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every breath counts

Linfangioleiomiomatose (LAM)

A linfangioleiomiomatose (LAM) é uma doenca pulmonar rara que afeta sobretudo
as mulheres em idade fértil. Ainda que tenha sido registada em homens, é
extremamente rara.

Estima-se que trés a cinco em cada milhdo de mulheres irdo desenvolver LAM.

Esta folha informativa apresenta uma descricdo geral dos sintomas da LAM, como é
diagnosticada e tratada, e sugestdes para quem vive com a doenca. Uma vez que os
profissionais de salde ndo tém contacto muito frequente com pessoas com LAM,
podera ser Gtil levar consigo esta folha informativa para a sua préxima consulta.

O que é a LAM?

A LAM caracteriza-se por quistos pulmonares (sacos cheios de ar que destroem
gradualmente o pulmado), alteracdes no sistema linfatico e tumores nos rins.

E uma doenca progressiva, o que significa que os sintomas irdo em geral piorar ao
longo do tempo.

A LAM desenvolve-se de forma

diferente em cada pessoa. Em algumas

mulheres, pode ser bastante ligeira, )
portanto mantém-se muito bem
durante décadas e ndo precisam de
nenhum tratamento. No entanto, para
outras, a funcdo pulmonar ird declinar
mais rapidamente ao longo do tempo
e podem precisar de tratamento com
oxigénio, tratamento com medicamentos e/ou um transplante pulmonar.

Em cada milhdo de mulheres, cerca de trés a cinco irdo ter LAM.

“A LAM ndo é igual em toda a gente; em algumas mulheres
progride mais lentamente do que noutras, portanto ndo faca
comparagdes com outras pessoas, pois isso pode causar stress
desnecessario.” Iris, Italia
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O que causa a LAM?

Pode desenvolver LAM sem ter nenhuma outra doenca. Nesse caso, chama-se LAM
esporadica. Ou pode desenvolvé-la juntamente com uma doenca chamada esclero-
se tuberosa. As causas da LAM ndo estdo ainda inteiramente compreendidas.

LAM esporadica

A LAM esporadica ndo é hereditaria e ndo é transmitida aos filhos. Uma de duas pro-
teinas (chamadas tuberina e hamartina) estdo alteradas no tecido LAM. Isto deve-se a
mutacdes (alteragdes) nos genes responsaveis por estas proteinas. As proteinas atuam
como um travdo no crescimento de células LAM e, quando estdo alteradas, ha um cres-
cimento excessivo destas células. O porqué de isto acontecer ndo é claro, mas inter-
romper o crescimento destas células é o principal foco da investigacdo neste momento.

Esclerose tuberosa e LAM

A esclerose tuberosa é uma doenca hereditaria. Os individuos com esclerose tuberosa
tém a mesma mutacdo genética em todas ou quase todas as células e, portanto, tém
uma grande probabilidade de vir a desenvolver LAM. Aos 40 anos, cerca de 80% das
mulheres com esclerose tuberosa tém LAM, ainda que possam ndo vir a apresentar
muitos sintomas.

O estrogénio desempenha algum papel na LAM; ainda que ndo pareca ser a causa dire-
ta da LAM, os niveis mais elevados de estrogénio podem acelerar a doenca.

A média de idades em que as pessoas comecam a apresentar sintomas de LAM é por
volta dos 35 anos, mas agora que os profissionais de salde estdao a melhorar no re-
conhecimento da doenca, esta estd a ser diagnosticada mais cedo. A LAM muito rara-
mente afeta criancas.

Quais sao os principais sintomas da LAM?

Os sintomas variam, mas os dois que sdo mais frequentes sdo
a falta de ar e o pneumotérax (colapso do pulmdo).

Um pneumotérax refere-se ao colapso de um ou ambos os
pulmdes, causado pela entrada de ar na cavidade pleural.
A cavidade pleural é o espaco entre os pulmdes e a parede
tordcica.
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Os sintomas menos frequentes sdo tosse, tosse com sangue, tumores nos rins
(angiomiolipomas), que ocorrem em cerca de metade dos casos, e derrames de quilo
ou quilotérax (quando a linfa que se forma no sistema digestivo, chamada quilo, se
acumula na estreita cavidade entre os pulmdes e os impede de se expandirem como
deve ser quando respira).

A progressdo da LAM varia de pessoa para pessoa, mas ha formas de controlar os sintomas.

Como se diagnostica a LAM?

Pode ser dificil diagnosticar a LAM, uma vez que muitos sintomas sdo semelhan-
tes aos de outras doencas pulmonares (como a asma, doenca pulmonar obstrutiva
créonica (DPOC) e bronquite).

E muito importante fazer-se um diagndstico adequado. As orientacBes da European
Respiratory Society (ERS) dizem que para diagnosticar a LAM é necessario dispor de:

e uma tomografia computorizada (TC) (ha qual
se fazem radiografias do seu corpo em muitos
angulos antes de um computador formar uma

imagem detalhada) que mostre quistos no pul-
mdo, e @
ay,

e outra evidéncia, por ex., esclerose tuberosa,
tumor renal, quilotérax

Uma andlise ao sangue que mostre um nivel eleva-
do de uma proteina chamada fator de crescimento
endotelial vascular D (VEGF-D) no sangue também pode ajudar a diagnosticar LAM.

Em casos muito raros, quando ndo for possivel fazer um diagnéstico a partir de uma
combinacgdo dos sintomas acima referidos, pode ser necessario fazer uma biopsia.
Isto significa recolher algumas amostras de tecido dos pulmdes e analisa-las.

Uma vez que a LAM é uma doenca tdo rara, € importante obter a opinido de um especia-
lista assim que possivel e conversar sobre o seu caso individual com um perito na doenca.

“Tenha calma e aguarde até aprender a aceitar o diagnéstico, pois pode
ser muito confuso ao inicio.” Emer, Irlanda

“Um diagnoéstico de LAM também atinge a familia do doente de forma
muito intensa e podem ser todos muito protetores uns em relacdo aos
outros. Falar com alguém de fora pode ajudar.” Gill, Reino Unido

“E muito importante sensibilizar para a LAM junto dos médicos de
familia, que sdo muitas vezes o primeiro ponto de contacto.” Iris, Italia
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Como progride a LAM?

Embora tenha havido alguns avancos importantes na investigacdo sobre a LAM,
presentemente ndo ha cura.

As mulheres com LAM tendem a perder cada vez mais a funcdo pulmonar. Isto
costuma ser lento, mas pode acontecer mais rapidamente para algumas pessoas.

A maior parte das mulheres com LAM vive durante décadas a contar do inicio dos
sintomas, mas isso pode variar. Portanto, é importante conversar sobre o seu caso
individual com um especialista.

“Hoje em dia ha métodos de diagnéstico muito melhores, melho-
res tratamentos e melhores conhecimentos sobre a LAM entre os
profissionais de salde. E eu sou a prova viva de que se pode viver
muitos anos com esta doenca. Fui diagnosticada aos 30 anos e ja
tenho 52.” Lisbeth, Noruega

Que tratamentos ha?

Geralmente ird ser monitorizada para ver se a doenca estd estdvel ou a progredir, para
que seja possivel oferecer-lhe o melhor tratamento e controlo.

Tratar os sintomas

Inicialmente, pode receber tratamento de suporte. Este pode
incluir a utilizacdo de inaladores (broncodilatadores), que
ajudam a respirar melhor. Este pode ser o Gnico tratamento
de que algumas mulheres necessitam. Algumas mulheres
beneficiam de oxigénio suplementar, que ajuda quando ha
sensacdo de falta de ar.

Pleurodese ou pleurectomia (para o pulmao colapsado)

Algumas mulheres com LAM irdo ter mais de um pneumotérax (colapso do pulmdo)
durante a vida e os procedimentos seguintes podem ser recomendados para prevenir
que isso aconteca outra vez. Isto pode melhorar significativamente a qualidade de
vida para as mulheres com LAM.

e A pleurodese é um procedimento que visa colar as pleuras uma & outra, para pre-
venir um novo colapso do pulmado.

e A pleurectomia é um procedimento durante o qual o cirurgido remove a pleura que
reveste a parede toracica, para o pulmado colar a parede toracica, prevenindo um
novo colapso pulmonar.
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Medicacao

O principal tratamento para a LAM é um medicamento chamado sirolimus (também
chamado rapamicina). Este medicamento ajuda muitas mulheres a parar a perda de
funcdo pulmonar. No entanto, nem todas as pessoas irdo precisar de tratamento com
sirolimus. Outras pessoas podem ndo beneficiar do medicamento e podem apresentar
efeitos secundarios.

Transplante pulmonar

Um transplante pulmonar pode ser uma opc¢do para algumas mulheres com LAM
avancada, quando ndo ha outras op¢Ges de tratamento. Muitas mulheres com LAM
fizeram transplantes pulmonares bem-sucedidos e a sua qualidade de vida melhorou
como resultado disso.

Controlo dos sintomas
Pode ajudar a controlar sintomas frequentes da LAM da seguinte forma:

e Manter um peso saudavel
e Ndo fumar

e Manter-se ativa (o oxigénio suplementar, se
necessario, pode ajuda-la a fazer exercicio
mais eficazmente)

e Fazer um programa de reabilitacdo respiratéria
para ajudar com a falta de ar

e Utilizar inaladores, se tiver as vias respiratérias
estreitadas

e Fazer a vacinacdo pneumocécica e contra a
gripe

e Ndo tomar a pilula contracetiva oral combinada (que contém estrogénio e pro-
gesterona)

e Conversar sobre a gravidez com o seu especialista, uma vez que os sintomas po-
dem agravar-se durante a gravidez devido aos niveis mais elevados de estrogénio

e Ndo fazer terapéutica hormonal de substituicdo (THS) depois da menopausa

A sua funcdo pulmonar deve ser monitorizada regularmente quanto a eventuais al-
teracOes. Se a sua funcdo pulmonar estiver a diminuir, o seu médico pode recomen-

dar outro tratamento.
Margo de 2017 www.europeanlung.org -




- Linfangioleiomiomatose (LAM)

“Mantenha-se tdo sauddvel quanto possivel e partilhe as suas experién-
cias com outras mulheres com LAM através de organiza¢Oes de doentes
e grupos de apoio.” Iris, Italia

“O exercicio ajuda-me mesmo, tanto a nivel fisico como mental. Come-
cei a levar oxigénio para o ginasio e a andar na passadeira.” Gill, Reino
Unido

“Tento encontrar um equilibrio entre levar as coisas com calma - e viver
realmente a vida.” Lisbeth, Noruega

Investigacao e esperanca para o futuro

Ha muita investigacdo a decorrer e as areas de investigacdo mais significativas estdo a concen-
trar-se em:

Melhores instrumentos para prever como a LAM se ira desenvolver - para os profis-
sionais de salde poderem saber se uma determinada pessoa tem probabilidade de perma-
necer estdvel ou se ird precisar de tratamento mais cedo e ndo mais tarde. Varios estudos
estdo a procura de biomarcadores (um marcador biolégico no sangue, que sugere que uma
pessoa tem uma determinada doenca), para dar informacdo sobre a forma como a doenca
se esta a desenvolver.

Encontrar uma cura - o sirolimus previne o agravamento da
LAM, mas s6 resulta enquanto a pessoa esta a tomar o medica-
mento. Se parar de o tomar, a funcdo pulmonar ird declinar outra
vez. Estdo a ser avaliados novos tratamentos, que incluem novos
medicamentos, bem como investigacdo sobre a combinagdo de
sirolimus com outros medicamentos, para ver se as células de
LAM podem ser eliminadas, em vez de apenas se impedir o seu
crescimento.

Tratamentos regenerativos - os estudos sobre tratamentos regenerativos pretendem
reparar o tecido pulmonar danificado. Isto estd ainda numa fase muito inicial e estamos
muito longe de ter resultados significativos.

“E vital promover ensaios de novos potenciais medicamentos ao ni-

vel europeu e comunicar a informagdo aos doentes sobre estas novas
terapéuticas. Isto pode acelerar o processo de encontrar uma cura.
Uma vez que a LAM é uma doenca rara, exige mais esforco por parte da
comunidade com LAM e dos médicos.” Iris, Italia
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Vida quotidiana e apoio

Devido aos avancos na investigacdo sobre a LAM, viver com a doenca é muito
diferente do que costumava ser.

Uma vez que viver com LAM é muito diferente para cada mulher, ndo deve
comparar-se com outras pessoas.

Muitas mulheres sentem-se desesperadas e ansiosas quando lhes é comunicado o diag-
noéstico. Pode ser (til entrar em contacto com outras pessoas diagnosticadas com LAM
para falar e partilhar informacdo e sugestGes praticas sobre as coisas que ajudam.

“Descobri que o Tai Chi e o ioga me ajudam a reduzir a ansiedade.”
Emer, Irlanda

'”

“Nunca desista e nunca perca a fé. Mantenha-se positiva
Lisbeth, Noruega

“As vezes pode ser solitario, quando n3o sobra muita energia para ser
sociavel. Nessas alturas é bom ter as redes sociais (como o Facebook)
para nos mantermos em contacto com os amigos e a familia.” Lisbeth,
Noruega

“Tente ndo pesquisar na internet e, em vez disso, contactar um grupo
local no seu préprio pais.” Emer, Irlanda
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Leitura adicional

Sitio da internet sobre LAM da European Lung Foundation:
www.europeanlung.org/lam

e Aceda a informacdo desenvolvida por pessoas com experiéncia de linfangioleiomio-
matose e por peritos na drea

e Encontre redes de apoio, centros e especialistas em LAM na Europa

e leia estudos de caso de mulheres com LAM

Sitio da internet da European Lung Foundation: www.europeanlung.org

Aceda a mais informacdo sobre a satide pulmonar e folhetos informativos relevantes
para as pessoas que vivem com LAM, incluindo:

e Pneumotoérax espontaneo primario (PEP)

e Reabilitacdo respiratéria

EUROPEAN A European Lung Foundation (ELF) foi fundada pela European Respiratory Society
LUNG (ERS) com o objetivo de reunir doentes, publico e profissionais da drea respiratéria, de
OO0 modo a influenciar de forma positiva a medicina respiratéria. A ELF dedica-se a satide

respiratéria em toda a Europa e reline os principais peritos médicos europeus para
EUROPEAN disponibilizar informacdes aos doentes e sensibilizar o publico para a doenca pulmonar.
RESPIRATORY  Egte material foi compilado como parte do projeto de prioridades para os doentes com LAM,
SOCIETY com a ajuda do Professor Simon Johnson, Dr. Sergio Harari, Dr. Marcel Veltkamp, EIma
every breath counts Zwanenburg e membros do grupo de aconselhamento de doentes com LAM da ELF.
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