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Prezado Leitor

Talvez este seja 0 editorial mais bem-aventurado desde que comegamos a produzir o FABRY
BRASIL.

ﬂ Tenho a satisfacdo de anunciar aos queridos leitores deste boletim que finalmente publicamos
o primeiro livro sobre a doenca de Fabry em portugués, direcionado para o piblico em geral, da
ABRAFF. Também produzimos um folheto informativo mais resumido para ser distribuido em
eventos e demais ocasides. Com toda certeza, este novo e rico material serd uma ferramenta
importante na disseminagao de informagoes sobre a doenca de Fabry.

A DOENGCA DE FABRY
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Qutra importante novidade é que nosso site também foi reformulado e além de ganhar uma
nova identidade visual, estd repleto de informacgdes utéis e facilmente disponiveis. Conto
com a participagdo de todos para divulgar informacGes sobre a doenca de Fabry em suas
Livro da ABRAFF sobre comunidades, empresas, escolas, faculdades, etc. S6 assim, juntos, poderemos vislumbrar
que nossas metas sejam cumpridas e finalmente as doencas raras, incluindo Fabry, ganhem
mais espaco na sociedade e nas discussoes dos érgaos de Salde.

doenca de Fabry

E para completar este conjunto de boas noticias, a Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitdria
aprovou no Ultimo més de julho mais um medicamento para o tratamento a doenca de Fabry
no Brasil. Desta maneira, agora, os médicos brasileiros contam com uma nova opgao de
terapia de reposicao enzimatica. Vale lembrar que o tempo de infusdo desta nova enzima
é bem menor. Além do tempo reduzido para a infusdo, os estudos clinicos feitos com este
novo tratamento mostraram que a terapia é eficaz, reduzindo a dor, o tamanho da massa do
ventriculo esquerdo do coragao e melhorando a qualidade de vida dos pacientes portadores
da doenca de Fabry.

Portanto, com tantas noticias boas, esperamos que as empresas farmacéuticas continuem a
pesquisar a doenga de Fabry e encontrar novas solugdes de tratamento, para que possamos
alcancar uma melhor qualidade de vida. Enquanto isso, vamas continuar lutando para que 0s
medicamentos possam ser usados por todos que precisam, de maneira sistematica, através
de um programa governamental que assegure igualdade e a integralidade para o tratamento
da doenca de Fabry.

Boa leitura!

Folheto da ABRAFF sobre

doenca de Fabry
Wanderlei Cento Fante
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Fique por dentro )

Na dltima edicdo do Fabry Brasil aprendemos um pouco mais
sobre a mutagdo genética que leva a deficiéncia ou a auséncia de
uma enzima chamada alfagalactosidase nos pacientes de Fabry.
Aprendemos ainda que a enzima é uma proteina codificada pelo
DNA. Nas proximas edigdes vamos ajudar vocé a entender melhor
como a engenharia genética funciona, o que € biotecnologia e
como s&o desenvolvimentos os medicamentos biolégicos, como
aqueles usados para tratar a doenca de Fabry.

Biotecnologia a servico da vida

Imagine a preparacdo de uma festa no Egito, no ano 1800 a.C.
Para preparar o vinho, 0 queijo e 0 pdo, 0S escravos usavam
leveduras (fungos). Levedura é uma palavra que tem origem no
termo latino levare, com o sentido de crescer ou fazer crescer.
Hierdglifos egipcios sugerem que hd mais de 5 mil anos a levedura
¢ utilizada em procesos fermentativos, na produgao de pao, de
bebidas alcodlicas e de queijos.

Esse fato histdrico mostra que a biotecnologia € mais antiga do
que podemos imaginar. Biotecnologia é o processo que utiliza
organismos vivos ou seus derivados para criar ou modificar
produtos. A palavra foi utilizada pela primeira vez em 1919, pelo
engenheiro hangaro Karl Ereky.

Porém, o crescimento e 0 avango nas pesquisas da biotecnologia
ocorreu somente na década de 70 com o desenvolvimento da
engenharia genética e principalmente com a descoberta do
DNA. Engenharia genética pode ser definida como o conjunto de
técnicas capazes de permitir a identificagdo, a manipulagdo e a
multiplicacdo dos genes dos organismos vivos.

A engenharia genética manipula o DNA que existe nas céulas
dos seres vivos e recombina 0s genes. Isso pode alterar, trocar
ou adicionar genes de diferentes origens e criar novas formas
de vida. Estas técnicas podem ser aplicadas na sadde humana,
animal e na agricultura.

O impacto da engenharia genética na Medicina

A insulina, hormdnio excretado pelo pancreas se tornou, ao
longo da histéria, uma das protefnas mais estudadas no mundo.
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Durante esse tempo, os portadores de diabetes, que apresentam
deficiéncia ou auséncia de insulina, contavam com um hormonio
extraido e purificado de animais, principalmente de bois e porcos.
Porém, por ser de origem animal, provocava varias reacdes
alérgicas.

Em 1978, uma jovem empresa de biotecnologia chamada
Genentech produziu a primeira insulina proveniente da tecnologia
do DNA recombinante, que poderia ser produzida em larga escala.
Usando bactérias ou leveduras como “fabricas” em miniatura, o
gene para a insulina humana foi inserido no DNA da bactéria
Escheria Coli. Esse tipo de organismo foi escolhido pois tem a
caracteristica de se reproduzir rapidamente, o que facilita a
producdo de grande quantidade de proteinas. Quando se tornou
largamente acessivel no inicio dos anos 80, essa nova insulina
mudou para sempre o0 tratamento da diabetes. Hoje, praticamente
todos os portadores de diabetes usam a insulina humana para o
tratamento da doenca. A partir de entdo, outras doengas causadas
por deficiéncias de enzimas, proteinas e hormonios se tornaram
alvo das pesquisas de cientistas do ramo da biotecnologia. Como,
por exemplo a doenca de Fabry.

A engenharia genética e a doenca de Fabry

Como ja vimos em edigdes anteriores do Fabry Brasil, a doenca de
Fabry foi descoberta em 1898 por dois médicos: Johannes Fabry e
William Anderson. No decorrer da histéria, outros pesquisadores
registraram dados sobre a doenca que possibilitaram o completo
entendimento da patologia.

Em 1967 um pesquisadorchamado Roscoe O. Brady e colaboradores
demonstraram que a enzima que faltava nos portadores da doenca
de Fabry era a alfa-galactosidase A. Em 1989, a pesquisadora
Ruth Kornreich e colegas tinham estabelecido a sequéncia
completa do gene da alfa-galactosidase A. A partir de entdo, foi
possivel a produgdo da enzima in vitro, ou seja produzir a enzima
em um ambiente controlado e fechado de um laboratdrio.

No préximo ndmero iremas abordar como a terapia para a doenga
de Fabry se tornou uma realidade. Nao perca!
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E por falar em Fab
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Como a doenca de Fabry afeta o
Sistema Nervoso Central (SNC)

Os portadores da doenca de Fabry possuem uma deficiéncia da
enzima alfa-galactosidase que acarreta o actimulo de Gb3* em
vérias partes do organismo. O cerébro é um dos 6rgdos mais
atingidos pelo actimulo de Gb3, que se concentra no endotélio
vascular do cerébro (endotélio € camada interna que reveste os
vasos sanguineos). E importante entender que o sistema nervoso
possui duas partes distintas: o Sistema Nervoso Central (SNC) e
o Sistema Nervoso Periférico (SNP). Neste artigo iremos abordar
as manifestacoes da doenca de Fabry no SNC, que compreende o
cerébro e a medula espinhal.

O cerébro necessita de nutricdo continua, através de um fluxo
sanguineo elevado e continuo. Uma auséncia de fluxo sanguineo
para o cerébro de apenas 10 segundos pode causar perda da
consciéncia, entre outros sintomas. O acimulo de Gb3 no sistema
vascular cerebral dos pacientes de Fabry adicionado aos fatores
de risco para doengas cerebrovasculares como pressdo alta,
diabetes, tabagismo, entre outros, aumentam a a chance de
desenvolvimento de doengas cerebrovasculares.

A maioria das complicagdes do SNC nos pacientes de Fabry tém
sido atribufdas a vasculopatia cerebral =, incluindo anormalidades
na anatomia dos vasos sanguineos, comprometimento do endotélio
vascular cerebral e desregulagao do fluxo de sangue para o cerébro
(1). Segundo um estudo(1) conduzido com 43 pacientes portadores
da doenca de Fabry, 64% dos homens e 72% das mulheres
apresentavam um ou mais sinais ou sintomas de envolvimento do
SNC devido ao actimulo de Gb3 no cerébro.

As manifestacdes mais comuns em AVC Isquémico

pacientes de Fabry relacionadas ao
acUmulo de Gb3 no cerébro sdo o
derrame (Acidente Vascular Cere-
bral — AVC), que pode ser isqué-

Isquémico
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Outro ponto importante, que
deve ser levado em consideracao
pelos médicos que acompanham
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0s pacientes de Fabry, sdo as
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Acidente Vascular Cerebral

Conhecido popularmente como
“derrame , é caracterizado pela
diminuigdo progressiva do suprimento

sangue que fecha a passagem de um  malformag&o congénita dos vasos.

e actimulo de Gb3 no cérebro (para portadores da doenga de Fabry);

alteragdes do cerébro em exames de imagem como a ressonancia
magnética, por exemplo. Além disso, pacientes que tenham outros
fatores de risco associados para doengas cardiovasculares devem
ser acompanhados regularmente por um médico especialista.

Quando um ou mais dos sinais e/ou sintomas (ver na tabela) de
um AVC ou de um AIT se instalarem é vital procurar um servico de
emergéncia para tratamento imediato. A avaliagdo médica imediata
é fundamental. Quanto mais cedo é diagnosticado e tratado, maiores
sdo0 as chances de recuperagao e menores Serao as sequelas de um
AVC ou AlIT. A investigagdo com exames complementares é realizada
para melhor definir o tipo de lesao vascular que originou o AVC ou 0
AIT. Sdo exames nao invasivos, na quase totalidade das vezes, e que
direcionam para o melhor tratamento.

Recomenda-se, porfim, que os pacientes de Fabry adotem habitos
de vida saudaveis para diminuir os fatores de risco relacionados
as doengas cerebrovasculares. Além disto, os pacientes devem
consultar um médico neurologista para realizar acompanhamento
e exames de rotina para prevengdo e se necessario tratamentos
coadjvantes a Terapia de Reposi¢dao Enzimatica como tratamento
da hipertensao arterial, tratamento do colesterol alto, tratamento
do diabetes, etc.

*Gb3- Globotriasocilceramida | (1) Buechner et Al. J. Neurol. Neurosurg. Psychiatry 2008;79;1249-

1254;Jun 2008.
Ataque Isquémico transitorio
(AIT)

E a diminuig&o temporaria do fluxo

de sangue para uma area do cérebro,
resultando em uma breve e transitéria
diminuigdo das fungdes cerebrais
(inferior a 24 horas, normalmente
menos do que 1 hora).

AVC Hemorragico
Acidente Vascular Cerebral
Hemorragico

Também conhecido como “derrame”
acontece quando algum vaso do
cerébro € rompido e causa uma
hemorragia cerebral. E causado
pela hipertensao arterial ou por
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Meu tratamento )
“Meunome é José Orlando, sou portador da doenca

de Fabry e tenho 29 anos. Antes do tratamento
minha satde era ruim, eu sentia muitas dores e No dltimo dia 10 de agosto, o novo site da ABRAFF entrou no

cansago. ar. O projeto levou cerca de 8 meses para ser concluido. O site,
que agora é um portal, trard as novidades do mundo de Fabry,

Hoje consegui o tratamento ap6s conhecer o Sr. noticias sobre a doenca, tratamentos e serd um espaco para todos

Wanderlei, estou me sentindo melhor e agradeco 0s pacientes participarem. Nao deixe de visitar www.fabry.org.br

de coracdo a ABRAFF pela ajuda prestada a mim, e divulgar o site para seus amigos, colegas e familiares.

por ter acesso ao tratamento.

José Orlando/SP”

Arte & Cia

A Abelha e a Flor

Ide para 0s vossos campos e jardins
E aprendereis que o prazer da abelha consiste
Em retirar o mel da flor.

Mas também a flor tem o prazer

Em dar o seu mel a abelha.

Pois para a abelha a flor

E uma fonte de vida

E para a flor a abelha

E a mensageira do amor.

E para ambas, abelha e flor,

O dar e receber € necessidade,
Prazer e éxtase!

Autor Desconhecido
Foto: André Castro - Paciente de Fabry, Trinfo- RS





