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“I5 como reflfirar o doce da boea de uma crienga.” Pe-
tictio pelo inanckamento ce medicamento para aterda de
Frieclereich chega & AR

A ataxia de Friedreich € uma doenca rara neurodegenerativa e progressiva que afeta o
sistema nervoso e leva a perda de mobilidade e afeta ainda a fala. O farmaco Skyclarys esta a
ser administrado através do Programa de Acesso Precoce do Infarmed, mas é caro e nhao chega
a todos os doentes

Uma peticdo a pedir a adogdo de medidas para aprovar o financiamento de um medicamento
para tratar a ataxia de Friedreich foi entregue no Parlamento.

Trata-se de uma doenga rara neurodegenerativa e progressiva que afeta o sistema nervoso e
leva a perda de mobilidade e afeta ainda a fala. Até ha pouco tempo nédo existia tratamento eficaz,
mas, em 2023, a Agéncia Europeia de Medicamentos (EMA) aprovou o Skyclarys. O farmaco ja foi
testado com resultados comprovados no desacelerar da doenga e na melhoria da qualidade de vida.
Esta disponivel ha um ano, mas apenas através do Programa de Acesso Precoce do Infarmed. O autor
da petigéo, Filipe Andra Lopes Bento, sublinha que sem financiamento do SNS, o elevado custo do
medicamento torna-o inacessivel para a maioria dos doentes.
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“No meio do azar, tive muita sorte.” Rui Bernardino foi diagnosticado a nascenca, ao contrario da
maioria que é diagnosticada no final da infancia. O funcionario publico da zona de Coimbra comegou
logo a ser seguido pelos médicos porque os tios ja sofriam de ataxia de Friedriech.

“Por exemplo, eu comecei a fazer fisioterapia aos dez anos. No entanto, ainda andava bem, mas
comecei a fisioterapia. O meu avdé materno € irmao do meu avé paterno. Toda a gente fala do diagnos-
tico, eu sempre soube o diagnostico, por isso é muito diferente para mim. Eu adaptei-me ao longo do
tempo, nao tive choque”, conta a TSF.

Rui Bernardino é um dos que tem beneficiado do novo medicamento para atrasar a progressao
desta doenca rara através do Programa de Acesso Precoce do Infarmed nos hospitais da Universida-
de de Coimbra. Comegou em novembro do ano passado com resultados dois meses depois.

“Comecei [a notar] no equilibrio, a voz nao tinha nada a ver. Por exemplo, eu conseguir sentar-me
na cama sozinho nao tem preco. E tinha coordenacao e mais forca. Com o passar do tempo [sem o
medicamento] foi tudo por agua abaixo”, descreve.

Mas os receios da interrupcao do tratamento e o impasse nas negocia¢des para o financiamento
do Skyclarys levaram-no a parar de tomar o medicamento por iniciativa prépria: “Eu queria que o hos-
pital me desse algum feedback de que vai haver continuidade [do medicamento], porque eu estou mal,
uma caixa e depois acabar pouco adianta.”

Entretanto Rui Bernardino ja trouxe mais embalagens do medicamento do hospital e foi autoriza-
do pelo médico a recomecar o tratamento, o que aconteceu na segunda-feira.
skoiy-media-ad-placeholder-300250-pt.png

Nélia Mateus também sofre de ataxia de Friedriech. Foi diagnosticada ja era casada e tinha um
filho a quem felizmente ndo passou a doenca.

“Eu sei que aqui em Faro os doentes nem se quer sabem da existéncia do Skyclarys”, diz, antes
de Rui Bernardino responder: “O meu tio que mora em Oliveira do Hospital também nao sabe.”

A vice-presidente da Associacao Portuguesa de ataxias hereditarias sublinha a importancia des-
te medicamento ser comparticipado pelo Estado, além da necessidade de chegar a mais pessoas. A
presidente da associacao, Célia Costa, explica que “ficar sem este medicamento € como retirar o doce
da boca de uma crianga”.

Joana Damasio, presidente da Sociedade Portuguesa das Doencas do Movimento e neurologista
do Hospital de Santo Anténio, no Porto, explica que na ataxia de Friedreich “a doenca nao esta restrita
ao cerebelo, envolve outras regides do sistema nervoso central, como os nervos periféricos e a parte
motora principal. Isso € um aspeto distintivo face a outras ataxias hereditarias, e depois também aqui
o envolvimento para além do sistema nervoso, que € o envolvimento cardiaco e o envolvimento ésseo,
o envolvimento do pancreas, com o aparecimento de varias manifestacées, miocardiopatias e deficién-
cia cardiaca, arritmias, o aparecimento de escolioses graves, deformidades ésseas do pé, diabetes
numa idade precoce. Estes outros sintomas, além da ataxia em si, sao aqueles que nos fazem sus-
peitar de ataxia de Friedereich em particular, associados a uma idade de inicio que na grande maioria
dos casos é ali pelo fim da infancia e inicio da adolescéncia.”

“Esse tratamento, sim, parece melhorar a funcao cerebelosa e atrasar a progressao da ataxia de
Friedreich. O que é uma alegria imensa para todos nés que tratamos estas pessoas e para os doentes
e para os seus familiares também. (...) Num grupo variavel, ha varios hospitais no pais que ja estao a
disponibilizar o farmaco através deste programa de acesso precoce, mas aquilo que nds procuramos
€ que ele esteja disponivel para todas as pessoas (...) Notam-se melhorias ao nivel motor, essencial-
mente”, refere.
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Trata-se de um medicamento que nao esta ao alcance de qualquer carteira: “Se nao for comparti-
cipado, € um medicamento caro. Temos o privilégio em Portugal de o Servico Nacional de Saude com-
participar a grande maioria dos medicamentos, uns mais dispendiosos do que outros. Quando falamos
em doencas raras, habitualmente estamos a falar de medicamentos que sdo mais dispendiosos.”

A entrada desta peticao na Assembleia da Republica vem trazer visibilidade a doenca. O objetivo
dos promotores é acelerar o financiamento do medicamento pelo SNS.

Fonte: TSF Radio Noticias https://share.google/TyuoAZvDa1rkAK3ga

Aurdlieres e

Sabes que mais cedo ou mais tarde esta podera ser uma reali-
dade. Tentas levar a vida o melhor que podes e consegues, embora
quase sempre o stress, 0os problemas e claro a natural progressao
da doencga atrapalhem o dia-a-dia. Tropecas, cais e tentas-te levan-
tar vezes sem conta...sem nunca desistires.

Ataxia...falta de coordenacdo dos movimentos, tanta vez
comparado a um quadro de embriaguez ou de outras adicées. S6
um doente com ataxia ou com patologia semelhante sabe o que
sente quando ouve e vé comentarios e olhares depreciativos “esta
com um copito a mais”,

Por outro lado ouvir “de-
vias usar uma bengalinha”, “nédo
devias andar sozinha” ou “podes cair e magoares-te a sério”, estas
palavras sdo de preocupacao, de quem quer ajudar mas o certo é
gue magoa...

Estes auxiliares sdo extremamente Uteis, pois vao ajudar na
tua locomocgao e na tua independéncia mas devera ser o doente a
querer e dizer que necessita dessa ajuda.

Eu como doente de uma ataxia néo identificada geneticamen-
te, quero ter o poder de decidir quando recorrer aos auxiliares de
marcha. Enquanto Deus e a doenca me permitirem eu vou fazer a
minha vida sem recorrer a estes "amigos”, sejam eles bengalas,
andarilho ou cadeira de rodas.

Claudia Martins
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Viiver com afierda cle [Fiiecreichs cdesas
fies & a imporizncia da sensibilizagéo

Num encontro de sensibilizagao sobre a Ataxia de Friedreich,
promovido pela Biogen Iberia, Célia Costa, presidente da Associa-
cao Portuguesa de Ataxias Hereditarias (APAHE), partilhou uma
perspetiva intima e desafiadora sobre a vida com este tipo de doen-
¢a. A presidente da APAHE realgou a dificuldade em lidar com os
primeiros sintomas que surgem na pré-adolescéncia, uma fase ja
de si complexa, onde a descoordenacao e as dificuldades motoras
podem levar ao bullying e a um sofrimento significativo.

Célia Costa destacou que, embora a esperanca média de vida
tenha melhorado devido aos avangos na Saude e ao tratamento
das varias doencas associadas que os doentes com Ataxia de Frie-
dreich podem ter, como problemas renais e ésseos, ainda ha muito
a fazer.

Célia Costa enfatizou que a fisioterapia continua a ser a princi-
pal arma para estabilizar a progressao da doencga, apesar das inu-
meras dificuldades no acesso a este tratamento essencial. Relatos
de doentes que ficam dois a trés meses sem fisioterapia, perdendo
0s progressos alcancados e tendo de recomecar do zero, s&o co-
muns. Além disso, a presidente da APAHE alertou para a falta de
conhecimento de alguns profissionais de saude, incluindo meédicos
de familia, sobre a doenca, o que resulta em abordagens inade-
quadas e na frustracdo dos doentes, que muitas vezes procuram
ativamente informagédo e sentem que sabem mais sobre a Ataxia
de Friedreich do que alguns dos profissionais que os seguem.

A importancia de eventos de sensibilizacdo como o promovi-
do pela Biogen lberia, segundo Célia Costa, é crucial para a divul-
gacao e conhecimento da doencga. A presidente da APAHE apontou
para o estigma social que os doentes enfrentam, especialmente
aqueles que, apesar de andarem, demonstram desequilibrio, sendo
muitas vezes confundidos com pessoas alcoolizadas. Curiosamen-
te, aqueles que utilizam apoios como cadeiras de rodas ou outros
materiais de apoio tendem a sofrer menos estigma. Célia Costa
realgou que, apesar das dificuldades na comunicacao e na procura
de respostas, os doentes sao pessoas competentes e muito inte-
ressadas em aprender sobre a sua condi¢do e o que pode ser feito
para melhorar a sua qualidade de vida.

Junho 2025 Biogen
Video: hitps://share.google/60NXSwiCEPUKYaA6z
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AVEnGesS MO
FArfiecreich

No ambito de um encontro de sensibilizacdo promovido pela
Biogen Iberia, a neurologista Joana Damasio, da Unidade Local
de Saude de Santo Antonio, abordou a ataxia de Friedreich, uma
doenca neuroldgica rara, destacando os desafios, 0s avancos tera-
péuticos e a importancia do reconhecimento precoce dos sintomas.

Joana Damasio sublinhou a necessidade de desmistificar o
estigma associado a doenca e de promover a sensibilizagao, tanto
na comunidade médica como no publico em geral, para garantir o
acesso atempado aos tratamentos.

A ataxia de Friedreich é uma doenca autossémica recessiva
que se manifesta quando um individuo herda duas cépias alteradas
do gene, geralmente com inicio no final da infancia ou inicio da
adolescéncial. Os primeiros sinais incluem desequilibrio e dificul-
dade em andar, progredindo para dificuldades de coordenacgéo dos
movimentos voluntarios das maos, problemas na fala, alteragdes
na precisdo dos movimentos oculares e, em fases avangadas, difi-
culdades na degluticdo2. Além de afetar o cerebelo, a doenca pode
envolver o nervo periférico (neuropatia), a via motora principal (via
piramidal) e outras estruturas como o coragao, pancreas (com dia-
betes de inicio precoce) e 0 esqueleto (escoliose)2. Embora o inicio
seja comum na infancia/adolescéncia, a Joana Damasio referiu a
existéncia de formas de apresentacéao tardia, com sintomas a sur-
girem por volta dos 60 anos3,4.

No que diz respeito a terapéutica, a reabilitacao continua
— incluindo terapia da fala, terapia ocupacional e fisioterapia — é
fundamental para os doentes5. A neurologista destacou ainda a
importancia de tratamentos sintoméaticos para espasticidade, dor e
depressao.

Joana Damasio enfatizou a necessidade de a comunidade
reconhecer os sintomas, por vezes inespecificos como o desequi-
librio, para que um diagndéstico e tratamento precoces possam ser
alcancados, realcando que nem todas as dificuldades de equilibrio
ou fala arrastada se devem a causas como a embriaguez, mas po-
dem ser sinais de uma doencga neuroldgica rara como a Ataxia de
Friedreich8.

Junho 2025 Biogen

Video: https://mediconews.pt/avancos-no-tratamento-da-
-ataxia-de-friedreich/

agosto 2025

Joana Damasio

Neurologista
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O RPAPEL DA FISICTERAPIA NA ATAX/A

A Ataxia é uma condicao muito incapacitante que requer a existéncia de uma equipa multidisci-
plinar, no apoio e tratamento dos pacientes.

A fisioterapia tem um papel fundamental na reabilitagdo, na autonomia e na melhoria da qualida-
de de vida de quem sofre desta condicao.

Encarando cada passo como um desafio, Unico e especifico, a intervencao da fisioterapia tem
como objetivos, promover a independéncia funcional e retardar a progressao dos danos, através de
estratégias personalizadas para cada situacao.

Focando os tratamentos na realizagdo de técnicas para a falta de equilibrio, descoordenacéo,
alteracdes na marcha e sem descurar a correcao postural e 0 aumento da forca muscular, cada passo
cada gesto e até mesmo uma pequena evolugao, devem ser celebrados em conjunto pelo paciente e
pelo seu fisioterapeuta, como uma grande conquista.

Com niveis de autoestima e de confianga muito reduzidos e visivelmente postos & margem pela
sociedade dadas as suas limitagdes, estes pacientes ndo deixam no entanto de serem pessoas muito
validas e seres humanos maravilhosos, que acolhem com imensa gratidao toda a atencao, amor e
carinho que lhes dedicam e em quem merece continuar a investir na percursao de novas terapias,

farmacos e apoios para melhoria da sua condicéo.

Fisioterapeuta
Maria de Jesus Varela
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Parelbéns APAMIE pelos 19 anes de dedicagéiol

Hoje celebramos quase duas décadas de compromisso, for¢a e traba-
lho incansavel em prol da incluséo, da igualdade e do bem-estar. A APAHE
é muito mais que uma associagdo — € um exemplo de unido, propésito e
transformacéao social. Que venham muitos mais anos repletos de conquistas,
crescimento e impacto positivo!

Nélia Mateus

& APARIE 19 atliacae

A Associacao APAHE celebra 19 anos de trajetéria dedicada a promo-
cao da inclusédo, da justica social e da defesa dos direitos das pessoas com
deficiéncia. Ao longo destes anos, tem-se afirmado como uma referéncia
no apoio a comunidade, desenvolvendo projetos de grande relevancia e im-
pacto. Neste marco significativo, expressamos 0 nosso reconhecimento pelo
trabalho exemplar, pela resiliéncia e pelo compromisso incansavel com uma
sociedade mais equitativa. Que este aniversario seja um momento de cele-
bracao e renovacao de propositos, rumo a muitos outros anos de conquistas.

Nélia Mateus
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Deecntes 6 nvestigacores cebafiem o potencil ca heure-
moculactio em eterdas hereclicrias

No passado dia 25 de junho,

realizou-se o seminario “Neu-

romodulacéo do cerebelo — que

estudos existem?”, organizado

pelas Universidades de Coim-

bra e dos Acores, com a cola-

boracdo das associagbes de

doentes dos Acores e de Por-

tugal Continental: Associacéao

Atlantica de Apoio aos Doentes

de Machado-Joseph (AAAD-

MJ), Associacdo Mao Amiga

dos Doentes de Machado-Jo-

seph da llha das Flores (AMAD-

MJ) e a Associacado Portugue-

sa de Ataxias Hereditarias

(APAHE).

A sessao foi conduzida pela Dr.2

Joana Damasio, médica neu-

rologista no Hospital de Santo

Antbnio, e contou com a partici-

pacao de mais de 60 pessoas,

incluindo investigadores, doen-

tes, cuidadores e familiares.

As ataxias hereditarias sao

doencas genéticas e raras

que afetam principalmente o

cerebelo, a parte do cérebro

responsavel pelo equilibrio e

coordenacao. Entre elas, a ata-

xia espinocerebelosa do tipo 3

(SCAS), também conhecida como Doenca de Machado-Joseph (DMJ), € a forma mais comum em
todo o mundo. Esta condicao provoca frequentemente sintomas como desequilibrio e alteragdes da
marcha, da fala e da degluticao.

A neuromodulacao pode ser realizada de forma nao invasiva, aplicando pequenos impulsos elétricos
ou magnéticos em areas especificas do cérebro, com o objetivo de ajudar os neurénios a funcionar
melhor. Neste caso, ndo envolve cirurgia e é geralmente bem tolerada.

Durante o seminario, a Dr.2 Joana Damasio apresentou varios estudos cientificos em que a neuromo-
dulacao foi usada em pessoas com ataxias de diferentes causas. Alguns destes estudos mostraram
melhorias no equilibrio € na marcha, sobretudo quando a técnica foi combinada com fisioterapia.
Apesar dos resultados promissores, foi salientado que esta abordagem ainda estd em fase de in-
vestigacao e nao se encontra aprovada para o tratamento das ataxias hereditarias pelas principais
entidades reguladoras, como a Agéncia Europeia do Medicamento (EMA) e a Food and Drug Adminis-
tration (FDA), nos Estados Unidos. Por isso, 0 acesso a esta técnica ainda é limitado e deve ser feito
apenas em contexto de investigacao clinica, com supervisdo médica. A neuromodulacao do cerebelo
representa uma esperancga para o futuro, mas é importante lembrar que ainda sdo necessarios mais
estudos para confirmar a sua eficacia e seguranca em pessoas com ataxias hereditarias. Até 14, deve
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ser considerada apenas em abordagens experimentais, em contexto de investigagao.

Este seminario integra a iniciativa “Ciclo de seminarios online | Terapias inovadoras para a Doenca de
Machado-Joseph e outras ataxias hereditarias: Do Laboratério ao Doente”, que pretende esclarecer
duvidas e preocupacgdes de doentes com ataxias hereditarias, e na qual especialistas sdo desafiados a
partilhar, com linguagem adequada, a Ciéncia que fazem. Doentes, familiares e cuidadores sao convi-
dados a colocar questdes e esclarecer ideias erradas/incompletas sobre a doenga e as suas terapias.
Toda a informacéo sobre esta iniciativa, incluindo o video deste semindrio encontra-se em https://www.
uc.pt/genet/seminarios-terapias-inovadoras.

Magda Santana, Catarina Barreiros, Ana Carvalho, Ana Rosa Melo, Patrick Silva,
Laetitia Gaspar, Mafalda Raposo, Manuela Lima, Joana Damasio
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