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Alpha-1 Global

Conhega melhor este projecto
internacional sobre a Alfal
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O défice de alfal antitripsina
na na llha da Madeira

O Dr. Vitor Teixeira da-nos
uma perspectiva do que se
passa nessa regiao
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Testemunho

Conheca a histdria de vida
de mais um “alfa” portugués

Sabia que...
os seus familiares também
poderdo ter 1 ou 2 genes
Alfal e nao estarem cientes
dos riscos de saude que
correm? O diagndstico da
Alfa 1 permite que se possa
prevenir a saude futura,
adoptando um estilo de
vida mais saudavel.

Editorial

Respirar

1. Aspirar e expelir consecutivamente o ar por meio dos pulmoes.
2. Viver.

3. Descansar, parar.

4. Soprar brandamente (o vento).!

Depois de ter convivido por alguns dias com uma pessoa com apenas 28% de capacidade res-
piratoria e de sentir tdo de perto as dificuldades com que se depara quem nao pode respirar
livremente, senti que era minha responsabilidade abordar este tema neste espaco.

Respirar, para a maioria das pessoas, faz parte do seu ser, do seu dia-a-dia. Poucos sdo os que tém
de pensar sobre este assunto...respiramos porque precisamos de oxigénio para viver.

Para quem vive condicionado por uma doenca respiratéria a palavra respirar reveste-se de um
significado bastante diferente, principalmente quando a sociedade em que vivemos continua a nao
estar preparada para esta diferenca. O olhar fixo das pessoas ao estranharem quem necessita de se
movimentar com um aparelho portatil de oxigénio, é talvez o que menos importa...

Para quem precisa constantemente de oxigénio para se deslocar, estar sentado numa esplanada
numa mesa contigua a de um fumador é impossivel; subir umas escadas de acesso a um museu é
o0 equivalente a fazer uma maratona (quando nao é de todo impossivel); estacionar o carro a 200 metros
do local de destino é uma aventura. Em Portugal continuamos a considerar que so os deficientes
motores (com 60% de incapacidade motora) é que podem requerer um distico de estacionamento
prioritario, o que é um verdadeiro absurdo. Pessoas com doenca respiratoria avangada nio se podem
movimentar sem oxigénio, ndo conseguem percorrer pequenas distincias a pé sem um enorme es-
for¢o mas, nem assim podem requerer um “cartfo de estacionamento para pessoas com deficiéncia”.
Fica a pergunta: faz sentido?

Nesta 82 edicao da Alfa Info contamos com uma entrevista feita a directora do projecto Alpha-1
Global que foi recentemente criado e no qual a AA1P tem a honra de participar. Acreditamos que
esta iniciativa vai permitir estabelecer lacos entre a comunidade alfa espalhada pelo mundo e per-
mitir que doentes e profissionais de satide possam ter facil acesso a informacao.

Agradecemos também a participacdo do Dr. Victor Teixeira que nos da conta da recente consulta
para doentes Alfas da Ilha da Madeira e da nossa associada Isabel Pinto com o seu testemunho
como familiar de um doente Alfa.

(1)"respirar”, in Dicionario Priberam da Lingua Portuguesa [em linha], 2008-2013, http://www.priberam.pt/DLPO/respirar

Catarina Pyrrait



Alpha-1 Global

Langamento do website Alpha-1 Global.org

Apos o 42 Congresso Internacional para Pacientes Alfa 1, em Abril de 2013,

na cidade de Barcelona, 23 representantes de associagdes Alfa concordaram

gue o préximo passo vital seria a criagdo de um organismo que promovesse

uma forte comunidade global. John Walsh, presidente da Alpha-1 Foundation,
concordou em disponibilizar recursos da fundagdo para desenvolver esta iniciativa.
O projecto Alpha-1 Global foi criado com uma comissdao coordenadora global
actualmente composta por sete membros: Shane Fitch (Espanha), Gunhil
Norhave (Dinamarca), Karen North (Reino Unido), Catarina Pyrrait (Portugal),
Steve Knowles (Australia), Dr. Frank Willersinn (Bélgica) e John Walsh (EUA).
Gonny Gutierrez, Directora da Alpha-1 Global, respondeu a algumas

perguntas sobre este projecto.

Quanto tempo foi necessario para langar

o projecto Alpha-1 Global?

O arranque desta iniciativa deu-se apods a
minha contratagdo em setembro de 2013,
menos de cinco meses ap6s o Congresso
Barcelona. A Alpha-1 Foundation manteve
a sua promessa de oferecer lideranga e re-
cursos para ajudar na constru¢do de uma
rede de organizagdes e grupos de pacientes
coesa, bem como a construgdo de uma
plataforma de comunicagdo para a comuni-
dade Alpha-1 em todo o mundo.

Quais sao os principais objectivos para este
ano, e qual o caminho para alcanga-los?

O nosso principal objectivo é estabelecer
uma plataforma de comunicacgdo global para
grupos e organizagdes de doentes Alfa.

Este ano, construi relagdes com represen-
tantes de associagGes de todo o mundo e
além de nos encontrarmos pessoalmente,
comunicamos também remotamente. Essa
€ amaravilha desta nossa era da informacéao:
apesar de agendas lotadas e diferencgas de
fuso horario, a Alpha-1 Global pode estar
aberta 24 horas, 7 dias por semana.

O site Alpha-1 Global, agora instalado e a
funcionar, inclui um férum de discussdo
aberto a qualquer pessoa que se registe.
Representantes Alfas de diferentes paises
vao monitorizar os tépicos.

O objectivo final para 2014 é a criagdo de
uma biblioteca de recursos que inclui ma-
teriais de diferentes origens, para construir
um “kit” de informacdo abrangente, que
pode ser adaptado por representantes
Alfasem todo o mundo. Vamos diferenciar
os paises que tém licencga para a terapia de

reposicao e concentrarmo-nos principal-
mente na assisténcia a paises em que o
licenciamento da terapia seja esperado
dentro de um ou dois anos e ajuda-los com
a mobiliza¢do e com planos de acgdo.

Que obstaculos prevé encontrar até
alcangar os seus objectivos?

Uma vez que lidamos com representantes
voluntarios de diferentes paises e conti-
nentes, inumeraveis sistemas de saude, e
uma variedade de pontos de vista sobre
os tratamentos para o défice de Alfa 1
antitripsina, a comunidade apresenta um
cendrio interessante. E essencial que a
Alpha-1 Global funcione como um ponto
central de contacto.

Como participam os paises na

Alpha-1 Global?

Se a terapia de reposi¢do esta disponivel
num pais, pedimos ao seu representante
que partilhe informagdo sobre o sistema
de saude do seu pais e quais os planos de
accdo que lhes garantiram acesso aos cui-
dados de salude. Depois de obter isto a
partir de diferentes fontes, podemos forne-
cer planos passo-a-passo para associagdes
de paises que estdo prontos para mobilizar
as suas comunidades e criar campanhas
para garantir o acesso aos cuidados de
saude e ao reembolso. Ao fornecer esses re-
cursos dentro de uma rede de colaboragdo,
toda a comunidade Alfa serd beneficiada.
A minha experiéncia até agora é que a
maioria dos representantes estdo abertos
a participagdo a este nivel, desde que este-
jamos dispostos a compreender as realidades

Gonny Gutierrez

gue as comunidades Alfas enfrentam a nivel
local e regional.

Descreva-nos como o website servira

a comunidade global.

O site, alpha-1global.org, serve como um cen-
tro para a comunicagao global. Num ano este
site sera, provavelmente, apds a interacgdo
de pessoas de diferentes paises terem a opor-
tunidade de partilhar os seus pensamentos
e de trocas ideias. Esperamos, também, vir a
desenvolver uma estrutura de comunicagdo
abrangente com a nossa rede de represen-
tantes associativos e fornecer recursos
adicionais de sensibilizagdo e de campanha.

Fale-nos sobre o programa do Congresso
de pacientes e da Conferéncia de
Investigagdo, em 2015, e como eles se
encaixam nos objectivos da Alpha-1 Global.
O Congresso tera lugar nos dias 9, 10 e 11
de Abril de 2015 em Barga, Italia. As insta-
lages do hotel podem receber todo o
Congresso sob o mesmo tecto. Sera criado
como um evento de 2 dias/ 3 noites com
tudo incluido, com actualizages acerca dos
desenvolvimentos médicos e investigagGes
acerca do défice de Alfal antitripsina, fei-
tos por profissionais e investigadores de
todo o mundo. Haverd também workshops
e treinos praticos sobre como organizar
comunidades alfas e defender o acesso aos
tratamentos ao nivel local. Todos os compo-
nentes do programa estdo organizados de
forma a construir uma comunidade Alpha-1
Global unificada.



» PROTOCOLO ASSOCIAGAO
PORTUGUESA DE NUTRICIONISTAS
A AA1P celebrou mais um protocolo
de colaboragdo. Desta vez com a APN,
Associagdo portuguesa de nutricionistas.
Com esta colaboragdo contamos poder
dar mais informagGes aos nossos doentes
sobre a nutri¢do e sobre a importancia
de uma alimentagdo saudavel.

A Associagdo Portuguesa dos Nutricionistas
considera que, na actualidade, sdo cada
vez mais importantes as relagdes entre
instituicdes, pois a partilha de experiéncias
e conhecimentos é fundamental na
persecugdo dos objectivos de todos os
envolvidos. O acordo de parceria com

a Associacdo Alfa 1 de Portugal adquire
particular importancia pelo facto de a
alimentagdo assumir um papel basilar no
tratamento da doentes com deficiéncia de
Alfal Antitripsina, podendo contribuir para
melhorar substancialmente a sua saude e,
consequentemente, a sua qualidade de vida.

» AA1P REPRESENTADA NO
TORNEIO PADEL EMPRESAS
Foi no passado dia 13 de Setembro que
a AA1P conseguiu reunir uma equipa para
participar no torneio padel empresas que
se realizou no Olaias Club. Acreditamos
que a divulgagdo da AA1P e da Deficiéncia
da alfal antitripsina nestes eventos se
reveste de enorme importancia para que a
sociedade civil esteja cada vez mais alerta
para os sintomas da doenga. Agradecemos

a participagdo de todos aqueles que nos

ajudaram a formar esta equipa.
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Défice de Alfa 1 antitripsina
na regiao Autonoma da Madeira

O déficit genético de alfal antitripsina
(DAAT) é uma doenga que, apesar da sua
raridade, levanta problemas importantes
em termos de diagndstico e tratamento.
Sabemos que apenas 10% a 15 % dos porta-
dores homozigdticos estdo diagnosticados.
Isto pode ser explicado quer pela propria
raridade da doenga, quer pela pouca expe-
cificidade dos sintomas, que, como sabemos,
se sobrepéem aos de outras patologias
comuns, nomeadamente DPOC, Enfisema
Pulmonar e Asma.

“Em Julho de 2014 foi criada
uma consulta de DATT sob a
responsabilidade do servico de
pneumologia do Hospital Dr.
Nélio Mendonca.”

Por outro lado, na Regido Autdonoma da
Madeira parece ser evidente uma prevalén-
cia da doenga muito mais significativa que
a esperada, conforme apontam trabalhos
recentes do Servigo de Genética da Univer-
sidade da Madeira (UMA).

Tendo em conta estes factos, em Julho de
2014 foi criada uma Consulta de DATT, sob a
responsabilidade do Servigo de Pneumologia
do Hospital Dr. Nélio Mendonga, no Funchal.
Pretende-se uma abordagem adequada
desta patologia, com necessidade de rastreio
nas populagées de risco, nomeadamente
doentes com o diagndstico de DPOC, Asma
com reversibilidade incompleta, historia
familiar de DAAT e doenga hepatica de
causa desconhecida.

Diagnosticada e estadiada a doenga, sdo
implementadas medidas gerais, nomea-
damente implementac¢do de estilo de vida
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Victor Teixeira

adequado — deixar de fumar, evitar o fumo
passivo, modificacbes nas actividades labo-
rais para evitar a exposi¢cado a eventuais
agentes nocivos, a reabilitagdo respiratéria
e a pratica de exercicio fisico regular.

Sao implementadas outras medidas, nomea-
damente rastreio familiar e aconselhamento
genético e, nos doentes com critérios defi-
nidos, inicio de terapéutica de subsitituicdo.
Actualmente, no nosso Servigo, sdo quatro
os doentes a cumprir terapéutica de substi-
tuicdo, sendo previsivel um muito maior
numero num futuro préximo, tendo em conta
a elevada prevaléncia da doenga na Regido.
Estdo assim criadas no nosso hospital as
condi¢des para uma adequada abordagem
diagndstica e terapéutica dos doentes com
DAAT, com o objectivo primordial de salva-
guardar o melhor para estes doentes!

Victor Teixeira

Pneumologista - Hospital dos Marmeleiros,
SSRAM (Servigo de Saude da Regido
Auténoma da Madeira)
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Testemunho

“Foi uma corrida contra o tempo, contra o destino
e contra todos os que desistiram dele.”

Fernando Pinto foi diagnosticado com a deficiéncia de Alfal An-
titripsina aos 30 anos. O seu filho mais novo, de apenas um ano
de idade, tinha frequentes crises de asma ndo alérgica e todos os
testes de alergia davam negativos. Fez-se entdo um estudo genético
que resultou no diagnéstico da deficiéncia de alfal antitripsina. Pai,
fendtipo ZZ, mae fendétipo MM, filho fenétipo MZ.

Na altura ndo se sabia muito sobre esta doenga nem sobre as suas
consequéncias a longo prazo, pelo que Fernando nao teve conscién-
cia da gravidade do seu estado de saude e continuou a fumar.

Ao longo do tempo a sua qualidade de vida foi baixando progressiva-
mente. Tinha cada vez mais dificuldades em respirar quando fazia es-
forgos, tinha tosse persistente e cansago permanente. Fernando, pessoa
muito dindmica que sempre praticou desporto (foi jogador de futebol
federado), viu-se cada vez mais limitado nas suas actividades diarias.

Em 2005 foi-lhe finalmente diagnosticado um enfisema pulmonar,
devido a deficiéncia de alfal antitripsina. Foi um grande choque
saber que tinha apenas 40% da fungdo pulmonar e que a sua esperanga
de vida era de no maximo sete a oito anos. Parou de trabalhar, parou
de fumar e foi medicado convenientemente passando a realizar oxi-
genoterapia no domicilio, primeiro por 12 horas didrias e mais tarde
por 24 horas. Passou a fazer a terapéutica de substituicdo de alfa 1
antitripsina (Prolastin) quinzenal e mais tarde, semanalmente.

O seu estado de saude foi-se degradando com o passar dos anos
e as infecgBes e os internamentos comegaram a ser cada vez mais
frequentes. Actividades simples como caminhar, comer e até falar
revelaram-se um desafio.

Associagao Alfal de Portugal

Quando fez os exames para o pedido de transplante pulmonar, para
além de enfisema pulmonar tinha bronquiectasias, fibrose pul-
monar e osteoporose de alto risco, devido aos longos tratamentos
de corticdides e da mobilidade cada vez mais reduzida.

O pedido de transplante foi recusado em Portugal, pois o Unico
centro de transplante pulmonar existente no nosso pais considerou:
“o risco deste doente demasiado elevado para a fase de experiéncia
do nosso centro”. Foi uma corrida contra o tempo, contra o destino
e contra todos os que desistiram dele.

A 23 de Fevereiro de 2011 fez pneumotdrax bilateral e entrou em coma
em casa. Foi internado na Unidade de Cuidados Intensivos do Hospital
de S3o Teotdnio em Viseu tendo sido depois transferido para a unidade
de ventilagdo ndo invasiva onde permaneceu até ser transferido para o
Centro Hospitalar Universitdrio de A Corunha-Espanha.

Durante essa longa estadia hospitalar fez ao todo 13 pneumotorax e uma
tromboembolia pulmonar. Entrou novamente em coma trés dias antes
de ser transplantado e os médicos decidiram passa-lo para a lista de es-
pera urgente, dando um alerta a nivel da Peninsula lbérica. Finalmente, a
9 de Junho de 2011 foi submetido a cirurgia de transplante bi-pulmonar.

Actualmente Fernando é seguido em Portugal pelo seu pneumologista
Dr. Antdnio Reis do Hospital de Sdo Teotdnio em Viseu e vai a Corunha
regularmente, sendo seguido também pelos médicos de cirurgia
cardio-tordcica que o transplantaram. Habituou-se a viver com as res-
trigdes a que um transplante obriga. Mas sobretudo agradece todos
os dias a Deus, ao dador e a todas as pessoas que lhe proporcionaram
esta segunda oportunidade de viver... esta segunda vida.
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