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O Enquadramento da Osteogénese Imperfeita (Ol)

A Osteogénese imperfeita (OI) é uma doenga genética rara, estimando-se
uma incidéncia de 1:20 000 nascimentos

Tratando-se de uma doenca rara, e dada a sua heterogeneidade clinica, o
diagnostico pode ser desafiante. E fundamental a partitha de conhecimento
entre pares , com acesso a meios de diagnostico e tratamentos adequados e
precoces.

O envolvimento da familia e da prdpria sociedade em geral, sdo vitais no
progndstico da doenga. E

A APOI mantém o seu crescimento e a colaboracdo com outras e importantes
instituicdes nomeadamente a EURORDIS, a OIFE e a FEDRA, mantendo-se em
“rede” com organiza¢bes de Ol de todo o mundo, profissionais de satide e
outros parceiros da comunidade das Doencas Raras.

Assim, a APOl quer continuar a ser peca fundamental na melhoria da
qualidade de vida das pessoas com Ol , mantendo a cooperacdo com a
comunidade cientifica e contribuindo para o conhecimento médico e da
populacdo em geral sobre esta patologia.

O que é a Ol

A Osteogénese Imperfeita é uma doenca genética que afeta o tecido
conjuntivo.

A denominacdo “Osteogénese Imperfeita” significa “formacdo de osso
imperfeita”, sendo a principal caracteristica clinica da doenca a fragilidade
dssea.

Esta fragilidade Ossea leva a fraturas, por vezes espontineas ou com
traumatismos minimos, mas pode também haver outras manifestagBes
clinicas em outros 6rgdos ou sistemas.

Existem varios tipos de Ol e o progndstico da doenca € bastante varidvel.

Sintomas e sinais da Ol

Para além das fraturas podem ocorrer outros sintomas comeo:

e Deformidades do esqueleto com encurvamento dos 0ssos fongos
ou coluna {escoliose ou cifose)

e face triangular,

® baixa estatura,

Flano de

tm‘aes [
Orgcamento

==



e laxiddo ligamentar

e hematomas e equimaoses faceis,

e esclerdtica azulada,

e perda de audicdo,

e dentes frageis e transhicidos {dentinogénese imperfe_ita),

e alteracBes nas vélvulas cardiacas,

e impressdo basilar (compressdo dos 0ss0s da base do cranio),
® (ansaco,

® sudorese excessiva,

Diagndstico
A heterogeneidade clinica da Ol e a falta de experiéncia da comunidade

médica podem atrasar o diagndstico .

O diagnéstico é clinico, porém a caracterizagdo geneética do tipo de O
revela-se fundamental pelas suas implicagdes no seguimento, tratamento e
progndstico.

Hereditariedade

A Ol é uma doenca genética, podendo ser hereditdria, e mais
frequentemente autossémica dominante.

Em cerca de 25% dos casos ndo existe histéria familiar de doenga, tratando-se
de uma mutagado de novo.

Tratamentos

Ndo existe, ainda, cura para a Ol

As terapéuticas sdo dirigidas ao controlo dos sintomas e prevencdo das
complicagbes e devem ser consideradas de acordo com as necessidades
especificas de cada doente.

A abordagem desta patologia deve ser sempre multidisciplinar com
envolvimento de varios profissionais das varias areas medicas.

O tratamento médico inclui os bifosfonatos, estando atualmente outras
terapéuticas em fase de ensaio clinico.

Prognostico

Tal como a variabilidade e heterogeneidade das diversas formas clinicas dos
individuos afetados pela doenca, também o prognostico da doenca & variavel.
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Este depende do tipo de Ol, mas também da precocidade da intervencdo
terapéutica e social.

Mantendo a continuidade do seu trabalho, a APQO! pretende promover a
divuigacdo e estimular o interesse na doenga nos profissioniais de satide e na
sociedade civil, partilhando experiéncias e valorizando uma rede para a
referenciagdo dos doentes.

A APOI mantém a sua parceria com a comunidade cientifica participando
ativamente em varios trabalhos de investigaco.

Salientamos de novo que a implementagio do Planc de Ac¢do para o préximo
ano estd muito dependente da capacidade humana e financeira dos Org3os
Sociais. O trabalho drduc a que a associacdo se propf‘)e: & de recurso
predominantemente voluntdrio e muito condicionado as vicissitudes
socio-econdmicas do nosso pais, mas também da vida pessoal e profissional
de cada um de nés.

Gracas a APOI, a Ol tornou-se uma patologia mais conhecida da sociedade em
geral, tendo inclusive , a associagdo, um papel fundamental na divulgacio da
doenga a nivel internacional, servindo também de canal para o conhecimento
do que se passa na comunidade internacional.

Por tudo isto, nos propomos a continuar ¢ hosso trabalho. Com a mesma
seriedade, motivagdo e empenho que até agora a nossa associacio
demonstrou.
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“Prajecto APOlar-te”, Melt}c')rarwa incluséo através da mais rapida 50€ 50¢
reabilitagdo;
A;E:n Social, destinada 2 Apoiar projetos de associadas que visem corroborar
apoiar todes os daentes Projeto “Atreve-te a viver”; os objetivas e missio da APOI, dentro das
com OSTEOGENESE possibilidades financeiras e humanas da APOl & 500€
IMPERFEITA, e seus desenvolver atividade que promovam a capacitac3o, a
familiares, sobretudo na sua integrado e 2 independéncia;
integracdo social e
comunitaria Com o ohjetivo de impedir a progressao dos efeitos
nefastos da doenga e promover a independéncia deste
grupo particular de doentes, pretende-se criar um
Projeto Bone Gym es;:')ggo mgitiuscfs,_. pa’rﬁcularmentte_ vocacionado para a 5000€ 28500€
pritica de exercicio fisico personalizado, onde se
possam, por um lado implementar atividades de
Acdo Médica, orientada estimulo & atividade Fsica regular e por eutro
para a promogao e prote¢do programas de fisioterapia de longa duragio
da salide dos doentes com
OSTEQGENESE IMPERFEITA, | . Permitir que os portadores de O1 possam ter acesso a
nomeadamente através de Projeto Conswltadarie™ consultas de origntagéo e segunda opinido; e
cuidados de medicina
preventiva, curativa e de Projeto “Saber+", com 6 APOI | Continuar a promover agdes de literacia em Sadde,
reabilitagdo permitindo que os portadores de Of possam ser 100€
agentes ativos na promogio da sua saiide.
Acdo de Divulgaciio - entre |Projeto “Afianca INquebrével” -
os médicos e outros Estimular o interesse médico pela)
profissionais de satide e Ol criando condigbes para a sua
restante pessoal dos formacdo a nivel nacional e| Apoiar a participacio de profissionais de sadde em
Servigos de Saﬂde_. a‘tr.avés internaci.onfl. Melhor:.ar a rede de| eventos cientificos; 1500€ 3000£
de palestras, seminarios, referenciagdo nacional de
congressos ou de qualguer {médicos com  conhecimentos Criar e distribuir material educacional sobre Ol
outra forma, a fim de latualizados em Q.1
proporcionar maior
conhecimenteo da doenga;
Agiio de Sensibilizagdo, Prolats “mformagiia para Manutencio da pagina Web da APOI (wwwanolot)
cczm_fungao o iclissio” - Desenvo.lvle.r . dinamizar a APOI e a Ol nas redes sociais;
pliblico em geral para o que | campanhas de sensibilizacdo e 100€ 100€
é a OSTEOGENESE divulgagdo sobre Ol; estimular a comunicacd ial d logia;
IMPERFEITA e para a cdo social acerca da patologia;
prever_\gﬁo”das RbaR Continuar a promover o Dia Internacional da Ol
complicagbes e
Agdo de Colaboraglio, com | Estabelecer contactos com Desenvolver agdes de estabilizagdo financeira da APOY;
todas as Entidades Instituicbes e empresas gue
| designadamente Seguranga tenham como objetivo o apoio a | Estabelecer protocolos que beneficiem os socios;
Social, Reabilitagdo, Saude, | associagbes de doentes, no
e Educacdo, no sentido de sentido da criacio de dindmicas | Promover infermaggo sobre a patologia junto dos
obter 0s apoios de troca de informagdo e Orgdos da Tutela;
considerados adequados e | procura de solughes e
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necessarios aos doentes
com OSTEQOGENESE
IMPERFEITA

implementagdo de politicas de
responsabilidade social;

Desenvolver reunibes tematicas dedicadas as varias
areas envolvidas.

Acdo de Cooperagdo, com
Associagbes e Sociedades
congéneres Nacionais e
Estrangeiras, obtendo e
trocando informagoes

Continuar a desenvolver
parcerias com Sociedades
Cientificas e Associacdes
congéneres

Promocio da investigacdo a nivel nacional e
internacional e desenvolvimento de parcerias com
objetivo de melharar o apoio aos portadores de OF

Projeto “Aprender pora Fozer” -
Participag8o de colaboradores
da APO1 em Coloquios,
Seminarios, Exposicbes,

Arsalizagdo de conhecimentos de ordem

. e _ e . e g 0€ 100€
cientificas Conferéncias ou outras organizacional, associativa e técnico cientifico. i

actividades que visem a

aprendizagem ¢ partilha de

informagdo
Agd igacd % i Gl E

fc? ;::elr?;;s:;f:g? Profeto CHUMBIO UBIANG | @y 1. iver trabafhos de investigacs

p Investigacdio” e projetas de oo}pe are esenvo"ver ‘ra afhos de investigagdo 2000€ £00€
através de um CONSELHO ; Ll ] nacionais e internacionais
CIENTIFICO investigacdo apoiados pela

APOL

Desenvolver atividades de - o i T ;

P Atividades de capacitacSo e inclus3o social; literacia
Niicleo de Jovens da APQI | p p. s em saude; atividades lUdicas, desportivas e culturais e 300€

jovens com Ol na vida : ; ;

i de estimulo ac bem estar psicossocial.
associativa;
_ ) : T = o
Dihamizacio do espago SEDE Dinam:zar espago da Sede cfnc;af com fshVIdades que
nos permitam melhorar o apoic aos Sdcios;
Aperfeicoar o contacto Estimular o voluntariado, o associativismo e a
participativo dos sécios, participacdo em projetos.
Melhorar a formacdo de colaboradores da APOI nas

Organizac3o Interna e Sede | Capacitacio dreas do empreendedorismo, responsabilidade social, 1000€ | 9512,33€

organizacdo e gestdo de IPSS’s e na drea cientifica

Desenvolver acdes de
estabilizacdo financeira da APOI,
através do mecenato &
campanhas de angariacdo de
fundos

Melthorar a situaggio financeira da Instituigio
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