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A Esclerose
Tuberosa

* Incidéncia 1:6000 nascimentos

e 1a2milhdes de pessoas em todo o mundo

 Doenga genética autossomica dominante

« Mutagdes no genes TSC1 (9g34) ou TSC2 (16q34)

e Causa o aparecimento tumores benignos em diferentes 6rgaos do corpo:
Cérebro, pele, rins, figado, coracao, olho e pulmao

* Doenga cronica que afecta cada individuo de maneira diferente

* Epilepsia em >80% dos doentes

e Défice cognitivo em >50% dos doentes
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e C(Criada a1l deJulhode 2011

 Realizou 5 Encontros de Familias e 3 Congressos Nacionais de Esclerose Tuberosa

O trabalho desenvolvido tem um grande foco na divulgacao e ensino da doenga aos principais
cuidadores e pais de doentes

e Divulgac¢ao de informacao atualizada da doenc¢a junto da comunidade cientifica
* Sensibilizacao da comunidade portuguesa para a existéncia da Esclerose Tuberosa

* Representacao nos principais 6rgaos associativos Internacionais ligados a doenga — E-TSC e
TSCI Participacao desde 2012, em todos os féruns internacionais sobre a Esclerose Tuberosa




Urgéncia na Criacao de
Equipas Multidisciplinares




Porqué?
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Porque a Esclerose Tuberosa é uma doenga multisistémica;

Porque é uma doenca de evolutiva e necessita de um acompanhamento regular;

Porque as decisoes relacionadas com o desenvolvimento da doeng¢a num o6rgao
podem afectar a evolucao da mesma noutro;
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* Porgue um doente seguido nas diversas especialidades beneficia tanto ao nivel do
acompanhamento evoluivo da doeng¢a como na melhoria significativa da sua
qualidade de vida e dos seus cuidadores;

* Porque, em doencas raras, em gue 0s casos existentes sao limitados a casuistica da
propria doenca, a concentracao de especilistas € uma peca chave para a melhoria
dos cuidados prestados;




Porqué?
5 —

-‘ -
* Porgue a Esclerose Tuberosa é doenca de acompanhamento dispendioso dado o
numero e frequéncia de exames de diagndstico necessarios (a duplicacao e

realizacdo de exames fora das guide-lines representam um custo desnecessario e
nao benéfico para o doente);

* Porque uma equipa multidisciplinar, conhecedora das orientacdes para a doenca,
pode com maior rigor introduzir as terapéuticas mais adequadas a cada doente;
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* Porgue centralizar o tratamento e acompanhemento da Esclerose Tuberosa, em
equipas multidisciplinares e em Centros de Referéncia sera benéfico tanto do
ponto de vista do doente e suas familias, como para os médicos que as
acompanham, como para as entidades que organizam a prestacao de cuidados aos
doentes.
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