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Sem Limites para
d esperanca

Cuidados paliativos, apoio de familiares e muita forca de vontade levam portadores
de doencas incuraveis a viver além do que supunham os prognosticos mais otimistas

POR FLAVIA DUARTE

A sentenca chega impiedosa: “Vocé sofre de
uma doenca grave, degenerativa, progressiva e
sem cura”. Em geral, o paciente é avisado sem ro-
deios ou preparacoes. E pior: ndo hd nada que se
possa fazer para mudar o caminho incerto que se
inicia, a ndo ser atenuar as complicacdes. Certa-
mente elas irdo surgir, de forma mais branda ou de-
vastadora. Para quem descobre ser portador de uma
patologia rara, os momentos de desespero se alter-
nam com os de esperanca de que alguma forca, nao
pertencente aos humanos, possa salva-lo da dor.

Para a ciéncia, cerca de 7 mil patologias sdo con-
sideradas raras— dessas, 80% sdo de origem genéti-
ca. Sao consideradas raras as anomalias que aco-
metem uma a cada 2 mil pessoas. No Brasil, fala-se
em 14 mil pacientes afetados por elas. Cerca de 75%
atingem as criancas e 30% delas morrem precoce-
mente. Nao passam dos 5 anos de idade.

Aluta é justamente para mudar estatisticas que
soam quase como uma sentenca de morte. Cientis-
tas tentam entender o funcionamento dos genes
defeituosos e encontrar tratamentos que possam
reverter, ou pelo menos interromper, a progressao
dessas doencas incurdveis e, muitas vezes, assusta-
doramente desconhecidas. Pacientes se unem em
associacoes em busca de mais informacdes. Pedem

por incentivo as pesquisas de novas terapias e de
medicamentos que lhes proporcionem o prolonga-
mento da vida. De uma vida menos sofrida.

O préprio ministro da Saide reconhece que o te-
ma merece mais atencdo. “Precisamos saber qual o
nuimero de pacientes com doencas raras no Brasil.
Dados mostram que eles variam de 3 a 13 milhoes.
Nao se prioriza uma politica quando ndo se sabe a
dimensao do problema. Onde estao esses pacien-
tes?”, questionou Alexandre Padilha, durante o se-
mindrio do Dia Mundial das Doencas Raras, realiza-
do em Brasilia em 29 de fevereiro.

Para quem convive com as patologias inatas, elas
nao sdo raras, ao contrario, sao reais demais. Aos 61
anos, José Léda enfrenta as limitacdes impostas
pela Esclerose Lateral Amiotréfica (ELA), cujas
causas sdo variadas, entre elas as genéticas. Tradu-
zindo o enigmdtico nome da doenca, quer dizer
atrofia muscular causada pelo comprometimento
dos neurdnios que controlam o movimento.

O quadro neurodegenerativo dd os primeiros si-
nais com a fraqueza das pernas e com as inexplica-
veis quedas. Depois, vem a dificuldade de falar. A
cadeira de rodas torna-se essencial para o corpo. A
falta de for¢ca muscular compromete simples gestos
cotidianos como segurar uma colher, apertar a mao
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de um amigo e até engolir. A pessoa jd nao
consegue mais comer sozinha e respirar se
torna dificil. O corpo fica cada vez mais sem
vida diante de uma mente que se mantém ati-
va e lucida. Os musculos nao aceitam o co-
mando do cérebro. O fim é a paralisia de todos
os membros. Muitos perdem a capacidade vi-
tal de respirar sozinhos, até que a morte chega
com uma parada respiratdria.

0O medo de conviver com a ELA decorre da
rapidez de sua progressao e do fato de ndo exis-
tir cura. Coordenador do Setor de Investigacao
em Doencas Neuromusculares da Universida-
de Federal de Sao Paulo (Unifesp), referéncia
de acompanhamento da doenca no Brasil, o
neurologista Acary Souza Bulle Oliveira explica
que a expectativa de sobrevida da doenca é de
dois anos e meio. Mas os cuidados paliativos,

“O médico me disse: ‘Vocé deve viver mais
uns seis meses. Volte daqui a trés para
avaliarmos o quanto o quadro piorou.”

" José Léda,
que convive com a Esclerose Lateral
Amiotréfica hd sete anos

o0s novos medicamentos e até a possibilidade
de substituir, daqui a alguns anos, as células
defeituosas ajudam a vislumbrar um futuro
menos tragico. “Trato de uma paciente que
tem a doenca hd 16 anos”, comenta.

Um dos casos mais famosos de portadores
da doenca € o fisico Stephen Hawking. Apesar
das limitacdes, ele comemorou, em janeiro,
70 anos, marcados pelo brilhantismo de sua

mente. José Léda também contraria o pior
progndstico. Descobriu a doenca hd sete
anos. “O médico me disse: ‘ Vocé deve viver
uns seis meses. Volte daqui a trés para avaliar-
mos o quanto o quadro piorou’”, lembra.

Ele reconta a histdria lentamente. As palavras
saem com a dificuldade de quem sofre com a
falta do tonus muscular, que compromete gar-
ganta, pescoco e respiracdo. Na cadeira de ro-
das, José precisa da mulher, Sandra Mora, 35
anos, para tudo. “Passar os momentos bons jun-
tos, qualquer um passa. Complicados sdo os di-
ficeis”, emociona-se Sandra. “Qualquer pessoa
coma doenca hd tanto tempo jd estaria em uma
cama”, continua. José Léda, nao. Eles viajam
sempre que podem. Para se locomover, usa um
triciclo motorizado. Além disso, faz fisioterapia e
é acompanhado por uma fonoaudidloga.

Quanto aos tratamentos, ele espera novi-
dades. Hoje, o que hd disponivel é a droga ri-
luzol, que aumenta o tempo de vida em até
trés meses. Para o futuro, José e os quase 2
mil brasileiros com 0 mesmo diagnéstico es-
peram se beneficiar dos estudos com célu-
las-tronco embriondrias. “Se vocé conhece
todas as fases do problema, e entende os
mecanismos que levam a isso, fica mais facil
apresentar propostas terapéuticas”, explica
o neurologista Acary, da Unifesp. L4, eles re-
produzem em animais o problema dos hu-
manos. Mas muitas coisas que funcionam
nos bichos ndo funcionam nas pessoas —
ou, pior, podem até agravar a doenga. No
Hospital das Clinicas de Ribeirao Preto, a ex-
pectativa é de que, em breve, comece o pri-
meiro estudo com células-tronco que serdo
injetadas no paciente de ELA aqui no Brasil.
Faltam, no entanto, algumas burocracias a
serem resolvidas no Ministério da Satde.
Enquanto isso, José se apega as decisoes di-
vinas e acredita que a religido o fortalece pa-
ra seguir em frente.
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Aforca da uniao

Para aumentar a longevidade e a qualidade
de vida, os pacientes buscam ter mais confor-
to, diminuir o preconceito e aliviar a dor. Um
dos primeiros passos € justamente ter um
diagndstico répido. Pela raridade do proble-
ma, muitos médicos nem sequer suspeitam
do que pode ser a causa de sintomas muitas
vezes comuns. “Hd doencas que demoram até
dois anos para se chegar a um diagndstico,
depois de os pacientes terem passado por até
nove médicos”, exemplifica o geneticista Ro-
berto Giugliani, coordenador do Instituto Na-
cional de Genética Médica Populacional.
“Além disso, as doencas raras sao caracteriza-
das por uma enorme diversidade de sintomas
e sinais, que variam de paciente para pacien-
te. Os sintomas sdo relativamente comuns, o
que dificulta ainda mais o diagndstico”, acres-
centa o médico.

Por isso, pais, amigos, parentes e pacientes
precisam se unir. As associacoes civis sao uma
maneira de fortalecer essas vozes que lutam
para ser ouvidas. Sdo elas que pedem a urgén-
cia dos processos, denunciam a falta de remé-
dios, acompanham as pesquisas, apoiam-se
mutuamente e compartilham os caminhos
que podem salvar vidas.

Em Brasilia, Rogério Lima Barbosa criou,
em 2010, a Associacao Maria Vitdria (Amavi),
mesmo ano em que sua filha, que dd nome ao
projeto, foi diagnosticada com uma doenca
genética rara chamada neurofibromatose.
Com o slogan “Porque raro € ser igual”, Rogé-
rio se uniu com outros pais, inclusive pacien-
tes de outras enfermidades pouco conhecidas,
para lutarem por seus direitos, pressionar o
governo a cuidar dos pacientes e a investir em
estudos e pesquisas. A iniciativa, aos poucos,
tem dado resultado. “As associacdes vao mar-
car um encontro técnico no Ministério da Sau-
de. Queremos propor, por exemplo, a criacdo
de algum mecanismo informativo para profis-
sionais da satide, que ajude o médico com o
diagndstico e ajude os pacientes a saber mais
sobre a doenga”, comenta. O primeiro encon-
tro com uma equipe do ministério ocorreu em
marco. Agora, 0 grupo espera uma reuniao
pessoal com o ministro.

A filha de Rogério tem uma doencga apa-
rentemente inofensiva. A neurofibromatose
é genética e se manifesta de maneiras muito
distintas, de acordo com cada paciente. Ela
aparece em uma proporcdo de uma para ca-
da 2.500 pessoas. Maria Vitdria tem as man-
chas café com leite na pele — um dos sinais
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Para Maria Cristina Saliba, a convivéncia com a neurofibromatose, que causa
lesées parecidas com verrugas, impoe outro desafio: lidar com o preconceito
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mais caracteristicos da doenca, que nao re-
presenta grande perigo. O quadro se agrava
quando o problema causa tumores, altera-
coes oftalmoldgicas e comprometimento
dos ossos. Muitos portadores da patologia
convivem ainda com problemas de aprendi-
zagem e até retardo mental.

Outra caracteristica da doenca sao os
chamados neurofibromas, uma espécie de
elevacdo na pele. Na aparéncia, sio como
verrugas que se espalham pelo corpo. O ris-
co é comprometerem os 6rgaos internos e
crescerem no cérebro.

A funciondria ptiblica Maria Cristina Sa-
liba, 51 anos, por exemplo, aprendeu a con-
viver com as rotineiras ressonancias mag-
néticas para monitorar o aparecimento de
tumores, que sdo consequéncia da doenca.
No caso dela, 0 maior comprometimento
da alteracdo genética é a aparéncia. Seu
corpo é quase tomado pelos neurofibro-
mas. A aparéncia pouco comum dela causa
espanto e preconceito. “As pessoas olham,
perguntam o que é, se pega...”, comenta
ela. Para Cristina, a doenca jd é familiar.
Nasceu com ela. S6 acompanhou sua progres-
sd0 ao longo dos anos. O numero de fibromas

aumentou na puberdade. Depois, aparece-
ram em ntiimero maior ainda durante a gra-
videz. E que as varia¢des hormonais au-
mentam o problema.

Vaidosa, Cristina tenta amenizar os ras-
tros deixados pela neurofibromatose. Ela ja
passou por mais de uma dezena de cirurgias
plésticas para remover as elevacoes da pele.
Tirou uma grande da face, que quase deixa-
va seu rosto deformado. Aos poucos, as téc-
nicas de retirada das lesdes tém se aprimo-
rado, deixando menos cicatrizes e trazendo
mais alento diante do espelho. Ndo cura,
mas afaga a autoestima e acalma os olhares
questionadores.

O resto sdo apenas expectativas. “Diver-
sas pesquisas estao sendo realizadas para
o desenvolvimento de medicamentos que
inibem o crescimento dos neurofibromas.
Além disso, um inibidor de uma enzima
especifica tem se mostrado efetivo no con-
trole das lesdes. Essas substancias ainda se
encontram em fase de testes, portanto,
ndo estdo disponiveis comercialmente”,
esclarece o geneticista Jodo Gabriel Daher,
médico do Centro Nacional de Neurofi-
bromatose e diretor técnico da Amavi.

Os pacientes sofrem com

@ Falta de informagdo qualificada sobre a doenca.
@ Falta de acesso aos métodos diagnésticos.
@ Atraso no diagnéstico.

@ Falta de conhecimento cientifico sobre a doenca.
o Dificuldade no acesso ao tratamento.

@ Falta de cuidados de satde qualificados.

0 que pode melhorar

@ Aumentar o acesso a informacao qualificada para
a comunidade envolvida com doencas raras.

@ Implementar uma abordagem abrangente de
diagnéstico, tratamento e prevencdo.

@ Incentivar a pesquisa cientifica e a pesquisa
clinica, especialmente para projetos que
envolvam esforcos colaborativos.

@ Apoiar o desenvolvimento de novos métodos
diagndsticos e terapéuticos.

@ Fortalecer as associacdes de pacientes para
compartilhar conhecimentos e praticas.

@ Promover uma agdo conjunta e coordenada
entre os diferentes atores envolvidos no
problema: familia, profissionais, laboratrios,
autoridades de satde.

Fonte: Informacdes do geneticista Roberto Giugliani
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> CONHECA NOSSO APLICATIVO PARA iPHONE.

O Laboratoério Sabin oferece a comodidade

de acessar o resultado e o histérico dos
exames, localizar as unidades mais
proximas, conferir as noticias de saude,
consultar o Calendario de Vacinacao
para toda a familia, entre outras
funcionalidades, pelo seu iPhone.
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programa de exceléncia
para laboratsrios médicos.

www.sabinonline.com.br | www.twitter.com/labsabin

Pacto Global

Rede Brasileira
Signatério

http://www.facebook.com/laboratorio.sabin | Central de Atendimento: 61 3329 8000
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O QUE CLIENTES E MEDICOS
VAO ENCONTRAR:

 Laudos e historico de exames;

« Informagdes sobre exames;

« Noticias de saude;

 Calendario da saude;
 Calendario de vacinagdo;

¢ Localizacao das nossas unidades.
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portadores de
doencas
genéticas para
viver mais. No
site da Revista,
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pela pdgina do
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(endereco no
nosso indice),
estdo as demais
reportagens
publicadas
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L Esta no
sangue

Aos 10 anos, Lucas tem esperancas nos estudos avancados para controlar a doenca que Lhe provoca bolhas pelo corpo

As doencas genéticas podem se perpetuar por vdrias gera-
coes da mesma familia. Outras vezes, sdo uma matemadtica
silenciosa, que traca o destino menos saudavel de uns que de
outros. Genes alterados nos pais, que nao desenvolvem a pa-
tologia, quando unidos, fazem com que a doenga se mani-
feste nos filhos. Relacdes consanguineas, entre conjuges que
sdo parentes proximos, também aumentam a probabilidade
de ter um bebé com uma das patologias genéticas. “Todo
mundo tem 4% de chance der ter um filho com alguma sin-
drome genética, malformacao ou retardo mental. No caso de
parentes, essa chance triplica”, esclarece Mara Santos Cérdo-
ba, médica doutora em genética e citogeneticista do Servico
de Genética do Hospital Universitario de Brasilia.

Se a doenca ndo tem cura ou tratamento, a alternativa é
evitar novos casos. Por isso, a visita a um geneticista, nos
casos de pacientes na familia, inclui o chamado aconse-
lhamento genético, em que se avalia o histdrico familiar e
o perfil genético dos pais. “Avalia-se qual o risco daquele
casal ter outros filhos com 0 mesmo problema, ja que ele
pode aparecer na forma ainda mais grave”, alerta Mara.

Esse é um dos receios de empresdrio Roberto Sales. Ele
tenta hd anos conseguir um aconselhamento genético no
servico publico de Brasilia, sem sucesso. Agora, finalmente
vai ver como os genes familiares podem determinar as alte-
racdes genéticas em seus filhos. O mapeamento serd feito
no Rio de Janeiro. Ele quer descobrir qual o risco de ter outro
bebé com a mesma doenga rara de seu segundo rebento.

Lucas tem 10 anos. Aparentemente é uma crianga nor-
mal. Quem ndo é muito detalhista nem sequer nota a pele
rosada nos seus joelhos e cotovelos. Nesses locais, ele tem
uma pele final, frdgil demais. Uma sensibilidade resultante
da epidermolise bolhosa, uma patologia genética rara que
causa a formacao de bolhas na pele a qualquer esbarrao,
queda ou simples traumatismos.

A pele exposta aumenta o risco de infec¢des. Causa
dor. Nos casos em que as bolhas se alastram pelo corpo,

provocam preconceito. Impossibilitam uma vida social.
A pele ndo suporta qualquer impacto corriqueiro a quem
nao tem a mesma doenca. Os ferimentos incomodam. Os
curativos também. Em alguns casos, a pele solta e a cica-
trizacdo cola os dedos das maos, que atrofiam. A defor-
midade s6 dificulta mais e aumenta o estigma.

Os pacientes ainda podem sofrer com anemia, desnutri-
¢do, além de problemas dentdrios. Se as bolhas aparecem
na boca ou na garganta, a alimentacao fica comprometida.
Fisicamente, Lucas teve sorte de a doenca nao ser tao
agressiva. No caso dele, o pior sdo as lesdes na mucosa anal.
Atos simples como usar o banheiro dilaceram, literalmen-
te, a carne. A pele dele é praticamente arrancada quando
precisa evacuar. “Ele precisa de acompanhamento psicold-
gico para nao prender as fezes”, comenta Roberto.

Para essas pessoas, a cura ainda € algo distante. “Ha es-
tudos preliminares em pacientes da epidermdlise bolho-
sa sugerindo resultados promissores, mas isso ainda ndo
estd na prdtica clinica’, comenta a geneticista Dafne Ho-
rovitz. O avan¢o € mesmo buscar conforto dos pacientes
com pomadas antibiéticas mais potentes, que cicatrizam
a pele mais rdpido, e com o uso de curativos que ndo pre-
cisem de esparadrapos, que rasgam a pele doente. “Hoje,
vocé tem curativos com silicone, que ndo agridem a pele.
Antigamente, o que tinha era gaze, hiplogl6s e receitas ca-
seiras. Valia também benzer ou fazer promessas”, brinca
Cldudia Portela, presidente da Associagao Mineira dos Pa-
rentes, Amigos e Portadores de Epidermdlise Bolhosa
(AMPAPEB), ao comentar o desconhecimento de anos atrés.

Sao pequenas mudangas que permitem que Lucas vi-
va melhor. Se ele nasceu com poucas chances de vida,
mudou o rumo da histéria. “Quando tivemos o diagnds-
tico, ele tinha 9 meses. Falaram que ele ndo resistiria. A
pensei: ‘Meu filho ndo nasceu para morrer tdo cedo”,
conta o pai dele, que reforca a tese de que a longevidade
deve, sim, ser direito de todos. m
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