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EDITORIAL
Caros amigos,

Com a celebragao do Dia Internacional da Sindrome de Angelman tentamos dar a
conhecer ao mundo o que € a vida com um anjo. A verdade € que, por mais que tentemos,
€ impossivel transmitir qual o real impacto da entrada de um anjo na vida de uma familia.

Desde o momento do diagndstico, que fica marcado “a ferros” na nossa memoaria e que
divide a nossa existéncia num antes e num depois. Passando pelos primeiros meses de
habituagdo a um novo mundo, com uma sobrecarga de informacgéo a processar e de
assuntos que necessitam de ser tratados com urgéncia. Até ao momento de uma
reformulada normalidade, com constantes desafios novos e “rotinas” que séo
desconhecidas para a maioria das pessoas.

Por ser facil identificar um antes e um depois, leva a que por vezes nos perguntem se o
anjo teve um impacto positivo ou negativo no seio da familia. Claro que esta € uma
resposta muito pessoal e diverge de familia para familia, mas um estudo de mestrado
sobre o tema “Desenvolvimento da resiliéncia familiar no contexto de cuidados paliativos
pediatricos”, apresentado no nosso ultimo encontro, chegou, entre outras, a seguinte
concluséo:

“Apesar da tendéncia em focar o impacto negativo que a doenga transporta, as familias
possuem a capacidade de encontrar nesta vivéncia uma oportunidade de crescimento e de
reforgo das suas relagdes, operando mudancgas significativas e positivas nos seus
percursos de vida.”

O que seria se todas as pessoas sem deficiéncia tivessem esta capacidade de impactar as
familias e o mundo...

Abracos e sorrisos,

Manuel Costa Duarte | Presidente da Diregéo
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CAMPANHA INFORMATIVA SINDROME DE ANGELMAN

Acéo de sensibilizagdo em Guimaraes

O grupo de jovens da Paroéquia de N. Sra. da Concei¢ao (Grupo VOA), em
Guimaraes, associou-se as comemoragdes do DISA, promovendo uma agao de
sensibilizagdo nas ruas do centro da cidade e largada de baldes, no Largo do
Toural. Contaram com a presencga especial dos anjos Afonso, Bruna, Carlos,
Francisco, Luis e os gémeos Jodo e Antonio.
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Angariacao de fundos em Portel, inspirada no sorriso da Maria!
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DIA INTERNACIONAL
da Sindrome de Angelman
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Fevereiro celebra-se o Dia Internacional da
gelman. Em Portugal existem cerca de 60 casos
'mas estimam-se que sejam cerca de 200, muitas vezes mal
| diagnosticados, dal a importéncia da divulgagdo desta sindrome.
Ajude a divulgar esta doenga! #anjosdeangelman
#sindromedeangelman #doencasraras #uptokids Angel -
Associacdo Sindrome de Angelman Portugal

http:{/uptokids.pt/saude-e-bem-estar/sindrome-de-angelmany
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DIA MUNDIAL DAS DOENCAS RARAS

Também em fevereiro, no dia 28, se assinala o Dia Mundial das Doencas Raras,
efeméride que tem por objetivo sensibilizar a sociedade para os problemas com que
as pessoas com doencas raras, e as suas familias, se deparam. Na UE consideram-

se doengas raras aquelas que tém uma prevaléncia inferior a 5 casos por cada 10
mil pessoas, existindo atualmente entre 5 mil e 8 mil doencas raras.

RARE DISEASE DAY®
28 FEBRUARY 2018

7° ENCONTRO ANGEL

O 7° Encontro ANGEL decorreu nos dias 28 e 29 de outubro passado, no Hotel
Amazodnia Jamor. Este evento, que se realiza anualmente, contou com a presenca
de varios oradores que falaram sobre temas diversos, desde a area comportamental

a juridica. Mas é sobretudo um espaco de convivio e troca de experiéncias entre as
familias Angelman. Fique atento e ndo perca o Encontro de 2018, que tera lugar na
zona Norte do pais!
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ESPACO DE PARTILHA

OS PAIS DEVEM SER CRIATIVOS
por Luciana Pires, mae do Luis, 8 anos

O desejo de ouvir o meu Anjo a falar era notério. Depois de inUmeras sessodes de
terapia da fala, surgiu a luz no fundo do tunel. A terapeuta disse para enchermos um
baldo e depois largarmos o ar na boca do Luis. Isso ia fazer com que ele
comecasse a fazer movimentos com a boca. Fomos para casa tentar. Mas nao foi
assim tao simples. Cada vez que tentavamos, ele desatava a rir. O ar desaparecia
entre as gargalhadas. Um dia perdi o bom senso, encostei os meus labios aos dele
e enchi-lhe a boca de ar. Comecei a dizer “mama” e os labios dele comecaram a
mover-se. A partir desse dia ele percebeu aquilo que era capaz. A partir dai e
depois de varias tentativas, vieram os fonemas. Para nés, foi importante perceber
que nem sempre as ideias apresentadas séo a solugdo. Temos que saber adapta-
las aos nossos filhos.
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INVESTIGACAO

A Bolsa Pedro Maria José de Mello Costa Duarte foi entregue, em janeiro, ao projeto
“‘Manipulacao dos recetores A2A da adenosina para controlar os sintomas da
Sindrome de Angelman”, da autoria de Rodrigo A. Cunha, professor e diretor do
Instituto de Bioquimica da Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra,
onde é também investigador principal do Centro de Neurociéncias e Biologia
Celular.

Esta Bolsa, no valor de 25.000 euros, é concedida pela Fundacado Amélia de Mello,
com a colaboracéo ativa da José de Mello Saude e destina-se a apoiar, de dois em
dois anos, profissionais e estudantes das areas de medicina, enfermagem, técnicos
de meios complementares de diagnostico e terapéutica, de bioengenharia e de
tecnologias de informagéo, que desenvolvam trabalhos de investigacédo em
Sindrome de Angelman.
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Perda de proteina fundamental pode explicar deficiéncias neurologicas na SA
A maioria dos casos de Sindrome de Angelman resulta da perda de fungdo de um
gene, o UBESA, que fornece instrugdes para a criacdo de uma enzima chamada
EGAP. Embora esteja bem estabelecido que a perda ou mutacdo da E6AP levem a
Sindrome de Angelman, ainda nao foi explicado se tem alguma ligagdo com

as manifestagcdes neuroldgicas observadas na SA.

Uma equipa de investigadores descobriu que a E6AP estd no mesmo complexo
proteico que o recetor de estrogénio. O estrogénio tem uma infinidade de efeitos no
cérebro, desde o desenvolvimento de comportamentos sexuais até o crescimento
neuronal, aprendizagem e memoria. A equipa decidiu entdo investigar a ligagao
entre a E6GAP e o recetor de estrogénio (ER), concluindo que, na presenca de
estrogénio, EGAP-ER aumenta a atividade de um determinado gene chamado
Cyp26b1. Este gene codifica uma proteina envolvida na degradacao do acido
retinéico, uma molécula derivada da vitamina A que € crucial para

o desenvolvimento e manutengao do sistema nervoso. As alteragcdes nas
quantidades de acido retindico no cérebro demonstraram prejudicar 0os processos
cerebrais, levando a défices na aprendizagem e memoria, p.ex.

Os investigadores concluiram que o cruzamento entre a E6GAP-ER, o gene Cyp26b1
e a atividade do acido retindico podem explicar algumas das manifestacées
neurologicas observadas na Sindrome de Angelman. A identificagdo de novas vias
moleculares reguladas pela E6AP pode ser usada na investigagao de possiveis
tratamentos para reverter as manifestagdes neuroldgicas que ocorrem na SA.

Para saber mais, visite https://angelmansyndromenews.com/.

Anjos em festa!

DANIELA GONCALO CLAUDIA
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DINIS FRANCISCO TIAGO

LEONOR MADALENA

MARIO MIGUEL
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