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Viver com eferda ce Friecreich: a coensa rera cue Uniu
(e cleseifiou) Crisiing @ os seus cols imées

Trés irmaos, uma doenca rara e uma rotina marcada por desafios invisiveis,
preconceito e uma rede de apoio que se tornou essencial para continuar.

05 de junho de 2026

“Os médicos diziam que era do crescimento e que eu era trapalhona.” Assim recorda Cristina Lifo-
ro o inicio da sua jornada, marcada por um coxear e quedas frequentes. A verdade, no entanto, era
muito mais complexa e chegou aos 15 anos, numa consulta de neurologia. O diagndstico — ataxia
de Friedreich — foi entregue por um médico. “Nunca tinha ouvido palavras tdo duras e pesadas.
Chorei e depois ignorei.”

O choque com a sua nova realidade tornou-se brutal quando percebeu que ja nao tinha equilibrio
para caminhar sozinha. Para a familia Liforo, a devastag¢ao nao parou ai. Os seus dois irmaos rece-
beram o mesmo diagnéstico, transformando uma provacao rara numa realidade partilhada e diaria.
Hoje, a vida de Cristina € um exemplo de adaptacao, cheia de desafios que a maioria das pessoas
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nao consegue ver. “Temos duas assistentes pessoais que nos ajudam a fazer tudo aquilo que néao
conseguimos, desde o levantar da cama, passando pelo banho e o vestir’, explica. Uma simples
consulta médica torna-se numa enorme operacao logistica. “Hoje fomos os trés a uma consulta em
Beja, a 60 km da nossa aldeia. A nossa carrinha s6 consegue suportar duas cadeiras de rodas,
mas nds somos trés. As assistentes tiveram de andar comigo ao colo algumas vezes, o que é chato
para mim e para elas também.”

Sendo a irma mais velha, Cristina sente que compreende as frustracées dos irmaos como ninguém.
“Reconheco e entendo as suas irritacdes devido a esta doenca. Mas nada mudou na relacdo. Eu
sou mais preocupada e eles sdo mais descontraidos.” A sua rede de apoio tornou-se a propria al-
deia. “Temos o0 apoio e a ajuda da familia que vive na nossa aldeia, e de vizinhos e amigos que se
tornaram familia.”

Uine ume Incapacichds fisice,
nelminimes

Cristina Liforo

“Os médicos diziam que era do crescimento e que eu era trapalhona.” Assim recorda Cristina Lifo-
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de Friedreich — foi entregue por um médico. “Nunca tinha ouvido palavras tdo duras e pesadas.
Chorei e depois ignorei.”
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beram o mesmo diagnéstico, transformando uma provacao rara numa realidade partilhada e diaria.
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nao consegue ver. “Temos duas assistentes pessoais que nos ajudam a fazer tudo aquilo que néao
conseguimos, desde o levantar da cama, passando pelo banho e o vestir’, explica. Uma simples
consulta médica torna-se numa enorme operacao logistica. “Hoje fomos os trés a uma consulta em
Beja, a 60 km da nossa aldeia. A nossa carrinha s6 consegue suportar duas cadeiras de rodas,
mas nds somos trés. As assistentes tiveram de andar comigo ao colo algumas vezes, o que é chato
para mim e para elas também.”

Sendo a irma mais velha, Cristina sente que compreende as frustracées dos irmaos como ninguém.
“Reconheco e entendo as suas irritacées devido a esta doenca. Mas nada mudou na relacdo. Eu
sou mais preocupada e eles sdo mais descontraidos.” A sua rede de apoio tornou-se a propria al-
deia. “Temos o0 apoio e a ajuda da familia que vive na nossa aldeia, e de vizinhos e amigos que se
tornaram familia.”

Uma pessoa, mesmo com uma incapacidade fisica, merece, no minimo, respeito

Cristina Liforo OApesar do apoio, viver numa pequena aldeia no Baixo Alentejo também expde a
falta de informacao e o preconceito. “Ja assisti a uma mae impedir o filho de se aproximar de mim,
ja ouvi comentarios maldosos, mas também ja vi pessoas dispostas a ajudar”, diz Cristina.
Quando questionada sobre 0 que a motiva a continuar, a sua resposta é de honestidade crua: “Tal-
vez 0 medo de que a nossa qualidade de vida piore.” O seu maior sonho é simples: “Saude para
nds e para quem esta sempre a apoiar-nos.”

Se pudesse deixar uma mensagem a todos os que leem a sua histéria, seria esta: “Uma pessoa,
mesmo com uma incapacidade fisica, merece, no minimo, respeito”, diz com firmeza. “E no que
toca a alguém com ataxia, posso dizer que, embora a doenca afete toda a parte fisica do corpo, nao
somos ‘tontinhos’, entendemos tudo o que nos dizem. A palavra-chave é paciéncia.”

No meio de todos os obstaculos, a felicidade encontra-se nos pequenos momentos. “Passear na
natureza traz tranquilidade, respirar ar puro ou uma ida ao café ao final da tarde s@o coisas que nos
deixam com um sorriso no rosto. Aprendemos a aproveitar e a valorizar cada momento.”
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O que 6 a aferda ce Friledrelich?

A Ataxia de Friedreich (AF) é a forma mais comum de ataxia hereditaria, uma doencga rara, debilitan-
te e progressival,2 que afeta cerca de 15.000 pessoas em todo o mundo3. Os primeiros sintomas,
como dificuldades de equilibrio, coordenacéo e fala, surgem tipicamente na infancia ou adolescén-
cia4,5. Com o tempo, a doenga avanga, levando a desafios crescentes.

“E um diagnostico dificil para estas familias, verem os filhos que até entao tiveram um desenvol-
vimento normal comecgarem a perder capacidades motoras, enquanto preservam todas as capa-
cidades cognitivas”, explica Joana Damasio, neurologista responsavel pela consulta de ataxias do
Centro Hospitalar Universitario de Santo Antonio.

A progressao é irreversivel. Num periodo de 10 a 20 anos, a maioria dos doentes necessita de uma
cadeira de rodas1. Além da perda de coordenacao, podem surgir complicagdes graves como esco-
liose, diabetes e problemas cardiovasculares, que podem reduzir a esperanca de vidas.

Além dos sintomas fisicos, o impacto emocional e psicolégico é imenso. Célia Costa, presidente
da APAHE — Associacao Portuguesa de Ataxias Hereditarias, partilha a dor do estigma: “Viver com
ataxia € muito complicado. Existe um estigma na sociedade que nos deixa com um sentimento de
culpa. Andamos com dificuldade, temos dificuldade em falar... Somos ‘feios’. Um abraco, por vezes,
basta para nos sentirmos confortados.”

Este sentimento é agravado pela progressiva dependéncia, que eleva a carga fisica, econémica e
emocional ndo sé dos doentes, mas também das suas familias e cuidadores.

Ouga a nolficia compleia alireves do

https://surl.li/pxzafi

Reglisios clihicos @m herediiErias =
© cas0 ck alerda cie [FAiiecreich

>0 Registo Nacional de Ataxia de Friedreich (FA-PT) é uma iniciativa colaborativa Portuguesa cria-
da com o objetivo de caracterizar de forma sistematica a realidade clinica da ataxia de Friedreich
em Portugal e acompanhar a evolucéo dos doentes ao longo do tempo, particularmente no contexto
das novas terapéuticas modificadoras da doenga.

A ataxia de Friedreich € uma doenga neurodegenerativa hereditaria rara, progressiva e incapaci-
tante, que afeta sobretudo criangas, adolescentes e jovens adultos. Apesar dos avangos recentes,
continuam a existir lacunas de conhecimento relativamente a histéria natural da doenga, a variabili-
dade clinica entre doentes e ao impacto das terapéuticas em contexto de vida real. Assim, o registo
nacional surge como uma ferramenta fundamental para gerar conhecimento clinico robusto, apoiar
a melhoria dos cuidados prestados e promover uma abordagem mais integrada e uniforme a nivel
nacional.

No total, 31 hospitais nacionais foram convidados pela investigadora principal a participar nesta
iniciativa colaborativa, refletindo um esfor¢o alargado de articulagéo entre centros diferenciados na
area das doencas neuroldgicas raras. Quinze centros responderam afirmativamente e integram a
rede, dos quais 13 se encontram ativamente a incluir e acompanhar doentes no registo.

Os dados clinicos sao recolhidos de forma anonimizada, prospetiva e padronizada através de uma
plataforma centralizada e segura, permitindo acompanhar parametros clinicos, funcionais e labora-
toriais ao longo do tempo. Entre os principais instrumentos utilizados incluem-se escalas internacio-
nalmente reconhecidas, como a mFARS (modified Friedreich Ataxia Rating Scale), SARA (Scale for
the Assessment and Rating of Ataxia) e FA-ADL (Friedreich Ataxia Activities of Daily Living).

Os médicos que integram a rede sao, por ordem alfabética, André Fernandes, Ana Graga Velon,
Catarina Vaz, Claudia Marques-Matos, Diogo Fitas, Esmeralda Lourenco, Filipe Godinho, Jo&o Du-
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raes, Jodo Massano, Joana Da-
masio, Joana Martins, Leonor
Correia Guedes, Luisa Sousa,
Maria Jodo Malaquias, Miguel
Gago, Rosa Lobato, Rui Barre-
to, Sara Costa, Teresa Morais,
Vanessa Carvalho.
Os principais objetivos do Re-
gisto Nacional de Ataxia de
Friedreich incluem:
 Caracterizar a populacao
portuguesa com ataxia de Frie-
dreich;
« Compreender a evolucao
clinica da doenca em contexto
de vida real;
» Monitorizar a eficacia e se-
guranga das terapéuticas atual-
mente disponiveis, nomeada-
mente da omaveloxolona;
* |dentificar necessidades
clinicas nao satisfeitas e areas
prioritarias de intervencao;
» Promover a uniformizacao de praticas de avaliacao e seguimento entre centros;
« Facilitar a colaboracao cientifica nacional e internacional;
* Apoiar futuros projetos de investigacao clinica e translacional;
« Contribuir para processos de avaliacao regulamentar e de acesso a terapéuticas inovadoras.

O registo tem também desempenhado um papel importante no dialogo com entidades reguladoras,
permitindo fornecer dados nacionais agregados sobre utilizacdo terapéutica, seguranca e impacto
clinico em doentes portugueses. A existéncia deste tipo de registos é hoje reconhecida internacio-
nalmente como essencial nas doengas raras, particularmente numa era em que comegam a surgir
terapéuticas dirigidas a mecanismos especificos da doenca.

Mais do que uma base de dados, o Registo Nacional de Ataxia de Friedreich representa um esforco
colaborativo entre clinicos, investigadores e doentes, com o objetivo comum de melhorar o conheci-
mento sobre a doencga, otimizar o acompanhamento clinico e contribuir para uma melhor qualidade
de vida das pessoas que vivem com ataxia de Friedreich em Portugal.

Esta constitui a primeira iniciativa colaborativa nacional dedicada ao registo sistematico de doentes
com ataxia hereditaria em Portugal, estando ja previsto o desenvolvimento futuro de um registo na-
cional de todas as formas de ataxias hereditarias, integrado num projeto da Sociedade Portuguesa
das Doencas do Movimento.

Joana Damasio

Investigadora Principal do Registo Nacional de Ataxia de Friedreich

Neurologista, coordenadora do NAF Ataxia Center of Excellence - Centro Hospitalar Universitario
de Santo Anténio, ULSSA

Presidente da Sociedade Portuguesa das Doencas do Movimento
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Ui Nove Projeio peara [mpulsionar &
Terapia Cénica ha Eurcpea
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A terapia génica tem vindo a demons-
trar um enorme potencial para preveni,
tratar ou até curar doencgas genéticas,
mas ainda enfrenta desafios conside-
raveis para chegar aos doentes. O Ge-
neH é um novo projeto financiado pela
Unido Europeia (4.88 milhdes de euros),
através do programa Horizonte Europa,
que reune parceiros de Portugal e da
Eslovénia para impulsionar o desen-
volvimento da drea de terapia génica,
especialmente no contexto de doencas
genéticas atualmente sem cura.

O projeto € liderado pelo grupo de in-
vestigacdo do Professor Luis Pereira
de Almeida, do Centro de Inovacdo em
Biomedicina e Biotecnologia (CiBB) da
Universidade de Coimbra (UC), e surge
como uma extensao natural da colabora-
cao entre os Centros de Exceléncia em
Terapia Génica em implementagcédo nos
dois paises: GeneT (Centro de Excelén-
cia em Terapia Génica, Portugal) e CT-
GCT (Centre for Gene and Cell Therapy,
Eslovénia), impulsionados pela Univer-
sidade de Coimbra e National Institute
of Chemistry (NIC), respetivamente.

O GeneH baseia-se no modelo de Hé-
lice Quadrupla, uma abordagem inova-
dora que integra academia, industria,
entidades governamentais e sociedade,
garantindo uma visdo abrangente para
superar os desafios da terapia génica.
Através desta abordagem multidiscipli-
nar, o projeto visa acelerar a investigacao
e desenvolvimento de novas terapias
génicas, aproximar os avangos cienti-
ficos dos ensaios clinicos, promover a
colaboracdo entre diferentes setores
para ultrapassar barreiras regulatorias e
de financiamento, ao mesmo tempo que
promove formacédo e educagédo em te-
rapia génica e fortalece o envolvimento
da sociedade. Esta multidisciplinaridade
pretende assim nao sé garantir que as
inovagcbes chegam, de forma segura e
eficaz, aos doentes com doengas gené-
ticas passiveis de serem tratadas com
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terapia génica, o mais rapido possivel, como também assegurar que as necessidades dos doentes
sao ouvidas. Por fim, € também um projeto muito importante para reforgcar o papel da Europa como
lider global na area.
Fazem parte do consoércio 0s seguintes parceiros:
Em Portugal:
* Universidade de Coimbra (UC)
Uma das instituicbes de ensino superior mais antigas e prestigiadas da Europa, reconhecida pela
sua exceléncia em investigagao e inovacao.
* Instituto Pedro Nunes (IPN)
Instituicao de referéncia na promocao do empreendedorismo, inovacao e transferéncia de tecnolo-
gia.
* Biocant
Primeiro parque de biotecnologia em Portugal, dedicado a investigacao aplicada e inovagao na area
das ciéncias da vida.
* Unidade Local de Saude de Coimbra (ULS Coimbra)
Referéncia nacional e internacional em cuidados de saude e investigacao clinica.
* Bluepharma
Empresa farmacéutica portuguesa de referéncia, focada no desenvolvimento, fabrico e comerciali-
zagao de medicamentos inovadores.
» Comissao de Coordenacao e Desenvolvimento Regional do Centro (CCDRC)
Entidade publica que promove o desenvolvimento econémico e social da regiao Centro de Portugal.
* Associagao Portuguesa de Ataxias Hereditarias (APAHE)
Representa os doentes e familias afetadas por ataxias hereditarias, um grupo de doencgas genéti-
cas neurodegenerativas raras.

Na Eslovénia:

« Instituto Nacional de Quimica
Um dos principais centros de investigacao cientifica da Eslovénia, com foco em quimica, biotecno-
logia, ciéncias dos materiais e ciéncias da vida.

* BioSistemika
Empresa de biotecnologia e digitalizacao de laboratérios, focada na automacao, analise de dados
e desenvolvimento de software para ciéncias da vida.

« JAFRAL
Empresa biotecnoldgica especializada na produgao e desenvolvimento de terapias génicas.

* Hub de Inovagao Esloveno (SIH EEIG)
Atua como um facilitador de sinergias entre diferentes setores, ajudando a impulsionar projetos de
alto impacto, como o GeneH.

» Agéncia de Desenvolvimento Regional da Regido Urbana de Liubliana (RRA LUR)
Apoia o desenvolvimento sustentavel e a inovacao na regiao de Liubliana, promovendo projetos
estratégicos em diversas areas, como ciéncia.

* Associacao de Pessoas com Doencas Raras da Eslovénia (ZOPS)
Representa doentes e familiares afetados por doencgas raras.

O projeto teve inicio em Janeiro de 2025 e decorrera durante os préximos quatro anos. Um dos
grandes objetivos do GeneH é também assegurar a sua continuidade e crescimento do projeto além
do periodo proposto.

Continuaremos a acompanhar os avancos do GeneH e a partilha-los convosco!
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Aevda de Friecrelich: as melhoras @ os recslos cos dosn-
tes que esperam por um medicamento que j& edsis

Trata-se de uma doenca rara neurodegenerativa e progressiva que afeta o sistema nervoso e leva
a perda de mobilidade e afeta ainda a fala. Até ha pouco tempo nao existia tratamento eficaz, mas,
em 2023, a Agéncia Europeia de Medicamentos (EMA) aprovou o Skyclarys. O farmaco ja foi tes-
tado com resultados comprovados no desacelerar da doenga e na melhoria da qualidade de vida.
Esta disponivel hd um ano, mas apenas através do Programa de Acesso Precoce do Infarmed.

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

Ouga a nolfici compleia alireves co

https://shre.ink/jell
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mecicamentio Friecirel-
ch “iol melhor do que ganhear & lotaria”

O Infarmed aprovou um medicamento para tratar doentes com 16 ou mais anos diagnosticados
com Ataxia de Friedreich. As mais recentes estimativas indicam que esta doenga neurodegene-
rativa rara, de causa genética, afeta cerca de 200 pessoas. Mas o alcance do farmaco devera ser
bastante superior, atendendo a que, de acordo com estudos clinicos ja realizados, ajuda a retardar
0s sintomas, incluindo noutras ataxias.

Fatima Valente

A aprovacao do medicamento para a utilizagado plena no Servigo Nacional de Saude (SNS) foi re-
cebida esta sexta-feira com lagrimas de felicidade. “Houve choro, da minha parte e dos doentes,
portanto, € melhor do que [ganhar] uma lotaria”, afirma a presidente da Associagdo Portuguesa de
Ataxias Hereditarias (APAHAE).

A noticia chegou num comunicado do Infarmed, que concluiu que “o medicamento 6rfao Skyclarys,
cuja substancia ativa € a omaveloxolona, é indicado no tratamento da doencga rara, de causa ge-
nética”, a partir da adolescéncia (16 anos). Célia Costa sublinha o tempo que o Infarmed levou na
avaliacao e negociagdo com a industria farmacéutica sobre o financiamento. “Foi uma luta e uma
espera de dois anos e trés meses. Dei-me ao trabalho de fazer as contas.”
Enquanto se aguardava pela aprovacao do medicamento, cerca de 40 doentes participaram num
Programa de Acesso Precoce através de alguns hospitais publicos. A dirigente associativa conta
que os resultados foram animadores: “E o primeiro medicamento para uma das ataxias. Prova-
velmente outros doentes como eu, que nao tém Ataxia de Friedreich, vao também beneficiar des-
: A~ N2 oY eV te medicamento. E, além
Qucafalieticiafcompletalatiavesycollink @i midelii
https://shre.ink/jeaN para que venham dai mais
medicamentos.”
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O que 6 o Projjelio Casa [Livre?

O Projeto Casa Livre nasceu da convicgéo de que a tecnologia deve estar ao servigo das pessoas.

E uma iniciava que procura identificar as necessidades reais das pessoas
com incapacidade, mobilidade reduzida e dos seus cuidadores, para desenvol-
ver solugcbes de automacao residencial simples, acessiveis e Uteis no dia a dia.

O projeto pretende transformar as casas em espagos mais seguros, mais autdnomos e
mais confortaveis, utilizando tecnologias como assistentes de voz, iluminagdo inteligen-
te, sensores, tomadas inteligentes e outros equipamentos que facilitem tarefas do quotidiano.

Mais do que instalar tecnologia, o Projeto Casa Livre quer ouvir as pessoas. A pergun-
ta “O que é que precisa?” esta no centro do projeto, porque acreditamos que as melhores so-
lugbes surgem quando sdo construidas a partir das necessidades reais de quem as vai utilizar.

O objetivo é melhorar a qualidade de vida, promover a autonomia e reduzir a sobrecarga dos cui-
dadores, contribuindo para que mais pessoas possam viver com independéncia, seguranca e dig-
nidade.

Eslie link reclereciona pera 6 esiuclo Camregue

https://shre.ink/jecw
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