Conhece a PAF-TTR?

*Polineuropatia Amiloidética Familiar associada a Transtirretina

PAF-TTR: Patologia

A PAF-TTR é uma doenca P A PAF-TTR é causada por uma mutacao
neurodegenerativa, rara, hereditaria, °® ° no gene da transtirretina que pode levar
progressiva e fatal. Apesar de rara, a sintese de formas instaveis da proteina
em Portugal estao identificados cerca °° que evoluem para a formacao de fibrilhas
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Os sintomas iniciais, normalmente, # Estas fibrilhas de amildide podem depositar-se
aparecem cerca dos 30 anos de idade. no sistema nervoso periférico, comprometendo
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PAF-TTR: Prevaléncia
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A PAF-TTR pode concentrar-se em focos L ,0' °

endémicos em diversos paises: Portugal, . .

Japao e Suécia.'® Também foi identificada

noutros paises, tais como Franca, Itélia,

Espanha, Alemanha, Reino Unido, .
Estados Unidos, Brasil e Taiwan."
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4 A prevaléncia da doenca varia consoante o pais
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de origem e o tipo de mutacao do gene da TTR."?

PORTUGAL

Portugal € um dos principais focos endémicos desta doenca
genética a nivel mundial.”®'®* No norte de Portugal, nos concelhos
de Pdévoa de Varzim e Vila do Conde, localiza-se o maior foco

da doenca.™
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W0 os doentes diagnosticados com PAF-TTR pelo Centro de Estudos
de Paramiloidose (CEP) entre 0 ano 1939 e o0 ano 1992."

PAF-TTR: Sintomas

A caracteristica principal da PAF-TTR é uma neuropatia
sensoério-motora degenerativa, progressiva e autonomica.'®

Neurodegeneracao

Progressao para
os membros superiores

Sintomas autonomicos

Hipotensao ortostatica

Atrofia muscular, fraqueza
e dificuldade em andar

Perda de peso involuntaria
A degeneracao progride para
as grandes fibras mielinizadas

Disfuncao erétil observada
em homens

Perda de sensibilidade ou dor
nos membros inferiores

Episédios alternados
de obstipacao e diarreia

Degeneracao axonal sensério-motora
de pequenas fibras nervosas
mielinizadas e nao mielinizadas

Figura: 4,10,13,17,18,19

A apresentacdo de um ou mais sintomas autonémicos e sensoério-motores devem fazer suspeitar de PAF-TTR.™®

PAF-TTR: O diagndstico precoce € fundamental

Apesar de a PAF ser uma doenca endémica em algumas regides de Portugal'®, acredita-se que muitos
doentes ainda permanecem por diagnosticar. Alguns doentes ainda esperam varios anos para obter um
diagnéstico rigoroso e ser referenciados para um Centro Especializado em PAF.

Uma vez tratar-se a PAF de uma doencga progressiva e irreversivel, € muito importante o diagnéstico
precoce para garantir um acompanhamento e tratamento especifico, melhorando assim o prognostico
da doencga.™

A medida que a PAF progride, a capacidade do doente em realizar tarefas do dia-a-dia vai diminuindo, o que,
por sua vez, compromete a vida dos seus familiares ou cuidadores.*%1”

Sinais e sintomas Estadio 1

Motores Ligeiros
Envolvimento dos membros Inferiores
Autonoémicos Ligeiros
Atividades da vida diaria Nenhum/minimos
Deambulacao Sem necessidade de auxilio
Motores Ligeiros/moderados
Envolvimento dos membros Inferiores/superiores
Autondmicos Moderados
Atividades da vida diaria Significativos
Deambulacao Necessidade de auxilio
Motores Graves
Envolvimento dos membros Inferiores/superiores
Autonoémicos Graves
Atividades da vida diaria Profundos
Deambulacao Cadeira de rodas/acamado

Adaptado de Coutinho, 1980.""

Agravamento da doenca durante uma média de 10 anos® %'’

PAF-TTR: Para onde referenciar?

Em caso de suspeita, um diagndéstico de PAF-TTR pode ser confirmado referenciando o seu doente para
um dos Centros em Portugal com mais experiéncia no tratamento de doentes com PAF-TTR.

Unidade Corino de Andrade / Unidade Clinica de Paramiloidose

Hospital de Santo Anténio, Porto

A Unidade Clinica de Paramiloidose deste Hospital encontra-se em funcionamento desde 1952,
gracas ao neurologista Corino de Andrade.

Marcacgdes

Telef: 222077500 (geral) /226068114 (direto)
Fax: 226066106

Email: paramiloidose@chporto.min-saude.pt

Consulta de Paramiloidose
Hospital de Santa Maria, Lisboa

A consulta de Paramiloidose encontra-se disponivel desde 1986 no Servico de Neurologia deste Hospital.

Marcagdes:

Telef: 217805000 (geral) /217805219 (direto)

Fax: 217805219

Email: consulta.paramiloidose.lisboa@gmail.com

Pfizer Biofarmacéutica, Sociedade Unipessoal Lda.
Sociedade Comercial Unipessoal por Quotas

Lagoas Park, Edificio 10, 2740-271 Porto Salvo, Portugal
NIPC/Matriculada na Conservatéria do Registo Comercial
de Lisboa sob o nimero Gnico de matricula

e de identificacdo de pessoa coletiva 513 300 376
Capital Social 1.005.000 Euros
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