7

AMYLOIDOSE

SCHWEIZ

VISAO GERAL
AMILOIDOSE MEDIADA
POR TRANSTIRRETINA COM
POLINEUROPATIA (ATTR-PN)




QUADRO CLINICO

E CAUSAS

ATTR-PN significa amiloidose associada a
transtirretina com polineuropatia (do inglés
transthyretin (TTR)-associated amyloidosis (A)
with polyneuropathy (PN)). A amiloidose € um
grupo de doencas nas quais determinadas
proteinas se depositam numa forma néo ca-
racteristica, neste caso, a proteina transtirretina.

Esta proteina &, na realidade, responsavel pelo
transporte da vitamina A e das hormonas da
tiroide. Embora a proteina tenha normalmente
uma estrutura de dobragem especifica, a TTR
decompode-se nos seus blocos de construgao
pasicos nos individuos afetados. Isto causa a
deformacao destes blocos de construcao antes
de serem, por fim, dobrados incorretamente
no tecido sob a forma de cadeias de proteinas
longas (fibrilas amiloides).

Na amiloidose mediada por transtirretina
com polineuropatia hereditaria (hATTR-PN ou
ATTRV-PN para variante), as fibrilas amiloides da
transtirretina dobradas sdo preferencialmente
depositadas no sistema nervoso periférico.
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Isto leva a polineuropatia progressiva, que
pode afetar as funcoes dos nervos sensoriais,
motores e autdnomos. Além dos nervos pe-
riféricos, outros 6rgaos tambéem podem ser
afetados por depdsitos amiloides. No entanto,
com hATTR-PN, o foco estéa na perturbacado da
condugao nervosa.

Etiologicamente, a amiloidose transtirretina
é classificada num tipo hereditario (hATTR)
e numa ATTR do tipo selvagem (WtATTR)
relacionada com a idade. O tipo heredita-
rio, NATTR-PN, é causado por mutagdes no
gene da TTR e ocorre tipicamente apds os
50 anos de idade, embora algumas muta-
coes possam causar um inicio mais preco-
ce da doenca. A alteracdo genética provoca
a deformacéao da proteina transtirretina, levan-
do a perda da sua estrutura tetramera nativa
e a formacao de fibrilas amiloides como um
agregado monomeérico.
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2. SINTOMAS

Na amiloidose, a manifestacdo de sintomas
depende do tecido em que se depositam as
cadeias de proteinas longas e dobradas in-
corretamente. Diferentes subtipos da doenga
também séo distinguidos com base na loca-
lizacao dos depdsitos e sintomas associados.
Na ATTR-PN, o sistema nervoso é particular-
mente afetado com frequéncia, motivo pelo
qual sdo frequentes os sintomas tipicos de
polineuropatia.
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A amiloidose ATTR € uma doenca debilitante,
multissistémica, com uma vasta gama de
manifestacdes clinicas.

As fibrilas amiloides agregadas e insolUveis
depositam-se em varios 6rgaos e tecidos, le-
vando a manifestacoes sistémicas progressivas
e com risco de vida.
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3. EVOLUCAO DA DOENCA

Na ATTR-PN, o curso da doenga e também o
tempo até a progressao da doenca varia de
pessoa para pessoa e ndo pode ser previsto
com exatiddo. No entanto, existem algumas
fases que serdo semelhantes em todos os
doentes com esta doenca, se nao forem
tratados. Comecga sempre com a deposi¢ao de
fibrilas amiloides nos nervos. Se estas cadeias
se forem ai depositando durante periodos

mais alargados, afetam progressivamente os
tecidos, provocando gradualmente alteragdes
estruturais e funcionais nos nervos. Devido a
esta incapacidade, a condugao nervosa diminui
gradualmente, levando a uma marcha instavel
e até mesmo dependéncia de cadeira de rodas
dentro de alguns anos. Sem tratamento, o
curso € normalmente fatal dentro de 10 a 15
anos.

Os doentes sofrem de uma perda progressiva
da capacidade de andar e funcionamento diario
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Dificuldade em caminhar, mas
ndo em usar auxilio de marcha

O curso da doencga é muito individual.
PAF = polineuropatia amiloide familiar
IPN = incapacidade de polineuropatia

Os doentes precisam de
um auxiliar de marcha

Em cadeira
de rodas



o TERAPEUTICA

forma direcionada para combater a cau-
sa da doenca. Isto pode reduzir a proteina

O objetivo principal da terapéutica con-
sintese de transtirretina no figado, reduzindo

comitante é tratar os sintomas e aliviar o
desconforto causado pela doencga. A tera-
péutica causal, por outro lado, atua de assim a deposicao amiloide.
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ALVOS TERAPEUTICOS EM VARIAS
FASES DA ATTR-PN:
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5. QUEM PODE AJUDAR?

Podera estar envolvida uma variedade de
diferentes profissionais no seu tratamento
ao longo do curso da terapéutica. Isto inclui,
obviamente, o médico de familia, que é fre-
guentemente o primeiro ponto de contacto.
Pode ser realizado um exame fisico e o historial
clinico familiar (anamnese) registado.

Os neurologistas sao normalmente responsa-
veis por tratamento adicional. Fazem o diag-
nostico depois de realizarem uma série de
testes possiveis para excluir outras doencas. A
analise genética do gene TTR é recomendada
para confirmar ou excluir a ATTR-PN heredi-
taria. Estes profissionais continuam a ser um
ponto de contacto central durante o curso
adicional de tratamento, onde, por exemplo,
as verificacdes sdo realizadas . Pode também
ser necessario recorrer a clinicas especializadas.
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Também existe a opgao de exames especiais.
A cirurgia também é realizada nas referidas
clinicas.

Além dos cuidados médicos prestados por
neurologistas, a enfermagem e a reabilita-
cao desempenham um papel importante.
Nesse caso, sao disponibilizados cuidados
de acompanhamento e programas de apoio.
Dependendo da condicao, tambéem pode ser
considerada fisioterapia. O apoio psicologico
e os cuidados psicossociais também fazem
parte do programa. Além disso, os grupos de
autoajuda desempenham um papel impor-
tante na promogao do intercambio de infor-
macdes entre os afetados e na contribuicao
para a educacao.

ELEMENTOS-CHAVE DOS
CUIDADOS COORDENADOS

- Reunides regulares numa equipa multidisciplinar
- Diagnéstico e monitorizagao do curso da doenca

- Inicio do tratamento com terapéuticas orientadas
para a doenga, otimizagdo e monitorizagdo dos
sintomas

- Informacao para doentes e cuidadores
- Coordenagdo dos cuidados
- Identificar estudos de investigagdo adequados

- Cooperagao com organizagdes nacionais
e grupos de autoajuda aos doentes



ASSOCIACAO AMYLOIDOSIS
e SWITZERLAND

SOMOS UMa associagao que promove as opi-
nides e pontos de vista das pessoas afetadas

- Respondemos aos desejos e preocupa-
coes das pessoas afetadas relativamente
a informacdes, tratamento e cuidados.

- Trabalhamos com centros internacionais
dedicados a amiloidose.

- Apoiamos a investigacao no campo da
amiloidose.

- Disponibilizamos apoio de autoajuda para
melhorar a qualidade de vida das pessoas
afetadas: O que posso fazer para contribuir
para um processo positivo, além dos cui-
dados médicos?

- Reunides regulares para trocar ideias

- Atividades “Vamos continuar em movi-
mento”

- Website atual com conhecimentos Uteis
para as pessoas afetadas e seus familiares.

- Informacdes sobre investigacgéo, estudos
e métodos de tratamento

- Uma dieta equilibrada e uma estrutura
diaria de rotina.

A Associacao Amyloidosis Switzerland pro-
move os interesses de pessoas com todos os
subtipos de amiloidose.

Term experiéncia nas areas de saude, direito,
lobbying e comunicacao.

E constituida por pessoas com amiloidose,
familiares e pessoas que o0s apoiam.

Os associados ativos da associacao sao pessoas
que sofrem de alguma forma de amiloidose.

Os associados passivos pode ser qualquer
pessoa que concorde com a finalidade e ob-
jetivos da Associacao Amyloidosis Switzerland.

Esta publicacao foi apoiada financeiramente por:
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Johnson&Johnson £ MediService
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As empresas nao tiveram qualquer influéncia no conteudo da brochura.
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A Associacao Amyloidosis Switzerland € uma organizagao politica e religiosamente
neutra. E uma organizagao sem fins lucrativos.

Para cumprir o objetivo da associacao, a Associagao Amyloidosis Switzerland tem
o direito de aceitar contribui¢cées de qualquer tipo, desde que apoiem os objetivos
da associacao e nao prejudiguem a independéncia da associagao.

Contacto e adesado de associados:

Website: www.amyloidose-schweiz.ch
E-mail: info@amyloidose-schweiz.ch
Tel.: +4176 840 48 68, (ter-sex 15:00-18:30)
Endereco postal: Amyloidosis Switzerland
CH-6130 Willisau
Dados bancarios: Raiffeisenbank Lucerner Hinterland

Mohrenplatz 10
D-6130 Willisau
IBAN CH24 8080 8004 7416 4989 6

Digitalize o cédigo QR e
torne-se associado:

Amyloidosis Switzerland
CH-6130 Willisau
www.amyloidose-schweiz.ch
info@amyloidose-schweiz.ch



