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O QUE SAO AS NEUROFIBROMATOSES (NF)?

3 NFS — DOENCAS RARAS, duas vias: HEREDITARIA E DE NOVO | em todas as NFs
proteinas supressoras de tumores sao afectadas | SEM CURA ATE AO MOMENTO

MUTACOES DO GENE NF1
MAIS COMUM - 1 POR CADA 3.000 NASCIMENTOS, EM QUALQUER POPULACAO
EXPRESSAO INCOMPLETA DA NEUROFIBROMINA

MUTACOES DO GENE NF2 QUE CODIFICA A PROTEINA DE MERLIN
AFECTA 1 POR CADA 30.000/40.000 NASCIMENTOS

- MUTACOES NOS GENES SMARCB1 e LZTR1

- OUTROS GENES PODERAO ESTAR ENVOLVIDOS, MAS AINDA NAO FORAM
IDENTIFICADOS.

- AFECTA 1 POR CADA 30.000/40.000 NASCIMENTOS

SCHWANNOMATOSE




Incidéncia “Neurofibromatoses” a nivel mundial
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120 people

are born with NF1each day.

NF1

15 people

are bom with NF2 each day.
That’s a new NF2
patient every 90 minutes.

NF2
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are born with
schwannomatosis each day.
That’s a new schwannomatosis
patient every 3 hours.
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SCHWANNOMATOSIS



A NF NO MUNDO E EM PORTUGAL

TI—IAT,S 250.000 Europeus
2,500,000
WORLDWIDE ¥ 8
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 Estimam-se ~4.000 pacientes en
Portugal

* 40 novos casos por ano

« ~500 criancas em idade escolar




VIVER COM NF

MANIFESTACAO DA DOENCA VARIA
DE DOENTE PARA DOENTE

ACOMPANHAMENTO MEDICO
MULTIDISCIPLINAR

QUADRO DA NF

- Manchas café com leite

- Nodulos de Lisch

- Tumores das vias oOpticas

- Tumores no cérebro

- Tumores do aparelho auditivo
- Neurofibromas

- Neurofibromas plexiformes

- Deformidades 0sseas

- Dificuldades de aprendizagem
- Dor incapacitante

- Predisposig¢ao para tumores malignos



A ASSOCIACAO PORTUGUESA DE NEUROFIBROMATOSE (APNF)

CRIACAO DA
APNF

1° ENCONTRO
ANUAL
NACIONAL

12° ENCONTRO
EUROPEU NF
LISBOA

NOVOS ORGAOS
SOCIAIS

- N° DE SOCIOS: 359 (PAGAMENTO DE QUOTAS NAO EXIGIDO

DESDE 2020)

- WEBSITE: WWW.APNF.PT

- FACEBOOK




Quem somos — a direcgcao da APNF (2018-2022)

ALEXANDRE VAZ
Presidente

ANA ELISABETE PIRES
Vice-Presidente

Eng. e Gestdo Industrial, IST
MBA, Univ. Nova Lisboa

CEO Mercedes-Benz.io
Portugal

Pai de uma menina de 10
anos com NF1

Bidloga, Doutorada em
Biologia Molecular, Fac.
Ciéncias, Univ Lisboa

Investigadora, Docente
Universitaria

Mae de um menino de 8
anos com NF1

JOAO FARRIM

Tesoureiro

Auditoria, ISCTE
Economia, Univ. Lusiada

Sacio fundador da
Valor Activo

Paciente NF2

MARTA AMORIM
Vogal

THEO FERNANDES
Secretdrio

Medicina, Univ. Lisboa
Estudante PhD, Inst.
Medicina Molecular

Médica Genética, Hospital D.

Estefania

Médica especializada em NF

Engenheiro do Ambiente

Sécio fundador da Chimp

Pai de um menino de 9 anos
com NF1




PRINCIPAIS OBJECTIVOS DA APNF

APOIAR PACIENTES, FAMILIARES E AMIGOS

DIVULGAR A NF NA SOCIEDADE

CONTRIBUIR PARA A DESCOBERTA DE UMA CURA PARA A NF

CRIAR UM CENTRO MULTI-DISCIPLINAR DE NF EM PT




INICIATIVAS APNF

EM CURSO

* Psicologia na APNF (actualmente com

* Eventos / Webinarios ao apoio do IEFP)
longo do ano _ o _ _
* Apoio Pedagogico e intervencao em
* Nova sede (com apoio da meio escolar (com apoio da DGE —
CMLx e construtoras-pro bono) mobilidade estatutaria docente)
* Preparagao de material  Livro infantil ilustrado
informativo - hospitais e

° 1 : H
escolas Guia de apoio aos cuidadores

* Criacao de uma app para centralizar
relatorios médicos e informacgéao para e
entre cuidadores

* Apoio aos jovens na
procura do 1° emprego



- Moneris — Auditoria de contas

COM QUEM JA ESTAMOS A TRABALHAR

S

- Dominios.pt — Oferta de

alojamento do website e
emails da APNF

- Fidelidade — cedéncia de

espaco para Encontro
Nacional

- Herols sem capa — criacao de

mascote; ilustragcao livro infantil

- Risoleta Conceicao — escritora
- DGE — mobilidade estatutaria

de docente

- AstraZeneca — donativo 2021



PSICOLOGIA NA

PSICOLOGIA NA APNF 2020 & ¥

de Neurofibromatose

1. Psicologa Junior na APNF - apoio do IEFP

2. Contrato de 12 meses para a implementacao do projeto de apoio e
acompanhamento psicolodgico dirigido a criancas e jovens com NF1

Inés Fonseca, Psicéloga junior 2020

DISTRIBUICAO

GEOGRAFICA AMPLA
9 CRIANCAS E JOVENS - LISBOA, SANTAREM,
ACOMPANHADOS COIMBRA, PORTO,

SETUBAL

78 CONSULTAS
REALIZADAS
GRATUITAMENTE
(1 HORA POR SEMANA)




LIVRO INFANTIL

* 5 AVENTURAS (tendo como base
desafios didrios das criancas com

NF1)
e Com dicas e atividades

Donativo - ilustracao e impressao de 200

ex.

AS aventuras

°Tito

0 Tito nasceu corajoso

UBR.

7 Texto de
Inés Cabral da Fonseca

llustracdes de
.‘ APNF Associogho Portuguesa Mafakia Moto

Associogao Portuguesa
de Neurofibromatose

GUIA PARA CUIDADORES

* 9 tematicas relacionadas com a
doenca e o bem estar da crianca e
cuidador

e Com dicas e atividades

* Baseado em guias desenvolvidos
por outras associagdes

internacionais



PSICOLOGIA NA

APNF
.‘ Associac@o Portuguesa 2 O 2 1

de Neurofibromatose

Ana Romano, Psicéloga junior 2021

“Psicologia na APNF” - promover o
bem-estar e uma adaptacao positiva
a Neurofibromatose



EDUCAGCAO NA APNF
2020/21 e

Docente colocada, pela DGE, em Mobilidade
Estatutaria na APNF

Intervencao realizada totalmente gratuita para

amilias e escolas

Criacdo e divulgacao de . R
. i Liliana Gongalves, docente do
recursos |nformat|V05 = 0 1 ensino basico
educativos

Intervengdo nas escolas
Acdes de sensibilizacso

€m escolas

Formacg3o de professores



das 7 criancas do 1.° ciclo que tiveram um acompanhamento continuo,

6 apresentavam dificuldades na leitura !!!




EDUCACAO NA APNF
2021/2022

Prof? Elsa Canelo, doutorada em Ecologia
Humana; em mobilidade estatutaria na APNF

A APNF aposta agora num projecto com base no

apoio da leitura




APNF

Associacdo Portuguesa
de Neurofibromatose

ESTAMOS AQUI CONSIGO, E PARA SI'!




