Outubro é més de
sensibilizacao para a Doenca
de Gaucher
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Outubro é o més dedicado a sensibilizacao para a Doenca de
Gaucher, uma doenca hereditdria rara e crénica, que afeta
multiplos Orgaos e compromete de forma significativa a
qualidade de vida dos doentes.

Segundo Anabela Oliveira, especialista de medicina interna no
Hospital de Santa Maria, o diagndstico desta doenca continua a
ser um dos maiores desafios: “o caminho até a identificacao
pode demorar meses ou anos, e estes atrasos resultam muitas
vezes em progressao da doenca, com lesbes irreversiveis e
complicacoes graves que comprometem a funcionalidade e a
qualidade de vida do doente”.
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A médica reforca a importancia de um diagndéstico precoce, que
“facilita o acesso a tratamentos eficazes, melhora os
resultados e evita complicacdoes graves, além de permitir
aconselhamento genético as familias”.

A Doenca de Gaucher pertence ao grupo das doencas lisossomicas
de sobrecarga (DLS) e é causada pela deficiéncia da enzima
glucocerebrosidase (GBA). Essa deficiéncia leva a acumulacao
de gordura nas células, sobretudo nos macréfagos, resultando
em sintomas como dor d6ssea crdnica, anemia, hemorragias,
fadiga, problemas pulmonares e maior risco de desenvolver
Parkinsonismo e doencas hemato-oncoldgicas.

A transmissdo é autossdémica recessiva, o que significa que é
necessario herdar duas coOpias do gene mutado (uma de cada
progenitor) para desenvolver a doenca. A incidéncia é de
1:50.000 nados vivos, sendo a mais frequente do grupo das DLS.

Existem trés tipos da doenca: o tipo 1, responsavel por 90%
dos casos, geralmente diagnosticado em criancas ou adultos e
caracterizado por aumento do figado e do baco, anemia,
hemorragias e dor 6ssea; o tipo 2 e o tipo 3, que apresentam
envolvimento do sistema nervoso.

Em Portugal, os doentes sao acompanhados em Centros de
Referéncia de Doencas Hereditdrias do Metabolismo, por equipas
multidisciplinares de internistas, hematologistas,
ortopedistas, pediatras e geneticistas, sendo submetidos a
exames regulares para monitorizacao da resposta ao tratamento.

Nos Ultimos anos tém sido registados avancos no diagnéstico e
nas opcoes terapéuticas, mas, segundo a especialista, continua
a ser essencial investir em sensibilizacao, investigacao e
desenvolvimento de novas terapias, bem como em suporte
psicoldgico e social para os doentes e familias.
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