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SINDROME DE MOWAT-WILSON
MEDICOS QUE DESCOBRIRAM

E DAO NOME A DOENCA
GENETICA ESTIVERAM
EM PORTUGAL

ROPEAN

INFERENCE

A 22 e 23 de junho, o Centro
Cultural de Cascais foi palco da
primeira conferéncia europeia
sobre a sindrome de Mowat-Wilson
(MWS), uma doenca genética

rara, causada por mutacoes

no gene ZEB2 localizado no
cromossoma 2g21-q23. O evento,
organizado pela Associacao
Portuguesa de MWS, juntou
aproximadamente 150 pessoas

- entre as quais especialistas,
médicos, investigadores,
terapeutas, enfermeiros e familias
afetadas por esta patologia - e
trouxe a Portugal os dois médicos
australianos que identificaram a
mutacao genética, descobriram

e “batizaram” a doenca: David
Mowat e Meredith Wilson.

Os médicos geneticistas que, em 1998, desco-
briram a MWS - David Mowat e Meredith Wilson -
deslocaram-se da Austrédlia até Portugal para falar
sobre algumas das descobertas que tém sido feitas,
ao longo dos anos, pela comunidade cientifica em
torno desta patologia, no ambito da 1.2 Conferéncia
Europeia sobre MWS, que decorreu a 22 e 23 de junho,
em Cascais.

A sindrome de Mowat-Wilson é uma doenca ge-
nética causada por mutagdes no gene ZEB2 localiza-
do no cromossoma 2g21-g23, para a qual nao existe
cura, mas que tem sido alvo de crescente atencao.
Embora seja uma doenca sem cura, 0s médicos aus-
tralianos destacaram a importancia do diagnéstico
precoce e do acompanhamento multidisciplinar des-
tes doentes, considerando que o mesmo € funda-
mental para ajudar as familias a lidar com as vdrias
dificuldades didrias.

Note-se gue os individuos portadores de MWS
manifestam diversas alteracdes genéticas, sendo
as mais comuns, o0 atraso do desenvolvimento fisico
e cognitivo, epilepsia e diversas alteracdes a nivel
cardiaco e geniturindrio, tornando-os totalmente de-
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pendentes de terceiros, “logo, quanto mais informa-
das e acompanhadas estiverem as familias, melhor”.

Os problemas cardiacos afetam entre 50% a 60%
dos individuos, nomeadamente o defeito do septo
atrial, o defeito do septo ventricular, a estenose pul-
monar e adrtica, entre outros. Jd os problemas de
cariz geniturindrio estdo presentes em cerca de 50%
dos doentes.

A questao do sono foi outro dos temas em des-
taque neste encontro. As perturbacdes de sono sao
bastante comuns em pessoas com deficiéncia inte-
lectual e podem ter um impacto muito negativo, quer
nos doentes quer nos familiares ou cuidadores.

“0 sono é muito importante, todos nds precisamos
de um bom ciclo de sono, e isso poderd ter um grande
impacto na qualidade de vida”, afirmou David Mowat.

Outro dos aspetos a destacar € a prevaléncia da
epilepsia, que afeta cerca de 75% dos doentes, ma-
nifestando-se habitualmente entre 0s 1 e 0s 5 anos.

De salientar, ainda, que existem entre 10 a 15
criancas diagnosticadas com esta doenca rara, em
Portugal, embora 0s especialistas acreditem que a
taxa de subdiagnostico € bastante significativa.
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DAVID MOWAT

ENTREVISTA

E MEREDITH WILSON
TORNAR O DIAGNOSTICO
CADA VEZ MAIS PRECOCE

E IMPERATIVO NA MWS

Numa entrevista exclusiva ao Jornal Médico, os dois médicos
geneticistas australianos que descobriram a MWS em 1998, David
Mowat e Meredith Wilson, destacaram os principais desafios para quem
vive com esta doenca e para quem trata destes doentes. Ambos o0s
especialistas colocaram a tonica na necessidade de tornar o diagndstico

cada vez mais precoce.

JORNAL MEDICO (JM) | Quais sdo os principais
desafios da sindrome de Mowat-Wilson, nomea-
damente para as familias e para a Medicina?

David Mowat (DM) | Para as familias, os desa-
fios passam por lidar com as limitacoes dos doentes
ao nivel da deficiéncia intelectual, bem como dos
consequentes problemas de salde que acabam por
ter um impacto bastante significativo na vida dos
doentes. Por outro lado, o principal desafio esta no
diagnostico. Tratando-se de uma condicao rara, a sin-
drome de Mowat-Wilson (MWS) pode nao ser diag-
nosticada facilmente. A maioria das familias quei-
xa-se disso mesmo... Muitas vezes, o diagndstico
demora mais de um ano a ser feito e até as familias
saberem aquilo que se passa realmente, enfrentam
um enorme sentimento de impoténcia.

JM | Durante a apresentacdo no ambito da
1.2 Conferéncia Europeia sobre MWS referiram
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que existem dificuldades ao nivel do diagnéstico.
Quais sao?

Meredith Wilson (MW)| A MWS ndo é uma con-
dicao facilmente reconhecida. A maioria dos médicos
nunca observou um paciente com esta condicdo, até
mesmo pediatras especialistas. Geralmente, 0s Uni-
cos locais que reconhecem rapidamente esta sindro-
me sao 0s servicos especializados em Genética. Des-
ta forma, acho que um dos principais desafios para
as familias € exatamente esse, a sensacao de que
estao sozinhas, de que ninguém as compreende...

JM | Qual a importancia desta Conferéncia
para quem vive com MWS e para quem trata des-
tes doentes?

DM I O valor de uma reunidao ou de um encontro
como este é que os familiares percebem que exis-
tem outras familias que também tém filhos com a
mesma condi¢ao. Por sua vez, este sentimento de

O principal desafio
das familias esta
no diagndstico,
que muitas vezes
demora mais de
um ano a ser feito
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“partilha” entre as familias acaba por transmitir um
sentimento de reconforto, fazendo-as sentir que nao
estdo sozinhas. E através destes encontros que as
familias podem partilhar experiéncias entre si e ad-
quirir mais conhecimento sobre a doenca com a qual
lidam todos os dias.

JM | Quais sdo as principais consequéncias da
sindrome de Mowat-Wilson?

MW | Acho que a principal consequéncia € a de-
ficiéncia intelectual, na medida em que o doente é
totalmente dependente dos pais ou dos seus “cuida-
dores” para o resto da vida.

DM | Existe também a questdo da linguagem...
Estes doentes ndo usam palavras e apresentam gran-
des limitacdes ao nivel da linguagem. A mobilidade
também € um grande problema, alguns nao andam.
Alguns podem, eventualmente, nao conseguir andar
até chegarem a adolescéncia. Nestes casos, 0s doen-
tes precisam de supervisao e cuidados constantes.

JM | No futuro, com o avanco da Medicina,
acreditam que estes doentes poderio tornar-se
mais independentes?

DM | Neste momento, acho que € muito pouco
provavel. Nao consigo imaginar que iSso possa vir a
acontecer. No futuro, talvez seja possivel melhorar
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As familias
precisam de ser
fortes e trabalhar
todos os dias
para superar este
enorme desafio.
Além disso, acho
que é fundamental
criar mais
infraestruturas
de apoio para as
familias, pois so
assim estas vao
sentir que nao
estao sozinhas

- peepny

=5

em alguns aspetos, mas nao em tudo. Penso que a
epilepsia é algo que pode vir a ser melhorado, acre-
dito que se o paciente for intervencionado cedo, o
impacto da epilepsia podera ser muito menor.

MW | O avango da Medicina pode trazer melho-
rias, tal como o David disse ao nivel de epilepsia,
com uma evolucio da terap@utica. £ importante sub-
linhar que ha aspetos/sintomas que podem certa-
mente ser corrigidos e melhorados, no entanto ha
outros que nao poderao ser alterados.

JM | Em relacdo a qualidade de vida dos doen-
tes, que tal como sabemos é muito limitada, o
que pode ser feito para melhora-la?

MW | Acho que a qualidade de vida é um con-
ceito muito complicado. Talvez seja necessério que a
sociedade perceba que € preciso ajudar as familias
que sofrem com este tipo de doencas raras, € preci-
S0 que percebam que este é um problema de todos.
As pessoas que vivem e convivem diariamente com a
MWS precisam de ter muita forca, constantemente,
para lidar com toda a carga que a doenca acarreta.
As familias precisam de ser fortes e trabalhar todos
0s dias para superar este enorme desafio. Além dis-
so, acho que é fundamental criar mais infraestrutu-
ras de apoio para as familias, pois s6 assim estas
vao sentir que nao estdo sozinhas.
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