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AMILOIDOSE DE TRANSTIRETINA (ATTR)
DOENÇA RARA PREVALENTE NA COMUNIDADE PORTUGUESA

ROSA  PRECISA 
ROMPER BARREIRAS

CULTURAIS

DESCOBRINDO A DOENÇA

Rosa descobre com seu médico que ela 
tem amiloidose e há uma chance de 50%
de que ela tenha transmitido o gene que 
causa esta doença para seus filhos. Os 
genes carregam a informação que 
determina suas características e podem 
ser transmitidos dos pais para os filhos.

  

     
       

    
     

  
  

    
     

   
      

     
    

   
     

      
  

  
    

     
      

    

O QUE É AMILOIDOSE E POR QUE DEVO ME PREOCUPAR?
A  amiloidose  é  uma  doença  rara  e  incurável  que  ocorre  quando  algumas  proteínas
no  corpo  são  alteradas. Um  tipo  de  amiloidose, chamado  ATTRv, é  herdado  devido
a  um  defeito  no  gene  da  transtirretina (TTR). No  ATTRv, uma  vez  que  as  proteínas 
são  alteradas, elas  deixam  de  funcionar  normalmente  e  formam  fibras  chamadas 
fibrilas. Essas  fibrilas  se  acumulam  no  coração  e  nos  nervos, causando  danos. Se 
não  for  tratada, a  lesão  nos  órgãos  pode  levar  à  morte.

ATTRv É MAIS COMUM NA COMUNIDADE PORTUGUESA
Um tipo específico de ATTRv, chamado Val30Met, é mais 
comum em pessoas de origem portuguesa e brasileira. 
Aproximadamente 1 em cada 538 pessoas no norte de Portugal 
tem esse tipo de ATTRv, que afeta principalmente o sistema 
nervoso. Os problemas incluem distúrbios na digestão, 
respiração e ritmo cardíaco.
Não há uma cura conhecida para o ATTRv Val30Met, mas a 
intervenção precoce pode ajudar a limitar os efeitos da doença, 
aumentar a expectativa de vida e melhorar a qualidade de vida 
do paciente.

PARA

Síndrome do 
túnel do carpo

Proteinas na urina
RINS

Falha nos rins

Micção recorrente

Infecções recorrentes
no trato urinário

Dores de cabeça

Perda de controle muscular
Convulsões

Rigidez muscular

Demência progressiva

AVC

SISTEMA NERVOSO CENTRAL

NERVOS

Sudorese anormal

Disfunção sexual

Formigamentos e dormência

Dor e ardências

Perda de sensibilidade à temperatura

Fraquezas

Perda de controle de movimento

OLHOS
Vistas embaçadas
Glaucoma
Manchas vermelhas nos 
olhos

Cistos nas pálpebras
Visão embaçada ou com 
manchas

CORAÇÃO
Insuficiência cardíaca
Arrítimia
Fluxo sanguíneo irregular
Baixa pressão sanguínea
Fadiga
Falta de ar
Tonturas
Inchaços nas pernas

ESTÔMAGO E INTESTINO
Náuseas e vômitos
Indisgestão
Diarréia
Constipação
Perda de peso não-intencional

QUEBRANDO  BARREIRAS
CULTURAIS
Rosa  está  preocupada.  Ela  tem  medo
de  contar  aos  seus  filhos  que  eles  -  e 
seus  próprios  filhos  -  podem  ter  herdado
o  gene  que  causa  a  amiloidose.
Na  comunidade  portuguesa,
compartilhar  informações  pessoais,
mesmo  dentro  das  famílias,  é  incomum.
Isso  é  especialmente  verdade  para 
informações  de  saúde  pessoal.
No  entanto,  a  geração  mais  velha  pode 
desempenhar  um  papel  significativo  na 
influência  dos  comportamentos  de
saúde,  melhorando  o  diagnóstico 
precoce  e  incentivando  testes  genéticos 
em  membros  mais  jovens  da  família 
através  de  modelagem,  incentivo,
informação  e  apoio.
A  influência  intergeracional  geralmente 
ocorre  entre  mulheres,  de  mãe  para  filha
e  de  indivíduos  afetados  mais  velhos 
para  portadores  presintomáticos  mais 
jovens.
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CONTANDO  PARA  AS
CRIANÇAS
Por  ser  importante  tratar  a  doença 
precocemente, Rosa  decide  contar  para  sua 
filha, Isabelle, que  ela  tem  amiloidose  e  como 
isso  a  afeta. Elas  discutem  o  teste  genético
para  Isabelle  e  seus  filhos. Saber  se  eles  têm  o
gene  defeituoso  ajudará  a  ficarem  atentos  a 
sintomas  precoces, se  prepararem  para  o
futuro  e  começarem  o  tratamento  mais  cedo, se
necessário.

CONSULTANDO UM ESPECIALISTA
Após a conversa com sua mãe, Isabelle consulta
um conselheiro genético e eles decidem realizar 
o teste em Isabelle e seus filhos adultos para 
determinar se eles também podem ter 
amiloidose.
O conselheiro genético também informa Isabelle 
sobre o Genetic Information Nondiscrimination 
Act (GINA), que a protege contra discriminação 
por parte de empregadores e empresas de 
seguro saúde.

FAMÍLIA MAIS FELIZ
Agora que Isabelle e seus filhos adultos fizeram o
teste, a família discute abertamente como 
gerenciar melhor a doença e as melhores opções
de tratamento com seus médicos. Importante, 
todos se sentem menos estressados e muito 
mais felizes.

MAIS INFORMAÇÕES
Genetic Information Nondiscrimination Act  (GINA)
www.eeoc.gov/genetic-information-discrimination

Testes gratuitos para famílias baseadas nos EUA
e no Canadá estão disponíveis em:
www.invitae.com/en/sponsored-testing/al
nylam-act-hattr-amyloidosis.

Produzido pela rareLife Solutions com uma bolsa 
educacional (GR-TTR-23-1100) da Alnylam 
Pharmaceuticals.

ESCOLHA O MOMENTO E O LOCAL ADEQUADOS
Encontre um ambiente tranquilo e confortável onde você possa 
conversar.

ESTEJA PREPARADO
Antes de conversar com sua família, informe-se sobre a amiloidose. Isso 
ajudará você a explicar a condição, o prognóstico e as opções de 
tratamento.

PERMANEÇA CALMO E SERENO
É natural sentir uma variedade de emoções ao discutir uma condição 
médica séria. Permanecer calmo pode ajudá-lo a compartilhar as 
informações de maneira clara.

USE UMA LINGUAGEM SIMPLES
Explique a amiloidose em termos simples. Forneça uma compreensão 
básica da condição, seus sintomas e seu impacto em sua vida.

SEJA HONESTO
É importante ser aberto e honesto. Compartilhe seus sentimentos, 
preocupações e quaisquer incertezas que possa ter.

COMPARTILHE SOBRE SEU PLANEJAMENTO
Informe sua família sobre seu plano de tratamento e prognóstico. 
Reafirme que você está trabalhando com profissionais médicos para 
gerenciar a condição.

INCENTIVE PERGUNTAS
Convide os membros da sua família a fazer perguntas e compartilhar 
seus pensamentos e preocupações.

ACEITE O APOIO
Informe sua família sobre como eles podem apoiá-lo durante sua jornada 
com a amiloidose, e que o apoio deles pode fazer a diferença.

COMPARTILHE FONTES DE INFORMAÇÃO
Forneça informações sobre fontes confiáveis que podem ajudá-los a 
entender melhor a condição e suas implicações.

CONVERSE SOBRE TESTAGEM GENÉTICA
Discuta os benefícios dos testes genéticos. Mesmo que eles decidam não
fazê-lo, encoraje-os a compartilhar o histórico familiar com seus médicos.

ESCREVA UMA CARTA
Nas situações mais difíceis, escreva uma carta para seus parentes 
informando-os sobre sua situação e como você está lidando com ela.

SOBRE CONVERSAR
Dizer  aos  membros  da  família  que  você
foi  diagnosticado  com  amiloidose  pode
ser  uma  conversa  difícil  e  emocional.
Aqui  estão  algumas  sugestões  para 
ajudá-lo  a  se  comunicar  com  sua
família


