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Fundacion Isabel Gemio (Espanha), constituida em 2008 com o

fundacion propdésito de contribuir para acelerar a investigacdo sobre

isabel gemio

Doencas Raras.

v UNIVERSIDADE
DE EVORA

Universidade de Evora
(Portugal), € um centro
para a criagao e difusao de
cultura, ciéncia e
tecnologia, que, através da
articulacao entre estudo,
ensino e pesquisa, esta
integrado na vida da
sociedade.

Duchenne
Parent
Project

aps

AT

7/
Parent Project per la
Ricerca sulla Distrofa
Muscolare (Itdlia), € uma
associacdao de doentes e
pais de criangas afetadas
pela distrofia muscular de

Duchenne e Becker.
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'7 FOUNDATION FOR

/ :

{t Rare Diseases
Fondation Maladies Rares
(Franga) uma entidade

juridica sem fins lucrativos de
direito Promove
projetos de
exceléncia cientifica, bem

partilha e

privado.
pesquisa e

como a
disseminagao do
conhecimento no campo das
doencas raras.

UNIAMO

Federazione Italiana Malattie Rare

Uniamo Federazione
Italiana Malattie Rare (Italia),
€ um 06rgao representativo
da comunidade de pessoas
com doengas raras. Tem
mais de 150 associacdes
membros.
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Distrofias Musculares e outras Doencas Neuromusculares e

CELP. CLARA CAMPOAMOR
Malaga

'S
cancroboingte
C.E.l.P. Clara Campoamor de
Malaga (Espanha), € uma
escola publica de educacao
pré-escolar e ensino primario
com ensino bilingue que
utiliza a pesquisa, a
experimentagao e a inovagao
educativa como elementos
fundamentais da

pedagdgica.

pratica

b Federacion

asem

Federacion
Enfermedades

Espafola de

Neuromusculares (Espanha),
é uma organizagao nao
governamental que reune
associagoes e fundacdes para
doencas neuromusculares.
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Em Espanha, por exemplo, 94% das
pessoas afetadas por uma doenca rara
tiveram o seu tratamento interrompido
pela COVID-19 nos seguintes aspectos:
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https://www.eurordis.org/es/nuestras-prioridades/politica-de-enfermedades-raras/
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https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_AboutOrphanDrugs.php?lng=EN
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Decidir os objetivos que a familia planeia alcancar
e agueles que podem realmente ser alcancados,
de acordo com os recursos da familia e da

comunidade.

Determinar e organizar as prioridades para a
realizacdo dos objetivos. Ajuda-los a decidir
quais sac os principais objetivos e quais sao
secundarios.

Fornecer informacgdes e recursos a sociedade e a
comunidade que envolve a familia que sofre da

doenga rara.

Lor ArreQdAoBNr DA
AneeaNAeANB ?BA RNaEecABNAn»

nAccA eaN? Ad Ar EaNd VY C)

ANONrr gDADNr DANrr Ar nN
rN AecANAcAB @dBAe & AAN)
dARe &BAJENr N nNee, rr
RAB8AJAr N nAQdNAANrR
Q? ¢ DA A D2 D& r N? Qe A,
A?BNAAAADZ A Qe Ar Qg
rekeN er r N?r DZ, eNd 2
neeBeWNAD2Z N Reacan AANON
Qe AAkecAndWArR ReBN
We ARAEdAD2Z AA ACDN N

DAADZ OQeAr NAter rekcc&N
N QeB?AdAacEder s
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Dialogo, integracao e Qe Ar Qd&AN0Q0dA reQdAA N NDZ
participagdao com a familia, . . . . .
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DY &df DAr A nNa&reAAr QeA NARN&EBNDADNr acAcAr r r?2r RABJAdArs g
>eAr?Be DN g?2dn?'teAs

f NDN&eAQdaA MraAAAAA DN ! reQdAQdeANr DN zceRNrdeAAANr DA ! ANAQdaA §
I A\NAQdaA YyNBnaeAAAs EeQ sssnnnss éNAK =ArnceAAre DN AA Edr QAnAQ
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cAcEAr A MrnAyA MDZOdaAf f2ADAQdaA gArnAce >Ar AKX >eeacDH AAQdaAr
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N

eer ADA DN AA &A' R fss$ ! AeAre fNeeNdEAR Gs § =N&BNYe AAAQtN'R Ms |
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Afeta
em cada

2.000 habitantes da

populacao mundial.

Diagndstico tardio
A maioria das

pessoas afetadas por
uma doenca rara
nao encontra um
diagndstico

CERCA DE

7.000

de tratamentos
doencas

doencas raras

80% Frequentemente
incapacitantes com
dor, déficits motores
ou sensoriais-
intelectuais

Em geral, estas doencas sao
O tratamento de doencgas raras requer uma

CABOEDB 24 &20NK
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2 BA Qe ADZ ( Ge r NBNAt AAANS
OQeANcEdEdeR n acAace reRaENE o?/
e suArcEeD2 o Ge r NBNAt AAQAr Ae tdgraaacdgOQe BN
62 ANDE RAKBBHAGBH aAdkhREALAS
e ADXNAadWe ScAceS DANWN rN(E‘ Q‘AAN‘(]EI‘]_(]ENI\APE ) o
QeBe SJgAR&ENe? NAANSs ! DZRII'E"XWQNQVG%NGDZ%\Q?APZ ‘e?[\lv Q:ADA '
DENAGAr cAeht AA BNDZLOJAR B%éﬁé%‘)"ﬂzQABNAf‘N VRAAAADZB
r N& ?rADA ta& snr AAers f%z‘%j, rQNr)q'\rtAqD% q%k" ® WAERQAAANT PN
nut e nAcA r N CENIQNCE(jDCErGR FD%%%\%%'}‘AANR BAr ANB N
BNAAKaAdQOAr t NaeNDZ A a cFARRT (T dXAga AA TP A naEANCBdrT
N7 KKLOAGGe OQNAAS A &AGQW@N{{Q VFNCEAAVBN/\/\‘N AGe
'e? €ANAK @x=ANDZH AN EqOr ge%A?ié\Ew‘QRﬂéé\Bg’ArB‘BAi vaDld‘:r d‘
neecn AND2 & DA BNr BA wWA®EdAAAN
e?AANAe Ae nAcADzi e DiN/&%l&ﬁ%%Dﬁ\q’wﬂNmNB DA ONADZEAQ
uMCéAEGEURR ~nns U uA qubeADcf‘\'A‘IcE‘q,dzlﬂb‘il A@AADZ‘KS
kAdi A naNWAX&AOQdA DA
ADZW D2 Adr OeB e T GA
D2ZNAQATr cAcEAr Ni dr ANA
?BA naeekAkdAdDADN B?g
reReNe DN ?BA D2ZNAJA
BAr AGerner DN e?AKe? Na
neDANBer A &BAax e?NR D:
DN naNWAAK&AQJA e? na
NpoDoD nNrreAr UR Nidr
NAOGNAANr ARNAADZr ne
NBkecA Ar D2 NAQ AT r
neceA AAAeR AGe n Qe
dAQeB?Bs ! nNr AcNWEA &MQ
DN OADA DFrACaEkdgeR Ar
B?dae A?BNacer Ar NR Y?2A
2B neek ANBA DA r ACD
dBnecen AAAN NB B?2daer n
A >NckeR nvuvuvUyUs yABknB
ARNA AD2 nece ?BA DNr ¢
e? AND2Z ?B BNBkxe DANWR/
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BAPAADPE AANAAABNAANS o0a
nBA4YRNNA ADBr D2 NAJAT
DNr DN e AArQdBNAAeUR A eBAde &4AAaNAAQeB e

utwruy n DN eacd?f NB ? NANAOAABINNeDR AANB D2 r
rNe t NeEDADAR ®© o?N A?BNVRSEADARBZNAJAs oeYN NB
N

DX W DA r N? d¢dBnAQae N A

Ee neAae DN WdraAA
D2NAJAr acAcAr rr Ge OQAGh
i cEAADN ACBNaEe N ABnKA
DN D#rASackder N rdgAAeE
WAcedAace DN D2NAGA nAcA
ANABknB e©?AADZ Aer &N
BNrBA D2NAGAs | BNrBA
ne DN BAAg, RNr AAgBNr OQKS8,
DZLRNaENAANr DN ?2BA nNrr
e?AacEAs @&@AacA B?2daAr r8
?BA ¢t cAADN D# W N&r ¢ DA DA
| KXhB DZrreR SDadr nAc
BNrBA D2NAOA neDANB AN
DAL RNENAAN DN OQeADZoGe
Ni nAd QA ¢ @@EdZu §RANADN" |

! RAAAA DN OQeAt NOdE

D2ZNAOQATr cAcEAr EaNr neA
neek ANBA DN DFr nNar Ge
DA, R8 Qg A aN? Ad & NRNA d

At &eNf AD2r DN e ? AKd DA D:
NAOGNAANT rGe ne?Qer

OQAcAQOAN&Eq' ADZrs E? cAAA
D&, r nNa&r Ge DA nNAOgdNBA

ekrandaQ?&ke nAcA A nNrervqgrA
rek&N D2NAJAr acAcAr R BAr
DAr AeW%WAr ANOQAeAKef? dArR

ARONEAYDRADANNBER ¢ A N e? N
ReaANON&E& AQeAr NAt ABNAAen AlONNYWWANQe O2B D2NAJAr acAcEAr

nNNrreMA MDA N & r?2A RAESBPAY OQeANQAADZr D2 e?N A?AQA

O melhor mecanismo para aprender sobre a
natureza é estudar formas raras de doenca.

Declaragbdes sobre a forma como certas
caracteristicas sao transmitidas de uma
geracgao para outra em um organismo.

Aplicacdo da genética mendeliana a uma
alteracdo que ele descreve como um erro
inato do metabolismo em 1908. Antecipando
o conceito do gene enzimatico, cunhado na
década de 1950 por Beadle e Tatum.

Um bioquimico e médico noruegués
descobre a fenilcetonuria, o que leva ao
primeiro rastreio neonatal na década de 1960
pelo microbiologista americano Robert
Guthrie.

YOGNAAND, YA

QeB © AWAAQE®

CABUBNNB OdzNE 2 NBa y I

~
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esAsdBnAQOae DAr D2\
cAcEAr

>eBe BNAOQde AAD3
AAANEde aBNAANR Ar D2
ARNAAB e Rsu A sRvuuy D;
B?ADZf,AKs urae rdfAd. QA
BgAt BNr DN nNrreAr NB
r Ge ARNAADAr nec ?BA
QeBe (JADZH QADZ A?B Nra?
Ae M? cen NAA le? &aNAKX
gNANAJQ® OQeAD2" ' D2 nNAe
eaNRNaE®&AQdA NB D2ZNAJAr ¢
nNAA | XKdAAGA M?acenNdgA
DN @&@AQ4dNAANT Qe B Ee N,
uMCéAéEuURY N nNAA Acnt
rek A Qee eDANAAJ Ge Dz
,AOdeANAKX DN AACDAN N &N
DA f cAAOA Wu DEMEdNAk k A A
ece YNOA u, P ?NAT AAT gA:

NN Us

! BAdeaxcdA DAr DEZNAQATr &ﬁGArNrQN%Q%@ vAf va‘/\d,BAB
A Ni AeNBABNAAN cAcAR Qe’\BQBN‘EBArDZ\‘ PENAGAr aEAcAr Ae
QADA nrnsnnrnn nNrreAr ueAq\cF% NJBN'IALFSGEAE ARN  tsnnn uQe
cdf Ad OA e2N A BAdecdA® DERIAEEN PP/ s A ‘*Sf‘ﬂ‘PLJS
ARNAA ?B ACBNaEe B?2dnae éﬁﬂﬁ“’o&,ﬁ% WQNA"\NF vf'?fNCENB e
nNNrreBfRAEdKk? 8DAr ne e /b(ﬁfhﬁhc&%\”\,\ﬂﬁpl\' \er\(E NA/\h snu E
nNA8rNr D2 B?ADER arcAnr REEBAKBE &4 NArN AAreAefr R
D2NAoAr cAahr A28 Dar A N VBMLASKs B FNAGQLRAAX DA

NrAA A GeR n /\NQNrracxzdaleEN‘!\l%A(r)d‘,l\fe/(o‘/\oE rr/\Ang NUArAda?ae
NAOGNAANrT OQeXkAkeaNB QKOEGA%a UBH, yui>uuuy KdraA v

~ N - N D ¢ w K ~
Ree AANdEAr DN OADA nAerBkeazA AKt ?BAr r NYAB WAEdAA

BNrBe r 8ADZeBNs




acing
SCHooOL

~

ese&Arrd OAQGe DAr I
EAcEAr

! >KArrd, OApgGe uAANG
EeNAJAr wu>uEU AkacAAFP N
D2NAJArs MraN rdrANBA
DAr DN AOEdiABh Ge Ae . ANAA I
AuHs ®n>WwERJAd' A DZWdr BN
QeBe Ndie DN OQKArrd. QA
ANAL A r d D2 Ni n A A D# D:
QAArrd. QAOBNr BAdr Ak cEA
ANen&kAr gAr R D2 NAQ AT N,
BNAAKkaAKdQAr ©? OQA?2rAr D
>eAA?D2R t 46?8 RAA2cA A,
r?2kr AAAQOQAABNAAN A ReaB
D2NAJAr r Ge DANr QekNa&aAr
QAArrd, QADAr T A

rN/\”’\‘lQ_{*R'pAABN/\ANR nNNAA nEdBNdcEA

tdranacedA DA BNDZHQJAAR A OQKAr

| \ A A A Lo - - <
VVI‘A‘?BNAQ{&AA?‘EA DAr‘ DES%\,Q/QQACEACEArCENAAq i DA (NP2 QAL
kAr MdM A?BA DANr Qx&d 9 Ge E/G‘q’lgd,r%l? R7AOdeAAAs
BNAer QeBNnANAA DA nAanelkeidA unea

N N \ \ . . o
Ni NBn&eR a&aNAJdAdAN rldorBN/\/\eerAUN/\ ?A/\//\\gR N oA A OKArr d.

AeBN Dz 8&nDdQe E?‘r%?neAg%Div%%gemN_NAN A NAeaBN Dz
e? N DANr Q&NWNEAB nNAA nE&/@@kﬁﬁchZJWANﬁis Bl g D2 ¢ nEd A
rgAnAeBATr DA DZNAQJA unee, I{l\lgﬂAe'e?N o WAOdNAANT
i8 ADzee BN 'NQANAA?AM”JVE%%NAqAr cAcAr NARENAAAB n A
DN ?BA AeBNAOQAKAA? cEA [)Z\Ibﬁ%g‘,?\% q,ales N DZLR 8 Od A DA A

e?N N ?adAd A e rdAMRRA %ﬁﬁrnAQQNAANr OeB Dz
dBnecAn AAAN ©? © AeBN D2 ,&)Z\IArQE

nAcA dDANAAJ, OQAc A DEN/\QQS

KEKOZ Eior A eBqonzs A

Gek ANBA neDN «&Nr dDfec Ae RA

rdgrANBA DA QAArrd, QAQGe 1«

e NAAAAAER & A¥AAQE bR &&AﬁB%QAA BNDZOGAA AGe 1
Emgf%A?? ‘ ?BA B?DAAQAEENANEr cAcAr NR ©?2AADZ e AS
NENQNDANAANTr s IA?AABNAANI’[RAQCLN/\ ﬁ\ldfemd“nA B2 dne kAdi eR

DAr DZNAJAr acAcEAr QDNAA&ﬁoéP%bz&ﬂp h&e@ﬁArrq 04
e AeBN Dz ?NAN e?N Ar 'emq,?do/\As )
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Ar Nr nNOgQAAdr AAr OeAndaRAgBNAAe AANAAaaxdes MB k
ANAAAE NAQeAAcAac ?BA r ®ENPGHAS >meMBeAr AGe QeAradna?.
A EBA eAKA? uNnP N UR F a3 qR2AABRPReAaf Qe e, QdAAR r Ge
AkeeDABer ?BA D2NAJARt NMiNdgeres NB\Ne OQeB ?B RAAeaE Ot
DA D2 r DA, r ne A8WNdr DN &ADNaebP2A ®ABI A naeaNWAAX£LAQJA u>
ANEBer rrdAaAdBer R 7 NANr! nOAAr ADZsewNu R DA r QA r Ar |
Qe DZ,, QA9 Ge DN DZNAJAr GEDNRKAQdeDADAr

‘0

AA >KArrd, OAgGe A u/DANGEAA Qd© A A A &B ?BA ecd? NB
EeNAJAT N e@xcek ANBAr é N\ANRQrpeA XA NR 6?2 AAD2Z A e«
QeB A AACDAN e? A Oe DIYNHRNHAA A RR sy AnaENr NA
QAnakKete DN RNAaadner BMAGRMNYAQBR- AN? ce Kaf d QAr

AfuY uAAAGQAN TNADNAGAA DRNNB&JAALEARAC ne DA B ARNA A
uA TAAUs ! AnB D rreR ?BnAR2gNMENSAOYAANe AAr r?2Ar QA
ek YNAdWer DA Aacnt AANA R8AJ@QxEdAN GBNAWAGr R QeBnecaAl
BAA?ANAQGe DN ?BA NAQd QAeNYeDEGA D¢ EqGRNENAANT DA,
D2 NAQ AMArcAre nAcA OQAAr r ¢, nOADR BeNNQAJA A g Ae BNr Be dADIW ¢
nAre Kef ¢Ar DN ReacBA tdNwa&ke?dARNAMDR r reR&ENB ? B
B? AAngD&r OdgnAdAAcs ! OADAZBEHNAJAGe ADPAEANr nNEAAJA DN
Arncedk?8D2 ?B OQaDffe AéaMCéRAAGQERNNVINS Us
ANGe AaEAAr RNE8WNA Ae ANBneSsEedr ANEoer DAr D2NAQJATr
QeBNOAB AA JARGAQGAR BNrBe

o st AEAANGESr A QOAr DAPZDE R ArANerR N B?2daAr D
ReacBA)Ge D2 RNaes 9fAr neDAB

EACEAT ) 3 ) . 3 3
. . . NB e?AKe?Na& Nranafde DA WdDA:
MBke A WAEJGNB . . .
oL R R . OeB?Ar r Geif !Ace, A 72r O? AAc
Qe Ar DNcEAW NABNAAN UuAGe éa D2 g r . . .
. R R . . UARAAANJAR . ., N? cde, ke BAA
NAQdNAANT gf ?Adr UR Ni dsr ANB AATL ?BATr L
o ) _ Ar ANef nANr N ufBS/NDZRNBM A BN
OQACECAOQOANES8r AdqOAr QeB?Ar T | . . . . .
R . R . é NA A _N A BAde dA DA r D2
w>NEQA DA ¥ 0oy r Ge D2 NAO AT . R
o . . oL BNAAkoA%QArR Qe Be 0? EANCER
t NENDL A& E]AT QA?r ADA .nec BA .
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DANPF NANEAAGWAr R neEee AGRNEAAGYAr N e?pcEAT o .
B B . . _ dARUAQ4GAR BATr gu NN AGe
QA?r Ar DANr Qe At NQd DA r e? N neDANB | L. .
. . R . .. tdAAeBA¢ BA(dr f €AW Nr DA r?
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A D2 NAJ A DN 0? AAdAT AeeRAr ABDNEHAN Ar DZNAJAr cAcEAr
NrndgAe ONENKNAAENr R B2 NAEHAr DAIAP ERBEQeRA nec Nsu DAr C
TAcgNEeart R Mr QANcer N QceMAdMAAA u>ecAanr R NnnsUyUs | B
| Bdeanaxa, OAR #AAcQeBA DAn ®AmeaAdA N f csA¥N N gAQANRAQGA
QAANQaEe DA AdaEedDNR r Ge DZNr n MGRNAGDZ r DAN £B AAKP ?B T &/
d,DADN AD2 ArnAs MBkeacA BIDIMANADZEERNNGAMAR N BAGr DN ey
QA?r NB rdAAeBAr AA ¢ARIDINQQREADEYDANB R8r ¢ OA e? NBe (
ANGe rN EcAP2B d DI AP Aar DAONA NN O cEa A QA uesuUs CB
NrnNQ8, Qe DN DZNAQA cAEDA DDGA®EN nAQJNAANT reR&N
Waacder AANer uMCéAé Eui ROeuNgQWls u Bekder NBDNs myn y D N
e?Ance AKAAD2ZR DAWN AABKkNnEArBae AwnADREef Aar adOQe Wdn.
8?N QeAD#OBNr &ENAAAJQW ABQNABMNEe@eNNJ/ D2 s

ne DN B Nr Qe ADN & D2NAQAr w!cA®AdeaxdA DAr D2 NAOQ AT C
r 7k YAONAANrR nec Ni NBnA=R?BcEA?nadABABNAA®eT QeBnANI

UuANA A8ADZEeBN DN éNAAR DOfgrADErelENe r BN R e? N DAW NB
Crt Ne aAdne uuR gdf AArdrABw ? BN®ERk cAA DRe « Ne?dnA
fieaner R f8ADZKeBN D2 > ceBeAngEly OBnAdAAcENrs Adae NB
fdaf AR ! AT NABAAR f NAJQAQPDAPBE cdlr nMe\t adr OQeAr dDNcEA

D2 AneR AAAN, KdgnnesssU DZRAQMNJ&NGgAdAA®&B BNAer a&NO

ur 8ADZxeBN DN ftetNdeER RNADEERBMN ADAD2Z o?N Ar nAaele
f Nd,f NAKA?B =N&Ef NEe A ¢ QENA GO OAR ©? f NEAdr R DN AQ:
fi 8 ADZEe BN DN ©et Ar Ot ? AADZ&DZ/re AN'DR DIMNDNEA)Ge Mr nAAt e,
ExcAW NA sWsNsadDA DAR ? BA D2 N ABHEAN /EAARA TNAAKkaKdOQATr o Na&N D7

ne DN r Na BAr QA xADA e MMIDBIR © ©?N DI, O?AAA e A«
B?AAdNAGQJDADN DN e?AcAry ROeNDYIANrRNrer e Ar ARNA ADAr
8?N neDN ANWVAe A ?B DBANEANABQOANAAe NR N NidraANR

GAQe cENA®eS QeaxcacNAae ©? ADNe? ADZSs
w ENW d D2 a r?A ANAA? EN' A
BdAeaxdnaaacdA N r gAAeBAT ne? Qe

Qe At NOdD2r R ®© DZAF AarandQe f NEAABNAAN
ANWA B?2daer AAers

W su DAr D2NAOAr aA&B ?2B OQ?are
QA8AdQe OQEaAdOQe N neef eaNrrgdgWeR OQeB
Qe ADHOBNr 7 cAWNr N DNkdgAdaAAANrR e?N
i NeAB NANWADAr aAAi Ar DN J¢AQANnAQdDADAN
N D BdA?d0Ge DA e?AAJDADN DN W dDAs
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osoASkgfi NB DAr DZNAQAr «cAcEAr
=AKDNAKe? urnnvy  NrAAKNAN@QEArBqrr Ge DN ?2BA
r NF?24AAN DZr AdAQGe NB cENKAO®e A8 SR NBAN TNADNAT

DAr DZNAQGAr cAcArT

.-~ . < = ; 1 _ Uma pessoa é se
VEAM, Al ' EeCuéuE!'nr .
s herdar um gene mutado da mae e
éNnaEeNr NAANAB n~nuy DAr um gene mutado do pai.
cAcAr R r NAD2Z A r?2A eaqdf

?B AP NAAN dJdARNOQdereR n Uma pessoa & um

nai Qe B?dae cEAceR QeBre se herdar apenas um
AAANEde aBNAANS dos genes mutados da mée ou do
pai. Ele ou ela é portador, mas
GEAM Al A o Mé ME Gy 6 Ul aparentemente saudavel, porque

s ) : : o outro gene saudavel pode
! BAdeaxdA Dz Nerruer desempenhar a sua fungao

Ner o f QxeBerreBAr u! pretendida.
Ke QAKd' ADRr Ae ACOQANe D:

N RN . R - Pelo contrario, na heranca
N Dzdqdr NAGENTr rGe Re ®BA

dominante, é suficiente herdar

QeeBerreBAr teBaKeferR um gene mutado do pai ou da
ArncAWnr D2 NrnNa&BAae' eq mae para que a doenga seja
a%?Ae DA BGNs expressa (

), porque a mutagdo do
gene 'doente" domina scbre o

O gene "saudavel".

\

Quando o esta
num dos 44 cromossomas que
nao determinam o sexo do
embridao (autossomas), falamos de
heranca autossdmica (recessiva
ou dominante).

Se 0 gene mutado estiver
localizado num dos dois

, falamos de heranca
ligada ao sexo.

D2 N


https://facingschool.eu/wp-content/uploads/2024/01/M1.A3.-PO.pdf

‘acing
SCHoOL

fieReaNae DN ?BA D2NAJA «Aagdem as lelsBéAMendel e o risco
e?NrAaGe DN «&dr Qe naek Ak ddtecona@aaldpatoivgiae de 3%.
nee, rrdeAAqr uBnDfh Qer R ND2 QAD2Z &Nr R

rdeaNeEAnN?AArR rltfelitNr&F‘Aélc\fﬁerlfrd“l\’lA\AQr‘sUAnAQQA DA e ¢
DAY NB B? A A B“'QAEQE//\&DZEQ’AA
v Qe ¢ QAE drre Ior g /\ed" bs/\DZEq,Ar Ae QdaenkA

>SeAr?2AAN ?2BA NinAdOQA)G

DANAA At ADA . .
. Bhﬂ(? ArA’/\AékhB AN&B e r N? n
NB feAneKAd? un~vnnNeUs o
1

eAY?Anre DN ?NANrs >eBneraAAr

i . 3 NANr DZrneraer A?B ! E, OQda&OQ

‘>ere Yév BVNAQQV’EAAB\Q(RCEHN?He/vPrAéWl}Iq,r nNAe OQeAArcceKe D
D2 NAQAr acAcAr r Ge ';NCEND%/r\éﬁ%,%&AaZr\IW%DAZ%EAAA YDA D2 ea
D&, r AC ek der FN/}h/\q,?er D‘Z.‘\IA VCEd,,rF‘,SRIEr/\?AQAAQNB:AGAdavr pe  ead
e?‘Bd,/v\eQev/\DZEq,AAs vAr ‘CENF‘B/\A,?:/(\ RIQ\{P&QBN‘ﬁrU fo(i(es/\q,ol\r dBne En
D2 NAQ Ar AD®?dxEdDATr N FNECE,rABD AAArN thAe?AAr P NGEBAAAA Y A

A
QA?r ADATr nec AP NAANT hqédﬁggqﬁéeéclfAeQb/\DZEdaAr NR e
NAGArdracder e? AaldOerp . BdreOQeADZEGAAR  NAe? AAA

NrnNEBAare  edDN ANB B?dae n
eAreKet A T NANAGOA AN EFLTDMB 1 e, BdreoenDzdAX
A? QANAGT ANGe rrGe AcAArBdadDAr & DNr O
91 Distarbios cromossomicos: we en AAre RG Ge NBEKGNKN AnNAAr e
F NANr BdgAne Qe ADZEGAQ DA BG
t NeAANOA DN D2ZNAQAr OQA?r ADAr
B?AAQGe D2 = BdAae Qe ADZeEq A
qualquer um dos cromossomas necrAAreR ?2BA { NGAAGA DIHAA S
N AcAArBgagdgDA nNAAr BGNr R BA;
ANEAAr BgAgDA AAAAe A | Ater OQe:
.e NAAAAAeRAee DBRAaA®Pr Qe AA
DANr ONADzZAQJA n B?2dnae Qe Bn&A
nedr n ?BA t NEAAOJA OQeADFOqe
QAcEAOANGE8r AgOQATr kdeAKaf QAT
BgreObADZEGQAr R N AGe DANWNB r
neENWdr BNr NBn8edgQAr R BAr [
ANaKdr N Q?dDAD2Zr A OQAre A OAr

variantes no nimero (excesso ou
deficiéncia) ou na forma

(translocacdes, delecbes, etc.) de

nucleares.

1 Mutagbes genéticas pontuais:
devidas a variante de um gene
nuclear. I1sso leva a uma mutacao
na estrutura ou na funcdo da
proteina codificada por este gene,
levando ao surgimento da doenca.

1 Heranca poligénica: existem
doencas devido a ocorréncia
simultinea de mutacdes de
diferentes genes, desencadeando o

aparecimento da doenca. N&o
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nerr gk dAdDAERIANKDA Q7 DADZr
nNeEr e AAKQ' AD2Zr s

! f NraAGe N AQeAr NAt ABNAA®
f NAnAdQe DN nAOdNAANr ARNAADZ- ne «
D2NAOAr «AxAr Ni ¢f NB ?B D#AF AaradQ
NAdeAKaf Qe na&NOdres MraN DIHAT Aag
N&ENQdr Ge w NRr Ny A BAdeaxdA DAr
WN' NrR A?BA ANaAdr N Be ANQ? AAG
NrnNQO8, Qe ArreQdAD2 & DZNA®
NrA?D2Z ePAdMBIdr ©?N dJdAQA?NB er
DA RNENAANT P NANT e?N neDNB r N
aNrneAr aWNdgr nece ?8B DNANEBJAAD
RNAaandne N e?N nN&BdgaNB d¢DANAAG. QA
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Para efetuar um diagnoéstico preciso, em alguns casos, pode ser feito um
diagnostico pré-concecional para a selecao adequada das células
germinativas afetadas.

Algumas doencas que surgem durante o periodo gestacional podem
apresentar sinais e sintomas da sua existéncia. Alguns desses sintomas sao
identificados através do acompanhamento regular do feto, enquanto outras
doencgas causam disturbios distintos na mae.

E possivel realizar um estudo enzimatico ou genético examinando as células
do feto. Exemplo: amniocentese.

E possivel identificar a existéncia de uma doenca metabdlica hereditaria
(paradigma de uma doenga rara) ou hipotiroidismo congénito analisando
gotas de sangue seco geralmente recolhidas do calcanhar do recém-nascido
("teste do pezinho"). O problema é que apenas 20 a 30 dessas doencas sao
identificadas.

Para algumas doencas raras, pode ser estabelecido e aplicado um algoritmo
num protocolo de diagnodstico medio. Mas em muitos outros casos, €
necessario realizar exames aprofundados em situagdes duvidosas, como
abortos espontaneos repetidos, por exemplo.

Para o seu uso, & necessario ter uma hipdtese diagnodstica bem definida e
saber para que serve cada teste complementar e que informacdes ele
fornecera. Este campo € certamente aquele com os avancos mais rapidos e
importantes.
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UAANGEAAANGe ANAK éAcN
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DA Nr nNOgQAKdr AATr

Qe At NOdGBNAAe NB Nra?2D2r
RNNDZ A Qs
ENr ? ANAD2Zr uO©AennNaEr R

N RecANONEGe

Q

\

Ne NAEQOANEAARRKe B?2dae ADZ Nar Ar T
Edr NAr Nr éNr NAEOt
e ? AAP2Outras criancas nascidas com a
D&, A7 ANer A 4 Ge h ekadD2
r Ne? NAQgQAQd Ge dAdOQdAAR
r N& AcAAr RN&dD2r nAcA

A nresma dbenca e comportamento

e r inAdAdDAdo e DRfNda NiBsuficiente
? B /or paNeDibs menforok di familia.

1 A ngfagathénee Glthico da salde dos
paoiEinfs, en\térrdos de condigdo
inteldctaall  psieotogica e  fisica,

N NN dodkado até levar a morte do

paciente.
1 Perda de confianca no sistema de

salde.

CB D&r ekYNAadWer D& uAANc/
éAceN Edr NAr Nr éNr NAcEOt >eAr
Aan ~nont  p e?N aAeD2r er nAQqg
er e?Adr tAYA r?2rnNgAA DN ?E
cAcA r NYAB D#fAf Aer nqQADZr D:
? B ANe r N e r N? DAL r A C &k q,
Qe At NQdD2 AA AdaNEAA? €A B Dz
?B D#HARHLOer OQeacacNaeR Ar ?2AgDA
NBN&Ef @ AQdA AGe OQeAr NfF ?NB A&


https://facingschool.eu/wp-content/uploads/2024/01/M5.A1.-PO.pdf

‘acing
SCHoOL

NAQGNAAN DA Re BA ABAaABRRNAAe Wdr AB Ra&Ne? NAAN
UuMCéAEEURR NnDns Us aNQ? nNcEAc A R?AQGe n N&eDz D

aNrAA?cAce ?B FAAte AAeacBAA DI

f NKd' BNAANR a BNDZ DDA?¢ AD2Z Aneac ?BA AAANcEAoGe ¥
e? AANANGDADAN N QeBnANi ¢DADANBREZ DHYDPARERr e &NONAAN r ? &P
NAaBdQer A?BNAAAR er JqAWRNLQAADZ @Nr NDZ ) Ge D2 PN
NrAaGe A aeNOQeacaNa& & dJAANKQENADONNAA A ER G, OeiWAe nAcADZ TP E

uu! Uy N AnaeNADZ,' At NB G@GNAZBdExn OANcEAned AQQPe R A Ak

uXBAOt AN ANAGAGA? XU nAedr JENMYOBPANA @ AGADA nec OQeA
DA D2 r Ni gr ANAANT N ENBAe /ODNEA nANEBAANAAN nAcA AKX
e?Nr ABNrCIBN N ADN JAWNr AREFNMNGRrs uyeAer AR NnNe Us
Ar A¥WAAQer «@angdgbDz2r NB kdedAReacBanadOQA
N FPNAaB4dQA neDNB irecAhs| gREeBENA I BAAER
DAr Qekede Ar OA?2r Ar T NAREROAXN rDRNe (QNEE@OK &N D2 NAOJAr ¢
DN onu DAr D2NAGAr cAcAr FOARNQE DA kALQAQGe D2 T N/
UANAAT NA AAR NnwwUs t ?BAAe NB N"nneR NAv&EBNr ncef
RecAB RNdgaer R N ®er rrN?r &Nr?
o sy EAAABNAAE DR DEN[‘LB%\ANBN/\AADEr ANA rlczéf\q,vQA wa
Aq,/\DA n ANONrraacde AAAAdr Ac
‘ o ‘ D2 e?N NraABer A RA'" Ne&R Nr
PO dAWNOAdP AQGe QANANBy QA o} OF? QR /A A @NA A Oe D2 SR
nNAcEA DANr NAWe AW Na /\CEA/\ABN]-/\A(féA NAQ,E‘CEIXrS SAEBNA 1 r2re
e? N BNAt eacNB A e?AAq,DzRDz,@szg\lUgd,Dzi D2 r
ARNAADZ s Mi dr ANB BCAAdNAer
AEAAABNAAer nAcA D2ZNAQATr EE@E%rABIH% ND%M DENAGAr aA )
B?darer QANeRRRO8GOer nAGAHQRADR ( nqoe FNANAGOE A SAdK
DZ?N{\QASV M8 ‘AN(IB‘F” fN%I\F{ré}léc{g‘r Qe AN, eBAxE e? DA r
ANEANdAr neDANB rr N& DZLW(LE%ED@EANBr ?C)r%/\@f/\,& QA8 AQOAS |

-~

ceAcEAr

FeEYner NEGAQQNAGrT (INﬂCb\II@R?RE\IAAKQe/\rNAtABN/\Ae P NAT
Be AN QY AArR ANEANGAT QEQ%%I/&'&%QE%rNB\ANR n&ENW NAdAD2
AAANGQeGERE R ANCEAQQAAQA(EN% NAA® DA ANeWer QAr

e Adf eA? QANaAdD2Zr N /\NCE%%(}ELA\ARHﬁ?AéCE P20 DA AGANAB
PFNANAGOQAS QAADRNe?ADErs MB aNAAGGe A&r

cAcAr R N ANONrr acde Qe AAd

EADA A eadfNB  TNANYAQRR, \BR Ac DAANEBAAADAr ANOQ
BAdeadA DN r Ar DZ?NAQ'%‘%&G?I\NrArnRNrACE DN ANE&NB r ¢ D2




B?dAaAr AAN&AAQr NrR er rF
n&eNOQdr AB DA r N B/
NrAAKNANQQGDZr s

e sl sé8gMf aeé
MB ~nneR A ANOQAQOA

f NANr QeAt NOQ¢gDA QeBe >
r AKne DA kAQAanaqgAr r
AANGBAGr R DA+ NAQADRNAA
EN¥Ve K K?20Ge ©?N AgADA N
Nraafder ¢gAdOdAdrs
®AcA Q?cAc ?BA DZNAD

ANONrraacde FNaEAcec e naE

DNRNdgAa?2ere AAr Qn K? KA
CBA DAr ReeBAr DN AKX
ek YNadgWe n A ANEAndA
Qe Ar dr AN AA AN CERe D2 §(
r A?DAWNA AAr OnK? KAr I
AK?P ?2Ar ANen ANABNAA® 1
NrAAWA RecA D2 AAKAQAAOQ
D2NAQAr N NacA aAenAABN,
NB B?2dAaer OArer DN dDz2
e? N ne DA B r?2cf gE n N4

NNEBAANAAN DN AeWer 7 N

NAe?AAne
DA nNre?
nNre?dr /

MB ~Nnops
A? BA Kd At
kAOaAnadAr R e
f EAANQdr Qe TeYdgOA DANr Qe
neeANSAA OQAnA" DA Oex
NrnNQO8, QAr DN E,!s Mr
?2r AD2 ne ac kAOAnaEdgAr
BNQAAdr Be DA DANRBN?A @
neDNB dgAAceD?2 dg& r N?
At NAANr JdARNQderers N

B

R
A

‘acing
SCHoOL

desenvolve o primeiro mapa genético.

descobrem a estrutura em dupla hélice
da molécula de DNA.

desenvolve técnicas para sequenciagao
de DNA.

um grupo de bidlogos comeca a analisar
todo o genoma.

Langcamento do Projeto Genoma
Humano pelo Departamento de Energia

(DOE) dos EUA.

O Instituto Nacional de Pesquisa do
Cenoma estabelece uma equipa de
investigacao que utiliza tecnologia
gendémica.

Criagdo do Centro de Pesquisa de
Doencas Hereditarias (CIDR)
estudo da

para o
genética de doencas

complexas.

O Projeto Genoma Humano (HGP) é
declarado completo em abril de 2003.
Um esboco inicial do genoma humano
esta disponivel em junho de 2000.

CABMEaISI dzSy OAl YSy 2
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O conceito de "raridade" é cunhado com
a emenda Kefauver-Harris, que obriga as
empresas farmacéuticas a realizar
ensaios clinicos para avaliar a eficacia e
segurancga dos medicamentos.

Aprovacao da lei de medicamentos
orfaos nos Estados Unidos, a primeira lei
de medicamentos orfaos.

Novas leis de medicamentos orfaos em
Singapura, Japao e Australia.

Regulamento sobre produtos
medicinais orfédos da Unido Europeia e
criagdo do Comité de Produtos
Medicinais Orfaos na Agéncia Europeia
de Medicamentos.
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er
raras € aproximadamente 10 vezes

maior do que o das doencas
comuns por paciente e ano.

1 A falta de tratamento para uma
doenca rara esta associada a um

aumento de 21,2% nos custos totais R . . . o
, e NANAAANEBR AGe r Ge AnNA

nNrreAr ARNA ADA e? N NAR @
D#,., O? ADADNr S ta JACBNaEer na&t
QeBe A RAAKAA DN a&Nfdraer AA
A?2r &ANQdgA DN CAJDADNr DN éNR
kdqek ANQer R NAOs MrrAr 7?2 Nr AR
r N& QeAr DNacADAr NB NraA?DZr

da doenca.

I Os custos com cuidados associados
as doencas raras foram analisados
com recurso a dados publicados,
associacbes de  defesa  dos
pacientes, lideres de opinido chave
e dados do Bureau of Labor

Statistics dos EUA. O custo




O periodo entre o surgimento
dos sintomas e o diagndstico
apropriado implica um atraso
inaceitavel e de alto risco; além
disso, um diagndstico incorreto
pode levar a tratamentos

inadequados.

Sobre a doenga e sobre onde
encontrar servicos que podem
oferecer apoio e profissionais

qualificados.

Isto implica dificuldades no
desenvolvimento de ferramentas
terapéuticas, definicao de
estratégias terapéuticas e um
déficit de produtos terapéuticos,
seja medicamentos ou acessorios

medicos.

Viver com uma doenca rara afeta
multiplos contextos, entre eles
educacao, trabalho, atividades
recreativas, vida afetiva. Isto pode
levar a

estigma, isoclamento,

exclusdao de atividades sociais,

discriminacao em seguros
(saude, viagens, vida) e,
frequentemente, a poucas

oportunidades de trabalho.
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Além dos cuidados médicos, os
pacientes com doencas raras
necessitam do apoio de
especialistas em multiplos
contextos. Os pacientes podem
viver por muitos anos em
condig¢des precarias devido a falta
de aten¢do médica especializada

e terapias de reabilitacao.

O custo adicional de lidar com a
doenca, combinado com a falta
de beneficios sociais e reembolso,
produz um empobrecimento
global da familia. Isto aumenta a
desigualdade no acesso aos
cuidados gerais de
necessarios para pacientes com
doencas raras.

saude

Frequentemente o acesso a
tratamentos inovadores e
desigual, devido ao alto custo,
baixa disponibilidade de
reembolso, inexperiéncia de
meédicos e falta de
recomendacdes consensuais de
tratamento.
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https://www.ema.europa.eu/en/documents/other/about-us-european-medicines-agency-ema_es.pdf
https://www.ema.europa.eu/en/documents/other/about-us-european-medicines-agency-ema_es.pdf
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https://www.ema.europa.eu/en/human-regulatory/overview/orphan-designation-overview
http://www.enfermedades-raras.org/images/stories/Estudio_ENSERio.pdf
http://www.enfermedades-raras.org/images/stories/Estudio_ENSERio.pdf
http://www.enfermedades-raras.org/images/stories/Estudio_ENSERio.pdf
file:///C:/Users/carlo/Downloads/PROYECTOS%20EUROPEOS/TVOFS/Nueva%20carpeta/GENOMICS.ORG,(2022).%20%20Economics%20and%20Politics%20in%20Rare%20Disease%20treatments.%202022-03-21%20https:/www.raregenomics.org/news-events-and-blogs/2022/3/21/economics-and-politics-in-rare-disease-treatments
file:///C:/Users/carlo/Downloads/PROYECTOS%20EUROPEOS/TVOFS/Nueva%20carpeta/GENOMICS.ORG,(2022).%20%20Economics%20and%20Politics%20in%20Rare%20Disease%20treatments.%202022-03-21%20https:/www.raregenomics.org/news-events-and-blogs/2022/3/21/economics-and-politics-in-rare-disease-treatments
file:///C:/Users/carlo/Downloads/PROYECTOS%20EUROPEOS/TVOFS/Nueva%20carpeta/GENOMICS.ORG,(2022).%20%20Economics%20and%20Politics%20in%20Rare%20Disease%20treatments.%202022-03-21%20https:/www.raregenomics.org/news-events-and-blogs/2022/3/21/economics-and-politics-in-rare-disease-treatments
https://rpp-group.com/wp-content/uploads/2022/12/Hoja_de_Ruta_EERR.pdf
https://rpp-group.com/wp-content/uploads/2022/12/Hoja_de_Ruta_EERR.pdf
https://www.infosalus.com/asistencia/noticia-expertos-piden-creacion-especialidad-genetica-clinica-mejorar-diagnostico-enfermedades-raras-20220222181247.html
https://www.infosalus.com/asistencia/noticia-expertos-piden-creacion-especialidad-genetica-clinica-mejorar-diagnostico-enfermedades-raras-20220222181247.html
https://www.elplural.com/sociedad/en-el-campo-de-la-genetica-es-necesario-fomentar-la-investigacion-si-no-queremos-perder-el-tren_114443102
https://www.elplural.com/sociedad/en-el-campo-de-la-genetica-es-necesario-fomentar-la-investigacion-si-no-queremos-perder-el-tren_114443102
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/15791728
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/15791728
https://es.wikipedia.org/wiki/ISSN
https://portal.issn.org/resource/issn/0022-2844
https://portal.issn.org/resource/issn/0022-2844
https://es.wikipedia.org/wiki/PubMed_Identifier
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/15791728
https://es.wikipedia.org/wiki/Digital_object_identifier
https://dx.doi.org/10.1007%2Fs00239-004-0046-3
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A educacao escolar proporciona aos alunos a oportunidade de
adquirir conhecimento em varias disciplinas, como matematica,
ciéncias, histéria, literatura e muitas outras. Isso permite-lhes
desenvolver uma base sélida de conhecimento e compreensado do
mundo ao seu redor.

A escolarizacdo também envolve o desenvolvimento
de habilidades praticas. Os alunos aprendem a ler,
escrever, resolver problemas, comunicar efetivamente
e trabalhar em equipa. Estas habilidades sao essenciais
para o sucesso pessoal e profissional na vida adulta.

A escola € um ambiente no qual criangas e jovens interagem com os
seus pares, aprendem a socializar e a relacionar-se com pessoas de
diferentes origens e perspetivas. Esta interacdo social é crucial para o
desenvolvimento emocional e social, a medida que aprendem a
colaborar, respeitar os outros, resolver conflitos e desenvolver
habilidades de lideranca.

Schooling gives all children and youth, regardless of
socioeconomic background, gender or ethnicity, the
opportunity to receive a quality education. This helps
reduce inequalities and provides all students with the
tools they need to succeed in life.

Promove o desenvolvimento de cidaddos informados e
comprometidos. Os alunos aprendem sobre seus direitos e
responsabilidades, valores democraticos, participacao civica e a
importancia de contribuir positivamente para a sociedade. Isto
forenta uma cidadania ativa e consciente, preparando os jovens
para serem membros responsaveis da comunidade.
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1.Toda a pessoa tem direito a educacdo. A
educacao deve ser gratuita, pelo menos a
correspondente ao ensino elementar
fundamental. O ensino elementar é
obrigatério [..].

2.A educagao deve visar a plena expansao da
personalidade humana e ao reforco dos
direitos humanos e das liberdades
fundamentais [...].

3.Ao0s pais pertence a prioridade do direito
de escolher o género de educagao a dar
aos filhos.
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1O individuo tem deveres para com a
comunidade, fora da qual nao é possivel o
livre e pleno desenvolvimento da sua
personalidade.

2.No exercicio destes direitos e no gozo
destas liberdades ninguém esta sujeito
sendo as limitacdes estabelecidas pela lei
com vista exclusivamente a promover o
reconhecimento e o respeito dos direitos e
liberdades dos outros [..].

3.-Em caso algum estes direitos e liberdades
poderao ser exercidos contrariamente aos
fins e aos principios das Nagdes Unidas.
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Hospitalizacao, restricbes de atividades,
restricoes alimentares, medicamentos e
auséncia da escola.

Incapacidade de varias naturezas.
Incerteza e medo em relacao a diferentes
aspetos da doenca.

Sentimentos de soliddo e isoclamento
especialmente quando a doenga impede
a participagcao em atividades diarias.

Falta de compreensao e rejeicao social.
Sentimentos de perda de controlo devido
a incapacidade de desempenhar papéis
apropriados para a idade e a possiveis
mudancas fisicas.

Sensacao de singularidade, impoténcia,
desorientacao e falta de poder.
Hipersensibilidade, impaciéncia,
irritabilidade e expectativas elevadas.
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