Glossario do Questionario para a priorizagao de sintomas em CDG (CDGSPQ)

QUEM DESENVOLVEU ESTE PROJETO?

Este projeto é desenvolvido no ambito da CDG & Allies — Professionals and Patient
Associations International Network (CDG & Allies — PPAIN) e liderado pela Dr2. Vanessa
Ferreira, Prof2. Dr2. Paula Videira e Prof2, Luisa Barros. Contamos com especialistas como o
Prof. Dr. Jaak Jaeken, a Prof2. Dr2. Eva Morava, a Dr2. Mercedes Serrano, a Andrea Miller
(CDG Care), a Merell Liddle (CDG Australia), a Claudia Vazquez (CDG EUA) e os colegas da
CDG & Allies PPAIN. A CDG & Allies-PPAIN é uma rede internacional Unica liderada por
doentes, focada no aumento do conhecimento sobre as CDG e, em ultima instancia, na

contribuicdo para futuras terapias e para a melhoria da gestdo das CDG.

CONTACTO DE AJUDA:
Se precisar de ajuda, ndo hesite em contactar-nos para pedir ajuda relacionada com este
questionario AQUI. Também estamos disponiveis para agendar uma reunido via SKYPE,

WhatsApp ou Zoom.

Envolvimento oftalmolégico em CDG

O nistagmo é uma condigdo que compreende movimentos involuntarios dos olhos, que pode resultar

numa visao reduzida ou limitada. Mais informacdes AQUI. Assista a um video AQUI.

O estrabismo é uma condi¢do que envolve o desalinhamento dos olhos quando se olha para um
objeto. Mais informagdes AQUI.

Fonte da figura AQUI.

A retinite pigmentosa é uma condicdo que causa a perda gradual da visdo pela seguinte ordem: a

noite; visao periférica; visdo central e problemas com visdo de cores. Mais informagdes AQUI.

Legenda da figura: Fundo do olho de uma pessoa com retinite pigmentosa; Fonte da figura AQUI.
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https://worldcdg.org/contact
https://en.wikipedia.org/wiki/Nystagmus
https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/b/b6/Optokinetic_nystagmus.gif
https://en.wikipedia.org/wiki/Strabismus
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=81253483
https://en.wikipedia.org/wiki/Retinitis_pigmentosa
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=7869631

Envolvimento gastrointestinal em CDG
(O trato gastrointestinal comega na boca e acaba no anus e inclui todos os 6rgaos do sistema
digestivo. Mais informagdes AQUI.)

A disfagia € a dificuldade em engolir. Mais informagfes AQUI.

A anorexia envolve perda de apetite, auséncia de fome e até aversédo a comida.

O inchago abdominal ocorre quando se acumulam substancias como gases ou fluidos no

abddémen. Causa uma sensacéao de plenitude (i.e. sentir-se “cheio”. Mais informagdes AQUI.

o=

Fonte da figura AQUI.

A dor abdominal é qualquer dor localizada entre o peito e a virilha. Geralmente, é chamada

de regido do estdmago ou barriga. Mais informacdes AQUI.

A nausea € uma sensacao difusa de mal-estar e desconforto, geralmente percebida como

uma vontade de vomitar. Mais informac6es AQUI.

O refluxo gastroesofagico ocorre quando o acido do estbmago volta para o eséfago (tubo
que conecta a boca ao estdmago). Isto pode irritar o eséfago e causar azia (sensacédo de
queimadura no peito). Mais informacdes AQUI e AQUI.

\i/ Esophagus

Lower esophageal/\
sphincter (closed) )

e

Lower esophageal
sphincter (open)

Normal

Backflow of acid and stomach
contents into the esophagus
causes heartburn

Gastroesophageal Reflux Disease (GERD)
Fonte da figura AQUI.
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https://en.wikipedia.org/wiki/Gastrointestinal_tract
https://en.wikipedia.org/wiki/Dysphagia
https://en.wikipedia.org/wiki/Abdominal_distension
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=15335623
https://medlineplus.gov/ency/article/003120.htm
https://en.wikipedia.org/wiki/Nausea
https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/gerd/symptoms-causes/syc-20361940#:~:text=Gastroesophageal%20reflux%20disease%20(GERD)%20occurs,reflux%20from%20time%20to%20time.
https://en.wikipedia.org/wiki/Gastroesophageal_reflux_disease
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=44923646

O vomito é um reflexo incontrolavel que expele o conteudo do estdbmago pela boca. Mais
informacdes AQUI.

Fonte da figura AQUI.

O sangramento gastrointestinal revela um distdrbio no trato digestivo. O sangue geralmente
aparece no vémito ou nas fezes, mas nem sempre é visivel. No entanto, pode fazer com que
as fezes parecam pretas ou alcatroadas. O sangramento pode variar de leve a grave e pode
ser fatal. Mais informacdes AQUI e AQUI.

A obstipacdo ocorre quando os movimentos intestinais se tornam menos frequentes e as
fezes dificeis de evacuar. Mais informagfes AQUI.
Adiarreia € uma condi¢do que envolve a presenca de pelo menos trés fezes moles ou liquidas

por dia. Pode durar alguns dias e resultar em desidratacao devido a perda de fluidos. Mais

informacgdes AQUI.
BRISTOL STOOL CHART
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Fonte da figura AQUI.

Aincontinéncia fecal é a emissado involuntaria de fezes pelo reto, devido a incapacidade de
controlar os movimentos intestinais. Pode variar de uma saida ocasional de fezes durante a

passagem de gas até uma perda completa do controle do intestino. Mais informa¢des AQUI.

A falta de crescimento consiste num ganho de peso insuficiente ou huma perda de peso
inadequada. Mais informacdes AQUI.
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https://en.wikipedia.org/wiki/Vomiting
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=5445981
https://en.wikipedia.org/wiki/Gastrointestinal_bleeding
https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/gastrointestinal-bleeding/symptoms-causes/syc-20372729#:~:text=Overview,and%20can%20be%20life%2Dthreatening.
https://en.wikipedia.org/wiki/Constipation#:~:text=Constipation%20refers%20to%20bowel%20movements,anal%20fissure%20or%20fecal%20impaction.
https://en.wikipedia.org/wiki/Diarrhea
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=41761316
https://en.wikipedia.org/wiki/Fecal_incontinence
https://en.wikipedia.org/wiki/Failure_to_thrive

Problemas gastrointestinais associados com a alimentacgao

Aintolerancia a lactose ocorre quando o intestino delgado néo produz lactase suficiente, i.e
a enzima que digere o acucar do leite (lactose). A intolerancia a lactose causa diarreia, gases,
distensdo abdominal, nauseas e, as vezes, voémitos apds comer ou beber laticinios. Mais
informacdes AQUI.

A intolerancia a Oligo-, Di-, Monossacarideos e Polidis Fermentaveis-FODMAP ¢é a
sensibilidade a um grupo de acuUcares mal digeridos/absorvidos pelo intestino delgado,
propensos a absorver agua e fermentar no cdlon (por bactérias intestinais) (e.g. frutanos,
galacto-oligossacarideos, lactose, frutose, sorbitol, manitol, xilitol, e maltitol), produzindo gas
e expandindo a parede intestinal. Embora este processo natural promova alteracdes benéficas
na flora intestinal, pode causar dor e desconforto em algumas pessoas com um intestino
altamente sensivel ao 'alongamento’ da parede intestinal (e.g. sindrome do intestino irritavel).
Mais informagdes AQUI.

A doencga celiaca é uma doenga autoimune em que o glaten (uma proteina encontrada no
trigo, na cevada e no centeio) desencadeia uma resposta imunolégica no intestino delgado. A
longo prazo, essa resposta imunolégica, pode danificar o revestimento do intestino delgado e
impedir que ele absorva alguns nutrientes (ma absorc¢ao).

O dano intestinal pode causar diarreia, fadiga, perda de peso, distensdo abdominal e anemia,
podendo levar a complicacdes graves. Em criancas, a mé absorcao pode afetar o crescimento
e o desenvolvimento. Embora nao haja cura, seguir uma dieta rigorosa sem gluten pode ajudar
a controlar os sintomas e a promover a cura intestinal. Pode ser diagnosticada através da
pesquisa de certos tipos de anticorpos no sangue, seguido por uma bidpsia do intestino

delgado, se o primeiro teste for positivo. Mais informagdes AQUI.

Um n&o celiaco com sensibilidade ao gliten (uma proteina encontrada no trigo, cevada e
centeio) mostra alguns sinais e sintomas idénticos aos da doenca celiaca (e.g. dor abdominal,
distensdo abdominal, diarreia, obstipacdo, "cérebro nebuloso", erupcdo cutanea ou dor de
cabeca), embora, sem danificar os tecidos do intestino delgado. O sistema imunolégico parece
desempenhar um papel relevante nesta doenca, mas o0 processo ainda ndo é bem
compreendido. Mais informacdes AQUI e AQUI.

A doenca inflamatoéria intestinal (IBD) € um grupo de disturbios, e.g. Doenca de Crohn e
colite ulcerativa, que causam inflamagéo crénica do trato digestivo. A doenca de Crohn

causa inflamacdo do revestimento do trato digestivo, que geralmente se espalha
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https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/lactose-intolerance/symptoms-causes/syc-20374232
https://en.wikipedia.org/wiki/FODMAP
https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/celiac-disease/symptoms-causes/syc-20352220
https://www.mayoclinic.org/healthy-lifestyle/nutrition-and-healthy-eating/in-depth/gluten-free-diet/art-20048530#:~:text=Non%2Dceliac%20gluten%20sensitivity%20causes,tissues%20of%20the%20small%20intestine.
https://en.wikipedia.org/wiki/Non-celiac_gluten_sensitivity

profundamente pelos tecidos afetados, enquanto a colite ulcerativa causa inflamacéo e feridas
(Ulceras) de longa duracdo no revestimento interno do intestino grosso (célon) e reto. Ambos
envolvem complicaces debilitantes e as vezes fatais: diarreia; febre; fadiga; dor abdominal,
sangue nas fezes; apetite reduzido; perda de peso. Mais informacfes AQUI.

A alergia alimentar ocorre quando o sistema imunoldgico identifica erroneamente uma
proteina (e.g. glaten), encontrada em alguns alimentos (e.g. trigo), como um agente causador
de doencas (e.g. bactéria), e produz anticorpos contra esta proteina, desencadeando uma
resposta do sistema imunoldégico. Isto pode causar formigueiro ou comich&o na boca; urticaria,
comich@o ou eczema; inchaco dos labios, rosto, lingua e garganta ou de outras partes do
corpo; respiracdo ofegante, congestdo nasal ou dificuldade em respirar; dor abdominal,
diarreia, ndusea ou vomito; tonturas e desmaios. Algumas pessoas desencadeiam anafilaxia,
uma reacédo alérgica grave e com risco de vida, que causa constricdo das vias respiratérias,
dificultando a respiracdo; choque com queda acentuada da pressao arterial, pulso rapido,

tonturas, vertigens ou perda de consciéncia. Mais informa¢des AQUI.

Legenda da figura: Urticaria nas costas causada por alergia alimentar e testes cutaneos de alergia. Fonte da
figura AQUI, AQUI e AQUI.

Envolvimento da bexiga em CDG

Aincontinéncia urinaria é uma descarga involuntaria e ndo intencional de urina. Pode variar

de algumas gotas a vazamento permanente. Mais informacdes AQUI.
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Legenda da figura: Sistema urinario feminino (a) e masculino (b). Fonte da figura AQUI.
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https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/inflammatory-bowel-disease/symptoms-causes/syc-20353315
https://www.mayoclinic.org/healthy-lifestyle/nutrition-and-healthy-eating/in-depth/gluten-free-diet/art-20048530#:~:text=Non%2Dceliac%20gluten%20sensitivity%20causes,tissues%20of%20the%20small%20intestine.
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=4429059
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=3639512
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=16627492
https://en.wikipedia.org/wiki/Urinary_incontinence
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=30148631

Envolvimento reprodutivo em CDG
(O sistema reprodutivo ou genital compreende todos os 6rgdos anatomicos envolvidos na

reproducédo sexual).

A infertilidade é a incapacidade de uma pessoa se reproduzir por meios haturais. Mais
informagdes AQUI.

O fluxo menstrual geralmente ocorre a cada 21 a 35 dias e dura entre 2 a 7 dias. Os tipos
anormais do periodo menstrual incluem sangramento intenso e prolongado; excesso de dor

durante o periodo; periodos ausentes e periodos muito reduzidos. Mais informagdes AQUI.

Envolvimento esquelético na CDG

Osteopenia/Osteoporose sdo condi¢cdes que apresentam uma baixa densidade éssea e um

maior risco de fraturas. A osteoporose € mais grave do que a osteopenia. Mais informagfes

AQUI e AQUI.

Normal Bone
Density

Osteopenia

Osteoporosis

Fonte da figura AQUI.

A cifose é um arredondamento exagerado da coluna para a frente. Mais informac¢des AQUI.

A escoliose é uma curvatura lateral da coluna vertebral. Mais informag6es AQUI.

Vertebral column disorders

Fonte da figura AQUI.

A fratura 6ssea é uma condi¢gdo médica com quebra parcial ou total da continuidade do 0sso.

Copyright © 2021 by CDG & Allies — Professionals and Patient Associations International Network (CDG & Allies — PPAIN) 6



https://en.wikipedia.org/wiki/Infertility
https://en.wikipedia.org/wiki/Menstrual_disorder
https://en.wikipedia.org/wiki/Osteopenia
https://en.wikipedia.org/wiki/Osteoporosis
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=82880192
https://en.wikipedia.org/wiki/Kyphosis
https://en.wikipedia.org/wiki/Scoliosis
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=82641404

Closed

Transverse Spiral Comminuted Impacted Greenstick Oblique

Fonte da figura AQUI.

Envolvimento neuromuscular em CDG
(O sistema neurologico inclui a rede de neurdnios e células que transportam mensagens de e para 0

cérebro e medula espinal para varias partes do corpo. O sistema muscular é responsavel pelo

movimento do corpo humano).

Atraso no desenvolvimento intelectual abrange o desenvolvimento anormal da compreenséo,

aprendizagem e funcionamento adaptativo. Mais informagfes AQUI.

Problemas sociais envolvem dificuldades na comunicacdo com os outros, em termos verbais, n&do

verbais ou escrita.

A deficiéncia motora fina compreende a ma coordenacdo de pequenos musculos durante o
movimento. As habilidades motoras finas geralmente exigem uma sincronizacdo das méaos e dos dedos,

com os olhos. Alguns exemplos destas sdo comer, escrever e abotoar uma camisa. Mais informacdes

Fonte da figura AQUI.
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https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=30127535
https://en.wikipedia.org/wiki/Intellectual_disability
https://en.wikipedia.org/wiki/Fine_motor_skill#:~:text=Fine%20motor%20skills%20can%20become,cerebral%20palsy%2C%20or%20developmental%20disabilities.&text=These%20are%20tasks%20that%20involve,therapy%20to%20improve%20their%20skills.
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=36462612

A deficiéncia motora grossa compreende a ma coordenagdo dos movimentos grosseiros

provenientes de grandes grupos musculares e movimentos de corpo inteiro. Exemplos de habilidades

motoras grossas sao levantar-se, caminhar, correr e subir escadas. Mais informacfes AQUI.

L BE

Legenda da figura: Habilidades motoras grossas, tais como escalada e equilibrio. Fonte da figura AQUI.

A contratura articular é uma limitag&o total do movimento da articulagdo. Resulta do encurtamento
dos musculos, tenddes, ligamentos e capsulas articulares ou ossificagdo heterotdpica (crescimento
anormal do osso nos tecidos nédo esqueléticos, incluindo musculos, tenddes ou outros tecidos moles).
Mais informacdes AQUI.

Fonte da figura AQUI.

Os problemas de fala envolvem dificuldades na articulacdo das palavras, fluéncia e/ou voz.

® Problemas de articulacdo envolvem erros na producdo de sons da fala (e.g. omissées:
(bar para barco); substituicbes: (joelho para coelho); distor¢cdes: (golpe para gole)).

® Problemas de fluéncia compreendem dificuldades com o ritmo e o tempo da fala (e.g.
hesitacdes, repeticdes ou prolongamentos de sons, silabas, palavras ou frases).

® Os problemas de voz referem-se as caracteristicas dos sons produzidos, especificamente

0 tom, a qualidade e a intensidade do som. Mais informages AQUI.

As convulsfes séo disturbios elétricos repentinos e descontrolados no cérebro. Elas podem causar
mudancas no seu comportamento, movimentos ou sentimentos e nos niveis de consciéncia. A
epilepsia € caracterizada por crises recorrentes convulsdes epiléticas. Existem varios tipos de
convulsdes, cuja gravidade varia. Os tipos de convulséo diferem de acordo com o local onde comegam

no cérebro e como comegam. Mais informagdes AQUI, AQUI e AQUI.

Episédios semelhantes a um acidente vascular cerebral (AVC) (“Stroke-like episodes”) em

doentes PMM2-CDG sao complicagbes neurolégicas agudas caracterizadas por estado de confuséo,
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https://en.wikipedia.org/wiki/Gross_motor_skill
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=57576405
https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/joint-contracture
https://casereports.bmj.com/content/2014/bcr-2013-010037.full
https://en.wikipedia.org/wiki/Speech_and_language_impairment
https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/seizure/symptoms-causes/syc-20365711
https://en.wikipedia.org/wiki/Seizure
https://www.youngepilepsy.org.uk/guide-for-schools/epileptic-seizures/

perda de movimento de uma perna ou um braco (monoparesia) ou de um lado do corpo (hemiparesia)
e, as vezes, convulsdes epilépticas. Os episédios semelhantes a um AVC envolvem défices focais que
mimetizam clinicamente, mas nao neurorradiologicamente, uma lesdo isquémica. As infe¢cdes podem
desencadear episddios semelhantes a AVC. No entanto, os mecanismos patolégicos subjacentes ndo
sdo compreendidos e faltam diretrizes clinicas que auxiliem no seu diagnéstico, prevencdo e

tratamento. Mais informacdes AQUI.

Envolvimento emocional/comportamental em CDG

As mudancas de humor envolvem mudangas extremas ou rapidas de humor. Pode ocorrer

a qualquer hora e em qualquer lugar, e a duracdo e a gravidade também podem variar. Mais
informagdes AQUI. =230

C .

\ i /
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Fonte da figura AQUI.

Os comportamentos repetitivos séo classificados em dois grupos:

® Ordem inferior que envolve movimentos tais como bater com as maos, mexer com objetos

ou balancar o corpo, e vocaliza¢des tais como grunhir ou repetir certas frases.

® Ordem superior que inclui rotinas e rituais, insisténcia nas mesmas coisas e interesses

intensos. Mais informacdes AQUI.

As caracteristicas autistas incluem problemas de interagdo social com outros (e.g. brincar
com o0s outros); interesses incomum em objetos; a necessidade de uniformidade; ampla
variacdo nas suas habilidades; reacao insuficiente ou exagerada a um ou a mais dos cinco
sentidos (viséo, tato, paladar, olfato ou audi¢ao); acdes ou movimentos repetidos; reacdes e

expressdes emocionais incomuns. Mais informacdes AQUI.

Fonte da figura AQUI.

O comportamento agressivo pode variar de abusos verbais/emocionais a abusos fisicos a
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5855841/
https://en.wikipedia.org/wiki/Mood_swing
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=79549667
https://www.spectrumnews.org/news/repetitive-behaviors-and-stimming-in-autism-explained/
https://en.wikipedia.org/wiki/Autism_spectrum
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=5118849

outras pessoas ou danos a propriedades pessoais. Mais informag¢des AQUI.

O comportamento auto-abusivo envolve a ocorréncia de comportamentos que resultam em

danos fisicos ao préprio corpo. Mais informagdes AQUI.

As birras sdo uma explosdo emocional, geralmente relacionada a um sofrimento emocional.
Pode envolver teimosia, choro, gritos, violéncia, desafio, discurso furioso e resisténcia. Mais
informacdes AQUI.

Fonte da figura AQUI.

A ansiedade é um sentimento intenso e excessivo de medo, preocupacao ou apreensao em
relagdo a algo no futuro. Isto pode causar aumento da frequéncia cardiaca; respiracéo
acelerada (hiperventilacdo); suor; tremores; sensacdo de cansaco; problemas
gastrointestinais; o desejo de evitar coisas que desencadeiam ansiedade; dificuldade de
concentracao e problemas no sono. Mais informagdes AQUI e AQUI.

Envolvimento hematolégico e imunolégico em CDG
(Hematologia é o estudo do sangue e condicdes relacionadas. A imunologia é o estudo do

sistema imunitario, responsavel pelos mecanismos de defesa do organismo).

A coagulopatia é uma condi¢ao que envolve capacidade reduzida de coagulacéo do sangue
(formar coagulos). Aumenta a tendéncia para sangramentos e hematomas prolongados ou
excessivos, que podem ocorrer espontaneamente, ap6s uma lesdo, ou durante
procedimentos médicos.

A coagulopatia pode resultar de niveis reduzidos ou da auséncia de proteinas de coagulagéo
no sangue, como fatores de coagulacdo. Também pode resultar de disfuncéo das plaquetas
(pequenas células em forma de disco presentes na corrente sanguinea que ajudam no
processo de coagulacdo) ou de niveis reduzidos de plaquetas (trombocitopenia). Mais
informacdes AQUI, AQUI e AQUI.

Fonte da figura AQUI.
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https://www.healthline.com/health/aggressive-behavior
https://www.kennedykrieger.org/patient-care/conditions/behavioral-disorders-self-injurious-behavior
https://en.wikipedia.org/wiki/Tantrum
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=31411850
https://en.wikipedia.org/wiki/Anxiety
https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/anxiety/symptoms-causes/syc-20350961
https://en.wikipedia.org/wiki/Coagulopathy#:~:text=Coagulopathy%20(also%20called%20a%20bleeding,or%20medical%20and%20dental%20procedures.
https://en.wikipedia.org/wiki/Thrombocytopenia#:~:text=Thrombocytopenia%20is%20a%20condition%20characterized,platelets%20per%20microliter%20of%20blood.
https://en.wikipedia.org/wiki/Platelet
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=53084740

A trombose é a formagdo de um coagulo sanguineo dentro de um vaso sanguineo ndo
danificado (por plaquetas e fibrina), obstruindo o fluxo de sangue através do sistema
circulatério. Um codgulo pode se desintegrar e viajar pela circulagdo sanguinea (émbolo) até

se alojar noutro lugar como tromboembolismo. Mais informagdes AQUI.

As infecdes sdo a invasao dos tecidos do corpo de um organismo por agentes causadores

de doencas (e.g. virus, fungos e parasitas), a sua multiplicacdo e a reacao das células/dos

tecidos especificos do hospedeiro (sistema imunoldgico) aos agentes infeciosos e as suas

toxinas. As infecBes podem afetar um Unico 6rgao/sistema (infecdo localizada — e.g.

infecdes gastrointestinais) ou todo o corpo (infecdo sistémica — e.g. septicemia), e os

sintomas dependem do tipo de doenca.

e As infecBes gastrointestinais podem causar célicas e desconforto abdominal, diarreia,
nauseas, vomitos, febre, perda de apetite, dores musculares, desidratacdo, dor de cabeca,
muco ou sangue nas fezes, perda de peso.

e As infecBes do trato urinario podem afetar uma parte do trato urinario (e.g. bexiga ou
rins). Uma infecdo da bexiga causa dor ao urinar, frequente necessidade de urinar e
vontade de urinar mesmo com a bexiga vazia. Além desses sintomas, a infe¢do renal inclui
febre e dor no flanco.

e A septicemia é uma condi¢gao com risco de vida que ocorre quando a resposta do corpo
a infecdo estd desequilibrada, causando lesGes nos seus proprios tecidos e 6rgaos.
Envolve febre, aumento da frequéncia cardiaca, aumento da frequéncia respiratéria e
confuséo.

Mais informacdes AQUI, AQUI e AQUI.

Outros sinais e sintomas em CDG

Episédios de febre inexplicaveis

Ainso6nia é um distlrbio do sono que pode dificultar o adormecer ou a permanéncia no sono.
Mais informagfes AQUI.

Fonte da figura AQUI.

A falta de ar (dispneia) é descrita como um aperto no peito intenso ou uma dificuldade em
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https://en.wikipedia.org/wiki/Thrombosis
https://en.wikipedia.org/wiki/Infection
https://www.healthline.com/health/gastrointestinal-infection
https://en.wikipedia.org/wiki/Sepsis
https://en.wikipedia.org/wiki/Insomnia#:~:text=Insomnia%2C%20also%20known%20as%20sleeplessness,irritability%2C%20and%20a%20depressed%20mood.
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=1638868

respirar. A sua gravidade depende de quando ocorre (em repouso ou associada a atividade,
esforco ou exercicio). Mais informacdes AQUI.

SHORTNESS

OF BREATH

Fonte da figura AQUI.

Aretencdo de liquido é a acumulacao de liquido em tecidos do corpo, resultando em inchago
desses tecidos (e.g. ao redor dos olhos, pernas, tornozelos, pés, abdémen) e/ ou ganho de

:

peso. Mais informagfes AQUI.

Fonte da figura AQUI.

A fadiga é uma sensacdo de cansaco e pode ser fisica ou mental. A fadiga fisica é a
incapacidade fisica temporaria para manter a performance muscular ideal, enquanto a fadiga
mental é uma incapacidade temporaria para manter o desempenho cognitivo ideal. A fadiga

geralmente pode ser melhorada com periodos de descanso. Mais informag6es AQUI.

A dor é "uma experiéncia sensorial e emocional desagradavel associada a, ou semelhante a
algo associado a, danos reais ou potenciais dos tecidos", de acordo com a International

Association for the Study of Pain.

A presenca de transaminases séricas elevadas (enzimas hepaticas): ALT - Alanina
aminotransferase e/ ou AST - Aspartato aminotransferase pode ser indicador de uma leséo

hepatica. Mais informagfes AQUI.
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https://en.wikipedia.org/wiki/Shortness_of_breath
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=88226581
https://en.wikipedia.org/wiki/Edema
https://commons.wikimedia.org/w/index.php?curid=11787530
https://en.wikipedia.org/wiki/Fatigue#Mental_fatigue
https://en.wikipedia.org/wiki/International_Association_for_the_Study_of_Pain
https://en.wikipedia.org/wiki/International_Association_for_the_Study_of_Pain
https://en.wikipedia.org/wiki/Elevated_transaminases

O impacto dos sinais e sintomas navida cotidiana do doente significa que estes impedem
o doente de realizar 1) atividades e tarefas diarias (e.g. brincar, preparar refei¢cdes, tarefas
domésticas, fazer compras); 2) atividade motora e sensorial (e.g. dificuldades em manter as
posi¢cdes corporais, problemas oftalmoldgicos); 3) cuidados pessoais (e.g. higiene pessoal,
vestir-se/ despir-se, comer/ beber; tomar os medicamentos); 4) compreenséao e aprendizagem
5) vida social, relacdo e comunicacdo com 0s outros; 6) controlar o comportamento geral; 7)

cuidar das financas e lidar com as tarefas administrativas.
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