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Friedereich chega à ARFriedereich chega à AR

A ataxia de Friedreich é uma doença rara neurodegenerativa e progressiva que afeta o 
sistema nervoso e leva à perda de mobilidade e afeta ainda a fala. O fármaco Skyclarys está a 
ser administrado através do Programa de Acesso Precoce do Infarmed, mas é caro e não chega 
a todos os doentes

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

Trata-se de uma doença rara neurodegenerativa e progressiva que afeta o sistema nervoso e 
leva à perda de mobilidade e afeta ainda a fala. Até há pouco tempo não existia tratamento eficaz, 
mas, em 2023, a Agência Europeia de Medicamentos (EMA) aprovou o Skyclarys. O fármaco já foi 
testado com resultados comprovados no desacelerar da doença e na melhoria da qualidade de vida. 
Está disponível há um ano, mas apenas através do Programa de Acesso Precoce do Infarmed. O autor 
da petição, Filipe Andrá Lopes Bento, sublinha que sem financiamento do SNS, o elevado custo do 
medicamento torna-o inacessível para a maioria dos doentes.
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“No meio do azar, tive muita sorte.” Rui Bernardino foi diagnosticado à nascença, ao contrário da 
maioria que é diagnosticada no final da infância. O funcionário público da zona de Coimbra começou 
logo a ser seguido pelos médicos porque os tios já 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 avô materno é irmão do meu avô paterno. Toda a gente fala do diagnós-
tico, eu sempre soube o diagnóstico, por isso é muito diferente para mim. Eu adaptei-me ao longo do 
tempo, não tive choque”, conta à TSF.

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

“Comecei [a notar] no equilíbrio, a voz não tinha nada a ver. Por exemplo, eu conseguir sentar-me 
na cama sozinho não tem preço. E tinha coordenação e mais força. Com o passar do tempo [sem o 
medicamento] foi tudo por água abaixo”, descreve.

Mas os receios da interrupção do tratamento e o impasse nas negociações para o financiamento 
do Skyclarys levaram-no a parar de tomar o medicamento por iniciativa própria: “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 já trouxe mais embalagens do medicamento do hospital e foi autoriza-
do pelo médico a recomeçar 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 já era casada e tinha um 
filho a quem felizmente não passou a doença. 

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

A vice-presidente da Associação Portuguesa de ataxias hereditárias sublinha a importância des-
te medicamento ser comparticipado pelo Estado, além da necessidade de chegar a mais pessoas. A 
presidente da associação, Célia Costa, explica que “ficar sem este medicamento é como retirar o doce 
da boca de uma criança”.

Joana Damásio, presidente da Sociedade Portuguesa das Doenças do Movimento e neurologista 
do Hospital de Santo António, no Porto, explica que na ataxia de Friedreich “a doença não está restrita 
ao cerebelo, envolve outras regiões do sistema nervoso central, como os nervos periféricos e a parte 
motora principal. Isso é um aspeto distintivo face a outras ataxias hereditárias, e depois também aqui 
o envolvimento para além do sistema nervoso, que é o envolvimento cardíaco e o envolvimento ósseo, 
o envolvimento do pâncreas, com o aparecimento de várias manifestações, miocardiopatias e deficiên-
cia cardíaca, arritmias, o aparecimento de escolioses graves, deformidades ósseas do pé, diabetes 
numa idade precoce. Estes outros sintomas, além da ataxia em si, são aqueles que nos fazem sus-
peitar de ataxia de Friedereich em particular, associados a uma idade de início que na grande maioria 
dos casos é ali pelo fim da infância e início da adolescência.”

“Esse tratamento, sim, parece melhorar a função cerebelosa e atrasar a progressão da ataxia de 
Friedreich. O que é uma alegria imensa para todos nós que tratamos estas pessoas e para os doentes 
e para os seus familiares também. (…) Num grupo variável, há vários hospitais no país que já estão a 
disponibilizar o fármaco através deste programa de acesso precoce, mas aquilo que nós procuramos 
é que ele esteja disponível para todas as pessoas (...) Notam-se melhorias ao nível motor, essencial-
mente”, refere.
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Trata-se de um medicamento que não está ao alcance de qualquer carteira: “Se não for comparti-
cipado, é um medicamento caro. Temos o privilégio em Portugal de o Serviço Nacional de Saúde com-
participar a grande maioria dos medicamentos, uns mais dispendiosos do que outros. Quando falamos 
em doenças raras, habitualmente estamos a falar de medicamentos que são mais dispendiosos.”

A entrada desta petição na Assembleia da República vem trazer visibilidade à doença. O objetivo 
dos promotores é acelerar o financiamento do medicamento pelo SNS.

Fonte: TSF Rádio Notícias https://share.google/TyuoAZvDa1rkAK3ga

Auxiliares de MarchaAuxiliares de Marcha
Sabes que mais cedo ou mais tarde esta poderá ser uma reali-

dade. Tentas levar a vida o melhor que podes e consegues, embora 
quase sempre o stress, os problemas e claro a natural progressão 
da doença atrapalhem o dia-a-dia. Tropeças, cais e tentas-te levan-
tar vezes sem conta…sem nunca desistires.

Ataxia…falta de coordenação dos movimentos, tanta vez 
comparado a um quadro de embriaguez ou de outras adições. Só 
um doente com ataxia ou com patologia semelhante sabe o que 
sente quando ouve e vê comentários e olhares depreciativos “está 
com um copito a mais”, 

Por outro lado ouvir “de-
vias usar uma bengalinha”, “não 
devias andar sozinha” ou “podes cair e magoares-te a sério”, estas 
palavras são de preocupação, de quem quer ajudar mas o certo é 
que magoa… 

Estes auxiliares são extremamente úteis, pois vão ajudar na 
tua locomoção e na tua independência mas deverá ser o doente a 
querer e dizer que necessita dessa ajuda. 

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

Cláudia Martins 

https://share.google/TyuoAZvDa1rkAK3ga
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      Célia Costa

       Saúde

Viver com ataxia de Friedreich: desa-Viver com ataxia de Friedreich: desa-
fios e a importância da sensibilizaçãofios e a importância da sensibilização

Num encontro de sensibilização sobre a Ataxia de Friedreich, 
promovido pela Biogen Iberia, Célia Costa, presidente da Associa-
ção Portuguesa de Ataxias Hereditárias (APAHE), partilhou uma 
perspetiva íntima e desafiadora sobre a vida com este tipo de doen-
ça. A presidente da APAHE realçou a dificuldade em lidar com os 
primeiros sintomas que surgem na pré-adolescência, uma fase já 
de si complexa, onde a descoordenação e as dificuldades motoras 
podem levar ao bullying e a um sofrimento significativo.

Célia Costa destacou que, embora a esperança média de vida 
tenha melhorado devido aos avanços na Saúde e ao tratamento 
das várias doenças associadas que os doentes com Ataxia de Frie-
dreich podem ter, como problemas renais e ósseos, ainda há muito 
a fazer.

Célia Costa enfatizou que a fisioterapia continua a ser a princi-
pal arma para estabilizar a progressão da doença, apesar das inú-
meras dificuldades no acesso a este tratamento essencial. Relatos 
de doentes que ficam dois a três meses sem fisioterapia, perdendo 
os progressos alcançados e tendo de recomeçar do zero, são co-
muns. Além disso, a presidente da APAHE alertou para a falta de 
conhecimento de alguns profissionais de saúde, incluindo médicos 
de família, sobre a doença, o que resulta em abordagens inade-
quadas e na frustração dos doentes, que muitas vezes procuram 
ativamente informação e sentem que sabem mais sobre a Ataxia 
de Friedreich do que alguns dos profissionais que os seguem.

A importância de eventos de sensibilização como o promovi-
do pela Biogen Iberia, segundo Célia Costa, é crucial para a divul-
gação e conhecimento da doença. A presidente da APAHE apontou 
para o estigma social que os doentes enfrentam, especialmente 
aqueles que, apesar de andarem, demonstram desequilíbrio, 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 
realçou que, apesar das dificuldades na comunicação e na procura 
de respostas, os doentes são pessoas competentes e muito inte-
ressadas em aprender sobre a sua condição e o que pode ser feito 
para melhorar a sua qualidade de vida.

Junho 2025 Biogen
Video: https://share.google/60NXSwfCEPUkYaA6z

https://share.google/60NXSwfCEPUkYaA6z
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      Joana Damásio

       Neurologista

Avanços no tratamento da ataxia de Avanços no tratamento da ataxia de 
FriedreichFriedreich

No âmbito de um encontro de sensibilização promovido pela 
Biogen Iberia, a neurologista Joana Damásio, da Unidade Local 
de Saúde de Santo António, abordou a ataxia de Friedreich, uma 
doença neurológica rara, destacando os desafios, os avanços tera-
pêuticos e a importância do reconhecimento precoce dos sintomas.

Joana Damásio sublinhou a necessidade de desmistificar o 
estigma associado à doença e de promover a sensibilização, tanto 
na comunidade médica como no público em geral, para garantir o 
acesso atempado aos tratamentos.

A ataxia de Friedreich é uma doença autossómica recessiva 
que se manifesta quando um indivíduo herda duas cópias alteradas 
do gene, geralmente com início no final da infância ou início da 
adolescência1. Os primeiros sinais incluem desequilíbrio e dificul-
dade em andar, progredindo para dificuldades de coordenação dos 
movimentos voluntários das mãos, problemas na fala, alterações 
na precisão dos movimentos oculares e, em fases avançadas, difi-
culdades na deglutição2. Além de afetar o cerebelo, a doença pode 
envolver o nervo periférico (neuropatia), a via motora principal (via 
piramidal) e outras estruturas como o coração, pâncreas (com dia-
betes de início precoce) e o esqueleto (escoliose)2. Embora o início 
seja comum na infância/adolescência, a Joana Damásio referiu a 
existência de formas de apresentação tardia, com sintomas a sur-
girem por volta dos 60 anos3,4.

No que diz respeito à terapêutica, a reabilitação contínua 
– incluindo terapia da fala, terapia ocupacional e fisioterapia – é 
fundamental para os doentes5. A neurologista destacou ainda a 
importância de tratamentos sintomáticos para espasticidade, dor e 
depressão.

Joana Damásio enfatizou a necessidade de a comunidade 
reconhecer os sintomas, por vezes inespecíficos como o desequi-
líbrio, para que um diagnóstico e tratamento precoces possam ser 
alcançados, realçando que nem todas as dificuldades de equilíbrio 
ou fala arrastada se devem a causas como a embriaguez, mas po-
dem ser sinais de uma doença neurológica rara como a Ataxia de 
Friedreich8.

Junho 2025 Biogen
Video: https://mediconews.pt/avancos-no-tratamento-da-

-ataxia-de-friedreich/
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O PAPEL DA FISIOTERAPIA NA ATAXIAO PAPEL DA FISIOTERAPIA NA ATAXIA

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

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

Encarando cada passo como um desafio, único e específico, a intervenção da fisioterapia tem 
como objetivos, promover a independência funcional e retardar a progressão dos danos, através de 
estratégias personalizadas para cada situação.

Focando os tratamentos na realização de técnicas para a falta de equilíbrio, descoordenação, 
alterações na marcha e sem descurar a correção postural e o aumento da força muscular, cada passo 
cada gesto e até mesmo uma pequena evolução, devem ser celebrados em conjunto pelo paciente e 
pelo seu fisioterapeuta, como uma grande conquista.

Com níveis de autoestima e de confiança muito reduzidos e visivelmente postos á margem pela 
sociedade dadas as suas limitações, estes pacientes não deixam no entanto de serem pessoas muito 
válidas e seres humanos maravilhosos, que acolhem com imensa gratidão toda a atenção, amor e 
carinho que lhes dedicam e em quem merece continuar a investir na percursão de novas terapias, 

fármacos e apoios para melhoria da sua condição.                                                                                 

Fisioterapeuta 
Maria de Jesus Varela



Boletim sobre Ataxias agosto 2025

7apaheportugal@gmail.com (+351) 926 982 647

Parabéns APAHE pelos 19 anos de dedicação!Parabéns APAHE pelos 19 anos de dedicação! 

Hoje celebramos quase duas décadas de compromisso, força e traba-
lho incansável em prol da inclusão, da igualdade e do bem-estar. A APAHE 
é muito mais que uma associação — é um exemplo de união, propósito e 
transformação social. Que venham muitos mais anos repletos de conquistas, 
crescimento e impacto positivo!

Nélia Mateus

 Homenagem à APAHE pelos seus 19 anos de atuação Homenagem à APAHE pelos seus 19 anos de atuação

A Associação APAHE celebra 19 anos de trajetória dedicada à promo-
ção da inclusão, da justiça social e da defesa dos direitos das pessoas com 
deficiência. Ao longo destes anos, tem-se afirmado como uma referência 
no apoio à comunidade, desenvolvendo projetos de grande relevância e im-
pacto. Neste marco significativo, expressamos o nosso reconhecimento pelo 
trabalho exemplar, pela resiliência e pelo compromisso incansável com uma 
sociedade mais equitativa. Que este aniversário seja um momento de cele-
bração e renovação de propósitos, rumo a muitos outros anos de conquistas.

Nélia Mateus
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Doentes e investigadores debatem o potencial da neuro-Doentes e investigadores debatem o potencial da neuro-
modulação em ataxias hereditáriasmodulação em ataxias hereditárias

No passado dia 25 de junho, 
realizou-se o seminário “Neu-
romodulação do cerebelo – que 
estudos existem?”, organizado 
pelas Universidades de Coim-
bra e dos Açores, com a cola-
boração das associações de 
doentes dos Açores e de Por-
tugal Continental: Associação 
Atlântica de Apoio aos Doentes 
de Machado-Joseph (AAAD-
MJ), Associação Mão Amiga 
dos Doentes de Machado-Jo-
seph da Ilha das Flores (AMAD-
MJ) e a Associação Portugue-
sa de Ataxias Hereditárias 
(APAHE).
A sessão foi conduzida pela Dr.ª 
Joana Damásio, médica neu-
rologista no Hospital de Santo 
António, e contou com a partici-
pação de mais de 60 pessoas, 
incluindo investigadores, doen-
tes, cuidadores e familiares.
As ataxias hereditárias são 
doenças genéticas e raras 
que afetam principalmente o 
cerebelo, a parte do cérebro 
responsável pelo equilíbrio e 
coordenação. Entre elas, a ata-
xia espinocerebelosa do tipo 3 
(SCA3), também conhecida como Doença de Machado-Joseph (DMJ), é a forma mais comum em 
todo o mundo. Esta condição provoca frequentemente sintomas como desequilíbrio e alterações da 
marcha, da fala e da deglutição.
A neuromodulação pode ser realizada de forma não invasiva, aplicando pequenos impulsos elétricos 
ou magnéticos em áreas específicas do cérebro, com o objetivo de ajudar os neurónios a funcionar 
melhor. Neste caso, não envolve cirurgia e é geralmente bem tolerada.
Durante o seminário, a Dr.ª Joana Damásio apresentou vários estudos científicos em que a neuromo-
dulação foi usada em pessoas com ataxias de diferentes causas. Alguns destes estudos mostraram 
melhorias no equilíbrio e na marcha, sobretudo quando a técnica foi combinada com fisioterapia.
Apesar dos resultados promissores, foi salientado que esta abordagem ainda está em fase de in-
vestigação e não se encontra aprovada para o tratamento das ataxias hereditárias pelas principais 
entidades reguladoras, como a Agência Europeia do Medicamento (EMA) e a Food and Drug Adminis-
tration (FDA), nos Estados Unidos. Por isso, o acesso a esta técnica ainda é limitado e deve ser feito 
apenas em contexto de investigação clínica, com supervisão médica. A neuromodulação do cerebelo 
representa uma esperança para o futuro, mas é importante lembrar que ainda são necessários mais 
estudos para confirmar a sua eficácia e segurança em pessoas com ataxias hereditárias. Até lá, deve 
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ser considerada apenas em abordagens experimentais, em contexto de investigação. 
Este seminário integra a iniciativa “Ciclo de seminários online | Terapias inovadoras para a Doença de 
Machado-Joseph e outras ataxias hereditárias: Do Laboratório ao Doente”, que pretende esclarecer 
dúvidas e preocupações de doentes com ataxias hereditárias, e na qual especialistas são desafiados a 
partilhar, com linguagem adequada, a Ciência que fazem. Doentes, familiares e cuidadores são convi-
dados a colocar questões e esclarecer ideias erradas/incompletas sobre a doença e as suas terapias. 
Toda a informação sobre esta iniciativa, incluindo o vídeo deste seminário 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 Damásio

https://www.uc.pt/genet/seminarios-terapias-inovadoras
https://www.uc.pt/genet/seminarios-terapias-inovadoras

