Lipodistrofia
um desafio incomum

Um enfoque na lipodistrofia, uma doenca debilitante e ultra-rara:
percecdes na Europa, desafios existentes e passos que podem ser
dados para ajudar a melhorar a vida das pessoas afetadas.
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Prefdcio

Na 0ltima década, o conhecimento sobre doengas ultra-é6rfds aumentou significativamente em

toda a Europa. No entanto, em muitos casos, esse conhecimento coloca agora um novo conjunto
de desafios: Como poderéio os profissionais de satde trabalhar em conjunto para identificar

os doentes de forma mais eficaz? Como poderdo os centros especializados ser apoiados para
implementar protocolos e partilhar melhores préticas? E de que forma é que as necessidades fisicas
e emocionais dos doentes e prestadores de cuidados podem ser abordadas?

As lipodistrofias ilustram este problema. S&o doengas
heterogéneas, ultra-raras e irreversiveis, em que muitos doentes
— particularmente aqueles com lipodistrofia parcial — podem
estar anos sem ser diagnosticados. As pessoas que sofrem de
lipodistrofia tém total ou parcial falta de gordura sob a pele
(gordura subcutanea). Esta falta de gordura pode causar varios
problemas, que véo desde perturbacées metabélicas graves

e lesdes nos érgdos, a dor crénica e fome insaciavel, e até
mesmo isolamento social devido & dismorfia. E, no entanto,
uma érea na qual fambém estdo a ser feitos verdadeiros
progressos. Um pouco por toda a Europa, os especialistas
estdo a ficar mais familiarizados com a doenca, comecam a
surgir centros de exceléncia e grupos de apoio a doentes, e
as inovacdes médicas estdo a ajudar a melhorar as vidas das
pessoas afetadas.

Este relatério surge num momento decisivo para esta doenca,
numa altura em que a comunidade de lipodistrofia procura
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aproveitar aquilo que jé foi alcan¢ado nos Gltimos anos e
atacar alguns dos desafios mais urgentes que ainda subsistem.

O contetdo do relatério e as recomendacdes feitas refletem as
experiéncias reais de médicos, doentes e grupos de defensores
desta causa que, ao longo de muitos anos, assistiram,

em primeira mdo, aos efeitos debilitantes da lipodistrofia.
Convidamos todos os leitores a examinar atentfamente as
recomendacdes e a trabalhar connosco e com a comunidade de
lipodistrofia em geral para aumentar o conhecimento sobre esta
doenca e melhorar os cuidados prestados na préatica clinica.

Numa doenca que é t&o rara, os desafios podem parecer
infransponiveis; no entanto, a implementacdo de mudancas,
mesmo que pequenas, pode permitir fazer progressos
consideraveis. Adotando algumas medidas simples, podemos
ajudar muitas das pessoas afetadas por lipodistrofias a ter uma
vida melhor.
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Resumo executivo

Com excegdio de uma pequena comunidade, hé geralmente pouco reconhecimento das lipodistrofias

e dos problemas que estas apresentam aos doentes e aos seus cuidadores. Isto ndo obstante do facto

de estas doengas ulira-raras serem frequentemente debilitantes e limitadoras da esperanga de vida.
Como resultado, um doente pode demorar anos, ou mesmo décadas, até ser corretamente diagnosticado.
O:s sistemas de satde em toda a Europa estdo geralmente mal preparados para identificar eficientemente
estes doentes e encaminhd-los de forma consistente para cuidados especializados, onde as suas
necessidades fisicas e emocionais a longo prazo podem ser melhor atendidas.

Este relatério pretende promover uma mudanca nesta situagdo.
O conteddo baseia-se em perspetivas da prética clinica real, em
contributos de doentes e na literatura publicada. As perspetivas
e recomendagcdes emitidas foram reunidas na sequéncia de uma
série de discussdes aprofundadas, com médicos especializados
em lipodistrofia em toda a Europa, que ocorreram em julho

de 2019. Cada especialista deu a sua perspetiva individual
sobre as questdes mais prementes em torno do diagnéstico

e tratamento da lipodistrofia. Este processo conduziu &
identificacd@io coletiva de mudancas que poder&o ajudar a
melhorar o «status quo». Para complementar as perspetivas da
comunidade médica, o ponto de vista dos doentes e prestadores
de cuidados também foi enquadrado - garantindo que este
relatério inclui a perspetiva daqueles que realmente sabem
como é viver com lipodistrofia.

O painel de peritos destacou uma série de desafios que s&o
continuamente enfrentados tanto pelos doentes afetados por
lipodistrofias como pelos profissionais de satde. Entre estes,
destacam-se os seguintes:

* O tempo até ao diagnéstico continua a ser
desproporcionadamente longo, particularmente para aqueles
com Llipodistrofia Parcial (LP), que poderéo esperar mais de
uma década para serem diagnosticados

* A fraca sensibilizacéo em relacéo & doenca estd a fazer
com que os doentes — que até podem ter sintomas evidentes
- n&o sejam detetados ou se «percam» no sistema com um
diagnéstico incorreto

* A falta de conhecimento sobre centros especializados e
auséncia de um processo de referenciacéo estabelecido
significa que os doentes com suspeita de lipodistrofia podem
néo vir a receber os cuidados adequados

* O estigma social fem um peso muito grande e continua a ser
uma séria preocupacdo para muitos doentes, principalmente
em relacdo & sua imagem corporal

* Embora as inovacdes médicas estejam a ajudar a melhorar
os resultados de satde dos doentes, em alguns casos, ter
acesso a estas inovacdes continua a ser um desafio

A investigag@o realizada no é@mbito deste relatério produziu
vérias sugestdes de como gerar mudancas positivas na vida de
pessoas afetadas pela lipodistrofia, a curto e a longo prazo; as
principais recomendacdes incluem:

* Melhorar os recursos de formacé&o basica e disponibilizé-los
rapidamente online

* Aumentar a sensibilizacéo para acdes de formacéo/sintomas
entre os profissionais de saide (PS) néo especializados, que
irdo provavelmente consultar doentes com lipodistrofia no
contexto das comorbidades associadas & doenca

* Apoiar os centros especializados, trabalhando com equipas
locais/néo especializadas para estabelecer protocolos de
referenciacéo bem definidos, para que os doentes sejam
diagnosticados de forma mais eficiente

» Garantir que os centros especializados d&o resposta
as necessidades holisticas dos doentes, incluindo o seu
bem-estar psicolégico, além de tratarem as complicacaes
metabdlicas e endécrinas da lipodistrofia

* Garantir que o acesso a novas tecnologias n&o é limitado
por falta de conhecimento sobre a natureza da doenca
«na pratica» e pela obrigatoriedade de usar critérios
inadequados de avaliag&o custo/eficacia
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O que é a lipodistrofia®

As lipodistrofias s&io um grupo de patologias heterogéneas, ultra-raras e irreversiveis,
caracterizadas pela auséncia de gordura sob a pele (gordura subcutanea)é. O padréo desta falta
de gordura pode ser generalizado (em todo o corpo) ou parcial (em éreas especificas) e, portanto,
a doenca é frequentemente dividida em duas subcategorias, lipodistrofia generalizada (LG) e
lipodistrofia parcial (LP)”. Ambas as formas de lipodistrofia podem ser herdadas ou adquiridas,
surgir como resultado de outras doengas ou ter causa desconhecida.

Lipodistrofia
generalizada (LG)

Na LG, existe uma auséncia
quase total de gordura
subcuténea que pode estar
presente desde o nascimento.
Esta forma da doenca ocorre
em cerca de uma pessoa por
milhdo de pessoas, a nivel
global.

Lipodistrofia
parcial (LP)

Em contrapartida, os doentes
com LP apresentam uma perda
parcial da gordura subcutanea

em algumas éreas e acumulagdo
de gordura subcutéinea em
outras. Muitas vezes, estes
doentes ndo apresentam
sintomas até & puberdade.

A incidéncia desta forma é
|igeiromente mais comum, com
cerca de frés pessoas por milhdo
de pessoas em todo o mundo®.

Estima-se que, em todo o mundo, cerca de 4 pessoas por milhao sejam afetadas por lipodistrofias
- aproximadamente 3.000 pessoas na Europa

Dificeis de encontrar, mas nao invisiveis

Um dos sintomas mais diferenciadores desta doenca s&o as caracteristicas fisicas associadas & falta de gordura subcutanea.
Sendo pessoas que t&m pouca, ou praticamente nenhuma, gordura corporal subcuténea, os doentes com LG podem parecer
extremamente musculados em todo o corpo desde muito jovens*. Isto ocorre muitas vezes, néo obstante o facto de os doentes
comerem frequentemente quantidades substanciais de alimentos caléricos para combater uma fome extrema, seguida de
hiperfagia, que pode ser um sinfoma debilitante®.

Na LP, a falta de gordura subcuténea pode ser menos ébvia e mais proeminente nos membros e tronco®. Em cerfos casos,
isto também pode ser acompanhado por uma acumulagéo desproporcionada de gordura & volta da face e do pescogo®. Para
alguns doentes — muitos dos quais podem ser criancas ou jovens adultos — ter uma aparéncia diferente dos outros, devido a
doenga, pode ser o sintoma mais angustiante®.




Os problemas relacionados com a imagem corporal em pessoas com lipodistrofia podem ter um impacto
psicolégico profundo no bem-estar de um doente, principalmente em adolescentes e jovens adultos. J& assisti
a casos muito fristes, em que as pessoas praticamente se isolaram socialmente, chegando mesmo a deixar de
ir & escola por este motivo. Trata-se de um problema importante, ao qual os profissionais de satde deverdo

estar atentos.

Dr.% Ingrid Jazet,

Servico de Endocrinologia/Medicina Interna, Centro Médico da Universidade de Leiden, Paises Baixos

Uma causa de complicacoes metabélicas graves

Além de ser uma reserva de energia, a gordura subcuténea também desempenha um papel
importante na producéo de leptina, uma hormona fundamental para ajudar a controlar os
processos metabélicos e endécrinos de todo o organismo e a regular o apetite. Uma vez que as
pessoas com lipodistrofia t&m falta de grande parte da sua gordura subcutanea, ficam também
com deficiéncia de leptina. Isto faz com que a gordura seja distribuida para outras zonas do
corpo, como os musculos, figado e péncreas, provocando numerosas complicacées, algumas das
quais potencialmente fatais. Estas incluem?:

Resisténcia grave a insulina como consequéncia da gordura nos misculos e da falta
de lepting, resultando em diabetes mellitus dificil de tratar e potencialmente obrigando @
utilizacdo de doses altas de insulina

Hipertrigliceridemia grave, o que pode aumentar o risco de doenca cardiaca, acidente
vascular cerebral e pancreatite aguda

Esteatose hepatica (figado gordo), que se manifesta como uma acumulagéo de gordura
no figado e que pode provocar figado gordo néo alcodlico (FGNA), fibrose e, finalmente, cirrose
hepdtica

Sindrome do ovario poliquistico, que afeta os ciclos reprodutivos das mulheres, o que pode
levar & diminuicéio da fertilidade

Acantose nigricante, que se manifesta como manchas escuras nas pregas de pele do corpo,
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Um fardo significativo na vida cotidiana

As pessoas que vivem com lipodistrofia poder&o sentir muitos
aspetos do seu dia-a-dia séo afetados, desde a capacidade

de trabalhar e fazer tarefas bésicas diarias até & forma como
socializam. Os doentes podem sentir dor e fadiga devido & sua
lipodistrofia. Também pode colocar desafios préticos e fiscais,
se pensarmos que algumas pessoas diagnosticadas tém de
percorrer disténcias consideraveis para aceder a tratamento
especializado, geralmente por conta prépria.

Os doentes com lipodistrofia, particularmente aqueles com
LG, também poderé&o sentir sintomas de fome extrema ou
crénica, seguida de hiperfagia®. Seguir uma dieta de baixo
valor energético pode melhorar os sintomas metabélicos do
doente, mas em algumas pessoas este desejo de comer é
demasiado forte de conter. Além disso, em criancas, é crucial
encontrar o equilibrio delicado que lhes permita receber
energia suficiente para o crescimento, ao mesmo fempo que
minimiza as complicacdes metabdlicas.

, } Além do forte impacto na qualidade de vida dos doentes devido as condicées associadas, as
lipodistrofias também podem reduzir drasticamente a esperanca de vida — com alguns doentes a
ndo viverem além da infancia®°.

Os sintomas da lipodistrofia afetam muitos
aspetos da minha vida, desde fadiga extrema a
dores musculares fortes, causando até depressdo
e ansiedade. Um dos aspetos mais importantes
da doenga é a fome insaciével e crénica que
muitos doentes sentem. Ndo estamos a falar

do tipo de fome que uma pessoa sente quando
falha uma refeicéio, mas sim de uma dor real
que ndo desaparece, independentemente de
quanta comida a pessoa come. Isto pode fer
um verdadeiro efeito multiplicador no controlo
da doenga, j@ que a lipodistrofia é controlada
principalmente pela dieta. No entanto, a fome
persistente pode fazer com que seja dificil
controlar o que se come.

Dr.° Rebecca Sanders,
Presidente e Cofundadora da Lipodystrophy
UK (LDUK)




Desatios enfrentados pelos doentes

hoje em dia

Um caminho potencialmente longo até
ao diagnéstico

A lipodistrofia € uma doenca complexa, muitas vezes dificil de
reconhecer, por ser um conjunto de sindromes que se manifestam
de multiplas formas diferentes. Isto, associado a uma falta de
conhecimento generalizada entre os médicos e o publico em
geral, faz com que os doentes s@o normalmente diagnosticados
muito tarde. E importante ressaltar que isto pode ocorrer apenas
apés a manifestacéio de problemas secundarios, como danos no
figado, rins e no sistema cardiovascular, resultantes de diabetes
ndo controlados e hipertrigliceridemia?.

14 anos, ¢ esic o tempo médio desde a manifestacéo
de sintomas até ao diagnéstico de LP!

A lipodistrofia generalizada e parcial pode
ser facilmente reconhecida quando se sabe o
que procurar. No entanto, é necessdria uma
maior sensibilizagdo dos profissionais da
satde para ajudar a melhorar o diagnéstico,
antes que a doenga se torne ainda mais
grave. Aumentar a compreensdo da doenga
entre os profissionais de satde secundérios,
que observam os doentes devido as suas
comorbidades, deve ser uma prioridade.

Os cardiologistas, pediatras, ginecologistas,
dermatologistas e enfermeiros associados
devem ter um nivel bésico de formacéo, dada
por rotina.

Professor David Aradjo-Vilar,

Unidade de Lipodistrofia. Servico de
Endocrinologia. Complexo Hospitalar
Universitdrio de Santiago de Compostela.
Universidade de Santiago de Compostela,
Espanha.

Distinguir entre lipodistrofia, outras
condicdes metabdlicas ou doenca de
Cushing, pode ser muito complicado.

E extremamente importante realizar um
exame fisico completo do doente, incluindo
sem roupa, para avaliar detalhadamente os
seus bragos ou pernas e ajudar a identificar
aspetos visiveis da lipodistrofia.

Prof.° Dr.¢ Paula Freitas,
Servico de Endocrinologia, Diabetes e
Metabolismo do Centro Universitdrio
Hospitalar Séo Jodo, Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto,

i3S - Instituto de Investigacéo e Inovacdo
em Saude, Porto, Portugal.

Devido & manifestacéo fisica da LG na infancia, muitas
pessoas que nascem com a doenca s&o diagnosticadas
relativamente cedo'2.

Por outro lado, na LP, a mudanga da aparéncia fisica é
muitas vezes atribuida erradamente as consequéncias de
sintomas metabélicos que também ocorrem com a diabetes,
ao invés de se atribuir as lipodistrofias, que séo menos
conhecidas'?. Também foi sugerido que é provavel que haja
mais «casos perdidos» em homens do que em mulheres, uma
vez que uma aparéncia magra e musculada num homem
pode ser considerada comum.




Uma pessoa com lipodistrofia parcial pode ter diabetes e hipertensdo desde a inféncia e ter sido vista por
varios profissionais de satde ao longo de décadas, sem que ainda tenha sido diagnosticada corretamente.
J& atendi doentes que andavam «perdidos» desta forma hé 40 ou 50 anos, ds vezes diagnosticados
incorretamente com condigdes como a doenga de Cushing ou diabetes tipo 1, devido & falta de informagdio
dos médicos. Em casos extremos, o doente pode até ter sido submetido a tratamentos desnecessérios, como a
remogdo cirOrgica das glandulas suprarrenais. E desolador perceber os danos que podem ter sido causados
ao sistema vascular, rins e outros 6rgdos devido & demora no diagnéstico.

Prof.® Vaia Lambadiari,
Clinica de Lipodistrofias e Perturbacées dos Lipidos, 2.° Servico de Medicina Interna. Unidade de Investigagdo
e Centro de Diabetes, Universidade de Atenas, Hospital Attikon, Atenas, Grécia

Os doentes estdo a «perder-se»
no sistema

Um historial de erros de diagnéstico, associado a uma

fraca sensibilizacdo (embora lentamente a melhorar) dos
profissionais de satde, pode levar a que os doentes se
«percamy no sistema de cuidados secundérios e possam

ter de esperar muitos anos até serem diagnosticados com
lipodistrofia'’. Embora vérios profissionais de satde por vezes
se cruzem com um doente de lipodistrofia — como especialistas
em diabetes, cardiologistas, pediatras, ginecologistas e
dermatologistas — muitas vezes tém dificuldades em atribuir os
sintomas mais evidentes a esta doenca. Consequentemente, os
doentes podem ndo consultar um especialista no tratamento
da lipodistrofia até comecarem a ter complicagées graves,
incluindo danos nos 6rgéos.

Quando as pessoas nos contactam, estdio
verdadeiramente exaustas, j& ndo sabem
mais onde ir ou quem as pode ajudar.

O nosso primeiro objetivo é tranquilizar estes
doentes e entrar em contacto com o centro
de referenciagdo adequado. Esperamos que,
no futuro, o diagnéstico seja feito muito mais
depressa, mas isto s6 pode ser alcangado se

O Professor Grimaldi diagnosticou-me com

aumentarmos a sensibilizagdio para a doenca.

Valeria Corradin,

Vice-presidente da Associacéo ltaliana de
Lipodistrofia [AILIP) e m&e de um doente com
lipodistrofia, Itdlia

sindrome de Berardinelli-Seip, uma forma

de lipodistrofia generalizada, quando

tinha 55 anos de idade, 27 anos apés

o aparecimento da diabetes. Embora o
diagnéstico final tenha demorado muitos
anos, senti-me aliviado, tal como a minha
familia, por finalmente poder dar um nome a
esta doenga, que antes se pensava ser uma
forma desconhecida de diabetes e doenca
éssea. Viver com lipodistrofia muda tudo: ndo
hé nada que n&o tenha de ser preparado
rigorosamente, desde as escolhas alimentares
a planos de viagem.

Sr. Tréboz,
Vice-presidente, Associacdo Francesa de
Lipodistrofia (AFLIP), Franca




Desatfios enfrentados pelos doentes hoje em dia

Encaminhamento mais atempado
para centros especializados

Um centro «especializado» é um centro médico com
experiéncia reconhecida no diagnéstico, tratamento e gestdo
de uma dada patologia.

No caso de doengas muito raras, como a lipodistrofia, o
papel do centro especializado é ainda mais importante, pois
geralmente tem muito mais experiéncia no atendimento da
coorte de doentes em questéo. Por este motivo, um doente
tem melhores probabilidades de receber um diagnéstico de
lipodistrofia especifico e cuidados de satde mais apropriados
no ambiente de um centro especializado.

No caso da lipodistrofia, os cuidados especializados sdo
normalmente prestados através de um Gnico, ou muito poucos
centros nacionais. Em alguns paises europeus mais pequenos,
os cuidados especializados podem até ser prestados através
de encaminhamento para um centro sediado noutro pais.

Os centros especializados s@o muito
importantes no diagnéstico e tratamento

da lipodistrofia. A concentragdo de
conhecimentos especializados num Gnico
local pretende garantir que todos os doentes
recebem o mesmo elevado nivel de cuidados.
No entanto, devido & distéincia que os doentes
podem fer de percorrer, alguns deslocam-

se ao seu centro especializado apenas uma
vez por ano. Por este motivo, é importante
que os profissionais de satde locais estejam
sensibilizados para a doenga, para que
possam trabalhar em estreita colaboragdo
com um centro especializado, seguir os
planos de tratamento e, acima de tudo,
compreender as necessidades especificas de
um doente com lipodistrofia.

Dr.° Rebecca Sanders,
Presidente e Cofundadora da Lipodystrophy
UK (LDUK)

Embora existam normalmente centros especializados a

nivel nacional para o tratamento da lipodistrofia, pensa-

se que muitos profissionais de satde néo sabem como,

ou para onde, encaminhar doentes com suspeita de
lipodistrofia. Nesses casos, ndo é invulgar os médicos de
cuidados secunddrios «generalistas» continuarem a seguir
os seus doentes com lipodistrofia. Este vazio significa que

o encaminhamento para um centro especializado nacional
pode demorar algum tempo, ou simplesmente n&o acontecer
de todo.

Abordagens alternativas aos centros
nacionais especializados

Existem algumas excecdes a «abordagem de centro
especializado» no tratamento da lipodistrofia. Em Franga,
existe um sistema radial alternativo de prestacéo de cuidados,
denominado PRISIS, em que os doentes podem receber
cuidados continuos mais localmente, com apoio dado
centralmente pelo centro especializado.

Em Portugal, o modelo de cuidados num «centro
especializado» ndo existe — em vez disso, especialistas
individuais seguem um pequeno nimero de doentes com
lipodistrofia, desenvolvendo esforcos concertados para ligar os
profissionais de satde que tratam estes doentes e estabelecer
uma rede mais formal através de e-mail e de reunides.

Uma vez que a lipodistrofia € uma doenca
muito rara, faz sentido fer um ou muito poucos
centros especializados, altamente sintonizados
com a patologia de um doente. No minimo, é
importante que seja feita uma avaliagdo por um
centro especializado, pelo menos uma vez, para
confirmar (ou ndo) o diagnéstico e verificar se
um doente poderé beneficiar de um tratamento
mais de acordo com a sua condicdio. Além
disso, naturalmente, deve haver uma rede de
pessoas com conhecimento sobre lipodistrofia
que possam apoiar os profissionais de satde
ndo especializados, sempre que necessério.

Dr. Giovanni Ceccarini,

Centro de Obesidade e Lipodistrofia,
Unidade de Endocrinologia,
Hospital Universitdrio de Pisa, Itdlia




Estigma social e falta de apoio
emocional

Além das varias comorbidades apresentadas por pessoas
com lipodistrofia, as manifestagdes fisicas da doenga podem
muitas vezes ser a principal causa de sofrimento para os
doentes. Embora afete ambos os sexos em certa medida, as
mulheres em particular sentem mais este impacto, e podem
sentir que afeta os seus relacionamentos sociais ou intimos,
além da sua autoestima. Isto manifesta-se de diferentes
formas, desde doentes com medo de atividades simples

do dia-a-dia, como fazer natagéo, a graves problemas de
isolamento social e satde mental.

Ter um filho com lipodistrofia é desesperante
e muito dificil de processar. Receber um
diagnéstico formal € um alivio, de certo
modo, mas imediatamente surgem as
preocupagcdes com o futuro do seu filho;
sobre como as outras pessoas vdo reagir e se
a escola da crianga estaré preparada para
responder as suas necessidades.

Naca Pérez de Tudela,

Presidente da Associacéo Internacional de
Familias e Pessoas Afetadas pela Lipodistrofia
(AELIP) e mée de um doente com lipodistrofia,
Espanha

O impacto da lipodistrofia na percecéo da imagem
corporal foi estudado por especialistas no Reino Unido,

a quem os doentes se descreveram como «deformados»,
«masculinos» e «presos & sua condicdo»'®. A adolescéncia
pode ser particularmente problemdtica. Muitos doentes
com LG sdo diagnosticados em criangas ou jovens
adultos, altura em que podem ser vitimas de «bullying»
(intimidagdo) devido & sua aparéncia fisica. Especialistas
no Reino Unido observaram que, além do tratamento
médico, dar apoio psicolégico pode ser fundamental para
ajudar a garantir que as pessoas conseguem viver bem
com uma condicéo como esta, que altera a aparéncia.

Nos Gltimos anos, assistiu-se ao aparecimento de cada vez
mais organizacdes dedicadas ao apoio destes doentes,
com a capacidade de oferecer orientacdes as pessoas
afetadas por LG ou LP. No entanto, isto acontece em
apenas alguns paises; muitas regides mais pequenas

da UE, n&o s6 ndo tém grupos especificos de apoio aos
doentes, como também estdo limitadas pelo facto de os
doentes n&o poderem aderir a grupos online ou féruns de
redes sociais por n&o falarem inglés.

Na Bélgica, ndo existe atualmente nenhuma
organizagdo de doentes para orientar

ou apoiar os doentes quanto ao impacto
psicolégico da lipodistrofia, nem existe
nenhum servigo de apoio psiquidtrico
dedicado. No nosso centro, as pessoas com
lipodistrofia podem entrar em contacto com
um psicélogo, nutricionista, enfermeiro ou
assistente social afiliado com o centro de

obesidade/diabetes.

Prof.® Ann Mertens,
Servico de Endocrinologia, Hospitais
Universitdrios de Lovaina, Bélgica

Na Espanha, a organizagéo de doentes AELIP oferece

aos doentes um apoio mais abrangente e holistico por via
telefénica, online e presencial, com o objetivo de reduzir o
sofrimento emocional, melhorar a autoestima e dar apoio em
casos de rejeigéo social. Além de apoio psicolégico, o grupo
também oferece aconselhamento juridico, dietético e sexual
aos doentes.

Desafios em torno do acesso a
medicamentos inovadores

Um diagnéstico de LG ou LP é um passo em frente animador
para o doente. No entanto, mesmo apés o diagnéstico, o acesso
a um tratamento adequado pode permanecer um desafio.

Nao existem muitas inovacdes médicas para a lipodistrofia, e a
maioria aborda apenas os sintomas, e ndo a causa da doenca.
Além disso, tratando-se de uma doenca téo rara, a recolha

de grandes conjuntos de dados e a avaliagdo de parédmetros
de ensaios clinicos convencionais — que séo tradicionalmente
utilizados para fins de aprovagdo e reembolso de novos
medicamentos — podem ser extremamente complicadas.
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Melhorar os cuidados prestados a pessoas
com lipodistrofia

Quando pensamos em como podemos melhorar os
resultados clinicos de pessoas com lipodistrofia, alguns
temas-chave permanecem em destaque. Estes incluem:

MELHORAR A PRATICA CLIiNICA

Chegar a um diagnéstico e encaminhamento melhor e mais
répido em lipodistrofia obrigara & formagéo, treino e apoio
efetivo de mais profissionais de satde em toda a Europa.

Formar os profissionais

de saude certos

Embora os doentes possam interagir com muitas camadas
do sistema de sadde durante a evolucéo da sua doenca,
certos profissionais de cuidados de satde secundérios

«generalistas» continuam na linha da frente para detetarem
os sinais de lipodistrofia:

* Cardiologistas

* Dermatologistas
* Endocrinologistas
* Diabetologistas
* Ginecologistas

* Hepatologistas
* Pediatras

* Enfermeiros inseridos nas equipas acima

Os especialistas em lipodistrofia séio uma comunidade de peritos pequena, mas muito empenhada.

No entanto, a realidade é que muitas vezes n&o conseguimos ir a reunides ou eventos que nos permitiriam
aprender com os outros ou partilhar as nossas experiéncias. E, por isso, muito importante que tentemos
expandir a utilizagdo de canais online para formagéo e partilha de melhores préticas.

Dr. Ingrid Jazet,

Servico de Endocrinologia/Medicina Interna, Centro Médico da Universidade de Leiden, Paises Baixos

Como pais, passémos por vérias fases:
sofrimento, aceitagdio e medo, quando
recebemos o diagnéstico de lipodistrofia da
nossa filha. Mas rapidamente dissemos a nés
proprios que agora ja sabemos contra o que
é que estamos a lutar e comprometemo-nos a
fazé-lo. Para nés, isso significa concentrarmo-
nos em juntar o maximo de informagdes possivel
e encontrar a melhor ajuda e tratamento para
a nossa menina. Uma vez que hé t&o pouca
informagdo disponivel, é fundamental que a
comunidade de doentes consiga ter acesso a
esta, da forma mais simples possivel.

Maria Fernanda de Amorim,

Delegada da Associagdo Internacional de
Familias e Pessoas Afetadas pela Lipodistrofia
(AELIP) em Portugal e mée de um doente com
lipodistrofia, Portugal

Alargar os conteudos
disponiveis online

O facto de a comunidade de peritos em lipodistrofia
ser pequena, dispersa e com tempo limitado, torna
mais relevante a importante funcéo dos conteddos
online e digitais a serem disponibilizados. Isto é
particularmente 0til para os contetdos relacionados com
o reconhecimento da doen¢a e encaminhamento/apoio
dos doentes.

Sempre que possivel, disponibilizar os conteddos noutros
idiomas além do inglés, utilizando uma linguagem fécil
de entender, pode ser particularmente dtil.




Partilhar melhores praticas

Além da partilha de conselhos entre peritos, deve ser
estabelecido um didlogo bidirecional entre centros
especializados e ndo especializados para ajudar ao fluxo de
informacdes e de melhores praticas.

Dedicar tempo ao exame fisico
de doentes de alto risco

A detecaio da lipodistrofia pode ser muito dificil sem um
exame fisico. Garantir que é feito um exame fisico completo

de doentes com «alto risco» de lipodistrofia (como os doentes

com diabetes resistente & insulina) pode ajudar os médicos a

notar as caracteristicas fisicas visiveis da lipodistrofia e apoiar

o diagnéstico/referenciagao.

Aumentar o impacto de centros
especializados

Um diagnéstico e encaminhamento atempados séo
fundamentais para ajudar a prevenir danos irreversiveis

nos 6rgdos e outros problemas a longo prazo. Por isso, é
importante que a sensibilizag@o em relagéo aos especialistas
e/ou centros especializados seja aumentada — tanto a nivel
nacional como internacional.

Sempre que possivel, poderd ser 0til estabelecer orientacdes
nacionais ou protocolos locais aplicados & lipodistrofia. Tal

poderé ajudar os profissionais de satde a identificar possiveis

casos de lipodistrofia e a saber o que fazer em termos de
encaminhamento para um centro especializado. Isto seria
mais benéfico para departamentos com maior probabilidade
de encontrar doentes com lipodistrofia, como clinicas de
diabetes, cardiologia ou pediatria, para conseguirem
identificar potenciais doentes e encaminhar prontamente os
casos suspeitos para centros especializados.

Na Alemanha, em encaminhamento do
doente para os nossos cuidados apés a
confirmagdio do diagnéstico, pode ser um
desafio para os médicos. Existe certamente
a necessidade de maior colaboracéo entre
as diferentes especialidades, como pediatras
e endocrinologistas, bem como uma melhor
visibilidade do centro especializado.

Prof.® Dr.? Annette Richter-Unruh,

Clinica de Medicina Pediétrica e Adolescente,
Ruhr-Universitét Bochum no Hospital S. Josef,
Bochum, Alemanha

Tendo esperado quase 30 anos pelo meu
préprio diagnéstico de lipodistrofia, sei como
pode ser frustrante para os doentes e as

suas familias. Esta frustragdio pode ser ainda
maior quando um diagnéstico é realmente
recebido, pois a pessoa pergunta-se por que
motivo a aparéncia fisica — um indicador
importante da lipodistrofia — ndio fez com que
fosse diagnosticada mais cedo. Aumentar a
sensibilizagdio para a doenga, a fim de evitar
atrasos tdo drdsticos, &€ da maior importancia,
para que os doentes possam receber os
cuidados de que precisam e estarem ligados
a organizagdes de doentes, as quais lhes
podem fornecer as informagdes e o apoio de
que precisam.

Genevieve Charriot,
Presidente, Associacdo Francesa de
Lipodistrofia (AFLIP), Franca
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Melhorar os cuidados prestados a pessoas com

lipodistrofia

SATISFAZER AS NECESSIDADES
HOLISTICAS DOS DOENTES

Além de abordar as complicacdes metabélicas da
lipodistrofia, ¢ importante explorar de que forma as
principais necessidades psicolégicas e praticas dos doentes e
cuidadores podem ser satisfeitas.

Dar apoio além do tratamento médico

O impacto generalizado da lipodistrofia significa que podera
ser necessdrio explorar sistematicamente se os doentes e
prestadores de cuidados devem receber aconselhamento ou
apoio psicolégico, dietético e para o controlo da dor crénica.

Uma avaliagéio dos servicos psicolégicos existentes poderd
ajudar a ter uma ideia mais clara de como os centros
especializados podem apoiar os doentes no futuro.

Nos locais em que existem grupos de doentes, estes podem
ser apoiados através do fornecimento de orientacdes
especializadas para os doentes e familiares por meio de
canais existentes, incluindo linhas telefénicas e féruns de
redes sociais.

Reforcar o papel do ECLIP

O Consércio Europeu de Lipodistrofias (ECLIP) desempenha
um papel importante na facilitagéio da compreenséo da
doenca entre os profissionais de saide de diferentes paises,
especialmente aqueles que n&o possuem um bom centro de
referenciacdo ou acesso ao tratamento.

Sempre que possivel, os paises devem esforcar-se por enviar
representantes para participar nas reunides periddicas do
ECLIP (presencialmente ou & disténcia). A participacéo tem
vindo a aumentar de ano para ano desde 2014, o que

é positivo; no entanto, paises fora da UE poderiam, em
particular, beneficiar da participacéo.

Unir os esforcos de profissionais de
saude, grupos de doentes e empresas
farmacéuticas

As varias partes interessadas
tém um papel na
disseminacéo de informacoes
sobre lipodistrofia, e os
diferentes grupos devem
tentar trabalhar em estreita
colaboragéo sempre que
possivel.

ANALISAR
EXTENSO VALOR
DE NOVOS
MEDICAMENTOS

Sempre que houver consenso
clinico especializado

nesse sentido, podera

ser aconselhavel que as
autoridades responsaveis
por decidir sobre reembolsos
adotem abordagens novas
ou mais flexiveis para a
avaliacéo de inovacdes
médicas ou novas
tecnologias — garantindo que
o valor integral de qualquer
avanco consideravel nos
cuidados de saude é levado
em conta.




Recomendacdes prioritdrias

Com base no conjunto de perspetivas dos peritos reunidos no
presente relatério, as principais recomendagdes que devem
ser consideradas prioritarias incluem:

Melhorar a sensibilizagdo para a doenga dos
profissionais de saGde com maior probabilidade
de encontrar casos de lipodistrofia,
nomeadamente: diabetologistas, ginecologistas,
endocrinologistas, médicos de medicina interna,
hepatologistas, cardiologistas, pediatras e
enfermeiros
* Criar um conjunto bésico de materiais ilustrados para
ajudar a treinar os profissionais no reconhecimento da
doenca

— listas de verificac@o de reconhecimento da doenca
— Histérias de casos

* Aproveitar os materiais para criar médulos de formagéo
baseados na Web

* Incluir a lipodistrofia nos programas de formagéo de
especialidades relevantes

* Convidar oradores de centros especializados ou incentivar
as equipas a participar nas sessdes relevantes de reunides
nacionais/internacionais

Salientar a importéncia do encaminhamento
répido para um centro especializado em
lipodistrofia

* Educar as especialidades relevantes sobre o valor
do encaminhamento para centros de lipodistrofia
especializados, incluindo a ameaca de complicacdes
metabdlicas graves causadas por atrasos desnecessdrios

* Garantir que as especialidades relevantes estdo cientes
da existéncia de centros especializados em lipodistrofia a
nivel nacional, e que tém um protocolo de referenciagéo
definido em vigor

* Aumentar a sensibilizacéo para as orientagées de
diagnéstico e tratamento entre os profissionais de satde
da Europa

Considerar as necessidades holisticas dos
doentes

* Sempre que possivel, todos os doentes com lipodistrofia
devem ter acesso a apoio adicional para satisfazer as suas
necessidades psicolégicas, fisicas e praticas. Ao nivel mais
basico, deve ser disponibilizado acesso a um conselheiro
ou psicélogo em todos os centros especializados

Melhorar o reconhecimento do extenso valor de
novas inovacdes médicas

* Examinar os critérios utilizados para avaliar novas
tecnologias e, sempre que necessdrio, garantir que tém
em conta os resultados mais abrangentes para os doentes,
prestadores de cuidados, profissionais de satde e para
a sociedade
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Competéncias e recursos na Europa

Centros especializados

Italia

Centro de Obesidade e Lipodistrofia,
Unidade de Endocrinologia,
Hospital Universitario de Pisa

Franca

Centro Coordenador da Rede Nacional de Referéncia para Patologias Raras de Secrecéo
de Insulina e Sensibilidade & Insulina, AP-HP Hépital Saint-Antoine,
Paris

Reino Unido

Servico Nacional de Resisténcia & Insulina Grave, Instituto de Ciéncias Metabdlicas,
Hospital da Universidade de Cambridge, NHS Foundation Trust,
Cambridge

Espanha

Unidade de Lipodistrofia,
Divis&o de Endocrinologia,
Complexo Hospitalar Universitario de Santiago de Compostela.

Alemanha

Clinica de Medicina Pedigtrica e Adolescente,
Ruhr-Universitét Bochum no Hospital S. Josef,
Bochum

Instituto de Genética Humana da Universidade
Martin Luther Halle-Wittenberg,
Halle

Servigo de Endocrinologia,

Hospital Universitario de Leipzig,
Leipzig

Clinica de Medicina de Transplantagao,
Hospital Universitario de Minster,
Minster

Servico de Medicina Pedidtrica e Adolescente,
Hospital Universitario de Ulm,
Ulm

Grécia

Clinica de Lipodistrofias e Perturbacdes dos Lipidos,

2.° Servico de Medicina Interna. Unidade de Investigacd@o e Centro de Diabetes,
Universidade de Atenas, Hospital Attikon,

Atenas

Bélgica

Servico de Endocrinologia,
Hospitais Universitarios de Lovaina,
Lovaina

Paises Baixos

Servigo de Endocrinologia/Medicina Interna,
Centro Médico da Universidade de Leiden,
Leiden

Dinamarca

Clinica de Obesidade e Doencas Metabélicas Relacionadas,
Servico de Endocrinologia e Medicina Interna, MEA,
Hospital Universitario de Aarhus,

Aarhus




Grupos de apoio aos doentes

ILIP

Associazione ltaliana Lipodistrofie
www.ailip.it

JCX AFLIP

ASSOCIATION FRANCAISE DES LIPODYSTROPHIES

Association Frangaise des Lipodystrophies
https://bit.ly/2LkméuG

HOPE + AWARENESS + SUPPORT

Lipodystrophy UK
http://lipodystrophyuk.org

§8ELIP

Asociacién Internacional de Familiares
y Afectados por Lipodistrofias

www.aelip.org

Grupos profissionais europeus
Consércio Europeu de Lipodistrofias (ECLIP)

www.eclip-web.org

Para mais informacoées sobre
lipodistrofia, consulte

Lipodystrophy.eu
www.lipodystrophy.eu/en

Rede Francesa de Doencas Raras de Secrecéio
de Insulina e Sensibilidade & Insulina
http://endocrino-sat.aphp.fr/prisis

E-mail: prisis.sat@aphp.fr
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Glossario

Centro especializado

Centro médico com experiéncia reconhecida no diagnéstico, tralamento e gestdo de uma dada
patologia.

Condic@o heterogénea'

Condicéo que pode ter varias manifestagdes e subtipos diferentes.

Hiperfagia'

Fome crénica ou aumento anormal do apetite.

Hiperglicemia'®

Designagdo cientifica de niveis elevados de agicar no sangue.

Leptina'”

Hormona produzida pelas células adiposas que, a longo prazo, atua na regulagéo da ingestdo
de alimentos e no controlo do metabolismo e do consumo de energia do organismo.

Lipodistrofia generalizada”

Subcategoria de lipodistrofias caracterizada pela auséncia quase total de gordura subcuténea,
normalmente desde o nascimento. A lipodistrofia generalizada pode ainda ser dividida

em lipodistrofia generalizada congénita, que é uma condicdo hereditaria, e lipodistrofia
generalizada adquirida, que pode ser um distorbio autoimune ou uma condigéo sem causa
conhecida.

Lipodistrofia parcial”

Subcategoria de lipodistrofias, caracterizada pela perda parcial de gordura subcutanea.

A lipodistrofia parcial pode ainda ser dividida em lipodistrofia parcial familiar, que é uma
condicdo genética em que os sintomas aparecem tipicamente pela primeira vez na puberdade,
e lipodistrofia parcial adquirida, que é normalmente um distorbio autoimune.

Medicamento 6rfdo'®

Na Europa, a designacéo de medicamento 6rfao é atribuida a um tratamento que satisfaz os
seguintes critérios:

— destina-se ao tratamento, prevencdo ou diagnéstico de uma doenca que ponha a vida em
perigo ou que seja cronicamente debilitante

— a prevaléncia da doenca na UE néo é superior a 5 pessoas em 10.000 ou é pouco provével
que a comercializagdo do medicamento possa gerar receitas que justifiquem o investimento
necessdrio ao seu desenvolvimento

- nd&o existe nenhum método satisfatério de diagnéstico, prevencéo ou tratamento da patologia
em causa que fenha sido autorizado ou, caso exista, o medicamento oferece um beneficio
significativo aqueles que sofrem dessa patologia.

Medicamento ultra-6rféo

Termo utilizado para designar medicamentos para doengas muito raras. O Consércio de
Medicamentos da Escécia define a prevaléncia de doencas ultra-6rfés como 1 em cada

50.000 pessoas.

Subcutdneo!?

Tipo de tecido que compde a camada mais interna da pele. Esta camada contém normalmente
vasos sanguineos, nervos, tecido conjuntivo e gordura.
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