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Doencas Hepaticas Raras: desafios invisiveis que exigem

atencao especializada

O figado é um 6rgao com multiplas e diferentes fungdes, entre elas: a sintese de
proteinas, lipidos e hidratos de carbono; o armazenamento e libertacao de hidratos de
carbono na circulagdo, permitindo manter estaveis os niveis de agucar no sangue; a
sintese de acidos biliares, para a produgcao de bilis; destoxificagdo, convertendo
produtos toxicos noutros passiveis de ser excretados; e ainda uma importante fungcao

imunoldgica, contribuindo no combate a infe¢des.

O reconhecimento precoce das doengas hepaticas é fundamental para podermos

trata-las atempadamente e proteger as fungdes (vitais!) deste 6rgéo nobre.

Algumas dessas doengas, as mais frequentes, sdo amplamente conhecidas, mais
ativamente procuradas, e por isso mais prontamente diagnosticadas e tratadas. Sao
exemplos a infecao pelos virus da hepatite B e C, a doenga hepéatica alcodlica e

metabdlica (figado gordo).

Outras, no entanto, sdo raras, menos conhecidas pelos clinicos, ndao procuradas
ativamente e, por isso, de diagndstico mais dificil e tardio, atrasando o inicio de
tratamento especializado. E neste ultimo grupo que nos focamos, a propésito do Dia

Mundial das Doencgas Raras, que se assinala a 28 de fevereiro.

As doengas hepaticas raras correspondem a um grupo heterogéneo de patologias
que afetam o figado e que, de acordo com a definicdo europeia, apresentam uma

prevaléncia inferior a um caso por cada duas mil pessoas.

Entre estas, destacam-se as doengas metabdlicas: sdo doengas genéticas,
hereditarias, que ocorrem por defeitos em diferentes vias do metabolismo e afetam

diferentes sistemas de 6rgéos, além do figado.

As doengas metabdlicas que mais frequentemente causam doenga na idade adulta
sdo a hemocromatose hereditaria, a doenga de Wilson e o défice de alfa-1-antitripsina.
A hemocromatose hereditaria ocorre por alteragao do metabolismo do ferro, que se
acumula nos diferentes 6rgaos. Caracteriza-se por doenga hepatica, diabetes (por
deposigao de ferro no pancreas), doenga cardiaca, doenga das articulagdes, aspecto
bronzeado da pele. A doenc¢a de Wilson decorre de um defeito no metabolismo do

cobre, que se deposita principalmente no figado e no sistema nervoso central. Assim,
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para além da doenca hepatica, os doentes podem apresentar-se com alteragdes do
comportamento, do movimento e da fala. O défice de alfa-1-antripsina, ocorre por
uma mutagdo que resulta na producdo dessa proteina num formato anémalo. A
acumulagéo da proteina alterada no figado leva a ocorréncia da doencga hepatica e a

sua falta no pulméao leva ao aparecimento precoce de doenca pulmonar.

Existem muitas outras doencas metabdlicas, a maioria das quais se manifesta na
infancia, frequentemente com um quadro de ma progressdo estaturo-ponderal,
podendo ainda ocorrer, consoante as vias do metabolismo envolvidas, hipoglicémias
(por incapacidade de armazenar e libertar aclcar no sangue), alteragcoes neuroldgicas
(pelas hipoglicemias ou por acumulagdo de compostos metabdlicos toxicos), colestase
(por acumulacdo de acidos biliares, que ndao sao usados para produzir bilis e se

acumulam, conferindo coloragdo amarela a pele, cor escura da urina e prurido).

Além das doengas metabdlicas, existem outras, que envolvem sobretudo mecanismos
de autoimunidade e se manifestam mais frequentemente na idade adulta. Sao
exemplos a colangite biliar primaria e colangite esclerosante primaria: doengas
causadas por inflamacéo das vias biliares e que impedem o normal fluxo de acidos

biliares, levando a ocorréncia de colestase.

A maioria destas doencas, por terem natureza genética ou autoimune, n&o apresentam
cura. Contudo, desde que adequadamente diagnosticadas, para muitas delas existem
tratamentos que permitem que se mantenham controladas, sem progressao, e
permitindo levar uma vida normal (por exemplo, através do controlo dos niveis de ferro

na hemocromatose ou dos niveis de cobre na doenga de Wilson).

Quando a progressao nao pode ser evitada, os doentes podem desenvolver doenga
hepatica aguda ou terminal. Nestes casos, o transplante hepatico podera ser a unica

opcéo.

Embora nem sempre seja possivel prevenir o aparecimento das doengas hepaticas
raras, o diagnostico precoce assume um papel central na melhoria do progndstico. Em
determinadas situagdes, o rastreio familiar permite identificar portadores
assintomaticos ou doentes em fases iniciais, possibilitando uma vigilancia adequada e
a intervengao antes do surgimento de complicacoes irreversiveis. A literacia em saude
e a sensibilizagdo da populagdo para estas patologias contribuem igualmente para

uma procura mais precoce de cuidados médicos.

Assinalar o Dia Mundial das Doencgas Raras é, acima de tudo, uma oportunidade para

reforgar que a raridade nao deve significar invisibilidade.
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