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A ATTR-CM




O QUEE
A ATTR-CM?

A miocardiopatia amiloide por transtirreting,
amiloidose por transtirretina, ou ATTR-CM,
€ uma doenca rara e de rapida progressao
que afeta sobretudo o coracao, e pode ser
uma das causas de insuficiéncia cardiaca
gue muitas vezes fica por diagnosticar.'?
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A ATTR-CM

COMO FUNCIONA O MEU CORACAQ?

O coragao é um miusculo que funciona como uma bomba e que esta dividido em
dois lados: esquerdo e direito. O sangue vindo dos 6rgaos e tecidos do seu corpo,
gue € pobre em oxigénio e rico em residuos como o didxido de carbono, entra
no lado direito do seu coracao e € bombeado para os pulmdes. Nos pulmdes, o
oxigénio é adicionado ao sangue e o didoxido de carbono é eliminado. Este sangue,
agora rico em oxigénio, volta a entrar no coragao desta vez pelo lado esquerdo,
que o vai bombear para todos os 6rgaos e tecidos do corpo. E este ciclo repete-se
continuamente.’

Sangue pobre em qxigénio a
ser enviado para
o lado direito do coracao

Sangue rico em oxigénio
a ser enviado para todos
0s 6rgaos e tecidos do corpo
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O QUE E A INSUFICIENCIA
CARDIACA E PORQUE E
IMPORTANTE CONHECER
A SUA CAUSA?

A insuficiéncia cardiaca, tal como o préprio nome indica, significa
que o coragao trabalha de forma insuficiente, ou seja, o coracéo
nao consegue bombear o sangue para o resto do corpo tao bem
guanto deveria, principalmente durante atividades que requerem
maior esforco.*

A insuficiéncia cardiaca nao € uma doenca propriamente dita, mas
€ uma sindrome, ou seja, um conjunto de sintomas e de sinais (ex.:
falta de ar, inchaco nos tornozelos e nos pés, cansaco, aumento da
frequéncia e necessidade de urinar a noite). Conhecer a causa da
insuficiéncia cardiaca € muito importante porque vai determinar o
tipo de abordagem terapéutica para a sua situacao.®

Existem varias doencas que podem afetar o coracao e causar
insuficiéncia cardiaca, uma das quais € a amiloidose cardiaca.




A ATTR-CM

OQUEEA
AMILOIDOSE
CARDIACA?

A amiloidose refere-se a um conjunto de doencas raras nas quais
determinadas proteinas se alteram, podendo acumular-se em diferentes
partes do corpo. Quando estas proteinas alteradas se acumulam no
coracgao, podem causar:®

- amiloidose por transtirretina ou ATTR-CM (se a proteina acumulada for
a transtirretina, que é a forma mais comum);

ou

- amiloidose por imunoglobulina de cadeias leves ou AL (se a proteina
acumulada for esta imunoglobulina).

Caso o médico tenha duvidas relativamente ao tipo de
amiloidose cardiaca, existem testes de diagnodstico especificos
gue permitem saber qual o tipo. Saiba mais no separador
relativo ao diagnoéstico de ATTR-CM.




O QUE E A TRANSTIRRETINA?

A transtirretina € uma proteina produzida sobretudo pelo nosso figado, que tem como
funcao principal o transporte de substancias através do sangue. Numa pessoa saudavel,
esta proteina encontra-se numa forma estavel no organismo. No caso das pessoas
com ATTR-CM, esta proteina encontra-se alterada, torna-se instavel e separa-se,
depositando-se principalmente no coracéo.®

O figado produz a proteina transtirretina (TTR), uma proteina
transportadora, que carrega a hormona tiroxina e a vitamina A
(retinol) pela corrente sanguinea.é

g Caso tenha ATTR-CM, a proteina fica instavel e
separa-se.6

Esta proteina alterada deposita-se
principalmente no coracao.é
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AS DUAS
FORMAS DE
ATTR-CM




As duas formas de ATTR-CM

A AMILOIDOSE POR TRANSTIRRETINA
E UMA DOENCA QUE PODE TER DUAS
FORMAS:

A doenca é causada por uma mutacdo hereditaria no gene da
transtirretina. Nem todas as pessoas que herdam o gene mutado
desenvolvem os sintomas associados a doenca’

ATTR-CM

HEREDITARIA Na ATTR-CM hereditaria, os depdsitos de transtirretina formam-se
sobretudo no coracao, Nnos nervos periféricos e nos nervos autdnomos
(que regulam sobretudo as atividades dos drgaos internos, como por
exemplo os intestinos e 0 estdbmago), € noutros 6rgaos.’°

Pensa-se que a doenca é causada por alteracdes fisiolégicas
ATTR-CM relacionadas com o envelhecimento’?

TIPO SELVAGEM

Na ATTR-CM tipo selvagem, a deposicdo da transtirretina €
predominantemente no coragao.’

A ATTR-CM ocorre na idade adulta. A ATTR-CM hereditaria pode ocorrer em pessoas a partir
dos 50/60 anos, e a ATTR-CM de tipo selvagem, que representa a grande maioria dos doentes

diagnosticados, ocorre geralmente depois dos 60 anos.?42°

0 2 2.

OQUEEUMGENE @ ? O QUEEUMAMUTAGAO @ § O QUESICNIFICA @ §
SER HEREDITARIO
Os genes sao peguenas porcodes Uma mutagao € uma alteragao Uma doencga hereditaria é
do nosso ADN, que transportam no gene.® uma doencaque etransmitida
informacdes para a producao por via geneética, ou seja, de
de proteinas necessarias para as pais para filhos."

células do nosso corpo.®



SE EU TENHO ATTR-CM HEREDITARIA,

SIGNIFICA QUE OS MEUS FILHOS TAMBEM

TERAO A DOENCA?

N3ao necessariamente.

A ATTR-CM do tipo hereditario € uma doenca
autossomica dominante, o que significa que
quando um dos progenitores é portador
da mutacao, existe 50% de probabilidade
de passar a mutacao para os seus filhos."
Observe o esquema ao lado, que representa
um exemplo de uma familia com 4 filhos.

Os individuos que herdam uma mutagao
genética podem nao desenvolver a doeng¢a,
porgue a frequéncia da manifestacao de cada
mutacao € muito variavel.”?

Pai Mae nao
afetado afetada

iy

Filho Filha ndo Filho ndo Filha
afetado  afetada afetado afetada

. Afetado ou com mutacao

Nao afetado ou sem mutagdo
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SINAIS E
SINTOMAS DE
ATTR-CM

RECONHECA OS SINAIS
E SINTOMAS DE ATTR-CM

AATTR-CM apresenta frequentemente sintomas
de insuficiéncia cardiaca (cansaco, falta de ar e
Inchago nos tornozelos e nos pés), mas tambéem
pode incluir outros sintomas relacionados com
o depdsito de transtirretina noutras partes
do corpo que, a partida, ndao parecem estar
relacionados com a mesma doenca.®




Sinais e sintomas de ATTR-CM

Nao é necessario apresentar todos estes sinais e sintomas para
ter a doencga. Estes podem aparecer ao longo do tempo e ndao em
simultaneo.2613-16

FADIGA (/) }----eeoe ° MANIFESTACOES
OCULARES

Por exemplo: glaucoma

SINAL DE POPEYE": @ FALTA DE AR
TENDAO DO BICIPITE

°
£ —
(MUSCULO DO BRAGO) B ARRITIMIA
Néorelacionada = T ﬁ Batimentos
com trauma cardiacos irregulares
SINDROME DO
PROBLEMAS o TUNEL CARPICO
GASTROINTESTINAIS T A s BILATERAL
~Como diarreia, J L Dorméncia, formigueiro
obstipacao, nauseas e dor nos dedos
ou saciedade precoce . L
ESTENOSE DA
P % COLUNA LOMBAR
SUBSTITUICAO Dor ou dorméncia na parte
DAANCAE/OU \ N\ ) el ° inferior das costas e nas

DO JOELHO pernas devido a estreitamento

do canal vertebral

NEUROPATIA
PERNAS @ PERIFERICA
INCHADAS Sensibilidade diminuida,
Inchaco na parte e P formigueiro, dor nos pés
inferior das pernas ou dedos dos pés em
distribuicao de meia
(pés encorticados)

Na figura, os sintomas identificados a vermelho estao relacionados com os
depdsitos no coracao e os que estao a azul relacionam-se com os depositos
noutros locais do corpo.




RESUMO: COMO E QUE OS SINTOMAS
MAIS COMUNS DA ATTR-CM AFETAM O SEU CORPO?261316

Fadiga

Falta de ar

Pernas inchadas

Batimentos cardiacos
irregulares ou arritmia

Perda de peso

Sindrome do tunel
carpico bilateral

Dor ou dorméncia
na parte inferior
das pernas

Problemas
gastrointestinais

Neuropatia periférica

Manifestacdes
oculares

"Sinal de Popeye"

Dor na anca e/ou
no joelho

A ATTR-CM pode afetar varios 6érgaos no corpo e contribuir para um cansago
excessivo ou fadiga.

A falta de ar em repouso é um dos sintomas mais comuns na ATTR-CM. E comum
sentir falta de ar quando se dobra, por exemplo, para apanhar alguma coisa do chao
e é normal que sinta dificuldade em recuperar o félego.

E possivel que sinta um inchaco na parte inferior das pernas, também chamado de
edema periférico.

E um sintoma comum de ATTR-CM, especialmente de ATTR-CM do tipo
selvagem, podendo provocar acidente vascular cerebral (AVC) ou outros eventos
cardiovasculares.

A ATTR-CM pode causar perda de peso, devido ao seu impacto em diferentes 6rgaos
em todo o corpo, incluindo no aparelho gastrointestinal.

O sindrome do tunel carpico bilateral causa dorméncia, sensagio de formigueiro
ou dor nos dedos. E um dos sintomas mais comuns e um dos primeiros indicadores
de ATTR-CM, especialmente de ATTR-CM do tipo selvagem.

Esta dor é causada pelo estreitamento da parte inferior da coluna vertebral,
também conhecida como estenose da coluna lombar, que é normalmente
associada a ATTR-CM do tipo selvagem.

Os problemas gastrointestinais sdao um sintoma frequente de ATTR-CM e estdo
principalmente associados a ATTR-CM do tipo hereditario. Podem incluir diarreia,
obstipacao, nauseas, sensacdo de saciedade precoce ou vémitos.

Os doentes com ATTR-CM podem apresentar neuropatia periférica como dor e
fraqueza nas extremidades e dorméncia nas méos, pés ou dedos dos pés. Esta
perda de sensibilidade pode dificultar a mobilidade, podendo resultar em quedas.

A transtirretina pode depositar-se em diferentes locais dentro do olho, afetando
possivelmente a coérnea, retina ou pupila. Pode ainda provocar distdrbios, como o
glaucoma.

A rotura do tendao do bicipite ndo € causada por um trauma, mas sim pelo
enfraquecimento muscular causado pela ATTR-CM, principalmente ATTR-CM do
tipo selvagem.
A ATTR-CM pode tornar as articulagées mais rigidas, provocando dor nos ombros e
nas ancas. Isto pode ter como consequéncia a necessidade de realizar uma cirurgia,
como a artroplastia.
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DIAGNOSTICO
DE ATTR-CM

O DIAGNOSTICO DE ATTR-CM
FREQUENTEMENTE ESCAPA
OU FICA ADIADO

Além dos sinais e sintomas que podem ajudar
0 seu médico a suspeitar da doencga, existem
exames simples que também podem ajudar.




QUE EXAMES PODEM AJUDAR A SUSPEITAR

DE ATTR-CM?

E um exame de andlise cardiaca simples e que dura apenas breves
ELETROC'&%IGD;OGRAMA minutos. Permite monitorizar a frequéncia, o ritmo e a intensidade
dos nossos batimentos cardiacos.”
E conhecido como um exame de ultrassonografia cardiaca.
Este exame permite avaliar a anatomia e o funcionamento do
ECOCARDIOGRAMA coracgao. Este € também um exame simples e indolor.® Em doentes
(ECO) com ATTR-CM, é detetado neste exame um espessamento das
paredes do ventriculo esquerdo do coracao (uma das cavidades do
coragao), que resulta da acumulacao da transtirretina.®
E um exame que produz imagens em movimento e de elevada
RESSONANCIA qualidade do coracao e dos seus grandes vasos sanguineos. Permite
MAGNETICA CARDIACA  assim analisar a anatomia e a capacidade funcional do coracao, dos
(RMC) grandes vasos e do pericardio (@ membrana externa do cora¢ao).?°
Os biomarcadores cardiacos sao substancias libertadas no sangue
pelo coracao quando existe lesao cardiaca. Assim, a medi¢cao destes
ANALISES AOS marcadores permite perceber se o coragcdo esta a funcionar
BIOMARCADORES normalmente ou se existe algum problema, o que pode ser
CARDIACOS indicativo de uma doenca. O teste é feito através da recolha de uma
amostra de sangue.?

Todos estes exames sdo realizados de forma nao invasiva, ou seja, sem necessidade de
realizacao de cirurgia, e podem ser muito importantes para que o seu medico prossiga para o
diagnostico da doenca.
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Diagndstico de ATTR-CM

&) | A}

DEPOIS DE SUSPEITAR, COMO E QUE O SEU
MEDICO FAZ O DIAGNOSTICO DE ATTR-CM?

- |



DEPOIS DA SUSPEITA, O SEU MEDICO PODE
FAZER VARIOS EXAMES PARA DIAGNOSTICAR
A ATTR-CM. ESTES INCLUEM: ™"

CINTIGRAFIA DE CORPO INTEIRO

Um exame nao invasivo com elevada especificidade que permite
confirmar a presenca dos depdsitos de transtirretina no coracgao.

ANALISES ADICIONAIS AO SANGUE E URINA

O seu médico deve realizar analises adicionais ao sangue e urina para
excluir a outra forma de amiloidose, denominada amiloidose por
imunoglobulina de cadeias leves (AL).2

TESTE GENETICO

Este teste é feito através da recolha de uma amostra de sangue ou
urina e permite confirmar ou excluir a forma hereditaria de ATTR-CM.
Caso tenha ATTR-CM hereditaria, os seus familiares devem ir a uma
consulta de genética médica.

Se necessario, pode ainda ter de realizar uma:
BIOPSIA DO CORACAO
Envolve a colheita de pequenasamostras de tecido do musculo cardiaco

para analise. Este exame é invasivo e como tal requer um procedimento
gue, na maioria dos casos, Nao precisa de internamento hospitalar.
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VIVER COM
ATTR-CM

E importante que cumpra as indicacdes do seu
meédico. A combinagao entre as recomendacgdes Nao
farmacologicas (estilo de vida) e as recomendacgodes
farmacologicas, sao uma peca chave para que
possa viver com maior qualidade de vida e atrasar a
progressao da doenca.®




Viver com ATTR-CM

FUI DIAGNOSTICADO
COM ATTR-CM. E AGORA?

RECOMENDAGCOES NAO FARMACOLOGICAS:®

ALIMENTACAO

* Deve manter uma alimentacao saudavel, reduzir o consumo de sal, optar por uma
dieta com maior consumo de frutas e vegetais, alimentos nao processados, lacticinios
com baixo teor de gordura, gorduras polinsaturadas (como o azeite), cereais e peixe.

* Evite alimentos processados com elevado teor de sal, tais como refeicdes ja preparadas,
legumes em lata, queijo, carnes processadas (ex.. charcutaria, salsichas, presuntos),
cereais embalados, pao e tomate processado (ex.: ketchup, sumo de tomate).

INGESTAO DE LIQUIDOS
* Se ingerir liguidos em excesso, o coragao tem de trabalhar mais para transportar esta
guantidade maior de sangue pelo corpo.

* Caso 0 seu médico recomende que diminua a ingestao de liquidos, algumas dicas
Uteis podem ser, por exemplo, utilizar copos pequenos para beber agua em vez de
copos grandes ou beber liquidos muito quentes ou muito frios, porque demoram mais
tempo a beber.

REDUGAO DO CONSUMO DE ALCOOL
* A ingestao de alcool em pequenas quantidades pode relaxar o musculo cardiaco, o
que leva ao abrandamento do batimento cardiaco e a reducao da pressao arterial.

* O consumo excessivo de alcool quando se tem uma doenca cardiaca pode aumentar
a frequéncia cardiaca e a pressao arterial.

ATIVIDADE FiSICA
» O exercicio fisico pode melhorar o funcionamento do seu coracao, o que vai melhorar
0S seus sintomas.

* Antes de iniciar um plano de exercicio, ou se pretender aumentar ou alterar o tipo de
exercicio que pratica, fale com o seu médico. O seu médico podera também aconselha-
lo sobre as atividades que deve evitar.



% TABAGISMO
) * O mondxido de carbono que esta no fumo do cigarro afeta a capacidade de transporte de
oxigénio no sangue. Desta forma, o coracao tem de trabalhar mais para fornecer ao corpo
O OXigénio necessario.

» O tabaco também contribui para o depdsito de gordura nos vasos sanguineos, o que leva
ao estreitamento dos vasos e ao aumento da pressdo arterial, agravando os sintomas da
sua doenca.

» Deixar de fumar € muito benéfico para o seu coracao e para a sua saude em geral.

CONTROLO DO PESO
» Pese-se diariamente, preferencialmente a mesma hora do dia, e informe o seu médico
caso exista alguma alteracao significativa.

RECOMENDAGCOES FARMACOLOGICAS:*2¢

E muito provavel que o seu médico lhe prescreva medicamentos e que faca alteracdes aos
medicamentos que costuma tomar. E muito importante que cumpra as recomendacdes
farmacolodgicas e nao farmacolodgicas do seu médico. Deve informar o médico de qualquer
alteracao que sinta. Para ser mais facil tome notas para nao se esquecer de nada na consulta
seguinte.

O seu médico vai monitorizar a sua doeng¢a, o que pode incluir:

* Uma avaliagao dos sinais e sintomas clinicos;

* 0 acompanhamento do numero de hospitalizagdes devido a insuficiéncia cardiaca;

* a medicao dos marcadores cardiacos;

e exames como ECG, ECO e RMC;

* a realizacao de uma prova de esforco, como por exemplo, o teste de marcha de 6 minutos.

Este teste mede a distancia maxima que a pessoa percorre durante 6 minutos, numa superficie
plana e rigida, permitindo obter uma avaliacdo objetiva da sua capacidade funcional. A medicao
em periodos regulares definidos pelo seu médico € uma forma objetiva de detetar a gravidade e a
progressao da doenca
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VIVER COM ATTR-CM

Ha apoio para as pessoas que vivem com ATTR-CM

Peca ajuda aos seus familiares e amigos e deixe-0s saber como o podem ajudar.
Nao deixe de consultar o seu médico caso tenha alguma duvida ou caso sinta
que precisa de mais apoio. Compreenda melhor a ATTR-CM, conheca os sintomas
e, caso tenha ATTR-CM de tipo hereditario explique esta condi¢ao aos seus
familiares, para que todos tenham uma maior consciencializacao sobre a doenca.

Nao tem que passar por tudo sozinho e existe um grupo de apoio a nivel nacional.

www.amyloidose.nl/

e www.amyloidose.nl/sites/
AmyI.O] dose productie.amyloidose.nl/files/

NEDERLAND inline-files/publication_0.pdf
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