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O Enquadramento da Osteogénese Imperfeita (Ol)

A Osteogénese imperfeita (Ol) 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
diagndstico pode ser desafiante. E fundamental a partilha de conhecimento
entre pares, com acesso a meios de diagndstico e tratamentos adequados e
precoces.

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

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¢des de Ol de todo o mundo, profissionais de saude e
outros parceiros da comunidade das Doencas Raras.

Assim, a APOIl quer continuar a ser peca fundamental na melhoria da
gualidade de vida das pessoas com Ol , mantendo a cooperagdo 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 € uma doenca genética que afeta o tecido
conjuntivo.

A denominagdo “Osteogénese Imperfeita” significa “formacdo de osso
imperfeita”, sendo a principal caracteristica clinica da doenca a fragilidade
Ossea. Esta leva a fraturas, por vezes espontaneas ou com traumatismos
minimos, mas podem também surgir outras manifestacdes clinicas noutros
drgdos ou sistemas.

Existem vdrios tipos de Ol e o prognéstico da doenca é bastante variavel.

Sintomas e sinais da Ol

Para além das fraturas podem ocorrer outros sintomas como:

e Deformidades do esqueleto com encurvamento dos ossos longos
ou coluna (escoliose ou cifose);

e face triangular;
® baixa estatura;
e hiperlaxidao ligamentar;

e hematomas e equimoses faceis,
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e esclerodticas (parte branca do olho) azuladas;

e perda de audigdo;

e dentes frageis e translicidos (dentinogénese imperfeita);

e alteragOes nas valvulas cardiacas;

® impressdo basilar (compressdo dos ossos da base do cranio);
® cansaco;

® sudorese excessiva.

Diagnostico

A heterogeneidade clinica da Ol e a falta de experiéncia da comunidade
médica podem atrasar o diagnodstico .

O diagndstico é clinico, porém a caracterizagdo genética do tipo de Ol
revela-se fundamental pelas suas implicacdes no seguimento, tratamento e
progndstico.

Hereditariedade

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

Em cerca de 25% dos casos nao existe histdria familiar de doenca, tratando-se
de uma mutac¢do de novo.

Tratamentos

N3o existe, ainda, cura para a Ol.

As terapéuticas sdo dirigidas ao controlo dos sintomas e prevencdo das
complicacbes 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 mais variadas especialidades
médicas e outras dreas da saude como a psicologia, a fisioterapia, a terapia
ocupacional ou outras.

O tratamento médico inclui os bifosfonatos, estando atualmente outras
terapéuticas em fase de ensaio clinico. O tratamento cirurgico inclui
frequentemente a implantacdo de cavilhas para sustentabilidade do osso e
correcdo de deformidades. A fisioterapia é fundamental ndo sé no processo
de reabilitacdo de cirurgias e fraturas, mas também na prevengdo do
agravamento da doenca.
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Prognostico

Tal como a variabilidade e heterogeneidade das diversas formas clinicas dos
individuos afetados pela doenga, também o prognéstico da doenca é variavel.

Este depende do tipo de OIl, mas também da precocidade da intervencao
terapéutica e social.

Mantendo a continuidade do seu trabalho, a APOI pretende promover a
divulgacdo e estimular o interesse na doenga nos profissionais de salude e na
sociedade civil, partilhando experiéncias e valorizando uma rede para a
referenciagdo dos doentes.

A APOIl mantém a sua parceria com a comunidade cientifica participando
ativamente em vdrios trabalhos de investigagao.

Salientamos de novo que aimplementacdo do Plano de A¢do para o proximo
ano estd muito dependente da capacidade humana e financeira dos Orgdos
Sociais. O trabalho arduo a que a associacdo se propde, é de recurso
predominantemente voluntario e muito condicionado as Vvicissitudes
socio-econdmicas do nosso pais, mas também da vida pessoal e profissional
de cada um de nds.

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

Por tudo isto, nos propomos a continuar o nosso trabalho. Com a mesma
seriedade, motivacgdo e empenho que até agora a nossa associagao
demonstrou.
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PLANO DE ACAO PARA 2026

Como areas de intervencao prioritaria propomos:

Or¢amento
previsto

APOIl Externo

Melhorar a inclusdo através da mais rapida

“Projecto APOlar-te”; e 200€

reabilitagdo;
Apoiar projetos de associados que visem corroborar os

Agdo Social, destinada a Projeto “Atreve-te a viver” ; objetivos e missdao da APOI, dentro das possibilidades

apoiar todos os doentes financeiras e humanas da APOI e desenvolver 200€

com OSTEOGENESE atividade que promovam a capacitagdo, a integragdo e

IMPERFEITA, e seus a independéncia;

familiares, sobretudo na sua

integragdo social e Aperfeigoar o contacto Estimular o voluntariado, o associativismo e a

comunitaria participativo dos sécios, participagdo em projetos.

Com o objetivo de impedir a progressao dos efeitos
nefastos da doenga e promover a independéncia deste
grupo particular de doentes, pretende-se criar um
espaco multiusos, particularmente vocacionado para a
pratica de exercicio fisico personalizado, onde se
possam, por um lado implementar atividades de

Agdo Médica, orientada estimulo a atividade fisica regular e por outro

para a promogao e protegao programas de fisioterapia de longa duragdo

da saude dos doentes com
OSTEOGENESE IMPERFEITA,

Projeto Bone Gym 9000€ 5000€

nomeadamente através de Continuar a promover agGes de literacia em Saude,

cuidados de medicina Projeto “Saber+”, com a APOIl | permitindo que os portadores de Ol possam ser 100€
preventiva, curativa e de agentes ativos na promogdo da sua saude.

reabilitagdo

Acdo de Divulgagdo - entre |Projecto “Alian¢a INquebrdvel” - . “ . ”
Organizar o Congresso “Bone Dysplasias 2026” e o

os médicos e outros Estimular o interesse médico pela E tro d tad famili

N . . . ncontro de portadores e familias;
profissionais de saude e Ol criando condi¢Ges para a sua P !
restante pessoal dos formagdo a nivel nacional e . . . p

. . , ) ¢ . Apoiar a participagdo de profissionais de satude neste e 15 000€
Servicos de Salde, através |internacional. Melhorar a rede de M

S . ) noutros eventos cientificos;

de palestras, seminarios, referenciagdo nacional de
congressos ou de qualquer |médicos com  conhecimentos Criar e distribuir material educacional sobre Ol
outra forma, a fim de atualizados em O.I.

proporcionar maior
conhecimento da doenga;

Manuteng¢do da pagina Web da APOI (www.apoi.pt);
Acao de Sensibilizagao,
com fungdo de alertar o dinamizar a APOI e a Ol nas redes sociais;
publico em geral para o que
¢é a OSTEOGENESE
IMPERFEITA e para a

100€ 300€

Projeto “Informagdo para a

~ estimular a comunicagdo social acerca da patologia;
Incluséo” - Desenvolver



http://www.apoi.pt/
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prevengdo das suas
complicagbes e

campanhas de sensibilizagdo e
divulgagdo sobre Ol;

Continuar a promover o Dia Internacional da Ol.

Continuar a promover e implementar o Curso “Ol na
Escola” e campanhas de sensibilizagdo para a Ol

Agdo de Colaboragdo, com
todas as Entidades
designadamente Seguranca
Social, Reabilitagdo, Salde,
e Educagdo, no sentido de
obter os apoios
considerados adequados e
necessarios aos doentes
com OSTEOGENESE
IMPERFEITA

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

Desenvolver agdes de estabilizagdo financeira da APOI;

Estabelecer protocolos que beneficiem os sdcios;

Promover informagdo sobre a patologia junto dos
Org3os da Tutela;

Desenvolver reuniGes tematicas dedicadas as varias
areas envolvidas.

Agao de Cooperagao, com
AssociacOes e Sociedades
congéneres Nacionais e
Estrangeiras, obtendo e
trocando informagdes

Continuar a desenvolver
parcerias com Sociedades
Cientificas e Associagdes
congéneres

Promogado da investigacdo a nivel nacional e
internacional e desenvolvimento de parcerias com
objetivo de melhorar o apoio aos portadores de Ol;

Projeto “Aprender para Fazer” -
Participagdo de colaboradores
da APOI em Coldquios,
Seminarios, Exposigoes,

Atualizacdo de conhecimentos de ordem

ientifi N L . P 50€ 100€
clentificas Conferéncias ou outras organizacional, associativa e técnico cientifico.
actividades que visem a
aprendizagem e partilha de
informacao
Agdo de Investigagéo, Projeto “Gabinete de Apoio a . .
promovendo estudos S . Cooperar e desenvolver trabalhos de investigagao
) Investigag¢do” e projetos de A . 900€ 1500€
através de um CONSELHO . T . nacionais e internacionais
CIENTIFICO investigacdo apoiados pela
APOI.
Desenvolver atividades de L. e ~ - .
estimulo 3 participacio de atividades de capacitagdo e inclusao social; literacia
Nucleo de Jovens da APOI . P phg em saude; atividades ludicas, desportivas e culturais e 200€
jovens com Ol na vida , . .
. de estimulo ao bem estar psicossocial.
associativa;
Dinamizacio do espaco SEDE Dinamizar 0 espago da Sede oﬁcial corp .atividades que
nos permitam melhorar o apoio aos Sécios;
Melhorar a formagdo de colaboradores da APOI nas
Capacitagao areas do empreendedorismo, responsabilidade social,
izaga tdo de IPSS’ 3 ientifi
Organizagdo Interna e Sede Organizagdo € gestdo de 1Foo s € na area cientilica 7176.16€ | 9567.25€

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

Melhorar a situagdo financeira da Instituicdo

Lisboa, 15 novembro 2025
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