MES MUNDIAL DAS DOENGAS RARAS - MUITOS SOMOS RAROS
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A Associagao Portuguesa de Ataxias Hereditdrias foi
criada em 2006 e tem o estatuto de associagdao sem
fins lucrativos, de &mbito nacional, e em 2007, adqui-
riu a denominagé&o de IPSS. Estamos empenhados em
promover mais ativamente, 0s programas e projetos
de investigagao, quer nacionais, quer internacionais,
reconhecendo o valor que a ciéncia pode trazer para a
melhoria da qualidade de vida dos doentes. As respon-
sabilidades intensificaram-se com a nossa integragéo
na diregdo da EuroAtaxia, desde abril de 2023, uma fun-
dagdo europeia que congrega associagdes de ataxias
de diversos paises.

Pretendemos privilegiar o didlogo entre todos os inter-
venientes da area da saude, desde os especialistas cli-
nicos, entidades hospitalares, empresas farmacéuticas,
laboratérios, universidades e entidades publicas, como
forma de alargar os canais de comunicacgéo efetivos, cre-
dibilizando aimagem e os objetivos da associagao, que
visam diretamente alcangar maiores niveis de confianga,
intervencao e envolvimento dos doentes com ataxia.

Temos presente um grande esforgo nacional, rela-
cionado com a necessidade de alargar o registo de
doentes, cujo projeto se revela crucial para enriquecer
o dialogo entre os agentes envolvidos, com especial
focalizagdo nos projetos relacionados com os ensaios
clinicos para desenvolvimento, avaliagao e produgao
de novas terapias e medicamentos.

A produgao do conhecimento cientifico no quadro das
ataxias, tem tido um desenvolvimento muito interessante,
avaliando pela recente aprovagao, pela European of Medi-
cines Agency (EMA), do primeiro medicamento para os
doentes com a ataxia de Friedreich, para além de outros
dois, que se encontram em fase de avaliagédo, sendo um
deles para a ataxia de Machado-Joseph, um tipo de ata-
xia muito prevalente em Portugal. Este esforgo exige
elevada convergéncia de interesses, cooperagao e orga-
nizag&o, entre todas as entidades envolvidas, mas espe-
cialmente entre os centros académicos e hospitalares,
onde as associa¢des assumem um papel preponderante
de mediagéo, neste didlogo multiorganizacional e com-
plexo. O aumento da eficacia desta rede comunicacional,
em prol da qualidade de vida dos doentes, somente sera
alcangado, com uma mudanca de mentalidades, capaz
de executar fielmente o espirito legislativo e harmonizar
todos os elos da corrente.
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O Dia Internacional das Doengas Raras vai assumindo
uma importancia crescente em todo o mundo. Talvez, pela
expressdo demografica que estas doengas ja represen-
tam ou, sem certezas, pelo interesse cada vez maior que
a comunidade cientifica pretende demonstrar através dos
novos caminhos de investigagdo, na procura incessante
de novos tratamentos ou, quem sabe, da cura para muitas
delas. Este ano, um ano raro porque bissexto, exige que
assinalemos o dia com mais vigor e com mensagens de
esperanga para quem, afetado e descrente, precisa de um
impulso positivo para acreditar no futuro.

As Doencas Neuromusculares representam um vasto
grupo de patologias que, sendo todas elas raras, porque
afetam menos de uma pessoa em cada duas mil, sdo
genéticas e hereditarias e caracterizam-se pela degra-
dagao progressiva dos musculos (miopatias), dos nervos
(neuropatias) ou da jungao neuromuscular e dos neurénios
motores (atrofia muscular espinal, miastenias, etc.). Em
todos os casos, hd uma certeza que, até aos dias de hoje,
ninguém ignora. Elas ndo tém cura!

Mas, se quanto ao passado, ja ndo vale a pena alimentar
dividas, devemos, agora, manter os olhos postos neste
horizonte cheio de tecnologia, com novos métodos, com
novos algoritmos, com uma artificialidade mais inteligente,
com mais pessoas focadas na solugdo e um novo designio
de mudanga, através das novas terapias genéticas e dos
novos medicamentos. Isto &, levar o gene onde ele estd em
falta ou substituir o que nédo esta funcional.

Isso, pode significar a cura! Isso, representa a esperanga
de milhares de doentes em todo o mundo.

Até darmos o grande passo, devemos alimentar a pru-
déncia e sermos persistentes. As associa¢des de doen-
tes tém, aqui, um papel fundamental. Unidas, em projetos
semelhantes ou complementares, devem instituir a pres-
tagdo de servigos cada vez mais especializados em areas
tao importantes e consideradas imprescindiveis, como
a formacgao de novos terapeutas para uma reabilitagdo
profissionalizada, a criagdo de espacos inteiramente dedi-
cados a avaliagéo criteriosa de todos os produtos de apoio
necessarios ao correto posicionamento e ao transporte em
seguranga, a defesa do direito ao ensino, a academia e ao
trabalho com condig¢des garantidas de acessibilidade, entre
muitas outras. Tudo isto pode ser feito em plena sinergia
com outros paises europeus onde, muitas destas ideias ja
foram postas em pratica. Com muito sucesso.

A grande mudanga acontecerd e os resultados serdo mais
impactantes se mantivermos os portadores destas doen-
¢as mais ativos, mais motivados, com projetos de vida e
com muito mais conhecimento. Dessa forma, as familias
onde vivem, e de quem nunca nos podemos esquecer,
dependerdo cada vez menos dos Estados Sociais que
tém cada vez menos recursos para distribuir aos mais
desfavorecidos. Em contrapartida, poder-se-a alimentar
a esperancga de uma carreira contributiva e produtiva para
muitos dos que, até agora, foram remetidos ao esqueci-
mento, a espera de um mundo novo.

UM MUNDO NOVO QUE 0S ACOLHA!
UM MUNDO NOVO QUE OS PROTEJA!
UM MUNDO NOVO NO QUAL, TODOS CAIBAM!

APNF CONTEMPLA A
CONSCIENCIALIZACAO
E EDUCACAO DA POPULACAO
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Reduzir, o mais possivel, o impacto das Neurofibroma-
toses (NFs) na vida de pacientes e cuidadores. Foi com
este designio que, em 2000, nasceu a APNF — Asso-
ciagao Portuguesa de Neurofibromatose.

Sendo uma IPSS sem fins lucrativos, tem como missao
apoiar uma comunidade estimada de 4.000 pacientes
em Portugal, incluindo 500 criangas/jovens em idade
escolar.

As NFs sdo trés doencgas genéticas raras, ainda sem
cura, com mais de 4 milhdes de portadores a nivel
mundial. Sdo herdadas de um progenitor afetado ou
surgem devido a uma variante patogénica espontanea.
Tratando-se de patologias raras e que exigem acom-
panhamento médico regular e multidisciplinar, a APNF
tem privilegiado uma aproximagao a comunidade cli-
nica assegurando maior atengao para estes doentes e
partilhando com todos, informagao sobre a crescente
evolugdo no apoio e tratamentos disponiveis. Procura
ainda acelerar o trabalho em rede entre instituicoes de
referéncia no acompanhamento dos pacientes.

A diversidade de possiveis sintomas destas doencas
- tumores; perda de visdo/audigao; dor crénica; des-
figuragdo; anomalias ésseas; dificuldades de apren-
dizagem; baixa auto-estima; entre outros — pode
impactar severamente a vida do paciente no seu con-
texto familiar, social, académico e laboral. Torna-se
urgente apelar por medidas inclusivas que reconhe-
¢am as necessidades, especificidades e qualidades
das pessoas afetadas pelas NFs na area da satde, da
educacao, do trabalho e social, bem como exigir uma
aposta efetiva na investigacao, de forma a acelerar a
descoberta de uma cura.

No ambito da sua missdo, a APNF desenvolve dife-
rentes atividades de apoio de forma tendencialmente
gratuita, suportadas por donativos, patrocinios e/ou
parcerias. E seu objetivo empoderar a comunidade
afetada através de recursos informativos rigorosos
e atualizados. Também através de linhas de apoio e
iniciativas para as quais se convidam especialistas em
diferentes dreas, procurando assim divulgar os mais
recentes desenvolvimentos na tematica das NFs.

A atuacao da APNF contempla ainda a conscienciali-
zacao e educacgao da populagao em geral, via agoes
publicas e de formacgao nas escolas.

A Diregao da APNF, é uma equipa de voluntarios que
lidam, eles préprios, com as NFs diariamente. ‘Esta-
mos aqui consigo, e para si’: é este o lema da asso-
ciagdo que orienta a sua agao de apoio.
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