
Polineuropatia Amiloidótica Familiar
Bases moleculares de uma doença portuguesa

“…adormecimento, formigueiro, falta de sensibilidade…”

Assim é a Paramiloidose…
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As doenças amiloidóticas
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A descoberta…
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Prof. Dr. Corino de Andrade



“Doença dos pezinhos”: no Mundo e em Portugal
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Sintomatologia
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Hereditariedade
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Bases Genéticas
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Outras mutações do gene
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A Transtirretina (TTR)
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O monómero da TTR
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O dímero da TTR
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O tetrâmero de TTR
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Funções da TTR
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Associação com a RBP
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A proteína mutada
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A TTR Met30
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Processo hipotético de agregação
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Substância Amilóide  
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Atenuação da Doença
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Alterações patológicas

Polineuropatia Amiloidótica Familiar

� ������	���
�	������
��������
�.����������
�����
�.����������
�	���F���	���������

	����	�������	����������

� #��	��������
�.������������	���F���	�����
����������������������������
���������

����������� ����� ��#$$(

� ����;���������B�6+�
��
	���
��������	��1���
����
�	�������@��
��������
�������������
��
���������������F
������������

����������������������������
���������
���
��



Polineuropatia Amiloidótica Familiar

� B��
����:���@���������
�	���������

�	����
�	��;	�����	�������������1���
���
�F
������
����	��	�������
�	����
	�@�����
��

� �������	������������
�����������
���	���
�	�����������������
�	�����
����
���

����������� ����� ��#$$(



Polineuropatia Amiloidótica Familiar

� ��6�
����������������	���������	��
�����
���
��
�	��	�	������������
���������������F
����
���������
�����P��������������
�	���������

�	��������
������
�	�
�����

� �������
������������
���������&�������
�	�����
�	�� ���
���		��������
��������������������

���"�����������:��;�����
���
"�������������������
���

����������� ����� ��#$$(

� ���
����	�������������F
�������������;���

	�
��
�������
�����
���������������
	��
�
������
����������	�������	������

���"�����������:��;�����
���
"�����������<��



Transplante Hepático: 
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uma hipótese terapêutica
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Redução da evolução da sintomatologia
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Possibilidades para o futuro
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Atenuação com a DES
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Interacção TTR - DES
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O evitar da transmissão da doença…
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Diagnóstico Genético Pré-Implantório
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Caso Clínico
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Intervenção Cirúrgica
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Tratamento da amostra
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Pós-Operatório
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