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Editorial

doentes com ELA, familiares e amigos vem & luz mais uma
conquista:
O primeiro nimero da Newsletter sobre a ELA.
Durante este periodo muitas foram as actividades desenvolvidas, mas
muitas mais temos ainda pela frente.
Eis aqui alguns exemplos das actividades desenvolvidas até a data:

A pos um ano e meio do primeiro encontro (Novembro 2008) de

Angariacdo de instalagdes e equipamentos Sede da Apela

Angariacdo de Donativos e Apoios

Criagdo de Cartdo de Socio da APELA

Criacdo de Documentagao novo Associado

Atribuicdo do estatuto de IPSS

Cartdo de livre transito para acompanhamento de doentes com

ELA

e DiadaELA

¢ Divulgacdo da ELA na comunicacdo social, hospitais e publico em
geral

¢ Apoio a doentes e familiares que a Associagao recorreram

o Legislagdo especifica para os doentes com ELA

o Participacdo em congressos e outros eventos

Dos exemplos acima mencionados ha alguns que merecem um espe-
cial destaque pela sua importancia para os doentes com ELA, ou pelo
seu simbolismo ou pela emocéo que nos causaram.

Comecamos pelo dia da ELA: pela primeira vez em Portugal, celebra-
mos o dia Internacional da ELA. Destacamos 0 nimero de pessoas
presentes que vieram de Norte a Sul do pais, e a disponibilidade total
e imediata dos oradores para participarem neste evento.

N&o podemos esquecer a generosidade da Administracéo do Pavilhdo

do Conhecimento, que nos cedeu o0 espaco, bem como da Nestlé.

Outro dos eventos a destacar e que teve enorme importancia, quer
pelo gesto altruista do artista, pelas pessoas que mobilizou, pelas
repercussdes na comunicacdo social, quer da ELA quer da necessida-
de e importancia dos cuidados paliativos, a exposi¢éo de pintura do
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Eng.° Anténio Cavaco
Silva, foi mais um
marco neste ano.
Intitulada “Paisagens
de Luz" esteve paten-
te no Hospital da Luz
até meados de
Novembro.

Realcamos ainda conquistas muitas importantes em termos de nova

legislacdo hd muito aguardada como por exemplo:

o Alei 106/2009 referente ao Regime de Acompanhamento Familiar
em Internamento Hospitalar, que permite 0 acompanhamento per-
manente de familiares tanto em periodo diurno como nocturno.

¢ A Resolugao da Assembleia da Republica n.° 34/2009, que reco-
menda ao Governo que crie o cartdo para proteccdo especial dos
portadores de doenca rara.

Este cartdo, proporciona aos portadores de doenca rara um acesso

diferenciado aos servicos de urgéncia e a consultas de especialidade,

ira conter um chip onde constardo os seguintes dados:

identificacdo do doente; patologia de que padece; medicacdo habitual;

medicagdo a administrar em caso de urgéncia e o contacto do médico

assistente.

A atribuicdo do Estatuto de IPSS & APELA é de suma importancia para
0 desenvolvimento de vérias actividades da Associagdo em pleno,
nomeadamente no que se refere a apoios institucionais e empresa-
riais.

Muito ainda temos pela frente.....

Daqui a trés meses esperamos ter muitas novas e muitos colaborado-
res, pois é conviccdo de nos todos que este espaco de noticias estrei-
te ainda mais os lacos e os afectos de todos, mobilize pessoas, opi-
niées, partilha de conhecimento e experiéncias.
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ealizou-se, no
passado més de
Dezembro, na fria e pardacenta mas

nataliciamente fervilhante cidade de Berlim, o
20° Congresso Internacional de Doenga do
Neurénio Motor (DNM)/ Esclerose Lateral
Amiotréfica (ELA) - 20th International Con-
gress on MND/ALS. Este encontro anual de
profissionais de sadde ligados as Doengas do
Neuronio Motor tem vindo a fomentar um
interesse crescente, tal como demonstrado
pelo ndmero elevado de participantes, oriun-
dos de todo o mundo, e de trabalhos cientifi-
cos submetidos e apresentados sob a forma
de comunicaces orais ou posters. Salienta-
se ainda as importantes reunides de nlcleos
de estudo especificos decorridas paralela-
mente & Reunido e o fundamental contacto
informal entre diferentes grupos de trabalho
durante os intervalos das sessoes.
Um dos nucleos de trabalho reunido foi o
European Federation of ALS (EFALS), que
actualizou as directivas referentes a ELA,
publicadas anteriormente em 2004. A salien-
tar, a actualizagdo dos critérios de diagnosti-
co da doenca (com a renovada importancia
da electromiografia) e a criacdo de dois
Novos pontos centrais - as terapéuticas sem
base cientifica até a data e, particularmente,
0 papel fundamental dos cuidadores. O papel
dos cuidadores foi, na verdade, abordado em
varias comunicacgdes, incluindo numa das
sessdes de abertura da Reunido. A sua
accao é fulcral junto do doente e na interac-
¢ao e participacdo com os profissionais de
saude, sendo importante a envolvéncia de
todos os membros da familia, incluindo as
criancas. Foi igualmente evidenciado que 0s
roprios cuidadores devem ser alvo de apoio
specifico e de encorajamento.
a busca incessante pelo conhecimento da
iopatogenia da ELA, todos os grupos de
alho ligados quer as Ciéncias Basicas
r as Ciéncias com vertente mais Clinica
dado importantes passos e contributos,
ém lancado novas linhas de investiga-
0S quatro ultimos anos foram identifica-
i0oS genes, como 0 TDP-43 e 0 FUS,
I |mpI|ca os em diferentes formas de ELA, mas
{ com 0 reconhecimento de mecanismos fisio-
patogenicos comuns. Novos modelos animais
para além do ratinho trangénico para a SOD1
tém sido explorados, como o peixe zebra, as
moscas, 0s vermes e o embrido de pinto.
Contudo, a translacéo dos resultados para o
campo terapéutico tem sido dificil. A possibili-
dade de induzir mdltiplas linhagens de células
estaminais pluripotenciais de doentes com
ELA e de controlos saudaveis, a sua manu-

tengdo e
diferenciagdo em
neurénios motores e a prolife-
racdo destes ultimos in vitro é ja

uma realidade. As mesmas estéo a ser usa-
das para recriar 0 processo da doenga na
ELA e identificar potenciais factores ambien-
tais toxicos, para gerar meios ricos em astro-
citos e validar ensaios de sobrevida em neu-
rénios motores.

No campo da terapéutica farmacolégica
foram apresentados vérios estudos clinicos
visando a avaliagdo da seguranca e tolerabili-
dade de diferentes farmacos na ELA, sendo
que em alguns foram também avaliados 0s
efeitos terapéuticos. Em doentes com ELA
foram apresentados trabalhos avaliando o
ceftriaxone (cefalosporina de 3?2 geragéo, que
aumenta a expressao do transportador de
glutamato dos astrdcitos), a KNS-760704
(dihidroclorido  6R-4,5,6,7-tetrahidro-N6-
propil-2,6-benzotiazoldiamina) e o Talampa-
nel® (antagonista selectivo do AMPA, e com
aparente efeito neuroprotector demonstrado
pela redugdo do declinio da escala funcional
ALS-FRS), estes dois farmacos com acgdo
na modulacdo mitocondrial, a AVP-923
(associagdo de dextrometorfano e quinidina,
para o controlo da labilidade emocional em
doentes com ELA), o tetrahidrocanabinol
(canabinoide, usado sintomaticamente no
alivio das caibras e no controlo da espastici-
dade, mas também com aparente efeito neu-
roprotector no rato), a CDP colina, a meman-
tina (antagonista dos receptores NMDA, com
accdo anti-glutamatérgica) e o carbonato de
litio (estimulador dos mecanismos celulares
de autofagia, mas cuja administracdo nos
doentes condicionou diminuicdo da massa
corporal e aumento da mortalidade, ao con-
trario do referido no estudo inicial). Este Ulti-
mo foi também estudado no modelo animal
(os resultados foram negativos) tais como
outras moléculas como a apocinina, a
NDDPX08, a NXD30001, a RAP-031, as M30
e HLA20 (associagdes de quelantes do ferro
e N-propargilamina, esta Ultima com efeito
neuroprotector na Doenga de Parkinson), o
factor inibitor da leucemia (LIF) e a EN101.
De referir, os resultados promissores de
alguns deles, como o Talampanel® (ja consi-
derado como Farmaco Orfdo na ELA), a
KNS-760704 (com menor declinio da ALS-
FRS e da capacidade vital forgada — CVF) e 0
resultado negativo da memantina, avaliada
na nossa Unidade. Outros estudos visaram
ainda a avaliacdo de diferentes metodologias
de administracdo dos farmacos, tal como a
administragdo no modelo animal de células
estaminais por via endovenosa, intratecal e
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Algumas novidades cientificas
no MUNDO da ELA

intramedular e, particularmente, a administra-
¢ao intratecal (em vez da utilizacdo de lentivi-
rus) de VEGF (factor de crescimento do
endotélio vascular), este com resultados ini-
ciais muito favoraveis. Sera provavel que a
terapéutica futura passe pela utilizacdo de
uma combinagdo de farmacos, dirigidos ao
tipo de ALS e as caracteristicas dos doentes,
sendo que a existéncia de biomarcadores,
acessiveis e reflectindo a evolugdo da doen-
¢a, € fundamental. E nesta vertende que
grupos de trabalho tém estudado o liquido
cefalorraquidiano de doentes com ELA, com
a criacdo de biobancos visando o seu estudo
e a sua comparagao com produtos bioldgicos
de controlos saudaveis.

Na sessdo dedicada a tematica respiratoria,
sempre tdo premente, foram apresentadas
varias comunicagBes orais, de que mereceu
especial destaque e interesse a apresentacao
portuguesa. Esta apresenta¢do abordou a
realizacdo de um programa de exercicios
respiratorios na ELA, pela utilizagdo do apa-
relno Threshold IMT, com beneficios respira-
térios, embora temporérios e, infelizmente,
sem papel neuroprotector. O papel do exerci-
cio na ELA tinha sido igualmente questionado
em duas comunicacBes anteriores a esta
apresentacdo, numa diferente mesa redonda,
em que foi pedido a um dos palestrantes que
apresentasse 0s estudo pré-exercicio e ao
outro os contra. Desta proficua discussdo
ressaltou a importancia da realizacéo de mais
estudos clinicos randomizados e com meto-
dologias adequadas. Houve varias comunica-
¢Oes sobre a utilizacdo da ventilagdo ndo-
invasiva em doentes com ELA, sem quais-
quer elementos de realce, denotando-se uma
vez mais o particular conhecimento e dominio
portugués nesta matéria, pelos comentarios
colocados as mesmas. A colocacédo de pace-
maker diafragmético tem vindo a ser realiza- :tl
da em alguns centros americanos e euro-
peus, tendo-se apresentado alguns resultas
dos preliminares que associam esta técnica a
um aumento da sobrevida e qualidade de
vida. Quanto a realizacdo de tragqueostomia
foram apresentados dois estudos italianos,
com resultados contraditdrios, ndo parecendo
haver beneficios efectivos face a decisao por
esta intervenc&o, de acordo com 0s mesmos.
Em conclusdo, foi um encontro bastante rico
e frutifero em novas abordagens e apresen-
tando diferentes caminhos interligados entre
as Ciéncias Basicas e Clinicas na busca do
conhecimento etiofisiopatoldgico e diferentes
abordagens terapéuticas para aELA.

Que 0 MUNDO da ELA

nos traga renovada
Esperanca. ‘

Dra. Susana Pinto e
Prof. Doutor Mamede de Carvalho




Homenagem a Prof.2 Anabela Pinto

0 ambito das comemoracbes europeias das doencas raras, A
FEDRA

realizou uma série de eventos aos quais a APELA também se &

associou.

Um dos momentos a destacar nestas comemoracdes foi dedicado aos pro-
fissionais de salde, com a entrega de medalhas aqueles que acompanham
as diferentes patologias consideradas raras, que se destacam pela sua entrega e nomeados
pelas respectivas associagdes de doentes.

A APELA decidiu indicar para receber este galarddo a Prof2 Anabela Pinto, pelo seu empenho
e dedicagdo incomensuraveis ao apoio a doentes e familiares com ELA.

A entrega das medalhas teve lugar dia 09 de Fevereiro na Fundacdo Calouste Gulbenkian e
foi presidida pela Exma. Senhora Doutora Maria Cavaco Silva. A organizacao foi da respon-
sabilidade da FEDRA.

Esteve presente um grupo de doentes com ELA e familiares, que testemunhou com gratiddo
e estima esta cerimonia.

Instalacoes da APELA

| | ma das prioridades da APELA foi angariar instalagdes para funcionamento da sede.

Metemos mao a obra e apés varios contactos com a Camara Municipal de Lisboa, foi-
nos atribuido um espago com localizag&o privilegiada:
Situa-se nas Olaias, na Rua Wanda Ramos, n° 18.

0 espago é composto por duas lojas contiguas, com cerca de 100 m2.
Assindmos o protocolo em Outubro. Em Janeiro comegédmos a nossa luta para angariar fundos.
Somos ousados e atrevidos: demos prioridade ao contacto com as grandes construtoras!

0 nosso objectivo € conseguir que nos executem as obras na totalidade.
Continuamos a estabelecer estes contactos até esgotarmos esta possibilidade.
Aguardemos! As respostas ndo sdo imediatas como nos pretendemos
Continuemos com esperanca.

Regime especial de proteccdo  Actividades Previstas
na invalidez D
Lel n.° 90/2009

Lei 80/2009 que aprova o regime especial de proteccio na e Abril - Presenca nas 12 Jornadas Técnicas da Santa Casa d
invalidez foi publicada a 31 de Agosto de 2009 em Diario da Misericrdia das Caldas da Rainha, onde iremos participar
Replblica, revogando varios diplomas. num painel dedicado a ELA i
sta Lei entrou em vigor a 1 de Janeiro de 2010.
ambito da aplicacdo, a presente lei abrange as seguintes doengas:

as inimeras actividades previstas para o corrente ano,
destacamos as previstas para o0 segundo trimestre.

e Recital em Maio, em data a determinar, gentilmente ofereci-
do pelo Grupo Coral da Universidade Catélica. Este em prin-
cipio vai realizar-se na Igreja da Luz, aguardamos disponibili-

Esclerose Lateral Amiotréfica ( ELA ) dade de agendas das partes intervenientes.

Paramiloidose Familiar e Comemorag&o do Dia Internacional da ELA — ainda estamos

ida a estudar o programa, bem como o local. Pretendiamos que
clerose Mltipla este evento fosse composto por parte cientifica e ludica.

nca do Foro Oncoldgico Estaremos ainda atentos e disponiveis para participar em activi-
ca de Parkinson dades desenvolvidas por outras entidades e que seja de relevan-
a de Alzheimer cia para a APELA e os doentes com ELA.

os doentes com ELA nesta lei é de suma importancia, pois ~
até a publicacdo da mesma ndo eram abrangidos por qualquer regime
especial.

Esta veio beneficiar bastante o calculo das pensdes, bem como o com-
plemento de dependéncia.

A todos os doentes que ja estavam reformados por invalidez, chama-
mos a especial atengdo para o facto de poderem pedir a revisdo da
reforma ao abrigo desta lei.

www.apela.pt 3




Almoco de Natal da APELA

inesquecivel, para os doentes, familiares, e amigos.

O Primeiro estudo
observacional
sobre doencas
raras em Portugal
Calcula—se que existem entre
5.000 a 8.000 doengas raras.
O nUmero de pacientes com doenga

rara em Portugal pode oscilar entre
"'" 600 a 800 mil individuos.

Este estudo observacional sobre doengas raras em Portugal vai
desenvolver-se durante 0s préximos quatro anos.

Os procedimentos e a metodologia utilizados foram anunciados dia
9 de Fevereiro na Fundagdo Calouste Gulbenkian, pelo Prof. Antd-
io VVaz Carneiro, director do Centro de Estudos de Medicina Basea-
a na Evidéncia da Faculdade de Medicina da Universidade de Lis-
a (CEMBE ) e membro do Conselho Cientifico da FEDRA.

iniciativa partiu da Federacdo das Doencas Raras de Portugal
DRA), que incumbiu o0 CEMBE da componente cientifica do pro-

do tem como objectivo determinar a prevaléncia e incidéncia
encas raras e a forma como estas estdo a ser identificadas,
ticadas e tratadas.

iodo de quatro anos, serdo recolhidos dados através do
) semestral dos doentes.

2 % T = ~
Havera assim monitorizag&o da evolugdo da doenca e suas conse-
quéncias.

Através dele, serd possivel “conhecer melhor as consequéncias
fisicas, psiquicas e econémicas causadas pelas doencas raras” e
assim, apoiar “os doentes e seus familiares e orientar, de forma coe-
rente, a investigacao na busca de melhores tratamentos”.

A base de dados a criar devera também servir de ancora para estu-

Estiveram presentes doentes e familiares do sul ao norte do pais, desde V.Real Sto. Antonio até a Povoa de Varzim, passando por Setdbal, Bar-
reiro, Lishoa, Caxias, Torres Novas, Leiria, llhavo, Porto e Ermesinde.

AAPELA, “Associacdo Por-
tuguesa de esclerose

lateral amiotrdfica” fundada em
Marco de 1998, reuniu os seus
associados e amigos no almoco de
Natal realizado no dia 06 de
Dezembro no Complexo turistico D.
Nuno em Boleiros Fatima.

Os associados da APELA e mem-
bros da Comunidade ELA, apenas
comunicavam entre si via Internet,
concretamente através da comuni-
dade ELA, por isso tratou-se sem
duvida de um almogo convivio

Diamantino Lourenco

dos cientificos aprofundados sobre o impacto destas doencas no
SNS e dar origem a publicagdes em revistas especializadas.

O estudo, vai desenvolver-se ao longo de quatro anos e dara origem
a relatérios semestrais e uma "Newsletter".

"A ideia aqui ndo é ficar com este registo dentro de um centro univer-
sitario, mas sim disponibiliz&-lo ao fim dos quatro anos de estudo e,
quando ele estiver bem testado, oferecé-lo ao SNS para que possa
servir de instrumento de qualidade de tratamento destes doentes”,
referiu o Prof. Vaz Carneiro.

Assembleia Geral APELA
20 Margo 2010, das 15:00 a 18:00

Auditério Natalia Correia, Rua Rio Cavado, n°® 3 A — B.®
Padre Cruz, Carnide, Lisboa

1. Discussao e votacdo do Relatdrio e Contas da Geréncia relativos
ao exercicio do ano anterior (2009);

2. Anélise do parecer do Conselho Fiscal;

3. Outros assuntos de interesse.

Participa, demos forca & APELA para defender 0s nossos interesses.

Este espago estd aberto a todos que pretendam colaborar e que
queiram dar o seu testemunho.

Contacta-nos para APELA
ou para o coordenador Mario Gaspar ~ )

jial

Contactos APELA: Tel. 21 386 14 82
apela.geral@sapo.pt
mario.gaspar@netcabo.pt
Comunidade ELA Portugal:
http://noseela.ning.com
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