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Sindrome de Alport

O que é a Sindrome de Alport?

A Sindrome de Alport é uma doenga
renal genética (hereditaria), que pode
também levar a problemas de audi¢do
e de visdo. Atinge cerca de 1 em cada
5.000 pessoas e, habitualmente, os
homens sdo afetados com maior
gravidade do que as mulheres.

O nosso organismo € sustentado por
tecido conjuntivo, que é composto
por colagénio. O colagénio designado
por tipo IV encontra-se presente no
glomérulo, o constituinte do rim
responsavel pela filtracdo do sangue,
e é importante para garantir que o
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rim desempenha as suas fun¢des
corretamente. Nos doentes com
Sindrome de Alport, o colagénio dos
glomérulos encontra-se danificado,
afetando a funcao renal e a
eliminagdo dos residuos téxicos do
sangue.

Como se transmite a Sindrome de Alport?

Os cromossomas que herdamos dos
NOsSSOS pais sd0 compostos por genes.
As mulheres tém dois cromossomas X
e 0s homens tém um cromossoma X
e um cromossoma Y. Existem muitos
genes localizados no cromossoma X,
mas poucos genes no cromossoma Y.

Por vezes, o gene contém uma
variacao - o equivalente a um erro de
ortografia - que altera a sua forma de
funcionamento. Esta varia¢do pode
acontecer devido a causas

desconhecidas. As variacdes no
codigo genético que fazem com que
0 gene ndo funcione corretamente
da-se o nome de mutacdes e estas
podem levar a uma série de
problemas de saude.

A forma de transmissdo mais comum
da Sindrome de Alport consiste na
passagem de um gene com mutagao,
localizado no cromossoma X. A esta
forma da-se o nome de Sindrome de
Alport ligada ao cromossoma X e

contribui para cerca de 80% dos
casos. Os outros tipos sdo a Sindrome
de Alport Autossémica Dominante e

a Sindrome de Alport Autossémica
Recessiva.

E possivel ser somente portador do
gene da Sindrome de Alport. Neste
€aso, a pessoa possui 0 gene com a
mutagdo num dos seus Ccromossomas
X, mas ndo tem a prépria doenca.
Mesmo assim, pode transmitir esse
gene aos seus filhos.

Como é diagnosticada a Sindrome de Alport?

Se alguém na sua familia for portador
da Sindrome de Alport, é importante
que todos os elementos do agregado
familiar sejam também avaliados por
um médico. Esta avaliacdo pode
incluir uma analise a urina para
verificar a presenca de pequenas
quantidades de sangue. Podera ser
também recomendada a realizacdo de
uma biopsia renal, que é um
procedimento relativamente simples,
que implica a colheita de um
pequeno fragmento de tecido renal

para pesquisar alteracdes. Antes de se
chegar a um diagnéstico conclusivo de
Sindrome de Alport, pode ser ainda
necessario fazer um exame genético.
Se ndo existir uma histoéria familiar
conhecida de Sindrome de Alport,
podera ndo ser possivel chegar a um
diagndstico enquanto ndo surgirem
os problemas renais, de audi¢do ou
de visdo. E muito importante que os
homens jovens com perda de audi¢do
avaliem a sua fun¢do renal, pois os
problemas de audi¢do costumam

surgir muito antes dos problemas

renais.
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Porque é importante a detecao precoce da Sindrome de Alport?

A Sindrome de Alport é uma doenca
hereditaria. E possivel desconhecer
gue se tem Sindrome de Alport,

ou que se é portador do seu gene,
correndo o risco de se formar familia
e de transmitir o gene aos filhos. Nas
mulheres, o diagndéstico é muito

importante. Uma mulher com
Sindrome de Alport tem 50% de
hipéteses de transmitir o gene aos
seus filhos.

Se ja se sabe que existem pessoas
na familia com Sindrome de Alport,
é possivel determinar que outros

elementos da familia correm esse
risco. Quanto mais cedo for detetada
a doenga, mais precocemente pode
iniciar o tratamento e debater com os
profissionais de salide o0 modo de
reduzir o risco de transmitir a
mutac¢do aos seus filhos.

Quais as complica¢des da Sindrome de Alport?

Geralmente, os primeiros sinais de
lesdo renal sdo a presenca de sangue
na urina (hematdria) e, depois, de
proteinas na urina (proteindria):

® O sangue na urina estd sempre
presente nos rapazes com Sindrome
de Alport, mas podera ndo estar
presente nas meninas. O sangue na
urina pode passar despercebido e
s6 ser detetado através de analises a
urina.

® As proteinas na urina podem estar
presentes nos adolescentes e
adultos jovens com Sindrome de
Alport. Grandes quantidades de
proteinas na urina podem causar
retencdo de liquidos e inchaco
(edema) em certas partes do corpo,
como os tornozelos, os punhos ou

a face. Se uma pessoa do género

masculino ndo apresentar sangue ou
proteinas na urina depois dos 10 anos
de idade, é pouco provavel que tenha
Sindrome de Alport.

Para mais informacgdes, consulte os
folhetos Albumindria e Sangue na Urina
(Hematuria).

Outras complicagdes frequentes
incluem:

® A insuficiéncia renal - A Sindrome
de Alport provoca sempre
insuficiéncia renal nos homens, a qual
costuma surgir entre os 15 e os 50
anos de idade. A insuficiéncia renal
ndo é tao frequente nas mulheres
com Sindrome de Alport.

® A surdez - Nem todas as pessoas
com Sindrome de Alport tém
problemas auditivos mas, quando

estes ocorrem, desenvolvem-se
durante a adolescéncia. A perda de
audicdo nas raparigas tende a ser
mais ligeira do que nos rapazes.
Os problemas de audicdo parecem
aumentar ao mesmo ritmo que os
problemas renais.

® Os problemas de visdo - A
Sindrome de Alport pode causar
problemas no cristalino (que é uma
lente existente no olho) e na retina,
podendo provocar cataratas. O médi-
co oftalmologista podera diagnosticar
estes problemas mesmo antes de
sentir quaisquer sintomas oculares.

Para mais informacgdes, consulte os
folhetos Tudo sobre a Doenca Renal
Cronica e Doenca Renal Crénica e
Doenca Cardiovascular.

Qual o tratamento para a Sindrome de Alport?

Problemas de visao

Se notar problemas graves na sua
visdo, consulte um médico
oftalmologista, que o ira aconselhar
relativamente as op¢des de
tratamento.

Perda de audicao

Podera recorrer a aparelhos

auditivos e devera proteger a sua
audicdo em locais ruidosos. E provével
que a perda de audicao seja definitiva,
pelo que deverd aconselhar-se com o
seu médico otorrinolaringologista.

Didlise e transplante
Quando os rins se tornam

insuficientes, é necessario iniciar
didlise ou efetuar um transplante
renal. O médico nefrologista ira
aconselha-lo sobre as op¢des de
didlise e de transplante renal
adequadas ao seu caso.

Tensdo arterial elevada

E muito importante controlar a sua
tensdo arterial, na medida em que
preservara a fun¢do dos seus rins
durante mais tempo e reduzird o risco
de desenvolver doenca
cardiovascular (doenca cardiaca ou
trombose cerebral). Existem diversos
medicamentos para a hipertensao
arterial que funcionam de forma
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diferente, pelo que, por vezes, é
necessario prescrever mais do que
um. Fale com o seu médico sobre qual
deverd ser a sua tensdo arterial ideal.

Estilo de vida saudavel

As suas op¢des de vida podem
também ajudar, como por exemplo
ndo fumar, manter um peso saudavel,
optar por um regime alimentar
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equilibrado, com um reduzido
consumo de sal e uma adequada
quantidade de proteinas (consulte um
nutricionista para mais informagdes).

Quais sao as
perspetivas de
futuro para a
Sindrome de
Alport?

Ainvestigacdo encontra-se neste
momento a desenvolver novos

métodos de diagnostico e de
tratamento da Sindrome de Alport.

A Sindrome de
Alport pode ser
evitada?

Se tem uma histéria familiar de
Sindrome de Alport, podera falar
sobre este assunto com um médico
ou profissional de aconselhamento
genético, na ocasido em que comecar
a planear uma familia. E possivel
combinar a fertilizacdo in vitro (FIV)

com exames genéticos, para garantir
que o gene da Sindrome de Alport
ndo é transmitido.

=D NAO SE ESQUECA:

e A Sindrome de Alport é uma doenca genética que afeta
os rins, a audicdo e a visao

® A sua identificagdo precoce significa que o tratamento
pode comecgar mais cedo

® O aconselhamento genético permite reduzir o risco de
transmitir o gene da Sindrome de Alport aos seus filhos

Glossario

e Colagénio - E a principal proteina

da pele, que da forca e suporta os
tenddes, as cartilagens, os 0ssos e 0
tecido conjuntivo que envolve a maior
parte dos 6rgaos.

e Didlise - E um tratamento para a
insuficiéncia renal que elimina os
residuos toxicos e o liquido em
excesso do sangue, filtrando-o através
de uma membrana especial. Existem
dois tipos de didlise: hemodialise e
dialise peritoneal.

® Gene - Cada célula do corpo
humano contém entre 25.000 e
35.000 genes. Os genes

transportam a informacao que
determina as carateristicas de cada
pessoa e sao transmitidos pelos
progenitores.

e Glomérulo - E uma das principais
estruturas do nefrénio, que é a uni-
dade funcional do rim.

e Hematuria - E o termo médico que
designa a presenca de sangue na
urina.

e Hereditario - E o que é transmitido
pelos pais. Este termo aplica-se a
tragos de personalidade, ao aspeto
fisico e a alguns problemas de saude.

® Mutacdo - E um gene que esté
alterado e que ndo funciona como é
suposto. A mutagdo pode ser
transmitida hereditariamente ou ser
provocada por fatores ambientais,
como o regime alimentar ou quimicos.

e Nefrologista - E o médico
especialista em doencas renais.

e Oftalmologista - £ 0o médico
especialista em doencas dos olhos.

e Otorrinolaringologista - E o médico
especialista em doencas dos ouvidos,
nariz e garganta.

e Portador - E uma pessoa que tem
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uma alteragdo numa cédpia de um
gene. Todas as pessoas tém duas
copias da maior parte dos genes
(uma copia provém da mae e a outra
provém do pai). O portador ndo tem
a doenga genética associada ao gene
andémalo, mas pode transmitir esse
gene aos filhos.

e Profissional de Aconselhamento
Genético - £ um especialista que
ajuda a compreender e a decidir

Para mais informacgdes sobre

a saude dos rins ou do sistema
urinario, consulte o nosso site em
apir.org.pt, onde podera aceder
a materiais informativos gratuitos.
Este folheto pretende ser uma

relativamente aos efeitos médicos,
psicologicos, familiares e reprodutivos
de uma determinada doenga genética.
Este profissional ndo toma a decisdo
por si, mas ajuda-o a alcancar a
decisdo mais adequada para si e para
a sua familia. Pode obter mais
informagdes na Associagdo
Portuguesa dos Profissionais de
Aconselhamento Genético
(http://www.appacgen.org/)

introducado geral a este topico e
ndo devera substituir os conselhos
do seu médico ou profissional

de saude. A APIR reconhece

que cada experiéncia é individual
e que existem variantes
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e Proteindria - E o termo médico para
um excesso de proteinas na urina.

e Tensdo arterial - £ a pressdo que

0 sangue exerce nas artérias ao ser
bombeado pelo coragao para o resto
do corpo.

e Transplante - O transplante de
orgdos envolve a remogao de um
6rgdo de uma pessoa e a sua
colocag¢do noutra pessoa.

no tratamento devido

a circunstancias pessoais

ou outras. Se necessitar

de informagdes adicionais,
consulte sempre o seu médico
ou profissional de saude.
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