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O Enquadramento da Osteogénese Imperfeita (Ol)

A Osteogénese imperfeita (Ol) é uma doenga rara com uma incidéncia abaixo
de 1:20 000. As pessoas com Ol e as suas familias vivem frequentemente
uma sensagao de angustia, solidao e desorientagd@o. O acesso ao diagndstico
é, por norma dificil (especialmente nas formas mais leves da doenca), pois os
sintomas sao muito diversos. O acesso aos tratamentos é consequentemente
limitado, levando a graves deficits ndo s6 na reabilitagdo, mas também na
prevengdo e promogao da satde.

Apesar destes problemas, a maior partes dos afetados por Ol tém grande
capacidade de comunicagdo. A APOl é uma pequena organizagdo de
voluntdrios, mas conseguiu ja obter o apoio de grandes Instituicdes como
sejam a OIFE (Osteogénesis Imperfecta Federation Europe) e a FEDRA
(Federagdo Nacional para as Doengas Raras), mantendo-se em “rede” com
organizagdes de Ol de todo o mundo, profissionais de saude e outros

parceiros da comunidade das Doengas Raras.

Cooperagdo, solidariedade e responsabilidade sdo as palavras que melhor
definem a nossa Organizagdo, em prol da nossa saude.

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

OqueéaOl

A Osteogénese Imperfeita é uma doenga rara e hereditdria do tecido
conjuntivo. Literalmente a expressdao Osteogénese Imperfeita significa
“formacdao de osso imperfeita”, que caracteriza o mais predominante
sintoma da Ol: fragilidade dssea. Sem uma causa aparente, os 0ssos das
pessoas afetadas podem fraturar, podendo isto acontecer em qualquer
idade, mesmo antes do nascimento.




Sintomas da Ol

Apresenta-se com diferentes formas clinicas e estas tém caracteristicas e
progndsticos bastante heterogéneos, quer em relagao aos diferentes tipos de
Ol, quer dentro de um mesmo tipo, o que significa que alguns doentes
podem ter poucas fraturas ao longo da sua vida, enquanto outros podem
chegar a ter vdrias centenas. Todos os tecidos conjuntivos podem estar
alterados, e ndo apenas o do 0sso.

Para além das fraturas podem ocorrer outros sintomas como:

e encurvamento dos bragos, pernas ou coluna (escoliose ou cifose)

e deformagdes do esqueleto,

e face triangular,

e baixa estatura,

e articulagdes laxas,

e |uxacgdes,

e hematomas féceis,

e esclerdtica (parte branca do olho) azulada,

e perda de audigdo,

e dentes frageis (dentinogénese imperfeita),

e alteragGes nas valvulas cardiacas,

e impressao basilar (compressdao dos ossos da base do cranio),

e cansago extremo,

e transpiragdo excessiva,

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

Diagnéstico

A Ol pode ser bastante dificil de diagnosticar. Muitos médicos ndo estdo
familiarizados com a doencga e ocasionalmente suspeita-se de Sindrome da
Crianga Maltratada, quando na verdade a crianga sofre de OI. Criangas em
que o diagndstico ndo é feito a nascenga frequentemente sofrem uma série
de fraturas altamente dolorosas até que os profissionais de satide consigam
chegar ao diagndstico. As familias sao frequentemente confrontadas com

acusagbes de maus tratos ja que o abuso de menores é também
caracterizado por multiplas e/ou frequentes fraturas.
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Tratamentos

O problema terapéutico da Osteogénese Imperfeita é extremamente
complexo. Tentar enumerar as possibilidades e os limites terapéuticos da
doenca requer algumas consideragoes.

A patogénese da doenca é ainda muito desconhecida, pelo que ndo tem sido
possivel desenvolver formas terapéuticas de reversdo ou elimina¢do do
problema. Em vez disso as terapias sao dirigidas a controlar os sintomas e
evitar as complicagdes e devem ser consideradas de acordo com as
necessidades especificas de cada doente.

Idealmente deve ser considerada uma abordagem global da doenga que
pode incluir: tratamento ortopédico/cirurgico das fraturas e deformacgées
dsseas, melhoria da audicdo, intervengdo dentdria, fisioterapia, apoio
psicoldgico, aconselhamento genético e testes de DNA, assisténcia social,
terapia ocupacional, aconselhamento de dietista e/ou outras terapias
complementares/alternativas que promovam o alivio da dor cronica e a
melhoria da qualidade de vida..

Do ponto de vista da prevencdo, é essencial o controlo da evolugdo da
osteoporose, dado que estes doentes sdao ainda mais vulnerdveis a este
problema. Durante mais de uma década, varios tipos de bifosfonatos tém
sido usados com resultados aparentemente favordveis e outros novos
farmacos para esta patologia estdo em fase de investigagdo, mas com
resultados ainda muito reduzidos para se poderem fazer conclusées.

Prognéstico

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

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

A Ol é uma doenga com padrdo hereditario predominantemente dominante.
Em muitos casos a doenga ndo é verdadeiramente herdada, mas sim
resultado de uma mutagdo espontanea. Nestes casos os pais nd0 apresentam
quaisquer sinais ou sintomas de Ol. Esta questdo pode ainda tornar-se mais
complicada quando se pde a hipdtese de “mosaicismo”. Dada a

complexidade deste assunto é aconselhdvel que cada individuo procure
aconselhamento genético individual.

Objetivos futuros

Continuando a desenvolver a sua linha de agdo na mesma linha que até aqui
tem vindo a seguir, a APOI pretende continuar a promover a divulgacdo da
doenga e a estimular o interesse de profissionais por forma a desenvolver
uma “rede” de intercdmbio e experiencia e sobretudo uma rede para a
referenciagdo dos nossos doentes.

Ressalva-se que a implementagédo do Plano de Ag¢do para o préximo ano esta
em muito dependente quer da nossa capacidade humana, quer dos nossos
recursos financeiros, sobretudo nesta fase de grande instabilidade do Pais,
com consequentes impactos no mecenato.

Importa também relembrar que as atividades da APOI se concretizam com
recurso a trabalho exclusivamente de voluntariado, exercido em regime p6s
laboral, pelo que os nossos voluntérios tém que desenvolver as atividades da
associagdo conjugando-as com as suas responsabilidades pessoais, familiares
e profissionais e por vezes ainda lidando com as deficiéncias préprias da
doenga.

Nos ultimos anos a APOI tem levado a cabo campanhas de divulgacdo a nivel
nacional, tendo experimentado a vivencia de lidar com o publico. O carinho e
interesse com que nos receberam em todos os locais mantém o nosso
otimismo e sdo essenciais para manter a dedica¢do e encorajamento que
movem a nossa equipa a prosseguir, bem como a envolver as nossas familias
como parte ativa desta caminhada que é de todos nés.
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Como dreas de intervengdo prioritaria propomos:

Agdo Social, destinada a apoiar todos os
doentes com OSTEOGENESE IMPERFEITA, e
seus familiares, sobretudo na sua
integracdo social e comunitaria

Projeto

“Projecto APOlar-te”;

Objetivo

Melhorar a inclusdo através da mais
rapida reabilitacdo;

Projeto “Atreve-te a viver” ;

Apoiar projetos de associados que visem
corroborar os objetivos e missdo da
APOI, dentro das possibilidades
financeiras e humanas da APOI;

Aperfeicoar o contacto participativo dos
socios,

Estimular o voluntariado, o
associativismo e a participagdo em
projetos

Agdo Médica, orientada para a promogdo e
protegdo da saude dos doentes com
OSTEOGENESE IMPERFEITA,
nomeadamente através de cuidados de
medicina preventiva, curativa e de
reabilitagdo

“Projecto Consultadoria”

Permitir que os portadores de Ol possam
ter acesso a consultas de orientagdo e
segunda opinido

Desenvolver parcerias com entidades que
permitam a implementagdo de programas de
educacdo fisica/reabilitacdo para portadores
de Osteogénese Imperfeita

Promocdo da saude, da reabilitagdo e da
indepéndencia

Projeto “Informar para melhorar”

Promover a Saude ativa permitindo que
os portadores de Ol possam ser agentes
ativos da promogdo da sua saude

Acdo de Divulgagdo, entre os médicos e
outros profissionais de saude restante
pessoal do Servigo de Salide, através de
palestras, Seminarios, congressos ou de
qualquer outra forma, a fim de
proporcionar maior conhecimento da
doenca

Estimular o interesse médico pela Ol criando
condi¢des para a sua formagao a nivel
nacional e internacional

Melhorar a rede de referenciagdo
nacional de médicos com conhecimentos
atualizados em O.I.

Acdo de Sensibilizagdo, com fungdo de
alertar o publico em gera para o que é a
OSTEOGENESE IMPERFEITA e paraa
prevencdo das suas complicagdes

Desenvolver a nova pagina Web da APOI
(www.apoi.pt)

dinamizar a APOI e a O.l.nas redes sociais

estimular a comunicagdo social acerca da
patologia

Continuar a promover o Dia Internacional da
ol

Desenvolver campanhas de
sensibilizagdo e divulgagdo sobre Ol;
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promover o projeto #RUN4 Osteogénese
Imperfeita

Acdo de Colaboragdo, com todas as
Entidades designadamente Seguranga
Social, Reabilitagdo, Satde, e Educacdo, no
sentido de obter os apoios considerados
adequados e necessarios aos doentes com
OSTEOGENESE IMPERFEITA

Estabelecer contactos com InstituicGes e
empresas que tenham como objetivo o apoio
a associagdes de doentes, no sentido da
criagdo de dindmicas de troca de informagdo
e procura de solugdes e implementagdo de
politicas de responsabilidade social;

Desenvolver agGes de estabilizagdo
financeira da APOI,

Promover informagdo sobre a patologia
junto dos Orgdos da Tutela

Acdo de Cooperagdo, com Associacdes e
Sociedades congéneres Nacionais e
Estrangeiras, obtendo e trocando
informagdes cientificas

Continuar a desenvolver parcerias com
Sociedades Cientificas e Associagdes
congéneres

promogdo da investigagdo a nivel
nacional e internacional e
desenvolvimento de parcerias com
objetivo de melhorar o apoio aos
portadores de O.l.;

Participar em Coléquios, Seminarios,
Exposi¢des, Conferéncias ou outras
actividades que visem a aprendizagem e
partilha de informagéo.

Atualizagdo de conhecimentos técnico
cientificos

Acdo de Investigagdo, promovendo
estudos através de um CONSELHO
CIENTIFICO

Estimular a industria a maior participagdo e
apoio aos portadores de Osteogénese
Imperfeita

Acreditagdo cientifica da Instituicdo

Organizacdo Interna

Continuar a promover condigdes para
contratagdo de um colaborador

Melhorar o atendimento a estabilidade
financeira da APOI

Continuar a desenvolver esforgos para
encontrar uma Sede oficial que, de
preferéncia, nos permita desenvolver
atividades de apoio aos Sécios, desde que se
consiga a autossustentabilidade da Sede;

Melhorar a formagdo dos érgdos dirigentes
nas areas do empreendorismo,
responsabilidade social, organizagdo e gestdo
de IPSS’s

Melhorar a gestdo e sustentabilidade da
Instituicdo

Desenvolver agdes de estabilizagdo
financeira da APOI, através do mecenato e
campanhas de angariagdo de fundos

Melhorar a situagdo financeira da
INstituicao
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Entradas |Saidas
Previsdo de receitas em 2016

Receitas regulares

Quotas 1.008,00 €
merchandizing 500,00 €
Donativos gerais 3.000,00 €
Donativo AT (consignagdo do IRS) 2.500,00 €
PROJETOS ESPECIFICOS *

Projeto "Informar para Melhorar" - | Congresso Cientifico Luso-hispano de OI" 7.000,00 €
Dia Internacional da Ol 150,00 €
Volta a Portugal com a Ol 500,00 €
Projeto APOlar-te 200,00 €
Programa Consultadoria 1.000,00 €
Projeto "PainLess" - Parceria com FP-UL 1.000,00 €
Projeto RUN4 Osteogénese Imperfeita 100,00 €

Previsdo de gastos para 2016

Despesas regulares

Custo mercad. vendidas e consumidas 1.000,00 €
Publicidade e propaganda (servigos) 300,00 €
Formacao 150,00 €
Servigcos bancarios 50,00 €
Ferramentas e utensilios de desgaste rapido 100,00 €
Material de escritdrio 100,00 €
Material publicitario e divulgacdo (materiais) 200,00 €
Artigos para oferta 150,00 €
Deslocagdes e estadas 500,00 €
Portagens e parqueamento 100,00 €
Deslocagdes em viatura propria 800,00 €
Despesas de correio 150,00 €
Telefones/telemdveis 600,00 €
Internet 100,00 €
Contencioso e notariado 75,00 €
Despesas de representagao 100,00 €
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Participagdo em atividades ludicas externas 200,00 €
Gastos de depreciagdo e amortizagdo 660,00 €
Quotizacbes 250,00 €
PROJETOS ESPECIFICOS *

Projeto "Informar para Melhorar" - | Congresso Cientifico Luso-Hispano de OI" 7.000,00 €
Dia Internacional da Ol 150,00 €
Volta a Portugal com a Ol 500,00 €
Projeto APOlar-te 200,00 €
Programa Consultadoria 1.000,00 €
Projeto "PainLess" - Parceria com FP-UL 1.000,00 €
Projeto RUN4 Osteogénese Imperfeita 100,00 €

* 0s projetos especificos s6 sdo passiveis de ser realizados caso se consiga obter
o financiamento necessdrio a sua realizagao




