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DOENCAS RARAS: AS NEUROFIBROMATOSES. O papel da Associacdo Portuguesa de
Neurofibromatose - APNF na partilha de informagao, na oferta de linhas de apoio e na criagao
uma rede de suporte para os doentes.

Por definicdo, uma doenca rara é aquela que surge com uma prevaléncia igual ou inferior a 1
em cada 2.000 pessoas. Cerca de 80% das doengas raras sao genéticas, mais de 50% das pessoas
com doenga rara sdo criancas e 30% destas ndo chegardo ao quinto aniversario. Todos os anos
sdo descritas a nivel mundial cerca de 250 novas doengas raras.

DOENCAS RARA |

ESTAO CADA UMA DAS

IDENTIFICADAS DOENCAS RARAS F‘W*T 72% DAS DOENCAS
MAIS DE 6.000 AFECTA MENOS DE NO TOTAL, RARAS SAO
DOENCAS RARAS || 1 EM CADA 2.000 ESTIMA-SE QUE GENETICAS

PESSOAS 30 MILHOES
DE PESSOAS VIVAM
AFECTAM ENTRE NAO HA CURA COM UMA DOENCA
3.5% -5.9% PARA A GRANDE RARA NA EURPPA 70% DAS DOENCAS
DA POPULACAO MAIORIA DAS E 300 MILHOES RARAS TEM INiCIO
DURANTE AS SUAS DOENCAS EM TODO O MUNDO NA INFANCIA
VIDAS E SAO POUCOS @
“ 0S TRATAMENTOS

DISPONIVEIS
Fonte: Adaptado de EURORDIS

Neurofibromatose (NF) é a designagdo dada a um conjunto de trés doengas genéticas raras: NF1
(a mais frequente), NF2 e Schwannomatose.
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TODOS OS DIAS NASCEM TODOS OS DIAS NASCEM TODOS OS DIAS NASCEM
120 PESSOAS COM NF1. || 15 PESSOAS COM NF2. 9 PESSOAS com
O QUE REPRESENTA O QUE REPRESENTA SCHWANNOMATOSE.
1 NOVO PACIENTE COM NF1 || 1 NOVO PACIENTE COM NF2 O QUE REPRESENTA

1 NOVO PACIENTE
A CADA 12 MINUTOS. A CADA 90 MINUTOS. COM SCHWANNOMATOSE

A CADA 3 HORAS.

Fonte: Adaptado de Children’s Tumor Foundation (CTF)
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Todas estas doencas predispdem para o aparecimento de tumores e ndo ha cura até ao
momento. No entanto, muitos medicamentos encontram-se em fase de ensaios clinicos, o que
significa uma grande esperanca para a melhoria da qualidade de vida destes doentes. Em 50%
dos casos, as Neurofibromatoses (NFs) surgem por heranga genética (ou seja, um dos
progenitores também é afectado), outros 50% surgem espontaneamente, isto €, sd0 novos
casos fruto de uma nova alteracdo genética ao acaso que provoca doenga (denominada de
variante patogénica, que causa doenga). Assim sendo, as NFs constituem um problema de saude
que pode afectar qualquer familia e é por isso que todos nos devemos envolver!

THAT,S 250.000 Europeus
2,500,000
WORLDWIDE

A NF no Mundo e em Portugal: Estimam-se ~4.000 pacientes em Portugal, 40 novos casos por
ano e ~500 criangas em idade escolar

A JORNADA DE UMA VIDA COM DOENCA RARA

Devido a baixa prevaléncia de cada doenga, o conhecimento médico é escasso, a oferta de
cuidados inadequada e a investigacdo limitada. Apesar de perfazerem um grande nimero a nivel
global, os pacientes com doencas raras sdo 6rfdaos dos sistemas de salde, muitas vezes nao
tendo acesso a diagndstico, tratamento e beneficios da investigacao.

Sintomas relativamente comuns podem ocultar doengas raras subjacentes, originando
diagndsticos incorrectos e atrasando o tratamento. Normalmente incapacitante, a qualidade de
vida de uma pessoa com uma doenca rara é afectada pela falta ou perda de autonomia devido
aos aspectos crénicos, progressivos, degenerativos e, frequentemente, de risco de vida da
doenga.

O facto de, muitas vezes, ndo existirem curas eficazes aumenta o alto nivel de dor e sofrimento
a que os pacientes e as suas familias estdo sujeitos.

As doencas raras ndao afectam apenas a pessoa diagnosticada - também afectam familias,
amigos, cuidadores e a sociedade como um todo.
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A JORNADA DE UMA VIDA -
COM DOENCA RARA | Diseases

| INTERNATIONAL

Muitas doengas rarss manifesam se
8508 0 nasCMents O sy Impacta fa-se
sentir durante toda a Wda, e por toda a
familka,

. & s skstemas de ensing esto
frequentements inadaprados
4 criangas com doengas raras.

Os primeiros sntomas
podem surgir na infanca

Aceder, parmanecer
& regressar a0 mundo
i frvhmbripopmins ol
bl £ uma jormada complest. Mo selo da famika, 530 normalmente as mulheres.

25 primeires cudadores,
sendo afiectadas de forma desproporcional
pelos desafies de Uma vida com uma doenga rara

Locas & oportunidades pare
participar em plena na vida sacial >
& integrar 3 saciaade podem ser
Nrritados.

Frequentemente, as amilas m mais
Gespess, Menos recens, maor fisco
de empobrecimenta e maior
isslamenta e fisco de exclus3e da vids
so0al e condmica.

Conssuir famila pade encerrar
uma nova sérle de desafios.

%0 entanto, com & cusdadn e apoio

adequarics, as pessoas com uma doenga
Fara tém uma vida c303 vez

mais longa, preenchids & melhor,

Fonte: Adaptado de Rare Diseases International
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A ASSOCIAGCAO PORTUGUESA DE NEUROFIBROMATOSE

Em 1999, da iniciativa de um grupo de doentes, profissionais de saude, familiares e amigos,
directa ou indirectamente relacionados com estas doengas, nasceu em Portugal a Associagao
Portuguesa de Neurofibromatose — APNF, com um objectivo primordial: reduzir o mais possivel
o impacto das NFs na vida das pessoas afectadas.

Para tal, a APNF definiu quatro pilares fundamentais de actuagao:

1) ser um ponto de difusdo de informacao cientifica e clinica sobre as NFs para os doentes e
familias, comunidade clinica e para a sociedade em geral;

2) apoiar os pacientes e seus familiares/cuidadores;

3) contribuir para a descoberta de uma cura para as NFs, gerando evidéncias de base clinica
e cientifica;

4) contribuir para criar um centro multidisciplinar para o tratamento destas doengas em
Portugal;

A APNF ndo cobra quotas aos cerca de 300 associados que tem actualmente, mantendo a sua
actividade com recurso a apoios varios.

APOIOS JA CONCEDIDOS A APNF:

e Camara Municipal de Lisboa, na cedéncia de um espaco ndo habitacional para a sua
sede;

* Instituto do Emprego e Formacao Profissional, para o estagio profissional remunerado
de uma psicéloga clinica junior durante 1 ano e a sua especializacdo nas
Neurofibromatoses. Dé uma espreitadela na linha de apoio disponivel para oferecer
apoio psicoldgico a criancas e cuidadores: “Psicologia na APNF”;

* Direcgdo Geral da Educacdo, com o deferimento do pedido de mobilidade estatutaria
de um docente para o ano lectivo 2021/2022, que presta apoio pedagdgico a criangas e
jovens com NF1. Se lhe interessa conhecer melhor este projecto inovador que recorre a
intervencdo assistida por cdes, siga aqui: “Educacdo na APNF”, em parceria com a
C3es&Livros — R.E.A.D. Portugal), e ainda intervencdo escolar sempre que
necessario/possivel.

* Donativo da Astra Zeneca, Portugal para desenvolver estas linhas de apoio da melhor
forma.

* Enquanto Instituigdao Particular de Solidariedade Social sem fins lucrativos, a APNF
depende de donativos para ser bem-sucedida na sua missao. Queremos continuar a
desenvolver as diversas linhas de apoio a comunidade NF, bem como alargar o nosso
alcance a todo o Pais e llhas. Saiba como sdo usados os fundos da APNF.

OUTRAS ACTIVIDADES DA APNF NO APOIO AOS DOENTES: A APNF tem realizado Encontros
Anuais de modo a promover a partilha dos avancgos cientificos a nivel do conhecimento das
doengas; da informacgdo sobre o acompanhamento médico a que os portadores de NF podem
aceder; do esclarecimento e partilha de questdes sociais/laborais e juridicas que afectam os
portadores de NF; do encaminhamento no acesso ao ensino superior para portadores de
doengas raras; das campanhas de sensibilizagdo publicas como o Shine a Light on NF realizada




>

APNF

Associacdo Portuguesa
de Neurofibromatose

em Lisboa (Maio 2019), evento esse com eco em varias cidades europeias; do planeamento
estratégico da actividade da Associa¢ao envolvendo os associados; da partilha de praticas com
outras associacbes, bem como a partilha de experiéncias entre doentes de NF, familiares e
amigos. Nestes encontros participam doentes, familiares e amigos de doentes de NF, e quase
sempre elementos da classe médica como oradores.

Em 2021, a APNF contou com o apoio da Associacdo das Familias dos Diplomatas Portugueses e
da Associagdo do Bazar do Corpo Diplomdatico para a edigao e ilustragdo de um livro infantil
sobre Neurofibromatose Tipo 1: ‘As Aventuras do Tito — O Tito nasceu corajoso’ (disponivel
para aquisicdo aqui). Com texto da psicéloga Inés Cabral da Fonseca e ilustragdes de Mafalda
Mota, o livro transporta-nos para o ‘mundo’ de uma crianca de seis anos com NF1, nos
diferentes contextos do seu dia-a-dia: hospitalar, escolar e familiar. Este livro tem sido
distribuido gratuitamente a hospitais, escolas e directamente a beneficidrios das nossas linhas
de apoio como material de ajuda para o conhecimento da doenga.

llustragao do livro ‘As Aventuras do Tito — o Tito nasceu corajoso’

Damos voz aos doentes e apoiamos as suas iniciativas. Parte da venda do livro ‘Acreditar e
vencer — a médica que superou a morte’, uma autobiografia da Dr.2 Luisa Abreu dos Santos,
reverte para a missdao da APNF. Disponivel para aquisicdo aqui.

A APNF tem também uma colec¢ao de joalharia em prata, concebida especialmente por
Lucente, cuja venda também reverte parcialmente para a missdo da nossa Associagao.
Disponivel para aquisi¢ao aqui.

‘ESTAMOS AQUI CONSIGO, E PARA SI. E este 0 nosso lema. Mas precisamos de todos os que se
juntem a nossa causa, seja através de donativos, com uma participacdo mais directa com oferta
das suas competéncias, ou ajudando a divulgar o que fazemos para chegar a todas as familias
em Portugal com casos de Neurofibromatose.

Conhega-nos melhor em www.apnf.pt e siga-nos no Facebook, Instagram, Linkedin e Youtube.

Muito Obrigado a equipa do Boletim Informativo ATLNEC pela excelente oportunidade de
divulgarmos o que somos e o que queremos alcancar!



