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A ASSOCIACAO PORTUGUESA DE OSTEOGENESE IMPERFEITA

tem o prazer de apresentar o seu relatério de atvidades 2020
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EDUCACAO PARA A SAUDE DE
DOENTES E FAMILIAS E APOIO A
INTEGRAGCAO SOCIAL

SENSIBILIZACAO DA SOCIEDADE
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ORGANIZACAO
INTERNA

ASSEMBLEIAS [E13AR

4 SETEMBRO

MARCO 1. Aceitar os Fa.edicfluos de demissdo dos
membros da Dire¢do;

1. Apresentagdo, Discussdo e Aprovagdo 2.Destituir do cargo o Vogal da Dire¢do;
do Relatério de Atividades de 2019; 3.Apresentacdo de Listas para eleicdes

2. Apresentagdo, Discussdo e Aprovagdio aos Orgdos Sociais da APOI;
do Relatério de Contas de Geréncia de 4. Alteragdes pontuais de Estatutos;
2019 e respetivo Parecer do Conselho 5.Apresentacdo, discussdo e aprovagdo
Fiscal: do Nucleo de Jovens da APOI:

3. Apresentagdo de novos Sdcios Efetivos 6. Apresentagdo de novos Socios Efetivos
da APO; da APOI;

4. Qutros assuntos. /.Qutros assuntos.




ORGANIZACAO
INTERNA

6 SETEMBRO

1. Apresentacdo dos resultados da votacgdo

para as Eleicdes aos Orgdios Sociais da
APOI:;

2.Tomada de Posse.

ASSEMBLEIAS (SN

NOVEMBRO

1. Apresentagcdo, discussdo e aprovagdo
do Plano de Atividades e Orgamento da
APOI para 2021;

2.Apresentacdo da nova Organizacdo
Congregadora de Associagdes
Nacionais de Doengas Raras e proposta
de integragdo nesta nova Federagdo;

3.Apresentacdo de novos Soécios Efetivos

da APOI;

4. Qutros assuntos.




ORGANIZACAO

g AFILIACOES

A APOI mantém a sua afiliagdo como membro das seguintes organizag¢des:

NACIONAIS: INTERNACIONAIS:
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RARE DISEASES EUROPE

- | wn das Ciéncias da Saude

da Lusofonia

RESEARCH AND INNOVATION FUNDING

- \&/
- CREATING HEALTH ENTRAJUDA



ORGANIZACAO
NTERNA NOVAS PARCERIAS

Durante o ano de 2020 estabelecemos e renovdmos novas parcerias para beneficio dos

associados:
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ORGANIZACAO
INTERNA

PROTOCOLO

APOI subscreve "Protocolo entre as
Associagdes de Doentes e as Instituicdes

Privadas para garantir e melhorar o Acesso ao
Cuidados de Saude".

Documento foi discutido e consensualizado nc

&dmbito da Convengdo Nacional da Sadde.
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PROTOCOLO ENTRE AS ASSOCIACOES DE DOENTES E AS INSTITUICOES
PRIVADAS PARA GARANTIR E MELHORAR O ACESSO AQS CUIDADQS DE SAUDE



ORGANIZACAO
INTERNA

No dia 22 de novembro de 2020, deu-se a inauguragdo do

Nucleo de Jovens da APOI (NJA). Esta materializou-se por |

meio do | Convivio Online do NJA. O convivio foi marcado
por partilhas de experiéncias, diversos jogos, discussdo de

planos para o futuro e muita diversdo!

Foi nesta tarde que, em conjunto, foram definidos os valores,
miss&o e objetivos que irdo protagonizar o @&mago das agdes
do NJA, que caminham de brago dado com os da APOI. Isto
representa um largo passo para a melhoria de qualidade de

vida dos jovens portadores de Ol.

APO| INAUGURA O NUCLEO DE JOVENS DA APOI

| CONVIVIO ONLINE DO NJA




ORGANIZACAO

INTERNA ESPACO SEDE

Continuagdo das obras e organizagdo do espago Sede:

implementag&o de novo teto e rececgéo de material de escritdrio.

ANTES DEPOIS




ORGANIZACAO

INTERNA ESPACO SEDE

Continuagdo das obras e organizagdo do espago Sede: implementagéo de rampas de

acesso no espago exterior com o apoio da Junta de freguesia do Parque das Nagdes.

DEPOIS

PARQUE _
DAS NACOES

JUNTA DE FREGUESIA . LISBOA




ORGANIZACAO

REDES SOCIAIS
INTERNA

A APQOI estd cada vez mais presente nas redes sociais: através das plataformas Facebook, Instagram, Youtube,
Twitter, Pinterest, e Linkedin. Alteragcéio da conta do Twitter (sendo a antiga eapoi2006 e a nova

@APOI_2006). Criagdo de uma conta Pinterest. Criagdo da conta do Linkedin.
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ORGANIZACAO )
e ATUALIZACAO DE ESTATUTOS

Atualizag&o de Estatutos (com alteragdo aos artigos 1, 13, 15, 21, e 44) e aprovados em

Assembleia Geral de Sécios, de 4 de setembro, estdo disponiveis para consulta no novo site da
Associagdo (apoi.pt).
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IMPERFEITA E CIENCIA EAPOIO ASSOCIACAO PORTUGUESA DE OSTEOGENESE IMPERFEITA

= J ALTERACAO APROVADA EM ASSEMBLEIA GERAL EXTRAORDINARIA
| DE 4 DE SETEMBRO DE DOIS MIL E VINTE
cApiTULO 1
(CONSTITUICAD, DENOMINAGAOQ, SEDE, AMBITO SOCIAL E FINS)

Artigo Primeiro
. Denominacdo e sede

1. A Associacdo adota a denominagio de Associagdo Portuguesa de Osteogénese Imperfeita,
adiante designada abreviadamente por APOI;

2. Foi constituida por Escritura Publica a 2 de marco de 2006, com Estatutos proprios
homologados em Didrio da Républica, n® 100 - Ill Série de 24 de maio de 2006.

3. E uma Institui¢do Particular de Solidariedade Social, com registo lavrado a 28 de fevereiro de
2011, pela inscricdo numero 05/12, a fls 139 verso e 140, do livro nimero 2 das Instituigdes
com fins de saude;

4. Tem sede na Rua Manuel Mendes, Lote 10, Loja A, codigo postal 1800-251 Lisboa, Bairro
Quinta das Laranjeiras, freguesia do Parque das NacBes. eoncelho de Lishoa:




ORGANIZACAO

CANDIDATURAS A APOIOS E PREMIOS

PROGRAMA DE FINANCIAMENTO A PROJETOS PELO INR,IP 2020

INTERNA

Em 2020 a APOI candidatou trés projetos ao Programa de Financiamento a projetos do INR/IP, tendo sido todos aprovados para apoio

financeiro pelo INR,IP. .:

- “Informacé@o para a Inclus@o” - Com os objetivos de combater mitos e falta de informagd@o sobre a doenga na comunidade de Ol; dotar
profissionais de salude de ferramentas que |lhes permitam a uma melhor abordagem da patologia; sensibilizar a comunidade geral para a Ol
(com énfase especial ao dia/més da Ol); Desenvolver um novo website para a APOI/Ol, de modo a promover o fdcil acesso a recursos e

informag&o sobre a patologia.

- “Estudo de caracterizacao clinica e molecular da Ol em Portugal” - Com os objetivos de validar geneticamente o diagnéstico clinico de
Ol; Determinar a incidéncia de patologia cardiaca e correlacionar as patologias identificadas com a caracterizagéo molecular previamente
determinada; Determinar a incidéncia de patologia ocular e correlacionar as patologias identificadas com a caracterizagéio molecular
previamente determinada; Comparar a acuidade dos pardmetros avaliados e dos parametros computados em fung@o dos dados demograficos,

clinicos e terapéuticos.

- "#Saber+, com a APOI" - Com o objetivo de promover a Literacia em Salude através da realizagéo de vdrias sessdes e workshop's praticos
sobre temas direta ou indiretamente relacionados com Ol, que permitam melhorar a formagdo das familias e envolver a comunidade local para
promover a sensibilizagdo & patologia e capacitar os doentes e através da craigdo de materiais informativos/educacionais para acompanhar
estas sessdes.
instituto nacional para a
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ORGANIZACAO

CANDIDATURAS A APOIOS E PREMIOS

BAZAR DIPLOMATICO

INTERNA

No émbito do Bazar do Corpo Diplomadtico de 2019, promovido pela Associa¢do das Familias dos Diplomatas Portugueses a favor de
instituigdes que prestam apoio a pessoas portadoras de doengas raras e com o objetivo de facilitar a implementagdo de projetos durante o

ano de 2020, a APOI apresentou a candidatura trés projetos, tendo sido agraciado com o Prémio o projeto:

- “Informacdo para a Inclus@o” - Com os objetivos de combater mitos e falta de informagdo sobre a doenga na comunidade de Ol; dotar
profissionais de satde de ferramentas que lhes permitam a uma melhor abordagem da patologia; sensibilizar a comunidade geral para a Ol
(com énfase especial ao dia/més da Ol); Desenvolver um novo website para a APOI/OIl, de modo a promover o facil acesso a recursos e

informagdo sobre a patologia.

~es “...........

A B C D No dmbito do Bazar do Corpo Diplomatico de 2019, promovido pela Associacdo das Familias dos Diplomatas
Portugueses a favor de instituicbes que prestam apoio a pessoas portadoras de doencas raras, a vossa
instituicao sera beneficiada com a quantia de €5.500,00 (cinco mil e quinhentos euros).

Associacdo do Bazar
do Corpo Diplomdtico







OS NOSSOS
PROJETOS

O “Programa de Consultadoria” é o nome de mais uma iniciativa da APO,
promovida com o apoio de médicos que, de forma voluntariosa,
aconselham ou orientam os nossos portadores de Ol relativamente a
situagBes clinicas especificas. Destinado a sécios da APOIl ou seus
familiares portadores de Ol, este programa visa sobretudo esclarecer
duvidas relacionadas com a patologia, melhorar a situagdo clinica através
da orientacdo para consultas de especialidade, promover o melhor
conhecimento no seio das familias e assegurar que os servigos

prestados aos doentes sdo feitos por especialistas com experiéncia em

Ol.

PROGRAMA DE CONSULTADORIA

gabinete

CONSULTADORI JL
r\

A metodologia inclui o diagndstico inicial de necessidades especificas de cada participante e a definicdo do respetivo

plano de apoio. O processo avanga depois de forma a garantir que a orienta¢do dos doentes & sua situagdo e em caso de

necessidade sdo realizadas consultas médicas com especialistas. Incluem-se neste programa, também, consultas de

pedido de segunda opinido.
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OS NOSSOS
PROJETOS

O Projeto #Saber+ desenvolve projetos pedagdgicos na drea da Osteogénese Imperfeita, como uma forma de atualizar
conhecimentos aos portadores de Ol e seus familiares de forma a dota-los informagdo que |hes permita ser parte mais

ativa na promog¢do da sua saude.

Em 2020:

Realizaram-se trés webinares com os temas “Nutricdo na Ol", “Alteracées Oculares na Osteogénese Imperfeita”, “Medos

e ansiedades”. Também se realizou um workshop prético (presencial) sobre “Genética das Displasias ésseas”.

WEBINAR ALTERAGOES OCULARES NA O WEBINAR nutricAo na 01 WEBINAR MEDOS E ANSIEDADES

WORKSHOP ceneTica pas pispLASIAS GSSEAS

"eT LI l"hh'!‘ I"'|
Ko £ 1'!"‘1




|

¥ |1 RrSswiiaes

a e + Projetes pelo INR, 1. P
=

" aJol

OS NOSSOS
PROJETOS

PROJETO

Em 2020:

Para acompanhar as sessdes pedagdgicas e contribuir para melhor conhecimento da doenga e respetivas estratégias
de coping, foram também realizados folhetos informativos sobre os temas especificos - “Genética & OI", “Aspetos
Psicossociais & Ol", “Maus tratos & Ol”", “Alteragdes Oculares na Ol", “Alteragdes cardiovasculares & Ol”, “Ortopedia &

Ql" e “Gravidez & Ol"; e, também, uma brochura sobre “Nutricdo na OI".

ALTERAGOES ORTOPEDIA & lr ALTERAGCOES SRiinE ASPETOS

- MAUS TRATOS & GENETICA &

CARDIOVASCULARES . OCULARES : i ' PSICOSSOCIAIS & x
5 OSTECE OSTIIE/II?’SREFNEIETSi NA OSTEOGENESE - IEAOP(E;;E;TSE o OSTlfAOPSREFr:ETSE osTeOGENESE [+ =2 EP T




OS NOSSOS
PROJETOS
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A sensibilizagdo da comunidade é um dos pilares fundamentais da Associagdo. Acreditamos que ao promover a sensibilizagdo

da doenga, esclarecer a comunidade e consciencializar a populag@o geral para as necessidades especificas das pessoas com

deficiéncia ajuda-nos a melhorar a incluséo social e a criar uma sociedade mais justa. O Projeto Informagdo para a Inclusdo é

um excelente exemplo disso, uma vez que desenvolve campanhas e materiais pedagdgicos, disponiveis estrategicamente em

locais de acesso, n&o sé aos préprios portadores da doenga, como também de profissionais de salide e de educagdo e também

da populagdo geral.

Em 2020:

Cinco brochuras que abordaram os seguintes temas: a integragdo escolar de doentes com Osteogénese Imperfeita (Ol); um guia

informativo com as predisposi¢gbes gerais da doenga; a atividade fisica em pessoas com Ol; a integragéo escolar de criangas

com OI; os cuidados para o dia-a-dia de adultos portadores de Ol; e os cuidados para o dia-a-dia de criangas com Ol
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OS NOSSOS
PROJETOS

Em 2020:

Campanha para a celebragdo do Dia Internacional da Osteogénese Imperfeita e para a celebragéo do més da Ol, que consistiu na
realiza¢do de duas atividades nas redes sociais da APOI (nomeadamente, no Instagram e no Facebook). A primeira, que decorreu
durante todo o més de maio, consistiu no langamento de um desafio, ao qual denominamos “Amarelo Pela OI”, onde convidamos
toda a comunidade a publicar ou a enviar-nos uma fotografia ou video a celebrar a Ol com a cor amarela da forma mais criativa

possivel. A segunda ocorreu no dia 6 de maio, exclusivamente Instagram, e consistiu num quiz ao qual chamdmos “Wishbone Quiz".

COS MAH@ Hoje celebramos...
6 MAIO

OSTEOGENESE IMPERFEITA

OIA INTERNACIONAL DA
OSTEDGENESE IMPERFEITA

PELA OI

DIA INTERNACIONAL DA
OSTEOGENESE TMPERFEITA

DIA INTERNACIONAL DA
OSTEOGENESE IMPERFEITA

WIﬁH'BONE

B{]NE PARA CELEBRAR 0 Uiz

DIA DA 012 i

Faz-te sdcio esta semana!

QUAL 0 BBJETIVO DO DIA DA 017

Campanha valida de 6 a 10 de maio.
Exclusiva a portadores de Ol e familiares,

i ; - & Inclut tshint do dia da Ol bone Wishbong Day; Gula s ;. -
£ o | de Saude; caneta da APOL passaporte da OIFE entre s \ i
outros f e =
S5 ) 2200 e
BIIRE==  vmiagem mensmerie ihintraiv, pode nko #AmareloFelaOl <y, [+ |1 ]
st et 88 e e b caresgonier & realidate do produn. #wishbhoneday T PN B ||| i Seprinis PELA oI
ekt [ e i || SrImemaeme

#AmareluPeIaOl edo #wlshbonenay
Marca-nos 3

partilhar 2
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Criagdo de um novo website da APOI, mais atual, com informag&o mais sistematizada e com

OS NOSSOS
PROJETOS

Em 2020:

novas ferramentas de acessibilidade. Visite apoi.pt
Bem vindo & Associag3o Portuguesa de Osteogénese Imperfeita CONTACTOS '- f i [ i Iﬂ' 'p
- L‘_
Epgb r QUEM OSTEOGENESE  INVESTIGAGAO  SERVIOS - ®
- i QUERD AJUDAR LIZale R[0T
“ ) SOMOS IMPERFEITA E CIENCIA EAPOIO

assoclacio portuguesa de
osteogenese imperfeita

ISTONAOE SOBRE A APOIl, & -

ISTO E SOBRE TI!
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Em 2020:
CriagEio de material de divulgagao.
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OS NOSSOS
PROJETOS

Em 2020:

Participag&o no Programa da SIC "Casa Feliz".

vamos ouvir falar de

Ol NA PRIMEIRA

PESSOA

com a Madrinha
da APOI, o & ™ O
DIANA CHAVES & [ Wit = w 7 } R SIC.PT
JOAO BAIAO - T B Y | TR ' Viver com a doenca dos ossos de vidro - "Que eu me
- - b lembre, praticamente sempre que cai fraturei”

| .




OS NOSSOS ESTUDO DE CARACTERIZACAO CLINICA — ee=m

PROJETOS E MOLECULAR DA Ol EM PORTUGAL

Durante o ano de 2020, este projeto pretendeu envolver trés areas distintas:

- Estudo da Caracterizacéo Clinica e Molecular da Ol em Portugal, do Servigo de Genética do CHLN - Hospital de Santa Maria
- estudo principal;

- e os "Sub-Estudo Ol&Heart - Caracterizacao Cardiolégica na Osteogénese Imperfeita”, com a colaboragéo do Servigo de
Cardiologia do CHLN - Hospital de Santa Marig;

- e Projeto "Osteogénese Imperfeita e alteragdes da Vis@o" com a colaboragéo da ESTeSL e do Servico de Oftalmologia do

Hospital de Santa Maria.

Este projeto permitiu implementar duas estratégias em simultdneo para atingir o objetivo final. Por um lado, estimulou a
capacitagdo dos doentes e o seu papel na investigagdo, através da educagdo e apoio logistico. Por outro lado, apoiou os
profissionais com secretariado, a monitorizagdo dos trabalhos e o apoio a formagdo especializada em Ol. Consequentemente,

melhorou a participag&o, qualidade e quantidade de investigagdo relacionada com a Ol em Portugal.

Devido & pandemia de Covid-19 que assoberbou o mundo desde o inicio do ano de 2020 fomos obrigados a repensar a
organizagdo deste projeto. Muitas atividades passaram a decorrer sem a presencga fisica dos doentes nos hospitais. Parte das
medidas que adotamos, em conjunto com os investigadores deste Estudo, passou por, sempre que possivel, privilegiar contactos
telefénicos e por videoconferéncia e facilitar os processos de recolha de amostras bioldgicas para perto da drea de residéncia dos

doentes.



OS NOSSOS
PROJETOS PROJETO APRENDER PARA FAZER

O “Projeto APRENDER PARA FAZER", pretende promover a formagdo e capacitagdo de colaboradores da APOI em vdérias
vertentes, quer no que diz respeito a organizagdo e gestdo interna da instituicdo, quer na c:’ruaiizc:gao de conhecimentos

técnico-cientificos. O objetivo principal é promover a melhoria da qualidade assistencial aos portadores de Ol e suas familias,

nas suas varias vertentes: social, institucional e de satde.

Em 2020:
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OS NOSSOS

PROJETO APRENDER PARA FAZER
PROJETOS

O “Projeto APRENDER PARA FAZER", pretende promover a formagdo e capacitagdo de colaboradores da APOI em vdérias
vertentes, quer no que diz respeito & organizagéo e gest&o interna da instituigdo, quer na atualizag@o de conhecimentos

técnico-cientificos. O objetivo principal é promover a melhoria da qualidade assistencial aos portadores de Ol e suas familias,
nas suas varias vertentes: social, institucional e de satde.

Em 2020:

ICCBH [

\V/[-3V):\N in Children
o) -18] V] 1820 November 2020

Toplcs include;

* Dsteogenesis impearfecta

* Dther genetic causes of bone fragility
& Secondary osteoporosis

¢ Other rare bone disorders

www.iccbhonline2020.0rg

THE 10" EUBOPTAN CONWFEREMCE ON
BANE (ANEALES & SRFMAN PROOWCTE
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s e PROJETO “GABINETE DE =
CIENTIFICAS APOIO A INVESTIGACAO EM %
OSTEOGENESE IMPERFEITA”

Gabinete Apoio a Investigacdo
Osteogénese Imperfeita

Este projeto, langado pela APOI em 2018, consiste na criag&o de um Gabinete de Apoio & Investigag@o em Osteogénese Imperfeita
(GAI-Ol), que permite implementar duas estratégias, em simulténeo, para atingir o objetivo final de melhorar a participagéo,
qualidade e quantidade de investigag&o relacionada com Ol no nosso Pais. Por um lado, desenvolve a capacitagéo dos doentes e
estimula o seu papel na investigagdo, através da educacdo, apoio logistico e acompanhamento local nos hospitais. Por outro,
apoia os profissionais com secretariado, monitorizag&o dos trabalhos e apoio & formagéo especializada em Ol.

Criar lagos de proximidade
com os doentes, tornando-os
socialmente mais ativos, Aumentar o numero
responsdveis e integrados e associados da APOI|, melhorando

Promover a melhoria do
de conhecimento medico e
estimular @ cooperacdo entre
especialistas para desenvolver
melhores programas de
tratamento e Gcomponhomem‘o
multidisciplinar aos doentes.

dotando-os de maior a representatividade da
copcci’rogao para poderem Gssocicgﬁo;

ter parte ativa na sua propria

satde;




ESTUDO DE CARAGTERIZAGAO DA OSTEQGENESE IMPERFEITA

QUESTIONARIO “IMPACTO DA PANDEMIA EM PORTUGAL
DE COVID-19 NA POPULAQAO
PORTUGUESA DE OSTEOGENESE

IMPERFEITA IMPAGTO DA PANI]EMIA DE GOVID-19 NA

Consciente da situag@o pandémica atual e
do impacto acrescido que esta pode ter nas
pessoas e familias com Osteogénese
Imperfeita (Ol), a APOIl estd a promover
todos os esforgos para avaliar essa situagdo
e apresentar publicamente estes dados,
com esperanca que possam contribuir para
modificar o panorama atual e melhorar a
qualidade da assisténcia aos doentes.
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assoclagio portuguesa de ..,
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ATIVIDADES
CIENTIFICAS

ESTUDOS CLINICOS APOIADOS PELO GAI-Ol

IMPAGTO DA PANDEMIA DE GOVID-13 NA
POPULAGAO PORTUGUESA DE OSTEOGENESE
IMPERFEITA

QSTEQGENESE
IMPERFEITA

Caracterizagio clinica em Portugal

OlsHeart ,
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OUTRAS
ATIVIDADES

ANIVERSARIO DA APO|

Celebramos 14 anos de existéncia com o workshop pratico

“Genética das displasias ésseas” na nossa sede.

Obrigado por mais um ano de sucessos!

14 s
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OUTRAS
ATIVIDADES

CAMPANHA IRS

Com a sua ajuda conseguimos apoios para desenvolver mais projetos!

IRS IRS
SULIDARTL SULIDARID
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CAMPANHA DE NATAL

Em 2020 os fundos angariados na Campanha de Natal reverteram para a

implementagdo do NJA

Vila Galé Hoteis

NESTE NATAL, VAMOS ESTAR Zoomarine

MAA AL El Corte Inglés

4 417 | Y

e Delta
Droximos OMNOVA

BENE Farmacéutica

APOIA O NUCLEO DE JOVENS

DA APOI _
...e dezenas de particulares
COMPRA OU AJUDA A VENDER AS

~ RIFAS SOLIDARIAS DA APO|

MUITO OBRIGADO!

aseoclaclo portuguesa de
osteogenese Imperfeita



OUTRAS PARTICIPACAO EM ATIVIDADES DE OUTRAS
ATIVIDADES ENTIDADES

QUESTIONARIO INQUERITO QUESTIONARIO

I(r)npacTo C?vidg? i Economia Social no contexto AfsiagocieTntalicn oe
{GAMZAGOBS ONCIGS gestdo de projetos adotadas

“Financiamento e Covid-19” COVID-1? pelas IPSS
Data Science Knowledge Center da Instituto Politécnico de Settbal

Nova School of Business & Instituto Politécnico de Portalegre Port
Economics -

Qo .
REUNIAO DE TRABALHO DA PUBLICACAO
TASK FORCE

Plano de vacinagdo contra a Participag&o no 1° Boletim

Santa Casa da Misericordia do

COVID-19 com associacdes da RACS
de doentes

Rede Académica das Ciéncias da
A Salde da Lusofonia

INFARMED
\ 4 w



OUTRAS PARTICIPACAO EM ATIVIDADES DE OUTRAS
ATIVIDADES ENTIDADES

Xil CONGRESSO ii’ PARTICIPAGAO

PORT. OSTEOPOROSE Estudo "Avaliagdo das

praticas de gestéo de
projetos nas IPSS - O caso de
Portugal”

SANTA CASA DA MISERICORDIA
SPODOM DO PORTO LETRA

COLABORACAO I

PARTICIPACAO E
» DIVULGACAO
Na prepurugco dCJ reuniao

sobre acesso a medicogﬁo Inquérito "sua experiéncia
hospitalar em ambulatério da COVID-19."

em contexto de pandemia
\ RARE BAROMETER VOICE -

_ P EURORDIS
CINODR E ORDEM
FARMACEUTICOS

COLABORACAO

Na preparagéo da reuni@o
entre a FEDRA e a Sra.
Secretaria de Estado da
Inclusé@o

Mesa Redonda “Outras
doengas osseas metabdlicas
- osteogénese imperfeita”



OUTRAS PARTICIPACAO EM ATIVIDADES DE OUTRAS
ATIVIDADES ENTIDADES

COLABORACAO PARTICIPAGAO NO DIVULGACAO
ESTUDO Estudo "Parentalidade e

Em filme de gi'ivulgdgfio adaptagdo dos filhos
sobre Ol - "Ol! Sou Desafios dos Diretores N&o ditante o Pandemia da

transparente?" Executivos das Organizagdes COVID-19-Um estudo

. Sociais em Portugal transnacional com paises
JOAQO OLIVEIRA NOVA SBE E FUNDACAO MANUEL Europeus."
VIOLANTE i
FP-UL

~ ¥

OPARﬂClPAQKq NA | |
INVESTIGAGAO PARTICIPACAO E

Investigagdo, redes DIVULGACAO

assistenciais e c'fpode:rarqetn’ro: Inquérito "H-CARE sobre os
respostas sociais e cientificas cuidados de satide na

as doengas raras na Peninsula doenca rara"
lbérica, 1940-2015)
Rare Barometer Voice - EURORDS
UNIVERSIDADE DE SALAMANCA



OUTRAS PARTICIPACAO EM ATIVIDADES DE OUTRAS
ATIVIDADES ENTIDADES

PARTICIPACAO PARTICIPACAO PARTICIPACAO

Evep’ro Comemorc:hvo do Estudo - Barémetro COVID- Estuglo Tecnolog!a com
Dia Internacional das 19 impacto social

Doencas Raras
¢ ESCOLA NACIONAL DE SAUDE NOVA SCHOOL OF BUSINESS AND

INSA PUBLICA ECONOMICS

(\ I

COLABORACAO PARTICIPACAO

o~

Estudo "“O Movimento de

Folheto Dia Mundial das ;
Pacientes Durante uma

Doengas Raras Pandemia Global”

SPDM PATIENT VIEW



OUTRAS PARTICIPACAO EM ATIVIDADES DE OUTRAS
ATIVIDADES ENTIDADES

PARTICIPACAO >
DIVULGACAO

Estudo A Sustentabilidade Webinar “Boas praticas do
das organizagdes da apoio & vida
Economia Social independente: o que
mudou?”

COLABORACAO

proposta de atualizagdo
da Metodologia para
Avaliagdo
Farmacoterapéutica
INFARMED Universidade do Porto INR,IP

Q g
PARTICIPAGAO e VULCR

investigagdo "Principais

dia Solidario da Maratona desafios que os individuos

da Saude na RTP apoio a portadores de deficiéncia

investigacdo em Doencas enfrentam no acesso as

Raras mensagens de saude publica

\ , durante a COVID-19"
MARATONA DA SAUD AOR| D HEALTH ORGANIZATION



OUTRAS PARTICIPACAO EM ATIVIDADES DE OUTRAS
ATIVIDADES ENTIDADES

DIVULGACAO COLABORACAO

~ Estudo "Na sombra da Exposi¢cdo sobre
"doenca: Contributos para a Osteogénese Imperfeita,
intervencdo psicolégica com integrada nem prova de
familias em cuidados aptiddo profissional
paliativos pedidatricos”

FP-UL
=y

C PARTICIPACAO
COMEMORA(;KO \ Inquérito "necessidades e ?

preferéncias relativamente ao
Dia Internacional das mud ;550 dos doentes aos cuidados
Pessoas com Deficiéncia - de saude, as prioridades de
Langamento do novo site da investiga¢&o médica e social e ao
APOQOI diagndstico precoce nas

PARTICIPACAO

Sessdo de langamento do
e-book "Foste a mentra

perfeita” ESCOLA SECUNDARIA HENRIQUE MEDINA

Ana Simao

criangas"
INR,IP Rare Barometer
Voices - EURORDIS
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ATIVIDADES
INTERNACIONAIS

ASSEMBLEIA-GERAL ASSEMBLEIA-GERAL BRUSSELS RARE DISEASE
OIFE EURORDIS WEEK 2021

EURORDIS

EUROPEAN CONGRESS OF
ICCBH VIRTUAL FORUM RARE DISEASES

EURORDIS & ORPHANET
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INTERNACIONAIS

Artigo na OIFE Magazine 4

Ol & the Heart
8y Céu Borreiros, Cordiopreumoiogist

e ST © | 1Y o (== 14

tissue (collagen) disorder, other parts of the body than

bone can be affected. Collagen type 1 is present in different parts of the

cardiovascutar system, including what we call the fibrous skeleton of the

heart, its valves, interventricular septum, aorta, and most other artenes, so it could be reasonable to
think that collagen Type | abnormalities could also affect the heart. Although cardiovascular
involvement in Ol seems to be relatively rare, several cases that appear to be related to the
underlying connective tissue disorder, have been reported. Most are refated to abnormalities in the
left-sided cardiac valves [aortic and mitral], the aortic root and ascending aorta.

Even though in mast cases this |s usually a progressive condition, there are also descriptions of rare
cases of sudden death in asymptomatic subjects due to left ventricular rupture, sortic dissection and
heart vahves incompetence. Also we could think, that the reduced amount of collagen type 1 that is
seen in O could result in lower tensile strength and enlargement of both the atria and the ventricles,
thus causing atrial arrythmias and heart fallure, iIndependent of other risk factors and at an earlier
age than expected. However, once again, the risk to develop this or other armythmias has not been
evaluated,

A recent (2015) review of the literature concuded that patkents with Ol seem to have increased risk
of heart disease compared to healthy controls. However current

information about heart disorders in Of children and adults has not been

systematically approached.

About the me and the Team

in the professional area, I've been working for 27 years as a Cardiac
Physiologist at Santa Maria's Howpital (SMH), in Lisbon. My refation and
interest in O began 21 years ago, when my younger daughter was boen,
with Of. Because of the lacking support, | was one of the founders of 3
Natlonal Association for O in 2006 and later | got involved in OIFE. You can
find our organization here: https.//apolpt)

from the beginning APO| realized that (ooperation with medical professionals was part of the
process 1o reach our main goal of making lives of O people better. In 2016 APOI established an
internal department to help develop research studies, by helping Ol people and familles to come to
the hospital (supporting travel and clinical costs, with volunteers help) and by helping researchers
with the tasks they need (administrative, sccess to O medical information, access (o CONgresses etc |

Cooperation at this level kead us to geneticists from SMH and start national research project to
characterize the Portuguese 01 population from a clinical and molecular point of view. This research
was the result of an initiative of the assoclation, and the trial design was planned with APOI, that
Is recognized as partner by the National Ethical Committee. Next step in this research was to move
forward and “detail” the clinical characterization of O, 50 we've invited other medical specialties
10 join and several “Sub-Studies” have started, one of them "0l & Heart”.

About our Study
This study aims to characterize the cardiovascular condition and evaluate the presence of potential
subclinical cardiac disorders in osteogenesis imperfecta (aduits and children):
* evaluate the risk of cardiovascular events on a population of Gi
* correlate the mutation identified in each individual with the cardiovascular events found
* better understand the mechanisms of cardiac disorders in Ol to help doctors establish
surveiliance and preventions strategies, allowing patients to participate in their own heaith
process and decision

Participants in the O & Heart Sub-Study are invited 1o come to, either the Cardiclogy or the Paediatric
Cardiclogy Department, in SMH (the major university hospétal in the country), for 3 visits (basefine,
one year and 5 years follow-up) were they have the following assessments: history and physical
examination, echocardiography (with advanced features), ECG, ECG-Holter, and Ambulatory Blood
Pressure Monitaring. If needed (after clinical assessment) other functional or angiographic tests may
follow. Educational activities are also provided. When missing, collagen gene mutation and genetic
evaluation will aiso be performed.

During their visits, families have the in-hospital support of an APOI volunteer and this allow us to
control time so that all procedures can be scheduled or done during one single day. We have already
included 66 patients. Round 50 have completed the one-year follow-up. We plan to include around
50 more patients in the coming months, but the COVID19 pandemic made us slow down recruitment.

crdiovascular events in Ol
but there are no recommend-
dations regarding  routine
evaluation of this patients
More understanding of these
problems is needed. Our goal
Is help to provide re-
commendations for routine
cardiovascular  follow-up of
people with O based on the
characterization of cardiovascular conditions in this population.

Our aim is also that through health literacy, we can stimidate the self-management of cardiovascular
risk factors and consequently Increasa the wellbeing, the perception of contiol and the overall
autonomy of patients with Ol The correiation between the identified mutations and the clinical
findings may also contribute to a better long-term cost-effectiveness management of the patients.
Thie implementation of this study mMight Also rise awareness and madical knowledge of 01 among
speclalized health professionals,
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ATENCAO

SE FEZ DONATIVOS A
ASSOCIA(}T\O PORTUGUESA DE OSTEOGENESE IMPERFEITA

A APOI recorda que 25% do valor dos donativos atribuidos & Associac@o sdo reembolsados em sede de IRS, até
ao montante de 15% do valor da coleta.Assim, quando preencher o seu IRS, basta colocar o valor total dos

recibos emitidos pelos nossos servigos, relativos a “DONATIVOS”, no Anexo H, Quadro 7, com o codigo 613,
referente ao sujeito passivo mencionado nos respetivos recibos

508 902 924

SE AINDA NAO O FEZ, AINDA ESTA A TEMPO!
TODOS OS DONATIVOS RECEBIDOS ATE AO DIA 31 DE DEZEMBRO TERAO EMISSAO DO
RESPETIVO RECIBO PARA PODER USUFRUIR DESTE BENEFICIO FISCAL

Pode fazer o seu donative por PayPal ou por transferéncia bancaria para a conta da CGD

NIB 0035 0709 00000 107330 17



