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Introducao:

Este trabalho € desenvolvido no dmbito da disciplina
de biologia e do dia internacional das doencgas raras.
A realizacao do mesmo pretende dar a conhecer o
que sao as doencas raras e alguns exemplos das
mesmas.




e Desenvolver conteudos lecionados no contexto
de sala de aula;

e Conhecer o conceito "Doencas raras";

e Explorar e investigar sobre algumas doencas
raras.




Doencas raras:

Uma doenca é considerada rara atendendo a sua
prevaléncia numa dada populacao. Sendo
reconhecida pela multiplicidade de caracteristicas
e sintomas, que justifica a sua classificacao
adicional de acordo com a sua incidéncia,
raridade, gravidade e diversidade.

Estdo identificadas mais de 6000 doencas raras e
juntas, estima-se que afetam cerca de 6% a 8% da
populacao mundial.




Sindrome de Chediak-Higashi

Sindrome autossomica recessiva rara caracterizada por uma
mutacao no gene LYTS (regulador do transporte lisossomal),
resultando do mau funcionam de varios sistemas do corpo,
principalmente o sistema imunoldgico. A mesma é relacionada com
o cromossoma 1.Nao existe cura para a doenca, exceto para as
infeccdes associadas. Existem menos de 500 casos diagnhosticados,
1 em 1 milhdo de pessoas.

" -



https://pt.wikipedia.org/wiki/Sistema_imunol%C3%B3gico

Albinismo oculocutaneo parcial (falta de
pigmento no cabelo, olhos e pele);
Infecoes respiratorias;

Problemas de visgo (fotossensibilidade e

nistagmo);
Problemas bucais (Ulceras na boca,
gengivite e doenca peridontal).







Tratamento :

o ANtibiOtiCOS;

o Corticoides:

e Transplante de células tronco
hematopoletica (em alguns ¢casos).




Sindrome de Joubert

Sindrome rara hereditaria autossomica recessiva, ligada ao
cromossoma 6,9 e 11. Caracterizada pela malformacido congénita do
tronco cerebral e agenesia do vérmis cerebeloso. Nao existe cura,
mas determinados tratamentos podem ajudar numa melhor
qualidade de vida do paciente. Tem a prevaléncia de
aproximadamente 1/100.00 pessoas.




Tosse persistente com muco
espesso;
Infecdes respiratorias freguentes

[oneumonias e bronquiolites);
SUOr mais salgado;
Perda de peso,




e [estes geneticos para a
confirmacao de mutacoes
geneticas;

e [estes de suor de modo a medir 3
concentracao de cloreto.




Tratamento :

e ANtibiOticoS;
e Drenagem bronquica,
e Vitaminas e suplementos.




Fibrose quistica

Doenca genética autossOmica recessiva associada a problemas
pulmonares e nutricionais. Consiste numa disfungcdo das glandulas
exocrinas que produzem secrecdes andmalas (muco mais espesso).
Podendo afetar os pulmdes, aparelho digestivo, glandulas do suor e o
aparelho geniturinario. Ligada ao cromossoma 7, na regido 3 da banda 1,
responsavel pela transcricdo da proteina CFTR que regula o transporte
ionico no suor, sucos digestivos e mucos. Doenca se cura aparente mas
determinados tratamentos podem ajudar a tardar e melhorara os
sintomas. Prevaléncia de cerca de 60 mil doentes.

Nemours.
fealth System
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Tosse persistente com muco
eSPesso;

Infecdes respiratorias frequentes
(oneumonias e bronguiolites):

SUor mais salgado;
Perda de peso,
Problemas de fertilidade.
Sinusite




e [estes geneticos para a
confirmacao de mutacoes
geneticas;

e [csStes de suor de modo a medir a
concentracao de cloreto.




Tratamento :

Antibioticos;

Drenagem bronguica;
Vitaminas e suplementos;
Fisioterapia respiratoria;
Transplante pulmonar (casos
avancados da doenca).




Doenca de Fabry

Caracterizada pela deficiéncia da enzima GLA (alfa-galactiosidase A -
responsavel por impedir as gorduras de se acumularem nos VasoSs
sanguineos), que provoca a acumulacdo de gordura nos vasos sanguineos.
Realacionada com o cromossoma X.

Nao existe cura, mas existem tratamentos que visam controlar os sintomas
e a sua progressdo. Tem a prevaléncia de 1 caso para cada 100.000
nascidos vivos.




Dor que irradia por todo o corpo;
Dor ou gueimacao Nas maos &
pes;

Lesdes na pelel manchas ou

pontos vermelhos):;
Propblemas renais;
Problemas cardiacos;
Cansaco cronico.




e Exames de sangue (avaliacao a
guantidade da enzima GLA);

e Testes geneticos;
e [este do pézinho.




Tratamento :

e Analgesicos;
o ANti convulsivantes:
e [erapia de reposicao enzimatica.




Conclusao:

As doencas raras sao um mundo, pela sua
diversidade e complexidade. Assim sendo muitas
vezes dificeis de diagnosticar e solucionar uma cura.
Por esta mesma razao o apoio e a importancia de
dar a conhecer sobre este dia ( 28-3-2023) é
fundamental para a conscientizacao das doencas
raras que muitas vezes sao desconhecidas e
assutadoras.
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