REDE NOTICIAS

Equipe da Casa
dos Raros prestigia
premiacao em SP

epresentantes da equipe da Casa dos Raros marcaram
presenca na 9a edicao do Prémio Gente Rara, realizada ||
em Sao Paulo no ultimo dia 4 de dezembro. A premiacao
é promovida pela Casa Hunter e busca destacar figuras ligadas
a luta em defesa de pessoas com doencas raras no Brasil. A
cerimdnia marcou também o aniversario de 10 anos de fun-

dacao da Casa Hunter. '&

*Por Rejane Machado, presidente da ANPB

Conhecaaluta da
Associacao Niemann
Pick e Batten Brasil

Associacao Niemann Pick Brasil

(ANPB) foi criada em dezembro

de 2010 e, em 2019, adicionou a
doenca de Batten a seu escopo, o que
resultou na mudanca de nome para
Associacao Niemann Pick e Batten
Brasil.

Criada para ajudar as familias de
pacientes brasileiros com as raras e
devastadoras doencas de Niemann
Pick e Batten, nossa missao é auxiliar
a todos no acesso aos medicamen-
tos e tratamentos que proporcio-
nem sobrevida. Ademais, oferecemos
suporte a partir de informacdes de
diretrizes médicas, orientacdes em
geral, busca por novos tratamentos
e apoio emocional as familias.
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Grupo participou da 9 edigao do Prémio Gente Rara

POLITICAS
PUBLICAS

Além disso, tra-
balhamos ativa-
mente para imple-
mentar politicas
publicas em favor de todos os pacien-
tes com essas doencas raras. Promo-
vemos, também, projetos que buscam
conscientizar a populacao brasileira
a respeito dessas ainda tao desco-
nhecidas patologias.

EXPANSAO

Comegamos com um grupo
pequeno e atualmente somos mais
de 150 familias cadastradas na Asso-
ciacao, que esta conectada a Alianca

ASSOCIACAOQ
NIEMANN-PICK & BATTEN
BRASIL

Internacional de Niemann Pick
(INPDA). Conseguimos ver um futuro
prospero e cheio de esperanca.

Nosso trabalho é feito com muito
amor e dedicacao, para que familias e
pacientes saibam que nao estdo sozi-
nhos nessa caminhada. &

Saiba mais em:

www.niemannpickbrasil.org.br

Casa dos Raros

Arquivo ANPB
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Fibrose cistica:
antes e depois

odos nds somos raros porque

somos unicos. Ha alguns que

nascem com uma doenca rara
também. Todos nés temos uma his-
toria e, quando se trata de doengas
raras, elas sao muito semelhantes.

Quando o filho nasce, vocé deseja
a ele toda a saude do mundo. Con-
tudo, as vezes, a partir do Teste do
Pezinho, pode ocorrer a indicagao
para alguma doenca rara. E quando
vocé busca o diagnostico. Busca os
porqués. Vocé se pergunta: por que
comigo? Por que com meu filho?

Eu fiz essas perguntas 21 anos
atrds, mas nao quis buscar as respos-
tas porque o tempo me fez perceber
que 0 mais importante nao era saber
0 porqué e, sim, saber como cuidar,
como tornar a vida dele a melhor
possivel.

Gabriel nasceu em 2002. Logo
percebemos o ileo meconial (pri-
meiro sintoma da doenca). Fize-
mos, entdo, testes para fibrose cis-
tica: dois deram positivos. Fizemos,
também, um Teste do Suor, que
resultou negativo - o padrao ouro
para confirmar a doenga. Seguimos,
assim, sem o tratamento por conta
deste falso negativo. No entanto, aos
10 meses, o Gabriel ja apresentava
varios sintomas da doenca: suor sal-
gado e perda de gordura nas fezes.
Mesmo assim, o principal sintoma,
que era a tosse, ele ndo tinha até
entao.

Gabriel comecou, entao, a tossir
e nao parou mais. Fizemos todos os
tratamentos possiveis: com antibio-
ticos, corticdides, inalacdes etc. Per-
cebemos pequenas melhoras, mas
nenhuma definitiva, até o dia que
ele precisou ficar internado na UTI.
Gabriel melhorou e foi para o quarto.
Nessa noite, entretanto, ele parou de
respirar. Correria, desespero. Fizeram
uma tomografia e ele voltou para a
UTI, entubado e muito mal.

A chefe da UTI desconfiou da his-
toria dele, dos sintomas, e fez o Teste
do Suor, que deu positivo.

*Por Paola Massari, profissional de marketing e méde rara
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SUPORTE

Fomos encami-
nhados para o Cen-
tro de Tratamento
de Fibrose Cistica
da Santa Casa de Sao
Paulo. Quisera que
todas as doencas raras
pudessem ter um centro
de atendimento multidisci-
plinar como tem a fibrose cis-
tica. Nao ¢é a realidade da maioria
das doencas raras, portanto tenho
que dizer que me sinto até privile-
giada por ter esse suporte.

Gabriel, 21 anos

A medicacao foi o
recomeco de tudo,
0 recomeco
de uma vida

A fibrose cistica é uma enfermi-
dade progressiva, multisistémica e
fatal. Eu passei os 18 anos seguintes
da minha vida me preparando inter-
namente para o dia que ele fosse para
um transplante pulmonar ou para que
nao conseguisse resistir no oxigénio
e viesse a falecer. Foram anos e anos
de muito tratamento, muitas inter-
nacoes, muitas tosses, pneumonias,
bactérias, faltas na escola, aniversa-
rio em hospital, mas sempre tentando
manter o nosso foco, que era fazer o

Arquivo pessoal

possivel para que a vida dele conti-
nuasse sendo a melhor que pudesse.

Nao estava no meu radar que um
dia ele poderia ter um medicamento
que parasse a progressao da doencga
e que fizesse ele voltar a ter um pul-
mao melhor, que pudesse comecar a
ter perspectiva de vida ou pudesse
fazer planos.

O tempo passava e se tornava
cada vez mais curto.. mas af veio a
mais poderosa de todas as noticias..
um medicamento especifico para a
doenca do meu filho chegou.

Foi o inicio de uma outra luta.
Como ter acesso? Infelizmente, nao
teve outra forma, mas apelar para a
Justica. Qual mae ndo moveria mon-
tanhas para salvar seu fitho?

Apd6s quase um ano, consegui-
mos o milagre. Sim, essa medicagao
fol 0 meu milagre. A partir do uso da
medicacao, Gabriel passou a apre-
sentar prova de funcao pulmonar
excelente e, inclusive, ganho de peso.
Ele estd mais confiante. Tem namo-
rada, trabalho.

A medicacao foi o recomeco de
tudo, o recomeco de uma vida. E um
divisor do antes e depois nas doencas
raras.

Termino esse relato dizendo que
ha poucas semanas foi anunciado
que esse medicamento (Trikafta, uma
combinacao de trés medicamentos
de nova geragao para o tratamento da
fibrose cistica: o elexacaftor, tezacaf-
tor e o ivacaftor) sera incorporado no
Sistema Unico de Saude (SUS). 1&
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Debra Brasil: em busca de uma vida melhor
para as pessoas com epidermolise bolhosa

da Debra Brasil. E com grande

satisfacao que compartilho
com vocés a missao e o trabalho
que nossa organizacao realiza em
prol das pessoas com epidermo-
lise bolhosa (EB), uma doenca rara,
severa, sem cura e nao transmissivel.

A Debra Brasil é uma institui-
cdo técnica comprometida com a
pesquisa e o desenvolvimento de
protocolos clinicos e tratamentos
inovadores. Além disso, trabalha na
capacitacao de voluntarios e pro-
fissionais de saude, estabelecendo
uma rede de apoio para as familias
afetadas.

A epidermélise bolhosa é
uma condicao que afeta
a pele e as membranas
mucosas, causando a for-
macao de bolhas doloro-
sas ao menor toque. Mui-
tos desconhecem essa doenca
devido a sua raridade, e é ai que
entra a Debra Brasil. Desempenha-
mos um papel ativo na conscien-
tizacao da sociedade sobre a EB e
outras doencas raras.

A organizacao promove cam-
panhas educativas e eventos para
compartilhar informacoes e des-
mistificar a doenca, combatendo
preconceitos e estigmas que, muitas
vezes, cercam 0s pacientes com EB.
Destacamos, ai, a campanha Vire do
Avesso. Trata-se de uma iniciativa
onde buscamos conscientizar sobre
preconceito e inclusao. Apesar da EB
apresentar a pele exposta, ela nao
é contagiosa. Saiba mais em www.
debrabrasil.com.br/viredoavesso

A Debra Brasil empenha-se na
busca incessante pela cura da EB e,
enquanto essa cura nao chega, dedi-
camos nossos esforcos a melhoria
da qualidade de vida daqueles que
enfrentam diariamente os desafios
dessa doenca rara.

S ou Leandro L. Rossi, presidente

0 QUE FAZEMOS?
Com quatro pilares essenciais

- atendimento, capacitacao, pes-
quisas técnico-cientificas e politicas
publicas - a Debra Brasil desempe-
nha um papel crucial na vida das
pessoas afetadas pela EB.

1. Atendimento:

a Debra Brasil oferece suporte
abrangente, garantindo acesso as
informacodes, recursos e cuidados.
Mantemos uma rede de voluntarios
dedicados e comprometidos em ofe-

recer assisténcia as familias e aos
pacientes em todo o Brasil.

2. Capacitacao:

por meio de campanhas educa-
tivas, queremos que todos saibam
que a EB nao € contagiosa e que os
pacientes com essa condicdao mere-
cem respeito e inclusao.

3. Politicas publicas:

trabalhamos incansavelmente
para promover politicas publicas
eficazes no Sistema Unico de Satide
(SUS) que garantam diagnésticos
precisos, tratamentos especializa-
dos e apoio psicossocial adequado
para pacientes com doencas raras,
como a EB. Como grande exemplo
de conquista temos o PCDT - Pro-
tocolo de Cuidados e Diretrizes
para tratamento da Epidermoélise

Bolhosa, aprovado em Dezem-
bro/2021, e que atualmente estamos
batalhando para tira-lo do papel e
fazer chegar tratamento digno para
as pessoas com EB, nos municipios
do Brasil.

L. Técnico e cientifico:

buscamos constantemente ino-
vacoes no tratamento da EB e com-
partilhamos praticas e protocolos
clinicos para melhorar a qualidade
de vida dos pacientes. Tam-
bém estamos empenhados
na capacitacao de
profissionais de

saude e volun-

tarios. Em 2021,
realizamos o maior
programa de sequen-
ciamento genético de
uma doenca rara no Brasil,
onde mais de 400 pessoas
com EB fizeram seus exames.

Estamos na segunda etapa do
projeto, que é a analise e cons-
trucao de um perfil da EB no
pais, auxiliando na atracao de gran-
des pesquisas, onde o Brasil podera
fazer parte. Também queremos pro-
mover a geragao de conhecimento
cientifico via artigos, além, claro, de
ter beneficiado todas pessoas que
executaram esse exame, que tem
um custo de aproximadamente 5
mil reais.

A Debra Brasil estd compro-
metida em fazer a diferenca na
vida das pessoas com EB e suas
familias. Somos uma voz forte,
um apoio constante e um farol de
esperanca. Junte-se a nés nesta jor-
nada de cuidado, conscientizacao e
compreensao. '

debra

Brasil.

Informativo da Rede MPS Brasil
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Simposio MPS Sul 2023
ocorre de1°e 3 de dezembro

ntre os dias 1° e 3 de dezembro

ocorre, na cidade de Porto Ale-

gre (RS) o Simpdésio MPS Sul, um
encontro que reune pacientes, fami-
liares, membros da comunidade e
profissionais de saide com o objetivo
de proporcionar aos seus participan-
tes informacodes atualizadas sobre as
mucopolissacaridoses (MPSs), espe-
cialmente sobre os avancos mais
recentes na area de tratamento.

IMPORTANCIA
O Simpédsio MPS Sul vem sendo
realizado anualmente desde 2004.

O evento é considerado um dos mais
importantes no campo das doen-
cas raras do pafls. Todos os anos,
0 encontro atrai médicos, pesqui-
sadores, pacientes e familiares de
diversos estados a fim de esclarecer
duvidas e divulgar os mais recen-
tes achados cientificos, sobretudo
sobre as mucopolissacaridoses
(MPS), enfermidades genéticas raras
causadas por falhas no sistema de
degradacao de moléculas devido
a deficiéncia de algumas enzimas
naturais do organismo. O evento é
promovido pela Rede MPS Brasil,

REDE NOTICIAS

*Por Guilherme Baldo, farmacéutico, doutor em Bioquimica e professor adjunto
do Departamento de Fisiologia UFRGS (Universidade Federal do Rio Grande do Sul)

oL

pelo Instituto Genética para Todos
(IGPT) e Instituto Atlas Biosocial. £
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CNPginveste em estudos de saude de precisao

Conselho Nacional de Desen-
volvimento Cientifico (CNPq)
langou, recentemente, uma cha-
mada para apoiar projetos de pesquisa
que visem ao desenvolvimento, ava-
liacao e utilizagao de tecnologias tera-
péuticas aplicadas a Saude de Precisao,
gue tenham por objetivo auxiliar no
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Caiu na Rede é um informativo
trimestral da Rede MPS Brasil

Consultor

Guilherme Baldo

administrativo:

diagnostico, tratamento ou prevencao
de doengas. Isso significa apoiar pro-
jetos envolvendo o desenvolvimento
de novos tratamentos para doencgas
como as mucopolissacaridoses (MPS),
incluindo a terapia génica. Este tipo
de apoio é fundamental para que o
pais possa desenvolver seus proprios
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produtos nesta area. Além das MPS,
também foram aprovados projetos para
o tratamento de outras doencas raras,
como acidemias, doengas neurodegene-
rativas e alguns tipos de cancer. 1~

Mais informacgées:
https://memoria2.cnpq.br/

Contate a equipe do Caiu na Rede para comentar as
reportagens, sugerir assuntos

e fazer criticas ou elogios!

Fone: 0800 510 2030 | WhatsApp: +55 51 8038 6819
E-mail: mps@ufrgs.br | Facebook: @redempsbrasiloficial

Patrocinio:

Arquivo Instituto Atlas Biosocial



