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O Enguadramento da Osteogenese Imperfeita (Ol)

A Osteogenese imperfeita (Ol) € uma doenca rara com uma incidéncia abaixo de 1:20 000.
As pessoas com Ol e as suas familias vivem frequentemente uma sensacao de angustia,
solidao e desorientacdo. O acesso ao diagnostico €, por norma dificil (especialmente nas
formas mais leves da doenca), pois os sintomas sao muito diversos. O acesso aos tratamentos
€ consequentemente limitado, levando a graves deficits nao sé na reabilitacdo, mas tambem
na prevencao e promocao da saude.

Apesar destes problemas, a maior partes dos afectados por Ol tém grande capacidade de
comunicacao. A APOI é uma pequena organizacao de voluntarios, mas conseguiu ja obter o
apoio de grandes Instituicbes como sejam a OIFE (Osteogenesis Imperfecta Federation
Europe) e a FEDRA (Federacao Nacional para as Doencas Raras), mantendo-se em ‘“rede”
com organizacoes de Ol de todo o mundo, profissionais de salide e outros parceiros da
comunidade das Doencas Raras.

Cooperacdo, solidariedade e responsabilidade sao as palavras que melhor definem a nossa
Organizacao, em prol da nossa salide.

Ndo nos encaramos como “doentes” sofrendo de uma rara, e muitas vezes desconhecida,
doenca incapacitante. Em vez disso, encaramos a Ol como um desafio, uma patologia que
leva a uma atitudes diferente perante a vida (frequentemente muito optimista e positiva) e
lutamos por manter as pessoas que defendemos 0 mais activas e independentes possivel,
promovendo a sua inclusdo na sociedade como cidadaos de pleno direito.

O que e a Ol

A Osteogénese Imperfeita € uma doenca rara e hereditaria do tecido conjuntivo.
Literalmente a expressao Osteogenese Imperfeita significa “formacdo de osso imperfeita”, gue
caracteriza o mais predominante sintoma da Ol: fragilidade ¢ssea. Sem uma causa aparente,
0S 0ssos das pessoas afectadas podem fracturar, podendo isto acontecer em qualquer idade,
mesmo antes do nascimento.



Sintomas da Ol

Apresenta-se com diferentes formas clinicas e estas tém caracteristicas € prognosticos
bastante heterogéneos, guer em relacdo aos diferentes tipos de Ol, quer dentro de um
mesmo tipo, 0 que significa gue alguns doentes podem ter poucas fracturas ao longo da sua
vida, enguanto outros podem chegar a ter varias centenas. Todos 0s tecidos conjuntivos
podem estar alterados, € Nn&o apenas O do 0ssO.

Para alem das fracturas podem ocorrer outros sintomas como:
e encurvamento dos bracos, pernas ou coluna (escoliose ou cifose)
* deformacdes do esqueleto,
» face triangular,
* Daixa estatura,
e articulacdes laxas,
e luxacoes,
* hematomas facelis,
* esclerotica (parte branca do olho) azulada,
e perda de audicéo,
* dentes frageis (dentinogénese imperfeita),
e alteracoes nas valvulas cardiacas,
e impressao basilar (compressao dos 0ssos da base do cranio),
*  Cansaco extremo,
e franspiracdo excessiva,

* a0l pode levar a incapacidade fisica, requerendo o uso de ajudas para a marcha
Ou mesmo cadeira de rodas.

Diagnaostico

A Ol pode ser bastante dificil de diagnosticar. Muitos medicos n&o estao familiarizados com a
doenca e ocasionalmente suspeita-se de Sindrome da Crianca Maltratada, quando na
verdade a crianga sofre de Ol. Criancas em gue o diagnostico ndo ¢ feito a nascenca
frequentemente sofrem uma série de fracturas altamente dolorosas ate que os profissionais
de saude consigam chegar ao diagnostico. As familias s&o frequentemente confrontadas
com acusacdes de maus-tratos ja que o abuso de menores € tambeém caracterizado por
multiplas e/ou frequentes fracturas.



Tratamentos

O problema terapéutico da Osteogenese Imperfeita € extremamente complexo. Tentar
enumerar as possibilidades e os limites terapéuticos da doenca requer algumas
consideracaoes.

A patogenese da doenca € praticamente desconhecida, pelo que ndo tem sido possivel
desenvolver formas terapéuticas de reversao ou eliminacao do problema, em vez disso as
terapias sao dirigidas a controlar sintomas e evitar as complicacoes e devem ser consideradas
de acordo com as necessidades especificas de cada doente.

Idealmente deve ser considerada uma abordagem global da doenca que pode incluir:
tratamento ortopedico/cirurgico das fracturas e deformacdes osseas, melhoria da audicao,
intervencao dentaria, fisioterapia, apoio psicologico, aconselhamento genetico e testes de
DNA, assisténcia social, terapia ocupacional, aconselhamento de dietista €/ou outras terapias
complementares/alternativas que promovam o alvio da dor cronica e a melhoria da
qualidade de vida..

Do ponto de vista da prevencdo, € essencial o controlo da evolucdo da osteoporose, dado
gue estes doentes sdo ainda mais vulneraveis a este problema. Durante mais de uma década,
varios tipos de bifosfonatos tém sido usados com resultados aparentemente favoraveis e
outros NOVOSs farmacos para esta patologia estdo em fase de investigacdo, mas com
resultados ainda muito reduzidos para se poderem fazer conclusoes.

Prognostico

Dada a variabilidade e heterogeneidade das diversas formas clinicas dos individuos afectados
pela doenca, torna-se impossivel afirmar com exactiddo, ou mesmo aproximacdo, o
prognostico da doenca.

Esta avaliacao deve ser feita de forma individual, por um especialista. No entanto, por razoes
ainda desconhecidas, o grau de fragilidade ossea diminui apos a puberdade.

Hereditariedade

A Ol € uma doenca com padrao hereditario predominantemente dominante. Em muitos
casos a doenca nao e verdadeiramente herdada, mas sim resultado de uma mutacao
espontanea. Nestes casos 0s pais NAo apresentam quaisquer sinais ou sintomas de Ol. Esta
guestao pode ainda tornar-se mais complicada quando se pde a hipotese de “mosaiguismo”.
Dada a complexidade deste assunto € aconselhavel que cada individuo procure
aconselhamento genetico individual.



Objectivos futuros

O gue a APOIl esta a fazer e se propde realizar nos proximos dois anos esta dependente da
sua capacidade humana e dos seus recursos financeiros.

APOS cerca de 4 anos de existéncia em que se pretendeu afirmar a credibilidade institucional
e centifica da Associacdo, pretende-se agora iniciar uma caminhada que promova o
desenvolvimento de uma “rede” de intercambio de conhecimentos e experiéncias e que
promova maiores contactos entre especialistas de Ol, investigadores, parceiros, doentes e
familias.

Encontramo-nos, neste momento, numa fase em que o desenvolvimento destas estrategias
se torna dificl com 0s pouquissimos recursos que possuimos, pois  dependemos
exclusivamente de voluntariado exercido em regime pos-aboral. Estas pessoas tém que
desenvolver as actividades da associacao conjugando-as com as suas responsabilidades
pessoais, familiares e profissionais e por vezes ainda lidando com as deficiéncias proprias da
doenca.

NoO entanto, 0s NOSsOs Objectivos e visao para o futuro sdo essenciais e entusiasmantes, pelo
gue a APQOI tenta desenvolver o espirito de dedicacéo e encoraja as pessoas a serem activas e
participativas criando uma visao positiva da vida e ajudando-as a contribuir para o seu
proprio futuro tornando-as parceiros activos da sua saude.



PLANO DE ACTIVIDADES 2010/11

(apresentado como programa eleitoral da Direc¢ao e eleito por unanimidade em Assembleia Geral de
5 de Maio de 2010)

Como areas de intervencdo prioritaria propomaos:

1 - Organizacao Interna

a) Desenvolver accoes de estabilizacao financeira da APOI, atraves do mecenato.
D) Aperfeicoar o contacto informativo com os socios, atraves das Assembleias-gerais, da Internet (ex.
newsletter, forum) e atraves de actividades IUudicas de cariz cultural (ex. visitas guiadas, jantares

gastronomicos, etc

¢) Melhorar a actual biblioteca criando brochuras e, se possivel, recolhendo artigos cientificos

2 — Desenvolvimento de Parcerias:

a)  Estabelecer contactos com Sociedades Cientificas, por forma a estimular o interesse profissional pela
Ol

b) Desenvolvimento de protocolos de Cooperacado com a FEDRA (Federacao nacional para as
Doencas Raras) e com a OIFE (Osteogenesis Imperfecta Federation Europe), por forma a
desenvolver estrategias e interesses comuns,

¢) Estabelecer contactos com outras Associacoes Congeéneres, gue tenham objectivos semelhantes
aos da APOI, no sentido da criacdo de dinamicas de troca de informacao e procura de solucoes
comuns.

3 = Formacéo e divulgacéo:

a)  Organizacao do | Congresso Portugués de Ol

b)  Melhoria e actualizacao da pagina Web da APOI
(www.freewebs.com\aposteogeneseimperfeita))

C) Publicacao do BolOltim da APOI

d) Criacao e distribuicao de material educacional acerca da Ol

e) Desenvolvimento de accoes de sensibilizacdo e divulgacao sobre Ol

f)  Participacao em Coloquios, Seminarios, Exposicoes, Conferéncias ou outras actividades gue visem
a partilha de informacao, com intuito de elevar o nivel de intervencao civica do maior numero
possivel de cidadaos




4 - ORCAMENTO

Financia-
valor mento Gastos
ORCAMENTO 2011 Total
projecto APCI
DGS

DESPESAS
Material Escritorio e informatico 300,00
Despesas de Correio 150.00
Comunicacdes (Telefone e Internet) 400.00
Despesas de Representacao (inclui viagens a reunioes No estrangeiro) 2000.00
Deslocacoes 500.00
Logistica Assembleia Geral 50.00
Marketing e divulgacao 200.00
Quotizacoes (OIFE, FEDRA) 230,00
PROJECTOS PARA 2011
I Congresso Portugués de Osteogenese Imperfeita 4000.00
Projecto APOlar-te (candidato a apoio pela DGS)* 8333.51 6666.81 1666.70
Projecto Informar para melhorar (candidato a apoio pela DGS)* 6082.64 4866.32 121651
Sub-total 10713,21
RECEITAS
Quotizacao 4500.00
Merchandizing 1000.00
Donativos 6000.00
Sub-total 11500.00

SALDO FINAL 786.79

*Projectos passiveis de realizagado APENAS se o financiamento for aprovado



