios de amor
vamos crescendo e perdendo a inocéncia. Com a orientagao de um Pai e o0 amor de
uma Ma&e vamos ser adultos capazes de dar amor, ter filhos e vé-los crescer......

Bem... para mim nao foi assim tao facil.

Quando tinha 7 anos percebi que o meu Pai ndo era como os outros pais, era muito
magro, andava com dificuldade, o pouco que comia fazia-lhe mal, tinha diarreias
constantes era incontinente e nao distinguia o calor e o frio nas maos e nos pés.

Foi nesta altura que fiquei a saber que o meu pai sofria de Paramiloidose.

Doenca Portuguesa e antiga que acompanhou os nossos marinheiros nas descobertas
quinhentistas, tendo assim sido transmitida a todo o mundo. Paramiloidose, ou, mais
correctamente, Polineuropatia Amiloiddtica Familiar (PAF), ou ainda doenca dos
Pézinhos, sdao as designacbes porque é conhecida em Portugal uma doenca de
transmissdao familiar, caracterizada por alteracdes do sistema nervoso periférico e
autéonomo, e deposicdo de uma substancia anormal, a amildide, em diversos locais do
organismo.

A PAF estd associada, em Portugal, a uma mutacdo do gene da transtirretina, razao
pela qual a doenga se transmite de pais para filhos. Essa mutagao é a causa da
presenga, no sangue, de uma transtirretina anormal, que da origem aos depdsitos de

substancia amildide.
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Foram angustiantes os ultimos anos de vida do meu Pai. Lembro-me de muita coisa
que preferia conseguir esquecer, como estar no ciclo preparatdrio a jogar a bola, e
estar preocupado se quando ia chegar a casa 0 meu pai estaria desmaiado ou se teria
caido outra vez. Com a maior naturalidade o meu "Pai Herdi" faleceu num estado de
extrema debilidade, deixando-me marcas para toda a vida.
No entanto a minha sorte ja estava decidida dentro de mim desde o dia da minha
concepg¢ao apenas eu ainda nao sabia.
O tempo encarrega-se de fazer adormecer o passado, cresce-se com a esperanga de
nunca vir a ter tal infelicidade, por alguns anos consegui recuperar uma certa inocéncia

mas chega o tempo de voltar a enfrentar tudo outra vez.

Os primeiros sintomas comeg¢am normalmente entre os 25 e 30 anos, altura em que o
"Adulto jovem" em  principio esta j& casado efou com filhos.
Esta doenca também acarreta problemas de ordem social, como sofrem de
incapacitacdo precoce sdo obrigados a deixar os seus empregos sem qualquer apoio,
muitas vezes sdao marginalizados pela propria empresa de 1001 maneiras. Nao existe
qualquer espécie de proteccdo para estes doentes.
Mais uma contrariedade para o "Adulto Jovem" que quer dar amor, ter filhos e vé-los
crescer.

O paciente ao fim de alguns anos anda muito mal, com canadianas ou mesmo cadeira
de rodas, a incontinéncia e impoténcia surgem, tem diarreias constantes, emagrece
muitos quilos, ndo tem sensibilidade térmica, a depressdo surge como um factor
resultante das alteracdes quimicas e do estado psicolégico do individuo, muitos

encontram no suicidio o seu fim.

Embora na base da doenga esteja uma modificagdo genética, a qual o figado se limita a
responder, o que se observou desde que a transplantacdo foi ensaiada pela primeira
vez em 1990 foi a diminuicdo imediata para valores considerados normais de HR
mutante no soro dos doentes transplantados.
Sendo o transplante o Unico tratamento eficaz cabe ao estado providenciar os

mecanismos para a resolucdo rdpida desta operagdo bastante delicada.
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Existem 3 hospitais em todo o pais a realizar esta operacdo (Hospital Universidade
Coimbra, Hospital Sto Anténio no Porto e o Curry Cabral em Lisboa, mas o problema da
falta de drgdos faz com que as listas de espera aumentem em tempo e infelizmente

em candidatos.

Devido a falta de informacdo e a alguma irresponsabilidade por parte de alguns
portadores da doenga que continuam a ter filhos mesmo sabendo o perigo que estes
correm, o0 numero de casos disparou nos Ultimos 10 anos....
Ndo se sabe ao certo quantos doentes existem em Portugal mas somos demasiados.
As pessoas tém que se capacitar que a Unica maneira de acabar com esta doenga é nao

ter filhos geneticamente falando, claro!

Enquanto espero pelo transplante luto contra esta doenga todos os dias, quando me
olho no espelho acontece-me ver o rosto do meu Pai, 0 mesmo olhar triste e cansado,

e ai percebo um pouco do seu sofrimento agora no meu préprio corpo.”
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MEDIDAS TERAPEUTICAS

Pace-Maker

As alterac¢Oes do ritmo cardiaco e da conducdo originam disritmias graves conduzindo

inexoravelmente para a necessidade de pace-maker definitivo.

Imunodepuracao

Apds o desenvolvimento laboratorial da Imunodepuracdo da TTR circulante no final
dos anos 80, deu-se em inicio de 1993, a um programa de ensaios clinicos que consiste
na filtracdo do sangue do doente, retirando a TTR met 30 através do uso de anticorpos
monoclonais que se ligam a proteina andmala. Ao longo dos tempos, esta técnica caiu

em desuso.

A transplantacao hepatica

Uma breve evolucdo da Transplantacao Hepatica (TH) na Polineuropatia Amiloiddtica
Familiar (PAF) por parte do Dr. Anténio Freire

A primeira Transplantacdo Hepdtica no homem realizou-se em 1963 e foi efectuada
por Thomas Starzl, cirurgido americano, em Denver, EUA.

O receptor era um jovem que nao resistiu tendo falecido apds 6 horas.

A mortalidade operatdria atingia os 80% e a sobrevivéncia ao 12 ano ndo ultrapassava
0s 20%.

Era a fase anterior a utilizacdo da ciclosporina, altura em que se utilizavam esquemas
de imunossupressao muito insuficientes.

Os tumores malignos do figado constituiam a principal indicacdo para a TH. Tratava-se
de tentar este método de tratamento tdo falivel, em doentes sem outras hipoteses
terapéuticas.

Dez anos apds a primeira TH tinham sido transplantados 183 doentes e estavam vivos
15, o que correspondia a 8,1% do total.

E a introducdo da ciclosporina nos protocolos terapéuticos que permite a modificacdo
radical destes resultados, de tal maneira que, em Junho de 1983, tem lugar a
Conferéncia Internacional de Consenso que aceita a TH como modalidade terapéutica

ndo experimental.
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Em complemento, o progressivo desenvolvimento da técnica cirurgica, das tecnologias
e globalmente da ciéncia médica, vem permitir o suporte e manutencao cada vez mais
eficaz destes doentes nas unidades de cuidados intensivos, nas fases iniciais post-TH. A
descoberta de novos farmacos imunossupressores menos téxicos e a combinacdo
destes em novos esquemas terapéuticos mais eficazes na prevencao da rejeicdo, tém
também contribuido para a auténtica inversdo das percentagens de sobrevivéncia em
relagao aos valores da era pré-ciclosporina.

Como consequéncia alargam-se rapidamente as indicacbes para TH com o aumento
guase exponencial do nimero de candidatos em lista para transplante.

Uma vez que o numero de dadores ndo acompanha este crescimento, apesar da
melhor organizagdo hospitalar e das unidades de colheita, tende a aumentar o periodo
em espera, com as consequéncias previsiveis para os doentes.

No nosso pais, aos candidatos a transplante por doencas do figado, had que adicionar os
doentes de Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF), que constituem hoje mais de
1/3 do total em lista de espera.

O fundamento da TH consiste na substituicdo do 6rgdo, que sendo estruturalmente
normal, "fabrica mal" esta proteina.

A primeira TH num doente com PAF ocorreu na Suécia, em 1990.

De referir que, neste pais, existe um foco importante da doenca que se localiza
sobretudo nas regides do norte. Apresenta algumas diferencas em relacdo a forma
portuguesa, mas a mutacdo é idéntica.

Em 1992 s3o apresentados pela primeira vez quatro casos de doentes transplantados
por FAF, sendo trés suecos e um portugués.

Desde esta altura e até hoje realizaram-se ja largas centenas de transplantes em
doentes de PAF, sendo dominante a experiéncia portuguesa.

Os resultados sdao semelhantes aos verificados nas outras indicacdes no que diz
respeito a sobrevivéncia post-TH.

A doencga estabiliza no ponto de evolucdo a data do TH, sendo mesmo possivel

demonstrar objectivamente, nalguns casos, regressao de lesdes.
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Pelo contrario verifica-se que, em casos de doenca muito evoluida, ndo ha beneficio
com a TH, uma vez que as graves lesOes ja estabelecidas nos diversos érgdos vao
condicionar a evolugdo. Esta é a razao pela qual se opta hoje pelo transplante nas fases
iniciais da doenca.

Mais uma vez se coloca o problema da escassez de érgaos para transplante, assistindo-

se, ndo raramente, a deterioracdo clinica dos doentes em lista de espera.

Que perspectivas se colocam entdo no tratamento dos doentes com PAF?

Na fase actual ndo existe outra opcdo terapéutica, pelo que ha que esperar aumento
do numero de transplantes. Tal sé ocorrerda com maior organizacao hospitalar no
sentido de aumentar o nimero de colheitas de drgdos.

No futuro sera de esperar a possibilidade de transplantacao de células hepaticas, os
hepatdcitos, obtidos através de culturas de tecidos, para este fim. Neste caso ndo seria
necessario transplantar a totalidade do 6rgao, permitindo mais transplantes.

Também serd de considerar a chamada xenotransplantacdo, isto €, a utilizacdo de
orgaos de outras espécies animais para transplantes em humanos.

Prosseguem as experiéncias, mas a sua concretizacdo pratica parece ainda longinqua.

Mas sera que o tratamento futuro da PAF passara necessariamente pela TH?

E de admitir que algum dia seja possivel a remocdo dos depdsitos de amildide dos
orgaos e tecidos afectados, ainda que tal ndo conduza necessariamente a recuperacgao
da sua funcao.

Mais uma vez parece distante essa possibilidade, apesar de indicios de alguns avancgos
nessa area.

Sendo a TH a Unica possibilidade actual para os doentes de PAF, resta a certeza do
empenho dos profissionais de saude das diferentes Unidades de Transplantacdo na
concretizagao com éxito do maior nimero de transplantes.

Anténio Freire

Gastrenterologista

Unidade de Transplantagao

Hospital de Curry Cabral

Lisboa
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Apds a leitura da informacgdo (artigos de opinido, de vivéncias) que dispunhamos

tentamos sintetizar e organizar esta mesma informacao:

O transplante hepatico é uma hipdtese Terapéutica, iniciada por Holmgren na
Suécia em 1991 e entre nds pela Unidade de Transplante Hepatico do Curry
Cabral em 1992, com resultados encorajadores, sobretudo quando efectuado
em fase relativamente precoce da doenca. O objectivo do transplante hepatico
reside na nao evolugao da sintomatologia da Paramiloidose, ja que permite
substituir o principal érgao produtor da proteina andmala. Ndo se trata de uma
terapéutica curativa. Em finais de Dezembro de 2002, o CEAP tem uma
populacdo de 102 doentes transplantados nas vdrias unidades a nivel nacional.
O objectivo desta intervencdo reside na diminuicdo da concentragdo de
proteina mutada no plasma sanguineo, ja que mais de 90% da TTR Met 30 é
produzida no figado, pelo que se espera que o seu transplante pare a
progressdo da doenca e que assim a TTR Met 30 desaparecesse do soro.

Duas terapéuticas tém sido usadas para reduzir os altos niveis de TTR Met30 no
sangue para prevenir futuros depdsitos ou para reduzir os ja existentes: a
imunoadsor¢do e a plasmaférese. Mas, também por ndo serem muito eficazes,
se olha para o transplante hepatico como a melhor solucao.

[“Plasmapheresis” necessita de ser repetida varias vezes por més, o que ndo é
pratico e leva a uma deterioracdo da qualidade de vida. A Imunoadsorgdo
levanta algumas duvidas sobre a eficacia, custos e previsibilidade.]

Em 1991, quando foi feito o primeiro transplante de figado em doentes com
PAF, foi confirmado que a substituicdo de um figado anormal produtor de TTR
Met 30 por um figado normal aumentou as expectativas de uma rapida e
dréstica diminuicdo de niveis altos de proteina anormal no sangue.

O numero de transplantes de figado em doentes com PAF em 3 centros de
transplantes de figado portugueses foi superior a 460 até ao final de 2003.

Esta provado que a TTR Met 30 desaparece do soro dos doentes brevemente
apos o transplante. Contudo, a duracao da doenca antes do transplante parece
ser um importante factor para a melhoria. Os casos de sobrevivéncia diminuem

em doentes com a doenca sintomatica ha mais de 7anos.
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Ha quem defenda a praticabilidade de um transplante figado-coracdo; nos
casos de disfuncdo dos 2 érgdos traz bons resultados. As vezes recorre-se a um
transplante triplo: coracdo, figado e rim.

A recuperacdo da temperatura ao nivel dos pés e das mdos é breve apos a
cirurgia. A recuperacao da funcdo nervosa periférica é mais lenta e limitada. A
melhoria nos disturbios sensitivos e auténomos é observada durante o
primeiro ano apds o transplante. Nao foram observados melhoramentos na
fungdo motora ou nos danos dos érgaos viscerais.

Concluiu-se que o transplante de figado para o progresso da doenca no ponto
de evolugcdo, sendo mesmo possivel demonstrar objectivamente, nalguns
casos, regressdo de lesbes. Pelo contrario verifica-se que em casos graves nao
ha beneficio com o transplante hepatico, uma vez que as graves lesdes ja
estabelecidas nos diversos 6rgdos vao condicionar a evolugdo. Mas coloca-se o
problema de escassez de figados para transplante. Assim, futuramente sera de
esperar a possibilidade de transplantacdo de células hepaticas (os hepatdcitos),
obtidos através de cultura de tecidos. Neste caso ndao seria necessario
transplantar a totalidade do 6rgdo, permitindo mais transplantes. Também sdo
observadas algumas melhorias gastrointestinais.

N3o pode ser esquecido que a TTR ndo é unicamente sintetizada no figado,
sendo também sintetizada nos Plexos cordideus e na Retina. A producdo de TTR
pelos Plexos cordideus ndo cessa apos o transplante de figado. Os problemas

oculares sdo comuns e podem-se tornar sérios apos o transplante de figado.
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O PROCESSO DE TRANSPLANTE PAF
Fase 1 - Diagndstico

Existem muitas razdes para justificar a importancia desta fase. Primeiro, tentar
perceber a extensdo da doenca. Segundo e vital assegurar que todos os tratamentos
foram considerados antes do transplante, e, em terceiro, assegurar que o individuo
estda em forma suficiente para a operacdo e que ndo existem contra indicacGes
Tanto o paciente como a familia serdo totalmente informados de todos os aspectos do
transplante hepatico. Esta informacdo e importante para tomar uma decisdo

informada acerca do tratamento que esta a ser proposto.

Fase 2 — Esperando por figado...

Quanto tempo tenho que esperar?

Os figados tém que ser compativeis por tipo de sangue e tamanho. Esperar talvez seja
a fase mais dificil, porque é a fase de menos actividade. A espera pode variar entre
semanas a meses, em média espera-se entre 6-9 meses dependendo ainda também

dos paises.

Onde vou esperar?

Espera-se que esteja bem o suficiente para esperar em casa.

Como é que vou ser contactado?

O coordenador de transplante tem os numeros de telefone do individuo e dos

membros da familia mais proximos.

O que devo fazer se tiver doente?

Se ficar doente, estiver a tomar medicamentos ou der entrada num hospital deve

sempre informar o coordenador de transplante.
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Posso ir de férias enquanto estou na Lista de Espera?

Viajar para o estrangeiro ndo é aconselhavel, porque pode ndo ser possivel fazer o
paciente chegar ao hospital a tempo de fazer a cirurgia. Se houver ainda assim uma
ocasido especial que sente que ndo pode perder, deve falar com o coordenador de

transplante.

Em que altura do dia vou receber a chamada?

Outra questdo dificil. Pode ser chamado a qualquer altura do dia ou da noite, no

entanto é mais provavel que receba a chamada a noite.

O transplante pode ser cancelado depois de me chamarem?

Em certas situacGes a operacdo pode ser cancelada mesmo depois de ja estar no
hospital. Se chegar a conclusao que afinal o figado nao é aceitavel a operagao sera

cancelada. Se isto acontecer deve regressar a casa e continuar na lista de espera.

Fase 3 — A Operagdo

A equipa de transplante estard a sua espera e terd alguns para |lhe fazer. A partir do
momento em que for chamado ndo devera comer nem beber nada. Os testes incluem
um raio X ao peito, um E.C.G., testes ao sangue e ainda serao tiradas amostras para
detectar alguma infecgao que possa estar a desenvolver-se.
Outro médico levard a cabo um exame fisico e pedir-lhe-a para assinar o
consentimento para o) transplante poder ser efectuado.
Nesta altura podera tomar calmantes para o ajudar a relaxar.
Antes de ir para a sala de operagdes terd que tomar banho e vestir uma bata para a
operacgao.

Nesta altura deverd ser transportado para a sala de operagdes.

Serd ligado a um monitor que controlard os batimentos cardiacos, um instrumento

para medir a pressdo sanguinea sera colocado no seu brago e um sensor no seu dedo.
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Uma incisdo (corte) é feito na forma do simbolo do Mercedes Benz ou um"Y" ao
contrario.

Para remover o figado doente os cirurgides tém que identificar as veias que levam o
sangue de e para o figado, o condutor da Bilis, que leva a Bilis do figado para os
intestinos.

Esses canais sdo a Veia Cava Inferior, a Veia Portale a Artéria Hepatica.
Alguns pensos sdao colocados nos canais para evitar que o sangue continue a sair
enquanto o figado doente é removido. Pensos serdo colocados nas feridas e sacos
serdo colocados de modo a reter qualquer fluido do corpo.
Em média os doentes perdem 2 a 6 litros de sangue durante a cirurgia.
Claro que todo o sangue é restituido conforme necessario.
Depois desta fase o paciente vai para os cuidados intensivos. O coordenador de
transplante encontra-se em intervalos regulares com a sua familia para lhes dar
noticias de como o transplante estd a correr. Uma hora depois de estar nos cuidados
intensivos a sua familia pode finalmente visita-lo. Isto é para se ter tempo de o ligar ao

ventilador e ao monitor e para mais testes sanguineos e Raio-X.
Fase 4 — O periodo pos-operativo

O paciente estara a dormir entre 24 e 48 horas. O ventilador ajuda-lo-a a respirar e o
corpo a descansar. Uma enfermeira tomara conta do paciente o tempo todo. Haverd
varias agulhas e tubos nos bragos e pesco¢o para podermos assim fornecer os liquidos
e as drogas necessdrias. Tudo serd gradualmente removido, enquanto o paciente
melhora. O doente terd um cateter na bexiga para drenar a urina até que possa usar a
casa de banho por si proprio. Tera ainda 2 tubos no nariz, um dos quais sera usado

para o alimentar.

Os sedativos serdo cada vez em menor quantidade enquanto o paciente ficar
totalmente acordado, quando isto acontece o ventilador também é retirado. Serdao
comprimidos para as dores até o paciente estar completamente acordado.
Nos preferimos que o doente comece a mexer-se e levantar-se o mais rapidamente
possivel . Isto é importante porque reduz a probabilidade de surgirem algumas

complicacgdes.

30



As complicagdes podem-se dividir em 3 tipos:
as complicacdes técnicas englobam sangrar demais durante ou depois da operacao, a
Artéria Hepatica ficar bloqueada, os ligamentos ndo funcionarem, isto é quando o
novo figado deixa de trabalhar, ou comeca a trabalhar mas ndo como se pretende.
Podem ainda surgir problemas com os outros ligamentos. Mas os problemas mais
comuns nesta fase sdo os relacionados com infeccdes e rejeicdes. A rejeicdo é um
processo normal do corpo. O sistema imunitario do corpo esta “desenhado” para
atacar qualquer corpo estranho ou infec¢do. O sistema imunitario reconhecera assim
gue o figado novo ndo é o seu e fara tudo para o destruir. A rejeicdo e controlada com
medicamentos, os imunossupressores . Esta medicacdo baixa a eficacia das defesas, e

ainda ajuda o corpo na luta contra algumas infeccdes.

Fase 5 — Voltar ao normal

Em média os doentes ficam no hospital entre 3-4 semanas.
Ficar mais ou menos tempo tem a ver com o individuo em si ja que todas as pessoas
sdo diferentes. Para regressar a casa depois do transplante o paciente é encorajado a
fazer exercicio. Andar dentro do Hospital ou a volta se o tempo o permitir deve ser
feito.

E possivel que ao fazer exercicio se sinta mais cansado que o habitual mas ajuda e
muito a recuperar a resisténcia perdida. Mas obviamente que deve propor a si proprio
metas realistas e ndo exigir demais. Uma vez em casa demorard alguns meses para que
a vida volte ao normal, mas a equipa de transplante estara 1d sempre para o ajudar,
aconselhar e responder a qgualquer duvida que haja.
Espera-se que o paciente continue a ir as consultas regularmente depois do
transplante. Inicialmente sera de 4 em 4 noites, mas serd cada vez menos consoante o
tempo que passa. De tempos a tempos podemos telefonar-lhe se nao estivermos
contentes com o resultado dos testes sanguineos e pode ser admitido para ser revisto.
A sua medicagdo é para toda a vida e é absolutamente imperativo que nao se deixe
nunca de tomar a ndo ser que seja algum membro da equipa de transplante a dizer-

lho.
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Fase 6 - Imunossupressores

Depois do Transplante, precisara de tomar uns medicamentos chamados
imunossupressores. Estes medicamentos sdo usados para prevenir que 0 seu corpo
rejeite o figado. Isto acontece porque estes medicamentos baixam as defesas a esse

ponto. Tera entdo que tomar 3 dos seguintes medicamentos:

Ingrediente Activo Nome
Cyclosporin ou Tacromilus Neoral ou prograf
Azathioprine Imuran

Prednisolone Deltacortil

Pode ser que seja necessario tomar drogas para o resto da sua vida.

* Os Imunossupressores s6 podem ser interrompidos pelo conselho do médico.

Fase 7 — Uma ultima palavra

O propdsito maior do transplante hepatico é fazer com que o individuo volte a ter uma
vida o mais normal possivel. Isto significa que deve fazer tudo aquilo que pensava fazer
antes da doenca e da operacgdo, quer isso seja voltar a estudar, a trabalhar ter filhos ou
viajar pelo mundo. A equipa do transplante hepatico estard sempre pronta a ajuda-lo,
e a verificar o seu estado mesmo depois do fim do processo de transplante.
Pacientes de todas as idades ja fizeram transplantes desde bebés a bastante velhos.
No caso da Paramiloidose ndo se trata duma doenca do figado, mas antes duma
mutacdo a que o figado se limita a responder erradamente.
Dependendo de qudo afectado o paciente se encontra na altura do transplante e da
guantidade de depodsitos o paciente tem, menos ou mais, regressdo nos sintomas.
A seguir ao transplante o corpo comega a ver-se livre de alguns depdsitos
naturalmente, porque ja ndo existe mais TTR Met 30 mutada no sangue. Mas este
processo é muito lento, portanto ndo se deve esperar grandes melhoras se ja houver

muitas dreas no corpo afectadas.
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A VANGUARDA PORTUGUESA NO CAMPO DOS TRANSPLANTES

Portugal tem contribuido com inova¢Ges importantes. A equipa do
Hospital da Universidade de Coimbra, chefiada pelo
cirurgiao Linhares Furtado, foi a primeira do
mundo a utilizar a técnica sequencial. Gracas a este tipo de operacdo, tornou-se

possivel  transplantar trés doentes a partir de um figado. A

Paramiloidose, mais conhecida como «doenca dos
Pézinhos», caracterizada pela producao deficiente
de uma substancia no figado, obriga 0s doentes a
serem transplantados. Mas o seu orgao pode voltar

a ser aproveitado. «D3-se um figado de <cadaver a um doente com
Paramiloidose e o} orgao deste é aproveitado. Uma
vez noutro corpo, o] figado pode demorar 30 anos a
produzir a doenga, o reldgio bioldgico vai a zero», explica Linhares Furtado, o
primeiro médico portugués a fazer transplantacdo a

partir de dadores vivos. Nestes casos, utiliza-se ainda a técnica da

biparticao, que permite fazer dois transplantes a
partir de um Unico orgao. «Como o figado é
regenerdvel, pode-se tirar uma pequena parte para
uma crianca e dar o resto ao adulto. Com a
biparticao e o transplante sequencial, podemos
tratar trés pessoas a partir de um so orgao. Uma
das vantagens deste processo é aproveitar-se o
figado de um vivo, que é melhor do que o de
cadaver, aumentando a sobrevida de guem o) recebe,

assegura o cirurgido. Embora eticamente haja algum debate sobre o que se

pode fazer com o que é retirado do corpo humano

num hospital, até porque so sdao possiveis doacdes
de 6rgaos a familiares, Linhares Furtado garante
que foram ouvidos varios juristas que defendem a

legalidade de todo o processo.
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Se esta técnica nao

fosse utilizada, o] destino do 6rgao retirado do
paciente com Paramiloidose seria o balde do lixo.
Com modéstia, Linhares Furtado considera que
«tecnicamente, o} transplante sequencial nao é
transcendente, mas o] processo cirargico
desenvolvido em Portugal despertou ja o} interesse
de médicos estrangeiros. 0 primeiro transplante
sequencial foi feito ha cerca de seis anos e o

doente leva hoje uma vida normal.

Dadores de vida ddo o corpo pela alma de outrém. Porque amam. Porque preferem

arriscar a vida a vivé-la sem aqueles que mais querem.

Vantagens dos transplantes de vivos

Uma das vantagens dos transplantes com dadores
vivos é a forma programada como decorrem as
operagoes. Verificado o bom estado de saude do
dador e comprovada a compatibilidade com o
receptor, é so marcar a data. Como se sabe qual
vai ser o] dia da cirurgia, o doente é medicado
antecipadamente para que a rejeigao seja menor.
Além disso, nos transplantes de Vvivos, a recolha e
a recepgao sao simultaneas, o] que significa que o]
orgao permanece apenas alguns minutos fora de um
corpo. Os transplantes feitos a partir de cadaver
caracterizam-se pela ansiedade e pressao vivida
pelos doentes que estao em lista de espera, sempre
na esperanca de uma chamada de vida. o] doente é

chamado e, no caso do rim e do coragdo, a operagao

tem de ser feita em 24 horas. 0 figado pode
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esperar 48 horas. Até 13, 0s orgaos conservam-se

em gelo.

A realidade de um Paramiloidodtico

e Ter um filho sem medo que sofra de mal incurdvel - Para os casais que
sofrem da doenca dos pézinhos, a decisdo de ter filhos é das mais penosas
da sua vida;

e Se a alimentacdo de um paramiloidético for “boa”, este consegue viver 10
ou 15 anos; Mas, se por um lado, a sua alimentacdo for “ma” nao consegue
viver mais do que 8 anos;

e Nao existe doencga de saude tdo dolorosa como a paramiloidose:

» O doente esta consciente até morrer dado que o sistema nervoso
central ndo é afectado. Por outro lado, o seu sistema nervoso
periférico desmorona-se ao longo do tempo de uma forma gradual
provocando um sofrimento constante a medida que a doenca

evolui.

e (Os paramiloiddticos comecam a ter problemas psicoldgicos:

Delirio do ciume (Infidelidade no casal);
Descriminacgdo por parte da sociedade;

Vergonha de si préprios quando se olham ao espelho;

YV V V V

Entre outros...

e Um paramiloiddtico assimtomatico ndo sofre da doenca, mas pode
transmitir a doenga a descendéncia;

e O doente pode ter que colocar gotas nos olhos 2 ou 3 vezes ao dia para
lubrificacdao da pupila, retardando, assim, a cegueira.

e Aamiléide pode “comer” a pupila dos olhos, provocando a cegueira;
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e Em Portugal existem cerca de 5 ou 7% de portadores assimtomaticos,
enquanto que na Suécia, por exemplo, existem perto de 70%. Suecos

apresentam uma sintomatologia aos 60 anos.
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ASSOCIACAO NACIONAL DE PARAMILOIDOSE

portadores de paramiloidose e  seus

com paramiloidose, na Pévoa de Varzim.

Em 25 de Julho de 1989 e ao abrigo de protocolos de
cooperacgdo entre a Santa Casa da Misericérdia da Pévoa de
Varzim, o Centro Regional de Seguranca Social do Porto e
Ministério da Saude abre o Centro de Estudos e Apoio a
Paramiloidose (CEAP), sendo a Unica Instituicdo deste tipo em
Portugal.

Nos anos 80, a Santa Casa da Misericérdia da Povoa de Varzim
considerou que deveria estudar um projecto que permitisse
ter uma intervengao mais activa na prevengao e apoio aos

familiares.

Tal facto prendeu-se com a grande prevaléncia de doentes

Até a criacdo do Centro de Estudos e Apoio a Paramiloidose, assisténcia aos doentes

paramiloidéticos na area da Pévoa de Varzim era prestada pelo médico de familia nos

Centros de Saude. Com a Criagao do CEAP e de uma equipa multidisciplinar fixa,

tornou-se possivel efectuar uma abordagem sistémica e articulada, em que ndo se

consideram apenas os aspectos clinicos mas também os psicolégicos, sociais e

culturais.

O Centro de Estudos e Apoio a Paramiloidose surgiu com o objectivo de por um lado

prestar apoio clinico e social ao doente e sua familia e por outro dedicar-se a

investigacdo cientifica nesta darea. Contudo,

esta Ultima vertente tem

sido

desvalorizada em favor da vertente de apoio, explicando-se este facto pela existéncia

do Centro de Estudos da Paramiloidose a 30 Km de distancia.
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Actividades realizadas pelos doentes do Centro PAF da Pévoa de Varzim:
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Trabalhos lindissimos de paramiloiddticos:
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Algumas fotografias elucidativas da qualidade do centro PAF da Pdvoa de

Varzim:




ESTATISTICA

® Embora nao seja recente transmite-nos uma ideia da evolugao da
doenca.

Movimento Anual Da Consulta Externa do CEAP

Novos doentes inscritos no CEAP 1999 | 2000 | 2001 | 2002 | 2003

Mulheres | 23 13 20 16 18

Homens | 17 19 14 13 12

Total | 40 32 33 26 30

Primeiras consultas realizadas

Mulheres | 34 38 51 25 47

Homens| 20 27 47 34 26

Total | 54 65 98 59 73

Consultas externas realizadas

Mulheres | 1190 | 977 783 823 781

Homens | 1273 | 1024 | 904 | 584 | 780

Total | 2463 | 2001 | 1687 | 1410 | 1561

Comunicag¢oes de TTR Met 30 realizadas no CEAP

Mulheres | 08 03 05 00 02

Homens | 07 05 10 03 02

Total | 15 08 15 03 04

Mulheres | 04 09 03 01 01

Negativos Homens | 06 11 15 00 01

Total | 10 20 18 01 02

Total de comunicagbes | 25 28 33 04 06

Encaminhamento para as consultas de aconselhamento genético(teste preditivo)
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Mulheres | 05 13 19 11 16

Homens | 03 11 16 10 08

Total | 07 24 35 21 24

Consultas de aconselhamento a casais

Total | 14 17 09 10 20

Encaminhamento de casais para a genética

Total | 00 06 10 07 05

Doentes Transplantados

Mulheres | 04 03 09 05 04

Homens | 06 08 11 12 08

Total | 10 11 20 17 12

Ao observar o quadro do Movimento Anual da Consulta Externa podemos constatar
que no ano de 2001, se realizou o maior numero de primeiras consultas.
Entende-se como primeiras consultas, comunicacdes dos testes preditivos, consultas
de doentes que desejam inscrever-se no CEAP e encaminhamentos para a consulta de
aconselhamento de genética. Podemos observar no quadro, que no CEAP, ainda se
tem efectuado realizado comunica¢des de resultado de TTR Met 30,, de individuos
descendentes de familiares portadores da doenca que realizaram a recolha de sangue
mas nunca souberem o resultado da colheita, pois ainda ndo estavam sensibilizados
para saberem o respectivo resultado. Um outro aspecto importante, relaciona-se com
o aumento do numero de casais, que recorrem ao CEAP para serem encaminhados
para o planeamento familiar e aconselhamento genético.
Podemos igualmente, observar que foi no ano de 2002 e 2003, se realizaram menos
consultas, sendo o ano de 1999 o que mais movimento teve, realizando-se 2463

consultas.
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A diminuicdo do nimero de consultas, pode estar relacionado com o facto de se terem
realizado mais consultas no ambito da Prevencdo (primeiras consultas) e o grau de
evolucdo da sintomatologia da populacdo de doentes inscritos no CEAP, se situar no
grau I/Il, como se podera observar no quadro da Distribui¢cdo do Total de Doentes por

Grau de Evolugdo da Doenga referente a Dezembro de 2003.

Caracterizacdao da Popula¢ao de Doentes do CEAP por grau de evolugao da doenga

Grau De Evolugao da Doenga Total de Doentes Inscritos NO CEAP
Total de Doentes em
Doentes Q/ Aguardam Doentes N
Cada Grau de Evolugdo
Transplante Transplantados
Da PAF
Assintomaticos 37 71
Grau | 24 82 106
Grau ll 19 45 74
Graulll / IV 2 46
Total de Doentes
129
Transplantados
Total de doentes inscritos no CEAP em Dezembro/2003 297

Caracterizagao dos novos doentes inscritos e respectivo n2 de descendentes do ano
de2003.

No ano de 2003, o maior niumero de novos doentes é proveniente de Outras
localidades com 14 doentes seguindo-se o Concelho da Pdvoa de Varzim com 11
doentes e por ultimo o Concelho de Vila do Conde onde se verificou o menor nimero

de novos doentes entre o periodo de 1999 a 2003, com apenas 5 novos doentes.
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Taxa de Nascimento Dos Doentas Inscritos em 2003

14

EM° Utentes
OFozsiveis Portadores de PAF

mTaxa de Nascimentos

Localidades

Apesar de se ter verificado, no periodo 1999 a 2003, o menor numero de novos
doentes o Concelho de Vila do Conde continua a manter a tendéncia de um nimero de
nascimento por cada doente, inscrito superior ao das Outras localidades e ao do
Concelho da Pdévoa de Varzim, como se pode constatar no grafico referente ao

Nascimento por doente por Concelho inscritos no ano de 2003.

Hascimentos por boente por Concelhoe INsScrmoes em 203

150 1.20 o
082
1.00
0.50 7|
0.00
Py Ve oL

o Taxa de Mascimentos

Caracterizacdo da Populaciao de Doentes transplantados inscritos no CEAP

Temos desenvolvido, igualmente, uma intervencdo no ambito da prevencdo e da
informacdo na populacdo assintomatica, relacionada com o planeamento familiar e o
processo de inscricao para o transplante hepatico.
Em Dezembro de 2003, temos 129 doentes com Paramiloidoise transplantados nas 3
unidades a nivel nacional e no exterior (Franca, Canad3d, Suica, Alemanha).
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Doentes Inscritos no CEAP Transplantadeos 1593 a 2003

mHomzns
m kulheres

15593 1995 1997 1954 2001 2003

Anos

Podemos observar que no ano de 2003 foram transplantados 08 doentes do sexo
masculino e 04 doentes do sexo feminino, o que perfaz um total de 12 doentes com
Paramiloidose transplantados.

O ano em que se verificou um maior nimero de doentes transplantados foi o ano de

200, com um total de 20 doentes com Paramiloidose, 11 homens e 9 mulheres.

Segue-se o0 ano de 2002 com um total de 17 transplantes hepaticos, sendo 12 doentes
do sexo masculino e 05 do sexo feminino e no ano de 1997 verifica-se o mesmo total
de doentes transplantados. No final de Dezembro de 2003, contamos com um total de
129 doentes com Paramiloidose transplantados nas trés unidades a nivel nacional bem

como em unidades no exterior do pais.
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ENTREVISTAS

Enf. Carlos Figueiras, Presidente da Associa¢do Portuguesa de Paramiloidose ha 12
anos, contando com um total de 14000 associados actualmente.

Quantos utentes costuma ter o centro de PAF da Pévoa de Varzim?
e Entre 20 a 28 doentes internados, numa fase terminal.

A zona da Pévoa de Varzim/ Vila do Conde continua a ser pioneira da doenca?
e Sim

Em que faixa etaria estao inseridos os utentes da zona?

e Essencialmente entre os 30 e os 37 anos de idade, havendo poucos acima ou
abaixo deste intervalo etario.

Qual é o sexo dominante dos utentes? Maior nUmero de utentes do sexo feminino ou
masculino?

e Eigual
» As restantes questdes foram surgindo ao longo da entrevista que teve a
duracdo de 1hora e 30 minutos.

Utente do centro de PAF da Pévoa de Varzim

Ha quanto tempo sofre de Paramiloidose ou doenca dos Pézinhos?

O que acha do centro de PAF? Acha que tem boas condi¢des? E quanto ao
atendimento?

Qual a relacdo entre os pacientes deste centro? Uma relagdo paciente - paciente ou
acima de tudo amigo - amigo, apoiando-se mutuamente?

Sente que teve algum tipo de melhoras desde que chegou ao centro de PAF? A que
nivel?

E natural de que localidade?

Qual era o seu emprego? Que tipo de problemas apareceram quando soube que sofria
de Paramiloidose?

Tem algum antecedente paramiloidético na familia?

Qual foi o maior problema que enfrentou quando soube que era portador desta
doenca?

TODOS NOS LHE DESEJAMOS FORCA PARA ATRAVESSAR ESTE PROBLEMA!!!
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CONCLUSAO

Atingimos os objectivos a que nos proposemos. Ao longo do trabalho de
campo, tivemos uma perspectiva diferente daquela que pensavamos no
inicio deste projecto. Envolvemo-nos de corpo e alma na causa de
divulgacao da doenca. Sentimos que podiamos ajudar nessa mesma
divulgacao dando um pouco do nosso tempo e dedicacdo a este projecto.

Seguramente sentimo-nos orgulhosos de termos escolhido este tema.
Para além da nossa realizacdao académica, atingimos uma realizacao
pessoal, o mais importante é conciliar estas duas preposi¢cdes para nos
sentirmos satisfeitos.
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