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Esmeralda
Martins

Doencas lisossomais de sobrecarga: «um diagnéstico atempado é de extrema
importancia»

As doencas lisossomais de sobrecarga (DLS) sdo "um grupo de doencas hereditarias do metabolismo que se
manifestam com uma grande variedade de sintomas clinicos de gravidade variavel", afirma Esmeralda Martins,
coordenadora do Centro de Referéncia para as Doencas Hereditarias do Metabolismo do Centro Hospitalar do
Porto.

Em declara¢des a Just News, a médica alerta que esses sintomas "vao desde a presenca de doenca multiorgénica
grave e rapidamente progressiva, a casos menos graves ou até assintomaticos", sendo os mais frequentes as
"alteracBes neuroldgicas, ésseas, cardiovasculares, cutdneas, oculares, hematoloégicas, organomelias, dismorfia
facial e hidrépsia fetal".
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preocupac¢do de apoiar os médicos de familia no processo de diagndstico, que o Centro de Referéncia que
dirige promoveu recentemente a 1.2 edi¢ao do Curso de doencas lisossomais de sobrecarga em Medicina Geral e
Familiar (MGF).

A formacdo, que decorreu no final do més passado, foi realizada em parceria com duas médicas de MGF: Olga
Oliveira, do ACES Maia/Valongo, e Rita Matos, interna da USF S. Bento, do ACES Gondomar, contou com a
organizacdo logistica da ADEMI - Associacdo para o Desenvolvimento do Ensino Materno Infantil e o apoio da
Shire Pharmaceuticals Portugal, bem como da associa¢ao Rarissimas.
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Na mesa de abertura, a ARS Norte esteve representada por Poncio Oliveira, vogal da direcdo, tendo também
estado presente D. Joaquina Teixeira, vice-presidente da Rarissimas, Arlindo Guimas, da Unidade de Doencgas
Metabdlicas de Adultos do CHP, Olga Oliveira, especialista de MGF, e Esmeralda Martins, que presidiu a sessdo.

Evitar o desperdicio de "oportunidades de intervengao efetivas"

De acordo com a responsavel, tratando-se de doencas raras, a hipdtese de diagndéstico "é apenas considerada
apos a exclusdo de outras causas que se apresentam de forma similar". Este aspecto faz com que o diagnostico
seja "habitualmente tardio, sendo que este atraso pode significar que oportunidades de intervencao efetivas
sejam desperdicadas”.

Esmeralda Martins faz questdo de sublinhar que "um diagnéstico atempado é de extrema importancia para o
doente e para a familia, uma vez que estamos a falar de doengas hereditarias e que, embora ndo exista um
tratamento totalmente eficaz para todas as DLS, nos ultimos anos tém vindo a ser desenvolvidas varias
terapéuticas de substituicdo enzimatica e de redugdo do substrato".

Investigacdo de novas terapéuticas

Indica também que, atualmente, estdo disponiveis farmacos que possibilitam o tratamento de algumas doencas -
Doenca de Gaucher, a Doenca de Fabry, a Doenca de Pompe, as Mucopolissacaridoses tipo |, Il, IV e VI, a Doenca
de Niemann Pick tipo C e Defice de Lipase acida Lisossomal, "estando em investigacdo novas terapéuticas para
outras patologias deste grupo".
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Alguns dos participantes com os formadores do 1.° Curso de DLS dirigido a MGF, elementos da Unidade de
Doencas Metabolicas de Adultos e de Pediatria do CHP.

Para diagnosticar é necessario "conhecer a doenca"

A especialista acrescenta ainda que, "maioritariamente, os diagndsticos partem da suspeita clinica" e que "sé
podemos diagnosticar se conhecermos e pensarmos na doenga".
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Na sua opinido, "é reconhecido que o facto de as DLS serem raras, faz com que os profissionais de saude
possuam, em regra, informacgdo escassa que lhes permita encaminhar adequadamente estes doentes". Assim,
afirma que é necessario assegurar que os médicos de medicina geral e familiar, "como profissionais de primeira
linha com os utentes, conhecam e contemplem a possibilidade de existéncia de doencas deste grupo".

"Sintomas relativamente comuns"
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Em declaragBes a Just News, Rita Matos, explica que se procurou alertar "para o papel fundamental no encaminhamento
precoce e como o médico de familia deve estar atento aos sintomas relativamente comuns que podem fazer suspeitar das
Doencas Hereditarias do Metabolismo (DHM)". Recorda a médica interna de MGF que estas doencas "afetam ndo so6 a idade
pediatrica, mas cada vez atingem um maior nimero de casos na idade adulta".

Questionada sobre o balango desta 1.7 edi¢do do curso, refere que decorreu "num ambiente informal, com troca de
conhecimentos e experiéncias entre os médicos das Unidades de Consulta Metabdlica Pediatrica e de Adultos, bem como
do Centro de Genética Médica do Centro de Referéncia para as Doengas Hereditarias do Metabolismo do Centro Hospitalar
do Porto e médicos internos e especialistas de MFG".

A acdo contou com a participagdo de cerca de 30 pessoas. "Este facto pode ser justificado pela considera¢do generalista de
que se tratam de doengas “raras’, embora a informacdo acerca das DHM seja limitada ao longo da formacao do médico de
familia", afirma.

"Um longo caminho a percorrer”

.

Se, por um lado, Rita Matos reconhece que existe "ainda um longo caminho a percorrer na sensibilizacdo para a detecdo
precoce destas patologias", manifesta também determinag¢do para continuar envolvida em iniciativas como esta, "que vém
aproximar os centros de referéncia dos médicos de familia".

Sublinha ainda que estas a¢des "permitem estreitar a interligacdo entre os Centros de Referéncia e os cuidados primarios,
mais proximos dos doentes e das familias, desta forma, melhorando a prestacdo de cuidados".

Faz também questdo de referir que os participantes "ficaram dotados de mais uma ferramenta que pode contribuir para
diminuir o tempo de diagnostico dos doentes que acompanham e prevenir possiveis sequelas irreversiveis através da
instituicdo do tratamento precoce, dependendo da doenga".

Curso "muitissimo atil"
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pratlca clinica apos a aqwsnc;ao de conheomentos Este f0| um dos dados obtldos no |nquer|to aos participantes, em que
92% afirmaram que o curso foi "muitissimo Util". Relativamente a "adequac¢do dos conteudos a pratica de MGF",
também a quase totalidade dos formandos atribuiu a nota maxima.

Além de contribuir para um 6bvio processo de melhoria continua, Foram referidos aspetos positivos como a
grande interacdo entre formadores e formandos, a propria atualidade do tema central em dicussdo, a utilizagao
de casos clinicos, o dinamismo da agao e o facto de facilitar a aquisicdo de conhecimentos e o diagnéstico.

Os participantes deixaram ainda algumas sugestdes para futuras iniciativas, nomeadamente, uma divulgacao

mais atempada, que permita uma maior adesdo, o desejo de participar em novas formacdes e a realizacdo de
cursos dirigidos também a outras especialidades além da MGF.
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