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O QUE E?

A sindrome de Hutchinson-Gilford € uma doencga genética
extremamente rara, que acelera o processo de envelhecimento
em cerca de sete vezes em relacdo a taxa normal. Os sintomas

sO surgem por volta dos 18 meses, sendo que as criancas
portadoras desta disfun¢do vivem, em meédia, 13.5 anos. Esta
sindrome, é também conhecida como progeria, sendo a palavra
derivada do grego e significa "prematuramente velho".

EPIDEMIOLOGIA

A 30 de setembro de 2023 foram identificados 145 jovens com
esta sindrome. Todos 0s anos os valores aumentam, tal como
aumenta o nUmero de paises com pessoas com esta sindrome .
A nivel global, existe uma incidéncia de 1 crianca por cada 4
milhdes de nascimentos (ndo é especifica de um sexo)

Ndo é uma doenca hereditaria relevante, visto gque existe uma
predisposicdo genética para a doenca cardiovascular
prematura, conduzindo a morte precoce, por enfarte do
miocardio ou acidente vascular cerebral.
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DIAGNOSTICO

A sindrome de Hutchinson-Guilford é causada por uma mutacao,
pelo que o diagnostico é feito recorrendo a testes geneéticos.
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CAUSA E GENETICA

A causa da sindrome de Hutchison-gilford é uma mutacao
no gene LMNA. As mutacfes que causam esta sindrome
resultam na produc¢do de uma versdo anormal da
proteina lamina A, que torna o involucro nuclear instavel
e danifica progressivamente o nucleo, aumentando a
possibilidade das células morrerem prematuramente.
Portanto, em vez do gene LMNA codificar a proteina,
lamina A, codifica a progerina. Para além disso, esta
doenca é considerada uma condi¢cao autossomica
dominante.

.. NUcleo normal vs nlicleo com sindrome

SINAIS E SINTOMAS

e Olhos proeminentes, nariz e labios finos, queixo
pequeno e orelhas protrusas

e Perda de cabelos

e Pele aparentemente envelhecida

e Atraso no crescimento e pouco peso

e Veias destacadas no couro cabeludo

e Aterosclerose prematura, desenvolvendo doencas
cardiovasculares

e \Voz aguda

e Osteoporose

e Inflamacdo das articulagoes

e Diminuicao da capacidade auditiva

e Cabec¢a muito maior que o rosto
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TERAPEUTICA

Ndo existe nenhuma cura para esta sindrome, mas existem
métodos para aumentar a esperanca de vida destas criancgas,
como a administracao de um medicamento, lonafarnib, que

pode aumentar a idade media de vida em 2.5 anos. Consegue-
se também fazer cirurgias para inserir novas valvulas cardiacas
Ou abrir vasos sanguineos que irrigam o coracao.
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