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Campanha da ABN faz alerta para a doenca de Pompe

Considerada uma moléstia
rara, a doenca de Pompe tam-
bém pode ser encarada como
um mal subdiagnosticado. Essa
visdao é do Dr. Marcondes
Franca Jr., doutor em
Neurologia, professor do
Departamente de Neurologia
da Universidade Estadual de
Campinas (Unicamp), coorde-
nador do Departamento
Cientifico de Moléstias
Neuromusculares da Academia
Brasileira de Neurclogia {ABN)
e que estd a frente da campa-
nha nacional de conscientiza-
cdo sobre a doenga, para que
ela seja diagnosticada o mais
breve possivel.

Sendo o dia 28 de junhe o Dia
Nacional de Conscientizacao
da Doenga de Pompe, a cam-
panha, promovida pela ABN
com o slogan “Gente de Fibra
Apoia Essa Causa”, contou com
acoes em todo o pais durante
este més, com foco nos profis-
sionais da drea de saude, para
que tenham mais informacgdes
no reconhecimento e no diag-
nastico da doenga, além de ma
coletiva de imprensa — via web
— para esclarecimentos gerais
a toda sociedade. “O principal
& deixar claro que & uma doen-
¢a rara, mas que existe no
Brasil, e precisamos estar aten-
tos porque é uma das poucas
doencas musculares para a qual
temos um tratamento efetivo,
capaz de ajudar os pacientes.
Entao, faz diferenca diagnos-
ficar o que pode tratar de fato.
A principal mensagem é esta:
reconhecer para tratar”, enfa-
tizou dr. Marcondes.

* O que é a doenca

de Pompe

De origem genética, a doen-
ca de Pompe provoca uma alte-

racdo muscular, principalmente
na musculatura esquelética,
enfraquecendo o paciente. “A
pessoa vai ter dificuldade, por
exemplo, de caminhar, para
subir uma escada, para se
levantar de um assento baixo
e, muitas vezes, dificuldade
também respiratéria. Isso, no
caso do Pompe, ds vezes é um
sintoma precoce, a pessoa
sente cansaco facil e tem o fole-
go curto, fica ofegante com
pequenos esforgos, e aconte-
ce ndo porgue o pulmio este-
ja afetado, mas porque os mus-
culos que fazem com que o pul-
mae funcione nac atuam ade-
quadamente”, explicou o espe-
cialista.

O quadro da doenga de
Pompe é de degeneragio pro-
gressiva da musculatura e, se
nao for diagnosticada a tempo,
pode chegar ao ponto de o
paciente nac conseguir respi-
rar sozinho e vir até a dbito. Ela
tem duas formas de apresenta-
¢ao. Uma parte se inicia ainda
no behé, nos primeiros meses
de vida. Esses casos sao bem
graves, mais raros. Nessa forma
infantil, a crianca nasce ja hipo-
ténica, sente dificuldade de suc-
€20 no peilo e, além de um com-
prometimento muscular, tam-
bém pode ocorrer uma altera-
cdo cardiaca, e a sobrevida, em
meédia, ndo chega nem a 2 anos.
O outro grupo é de adolescen-
tes e adultos, quando a doenca
é um pouco mais branda, com
progressao mais  lenta.
“Geralmente, nessa forma o
coracao nao é comprometido,
mas ainda assim é uma doen-
ca progressiva, grave, que se
nao for realmente diagnostica-
da e tratada em tempo hdbil, o
resultado final é muito ruim”,
alertou Dr. Marcondes.

A DOENCA DE POMPE
PROVOCA UMA
ALTERACAO MUSCULAR,
PRINCIPALMENTE NA
MUSCULATURA
ESQUELETICA

* Diagnadstico

e tratamento

A suspeita clinica & o ponto
de partida para ¢ diagndsti-
co do Pompe. A partir dai, o
paciente é orientado a reali-
zar exames laboratoriais, a
comecar pelo DBS, de gota
seca, quando é colhido san-
gue da ponta do dedo e &
feita a pesquisa da atividade
enzimdtica, ja que a auséncia
da alfa-glicosidade acida, que
produz energia dentro do
musculo, é o que déd origem
4 doenca. Havendo alteragéo,
parte-se para a confirmacao
da moléstia com um estudo
de DNA. E feito, entéo, o
sequenciamento genético
para detectar qual é a muta-
¢do que estd presente naque-
le paciente.

Para o tratamento, segundo
Dr. Marcondes Franga Jr., exis-
te basicamente um medica-
mento aprovado corretamen-
te, (que repode a enzima que o
corpo do paciente ndo produz.
“Sap feitas infusdes na veia ao
lengo de algumas horas, com
a periodicidade geralmente
quinzenal. Fora o tratamento
medicamentoso, é importante
o cuidado multidisciplinar. Essas
pessoas precisam de reabilita-
cdo com fisiolerapia, motor e
respiratéria, e de acompanha-
mento com pneumologistas,

fisioterapeutas e terapeutas ocu-
pacionais, além do neurologis-
ta”, completou o médico. “Eu
diria que, dos casos de Pompe,
a grande maioria dos profis-
sionais que reconhece e diag-
nostica sao neurclogistas, mas
existe uma parte dos pacientes
(ue vai para ouira especialida-
de medica”.

* No Brasil

e no mundo

Segundo estimativas realiza-
das a partir de levantamentos
na Europa e nos Estados
Unidos, hd um caso de Pompe
para cada grupo de 40 mil pes-
soas. No Brasil, ndo hd uma
pesquisa referente aos casos
da doenca. “Aqui, a gente,
através do Departamento
Cientifico da ABN, quer fazer
um esforgo no sentido de edu-
cacao para que os profissio-
nais reconhecam os sintomas
da doenca e permitam o diag-
nostico mais cedo. Do ponto
de vista de pesquisa, temos
procurade organizar estudos
com vdrios centros universi-
tarios e de referéncia no Brasil,
para que possamos comegar
a ter uma ideia melhor do per-
fil epidemiolégico dessa doen-
¢a no pais. Os tratamentos dis-
poniveis hoje ajudam, muitos
se beneficiam, mas nao pode-
mos dizer que sao curativos.
Em alguns, ele traz um resul-
tado parcial. Existe ainda uma
demanda por novos trata-
mentos, e isso & uma das coi-
sas que fora do pais tem sido
bastante pesquisada”, contou
Dr. Marcondes, que reconhe-
ce que as campanhas de cons-
cientizagdo sobre o Pompe vem
melhorando o nivel de conhe-
cimento da classe médica bra-
sileira sobre a doenca.
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