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Angra do Heroismo e Comunidade ANGEL
Todos os anos, a 15 de Fevereiro, assinala-se a nivel ® Especial Investigagéo

mundial o Dia Internaaonal.dzf\ .Slndrome dfe o e Ultima Hora

Angelman, por forma a sensibilizar e consciencializar .

toda a comunidade para esta doenga rara. Em ° Informag()es Uteis
P?r.tugal nao faltar,nos a chamada e foram varias as e Celebridades ANGEL
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campanhas junto dos meios de comunicacao: a

iluminacdo de monumentos e edificios municipais,

caminhadas solidarias, presenca em varios meios de

comunicacao social.

Saiba mais sobre as diversas iniciativas no artigo
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EDITORIAL

Por Manuel Costa Duarte
Presidente da Direcao

Caros amigos,

Um provérbio, que se pensa ser de origem grega, diz que “Uma sociedade cresce bem quando os

mais velhos plantam arvores em cuja sombra sabem que nunca se irdo sentar”.

Os avancos conseguidos nos cuidados clinicos e terapéuticos que os nossos filhos hoje em dia
beneficiam, resultam de um progresso no conhecimento que foi sendo feito por varias geracoes
as quais muito devemos. Temos atualmente uma base de conhecimento cientifico que nos
permite com algum otimismo acreditar que a sindrome de Angelman podera um dia ter cura.

Temos perfeita consciéncia do impacto que a palava CURA tem para a comunidade Angelman, e
de tudo o que traz de sonhos e expectativas, por isso a usamos com o cuidado de quem planta
uma arvore que demorara muitos anos a crescer.

A ANGEL, e outras associacoes de pais Angelman espalhados pelo mundo fora, utilizam muitos
recursos humanos e financeiros na promocao de desenvolvimento da investigacao cientifica.
Fazemo-lo, porque acreditamos que parte da nossa missao é dar continuidade a evolucao do
conhecimento cientifico. Fazemo-lo, mesmo sabendo que estamos a pedir as nossas familias que
contribuam com o seu dinheiro, o seu tempo e com os seus filhos para o desenvolvimento de
um conhecimento que possivelmente sé beneficiara as geracoes futuras. Fazemo-lo, porque tem
que ser feito e ninguém mais do que ndés sabe importancia que pode vir a ter. Fazemo-lo, porque
olhamos para os nossos filhos e ndo podiamos deixar de o fazer.

E impossivel prever como, quando e quais os frutos que todo este esforco vai dar, mas sabemos
gue ndo podemos parar. Este é o nosso tempo, e se hoje beneficiamos de algumas “sombras” é
porque no passado alguém as plantou. Agora é a nossa vez de estar ao sol a plantar e regar para

no futuro outros aproveitarem.

A ANGEL continuard comprometida com a investigacao cientifica e conta com o apoio de todos
0S que se queiram juntar.

Abracos e sorrisos,



COMUNIDADE ANGEL

15 de fevereiro foi a data instituida, a nivel internacional, como o Dia Internacional da Sindrome
de Angelman com o objetivo de sensibilizar o publico em geral para a existéncia desta sindrome,
promovendo uma maior visibilidade e detecao dos sintomas associados a esta condicao.

15 dado a Sindrome de Angelman resultar da auséncia ou imperfeicado deste cromossoma e
fevereiro por ser o més, internacionalmente, dedicado as doencas raras.

Para assinalar esta data a ANGEL Portugal organiza e promove, desde 2013, um conjunto de
acoes dirigidas a toda a comunidade: campanhas junto dos meios de comunicacao, acoes em
escolas ou outras de escala mais alargada, como a iluminacao de monumentos e edificios
municipais ou caminhadas solidarias.

Venha dai e reveja as iniciativas que promovemos em 2024

IMPRENSA

Com o apoio da Nova Expressao conseguimos novamente a presenca em alguns jornais

nacionais:
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OUTROS MEIOS COMUNICAGCAO SOCIAL

Marcamos presenca em varios ecras digitais, em centros comerciais, estacdes de metro, ginasios

elevadores e outros locais de passagem massiva.




ILUMINAGAO DE EDIFICIOS

E uma campanha levada a cabo a nivel mundial e em Portugal foram varios os municipios que se

juntaram a nés nesta grande campanha de consciencializacdo para a Sindrome de Angelman!

Angra do Heroismo
Pacos do Concelho

Braga

Camara de Lobos Campo Maior
Camara Municipal Muralha da Fortificacao
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Espinho Felgueiras
Jardim Joao de Deus Pacos do Concelho

Elvas
Fonte da Misericordia



Funchal Gaia
Camara Municipal Arcadas da Serra do Pilar

Gois
Pacos do Concelho

Lisboa
Estatua D. José |

Portel
Chafariz

Machico Portel
Pacos do Concelho lgreja Matriz

Santo Tirso Sesimbra
Pacos do Concelho Espaco Zambuijal

Viana do Castelo
Museu do Traje




ENCONTROS VIRTUAIS

No dia 01 de fevereiro faldmos com Ana Albuquerque, Presidente da Direcao da Inovar
Autismo - Associacdo de Cidadania e Inclusao e Vice-Presidente da Federacao Portuguesa
de Autismo, vem falar-nos sobre "o caminho percorrido e perspetivas de futuro" do
Movimento de Apoio a Vida Independente. Este encontro aconteceu em colaboracao com a
RD-Portugal e a Associacao Sanfilippo Portugal.

A 27 de Marco foi a vez de ouvirmos a Sofia Vieira, terapeuta da fala e diretora técnica da
Neurosentidos, que nos falou sobre o controlo da saliva em excesso. Ouvimos sobre o
porqué de haver producao em excesso e que estratégias existem para minimizar este facto.
Foram dadas ainda algumas sugestoes de exercicios que podemos fazer em casa para
complementar o trabalho feito nas sessoes de terapia da fala.

As gravacoes destes encontros estarao brevemente disponiveis na area reservada aos socios,
no site da ANGEL.

O préximo encontro esta previsto para o dia 29 de Maio. Reserve ja a data na sua agenda e
figue atento as nossas redes sociais para saber qual o tema que iremos abordar!
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MAVI: o caminho percorrido e Controlo de saliva
ANGEL perspetivas de futuro ANGEL em excesso


https://www.facebook.com/inovar.autismo.9?__tn__=-]K*F
https://www.facebook.com/inovar.autismo.9?__tn__=-]K*F

ESPECIAL INVESTIGACAO
——

A Angelman Syndrome Alliance (ASA) resulta de uma parceria entre organizacdes de todo o
mundo que estao focados em promover, desenvolver e financiar investigacao cientifica em SA.
Criada em 2012, conta atualmente com 12 membros (Alemanha, Austria, Paises Baixos, Bélgica,
Espanha, Franca, Israel, Itlia, Japao, Portugal, Reino Unido, Ucrania), e desde entao ja atribuiu
mais de 1 milhdo de € em bolsas de investigacdo. O seu grande objetivo é alcancar avancos no
conhecimento cientifico desta doenca desconhecida, através da atribuicao de bolsas de
investigacdo e da organizacao de conferéncias cientificas bianuais. A ASA esta abrir novos
caminhos, utilizando recursos limitados de todo o mundo de uma maneira mais inteligente.
Combinando recursos financeiros, pode financiar investigacao que, individualmente, as suas
organizacdes nao conseguiriam

As bolsas de investigacao atribuidas ao longo dos anos tém tido um impacto bastante positivo -
de 2014 a 2019, todos os projetos dos investigadores que receberam o financiamento, foram
concluidos com sucesso. Apenas os projetos mais recentes (2021), onde se inclui Simdo Rocha, o
portugués que fez parte dos vencedores da edicao anterior, se encontra em fase de
desenvolvimento.

Em 2024 a ASA atribuiu mais 340.000€, divididas por 3 projetos onde se destaca o investigador
portugués do Instituto de Biomedicina da Universidade de Aveiro (iBIMED), Ramiro de Almeida,
que permitira ao cientista portugués continuar a desenvolver o seu projeto de investigacao no
ambito de uma estratégia de reaproveitamento de farmacos para tratar a Sindrome de Angelman
e que tem como objetivo compreender as caracteristicas celulares e moleculares das sinapses

"doentes" da sindrome de Angelman.

Pode ficar a conhecer mais sobre a ASA em: http://angelmanalliance.org
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ANNOUNCES THE WINNERS O
SCIENTIFIC RESEARCH

GRANT 2024
We are very proud that the ASA will

support 3 projects. And the winners are:

Matteo Fossati -“Investigation of genetic determinants of
Angelman Syndrome pathophysiology in human neurons”

Carmen de Caro - “The gut microbiota in Angelman
Syndrome”

Ramiro de Almeida -"A drug repurposing strategy to treat
Angelman Syndrome”



https://angelmanalliance.org/

ULTIMA HORA

E com enorme alegria que informamos que a Unidade Angelman ja se encontra a funcionar.
Esta Unidade nasce de uma parceria entre a ANGEL Portugal e o Hospital CUF Descobertas,
através da qual os familiares dos nossos associados, com Sindrome de Angelman, terdo
acesso a um pacote de avaliacdo anual, composto por trés consultas obrigatérias e uma ou
duas consultas adicionais (consoante se tratem de clientes pediatricos ou adultos), mediante
uma comparticipacao financeira simbdlica.

o

Contacte-nos para mais informacoes!
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UNIDADE
ANGELMAN

CUF DESCOBERTAS

A Unidade Angelman nasce de uma parceria entre a ANGEL
Portugal e o Hospital CUF Descobertas. Através desta parceria as
pessoas com Sindrome de Angelman, familiares de associados
da ANGEL, tém acesso a um pacote de consultas de avaliagcdo
anual, com vista a:

Garantir a uniformizacdo dos cuidados de seguimento das pessoas
com SA e respetivas familias;

Oferecer um acompanhamento medico multidisciplinar adaptado
d idade e situacoes associadas de cada pessoa com SA;

Minimizar o impacto da transicdo para a vida adulta com a
passagem do processo para as equipds médicas seguintes.

Reunir conhecimento especializado sobre a SA, por forma a
potenciar a investigacdo clinicd e cientifica nesta drea.

we B cuf FOLHETO INFORMATIVO




INFORMACOES UTEIS

ANGEL

Arranca ja no dia 01 de Abril a entrega de
IRS 2023. Sabia que em vez de dar todo o
seu imposto ao Estado, pode doar uma
parte a uma instituicao de solidariedade a
¥ sua escolha, sem qualquer custo para si? A
Consignacdode RS  ANGEL é uma das instituicoes que esta
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AJUDAR A NOSSA MISSAO € FACIL e habilitada a receber estes montantes e os
NAO TeM CUSTOS valores recebidos tém sido fundamentais
ao desenvolvimentos dos nossos projetos e
atividades. Ajude-nos, partilhando o nosso
NIF pelos seus contactos, pessoais e

profissionais.

Relembramos que continuam abertas as
incricoes para o programa Descanso do
Cuidador.

disponivel todk

Consutfﬂosill
Seja durante as férias ou apenas num fim-de-
semana, aproveite a oportunidade para
conseguir um tempo para si.

O regulamento e candidaturas encontram-se no
site em Projetos e Iniciativas > Descanso do

Cuidador. Mdeeee...

Fui para o campo de férias!

CANGELS

A Dra. Rita Antunes, especialista na area de

S acompanhamento, aconselhamento e intervencao
‘min’ | . . . . r

sociais dequeja g que consiste? familiar, continua disponivel para fazer a

beneficia? Como e onde se
E quais serdo trata? Quais 0S avaliacao social da vossa familia e orientar no

relevantes tratarz  gocumentos

necessérios? caminho a seguir: quais sao os regimes e medidas
sociais de que ja beneficiam, quais ainda podem e
devem tratar?
Marquem a vossa sessao através do formulario
Programa de disponivel aqui.

Avaliacao Social A conversa é estritamente confidencial.



https://forms.gle/KZb5TPqU6Cfgx8JBA

INFORMACOES UTEIS

A RD-Portugal, no ambito do evento 2° Encontro do Conselho Cientifico realizado a 9 de
novembro de 2023 no CUF Academic Center, do Hospital CUF Tejo, em Lisboa, reuniu
cerca de 70 participantes especialistas na drea das doencas raras, que foram convidados
para debater o tema ""Centros de Referéncia para as Doencas Raras e a relacao de
proximidade com as Redes Europeias de Referéncia"

O documento, lancado e partilhado no dia 29 de fevereiro, pode ser consultado na integra,
aqui: https://rdportugal.pt/

CENTROS DE REFERENCIAS
rd DOF-W_;_US Raras PARA AS DOENCAS RARAS

ortugad | Conclusées do encontro entre organizacoes de pacientes,
clinicos, investigadores, industria e decisores politicos

Conuultas mubtidisciplinanes, pora
avitar muitas desiocaghes dos
ntes e potenciar a discussio
de casos entre virios especiafistas

MEDIDAS
QUE PODERIAM
FACILITAR A VIDA

DOS DOENTES

Melhorar & divulgacao sobre os CR

Equipas com psicdlogos,
ansistentes som;seﬁsmwmpeuws

Criar uma carta de acolhimenta ao novo doents,
Criar centro de aloja o perto dos CA | com informagoes sobre o O & Associagies de Doentes
jpara permitie maor progimicade entre

doentes e familiares

Crlngao da figura de urm gestor de dosnte,

_ ; e " coma contacta direta com o CR
Criar uma equipa mulld-sclpllr-a: que
dowd

T Infanicia & idade adulta

Reforgar apoio administrativo
& de secretariado
Facilitar o acesso do doente com
Doanca Rara a cuidadas de urgéncia, sem 4 ) g
o

Ter mais tempa reservado (e pago|
ter de recantar todo o histarial médico

. para imvestigagao & formagan
Farticipagao mais ativa
dodoente efou culdador

|
MEDIDAS QUE

. Criagho de um Guia de Praticas Clinicas

Adequacho da duracio das consultas
. & da timing das marcagbes

Heglstos de diagnisticos
no servicn dlmco do 5MS que permita

DE SAUDE
aextragio de estatisticas e outros dados ()

[ ] Reforgar o nimero de enfermeiros ros CR

Definlgao clara das fungbes
e responsabilidades das
Jenadores dos CR

Maior colaboracie com as Asseciacdes de Doentes

flegisto de doentes sem diagndstice ()

de uma rede entre todos gy

trabalharem em conjunto . Uniformizacio dos processos
deacreditagao dos CR

P e ) 1=
de modo a permitir a pamlha
de daclos clinices intemacianabmente

ACREDITACAD

. Equiparar as acraditacdes nacionais
& internacionais

Criar uma organizacio lecal
como ponto de contacto bem ®
dentificado com as RER

Passibilidada de doengas raras &msm
i il kel ol EUROFEIAS Procurar fontes de financiamento
no sactor privado para financiar
projetos de investigacio

. Campra centralizada de medicamentos
arfaos para reduzir custos

Criar um modealo da financiamento que

apoie 3 investgacao, agilizando os
. processos bur aghcos dos ensaios dincos

Automatizar a processa de avalingao, garantindo .
recursos humanos externos adeguados para

executar e reportar as avaliagoes

Avnunéﬂc > d
(798

Wiy

Transfarmar os CH em centros de recedtas
através de lnvestinacdo e ensaios clinlcos
frrlbuls Incentivos econdmico as equpas

que atingem as métricas de avaliagio . .

Camo avallar:
@ . Avaliagao mutua entre centros
+ Avaliacao por fazes e blocos
Digitalizagis e disponiblizagio . « Utilizagio do Met Promotor Scora {NPS)
publica dos resultados de avaliagao,
incluindo nos sites das RER

Critdrios da avaliacio sugeridas

oom o dh com osp dos CR:
A + Tempao até referéncia « Horas de formacao
N : +Tempa até a0 diagnostico « Execugao de formagao & tercelros
« Pares médicos »Existéncia de consuilta de transicio  « Nivels de formagha dos profissionais
B + Representantes das Associagdes de Doentes « Mivel de satisfacho do utente
L = Fi cha DGS Direg | da Satde
A - Profissionais de sadde
| ”'. « Profissianais de gestaa hospitalar
L + Peritos porluguesss e estrangeinos
-
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Neste dias nasceram pessoas tao especiais que tinhamos que anunciar para que
todos possam comemorar!

ABRIL

03 - Beatriz

05 - Julia

06 - Rafael

07 - Mafalda

07 - Ricardo

11 - Maria Luis
16 - Antonio

18 - Tomas

19 - Maria Valentina
23 - Mariana

28 - Miguel

19 - Joao Miguel

MAIO

05 - Beatriz

08 - Maria Gabriela
12 - Hugo

15 - Joao Miguel
16 - Olivia

17 - Francisca

23 - Nuno

27 - Andreia

31 - Anténio

31 - Joao

JUNHO

07 - Mara
23- Rodrigo
25 - Filipe
27 - Carolina
27 - Daniela



PONTO FINAL,
PARAGRAFO

Por Catarina Costa Duarte
Vice-Presidente da Direcao

O inicio do ano marca, para todos, o recomeco. Fazemos planos, tracamos objetivos e
propdsitos para o novo ano que se adivinha.

Na ANGEL, também fazemos isso, claro, mas comecamos desde logo a pensar em como
assinalar o més de fevereiro. Temos 2 grandes eventos: a 15 de fevereiro assinalamos o
DISA - Dia Internacional da Sindrome de ANGELMAN, e a 29 de fevereiro, o Dia Mundial
das Doencas Raras.

Desde ha ja alguns anos que o DISA toma proporcoes mundiais, com varios paises a
iluminarem edificios de azul, como forma de chegar mais proximo das comunidades
locais. Portugal ndo é excecdao e, desde ha alguns anos para ca, temos conseguido
iluminar de azul varios concelhos do Pais. Pode parecer insignificante, mas da-nos algum
sinal de reconhecimento do trabalho que temos vindo a desenvolver. E muito disto se
deve ao apoio das familias que se mexem nas suas localidades para nos ajudarem.
Obrigada!

2024 também chegou, para ndés, com a entrada em funcionamento da Unidade
ANGELMAN. Este é um projeto que ja vem sendo pensado ha muitos anos e no qual
temos trabalhado ao longo destes ultimos dois anos. Foram muitos meses de desenho e
estruturacao do projeto que, estamos em crer, sera uma grande mais valia para todos. Em
primeiro lugar para as familias, pois vamos construir um centro do conhecimento em
ANGELMAN, garantindo que possam ser vistos por especialistas nesta doenca rara e, em
segundo lugar, para toda a comunidade ANGELMAN pois, ao criarmos este conhecimento
estaremos mais habilitados para vir a participar em estudos e ensaios clinicos no futuro. E
um caminho que ainda estd longe de estar completo, mas é mais um passo nesta nossa
maratona da vida.

O ano ainda vai no inicio, esperamos trazer mais novidades! Até |3, continuem a participar
nas nossas iniciativas e a desafiar-nos a irmos mais longe!

Desejo a todos uma Santa e Feliz Pascoa!






