Campanha faz alerta sobre a doenga muscular, ‘Pompe’
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Considerada como uma moléstia rara, também pode ser encarada como um mal subdiagnosticado

SAO PAULO

Hoje ¢ o Dia Nacional de
Conscientizacdo da Doen-
¢a de Pompe. A campanha,
promovida pela ABN (Aca-
demia Brasileira de Neuro-
logia) com o slogan “Gen-
te de Fibra Apoia Essa Cau-
sa”, vai contar com acdes em
todo o Pais durante este més,
com foco nos profissionais
da drea de saide, para que
tenham mais informacgdoes
no reconhecimento e no
diagnostico da doenca, além
de uma coletiva de imprensa.
*O principal é deixar cla-
10 que € uma doenca rara,
mas que existe no Bra-
sil e precisamos estar aten-
tos porque ¢ uma das pou-
cas doencas musculares
para a qual temos um trata-
mento efetivo, capaz de aju-
dar os pacientes. Entao, faz
diferenca diagnosticar o que
pode tratar de fato. A princi-
pal mensagem ¢ esta: reco-
nhecer para tratar”, enfa-

tiza Marcondes Franca JIr,
doutor em Neurologia, pro-
fessor do Departamento de
Neurologia da Universida-
de Estadual de Campinas
(Unicamp), coordenador do
Departamento Cientifico
de Moléstias Neuromuscu-
lares da Academia Brasilei-
ra de Neurologia (ABN) e que
estd a frente da campanha
nacional de conscientizacio
sobre a doenca, para que ela
seja diagnosticada o mais
breve possivel. De origem
genética, a doenca de Pom-
pe provoca uma alteracio
muscular, principalmente
na musculatura esqueléti-
ca, enfraquecendo o pacien-
te. “A pessoa vai ter dificul-
dade, por exemplo, de cami-
nhar, para subir uma esca-
da, para se levantar de um
assento baixo e, muitas
vezes, dificuldade também
respiratoria. Isso, no casodo
Pompe, as vezes é um sinto-
ma precoce, a pessoa sente
cansaco ficil e tem o fole-
go curto, fica ofegante com

pequenos esforcos, e acon-
tece nao porque o pulmao

esteja afetado, mas porque

0s musculos que fazem com

que o pulmao funcione nao

atuam adequadamente”,
explica o especialista.

O quadro da doenca de
Pompe € de degeneracio
progressiva da muscula-
tura e, se nido for diagnos-
ticada a tempo, pode che-
gar ao ponto de o pacien-
te ndo conseguir respirar
sozinho e até ao obito. Ela
tem duas formas de apre-
sentacdo. Uma parte se ini-
cia ainda no bebé, nos pri-
meiros meses de vida. Esses
casos sdo bem graves, mais
raros. Nessa forma infantil,
a crianca nasce jd hipotoni-
ca, sente dificuldade de suc-
¢ao no peito e, além de um
comprometimento  mus-
cular, também pode ocor-
rer uma alteragio cardia-
ca, e a sobrevida, em média,
nao chega nem a 2 anos. O
outro grupo ¢ de adolescen-
tes e adultos, quando a doen-

¢a ¢ um pouco mais branda,
com progressio mais lenta.
“Geralmente, nessa formao

coracio nao ¢ comprometi-
do, mas ainda assim é uma

doenca progressiva, gra-
ve, que se nao for realmen-
te diagnosticada e tratada

em tempo hdbil, o resulta-
do final € muito ruim”, aler-
ta Marcondes.

DIAGNOSTICO E TRATAMENTO.
A suspeita clinica é o ponto
de partida para o diagnosti-
co do Pompe. A partir dat, o
paciente € orientado a reali-
zar exames laboratoriais, a
comecar pelo DBS, de gota
seca, quando ¢ colhido san-
gue da ponta do dedo e € fei-
ta a pesquisa da atividade
enzimadtica, jd que a ausén-
cia da alfa-glicosidade dci-
da, que produz energia den-
tro do musculo, € o que da
origem a doenca. Haven-
do alteracao, parte-se para
a confirmacio da moléstia
com um estudo de DNA. E
feito, entdo, o sequencia-

mento genético para detec-
tar qual € a mutagao que estd
presente naquele paciente.
Para o tratamento,
segundo Franca Jr., exis-
te basicamente um medi-
camento aprovado correta-
mente, que repde a enzima
que o corpo do paciente nio
produz. “Sio feitas infusoes
na veia ao longo de algu-
mas horas, coma periodici-
dade geralmente quinzenal.
Fora o tratamento medica-
mentoso, ¢ importante o
cuidado multidisciplinar.
Essas pessoas precisam de
reabilitacdo com fisiotera-
pia, motor e respiratoria, e
de acompanhamento com
pneumologistas, fisiotera-
peutas e terapeutas ocupa-
cionais, além do neurologis-
ta”, completa o médico. “Eu
diria que, dos casos de Pom-
pe, a grande maioria dos
profissionais que reconhece
e diagnostica sdo neurolo-
gistas, mas existe uma par-
te dos pacientes que vaipara
outra especialidade médica.”
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EssaCausa”, vai contar
comacdes emtodo o

NO BRASIL E NO MUNDO.
Segundo estimativas rea-
lizadas a partir de levan-
tamentos na Europa e nos
Estados Unidos, ha um caso
de Pompe para cada grupo
de 40 mil pessoas. No Brasil,
nio hd uma pesquisa refe-
rente aos casos da doenga.
“Aqui, a gente, através
do Departamento Cienti-
fico da ABN, quer fazer um
esfor¢o no sentido de edu-
cagdo para que os profissio-
nais reconhecam os sinto-
mas da doenca e permitam
o diagndstico mais cedo. Do
ponto de vista de pesquisa,
temos procurado organizar
estudos com virios centros
universitdrios e de referén-
cia no Brasil, para que possa-
mos comecar a ter uma ideia
melhor do perfil epidemio-
logico dessa doenca no Pais.
Os tratamentos disponi-
veis hoje ajudam, muitos se
beneficiam, mas nao pode-
mos dizer que sdo curati-
vos. Em alguns, ele traz um
resultado parcial, entio,
existe ainda uma deman-
da por novos tratamen-
tos, e isso € uma das coi-
sas que fora do pais tem
sido bastante pesquisa-
da”, conta Marcondes, que
reconhece que as campa-
nhas de conscientizacio
sobre o Pompe vem melho-
rando o nivel de conheci-
mento da classe médica
brasileira sobre a doenca.
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