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As Displasias Ósseas

De origem genética, as Displasias Ósseas
correspondem a um conjunto muito
heterogéneo de doenças raras que afetam,
maioritariamente, o desenvolvimento, a
estrutura e constituição dos ossos, da
cartilagem e da dentina, refletindo-se em baixa
estatura, fragilidade ou deformações ósseas e
frequentemente comprometendo a vida e
mobilidade das pessoas afetadas.

As displasias ósseas representam uma área
extremamente importante no âmbito das
patologias do osso, mas tem sido pouco
desenvolvida e reconhecida levando a falta de
apoio e de implementação de medidas
adequadas, particularmente significativa nos
doentes adultos.



As Displasias Ósseas

Estão atualmente identificadas centenas de displasias ósseas, não letais e letais, divididas em vários
grupos de acordo com 4 critérios: fenotípicos, radiológicos, bioquímicos e genéticos.

Com uma prevalência global de 1 caso a cada 5000 nascimentos o diagnóstico continua a ser, na maioria
das vezes, um desafio para os profissionais. Embora possam ser diagnosticadas ainda durante a gravidez,
a maior parte só são identificadas após o nascimento e o pós-natal e é frequente que a identificação
exata da patologia possa demorar anos a acontecer.



As Displasias Ósseas

Tendo em conta a complexidade e especificidade destas doenças, a
resposta nesta área requer multidisciplinaridade e diferenciação
complexas, envolvendo representantes de doentes e múltiplas
especialidades e subespecialidades médicas, incluindo genética
médica, reumatologia e reumatologia pediátrica, endocrinologia e
endocrinologia pediátrica, medicina física e reabilitação, ortopedia,
nefrologia e nefrologia pediátrica, otorrinolaringologia, oftalmologia,
cardiologia e cardiologia pediátrica, pneumologia e pneumologia
pediátrica, radiologia, estomatologia, obstetrícia e neonatologia,
assim como profissionais de psicologia, do serviço social e técnicos
superiores de diagnóstico e terapêutica.

Nesse sentido, a Associação Portuguesa de Osteogénese Imperfeita,
a Equipa Multidisciplinar de Displasia Esquelética da ULS de Santa
Maria, membro da Rede Europeia de Referência sobre Doenças
Ósseas Raras (ERN-BOND), e os seus Centros Afiliados (ULS S. José,
ULS Almada e Seixal e Hospital CUF Descobertas) unem esforços
para implementar mais uma edição do projeto Aliança Inquebrável.

Caminhando juntos

https://ernbond.eu/
https://ernbond.eu/






O desenvolvimento de resultados excelência para os profissionais da área, facilitando a implementação dos avanços
científicos, incluindo:
Debate sobre as melhores práticas no diagnóstico e tratamento multidisciplinar das displasias ósseas e outras doenças
ósseas raras;
Atualizações sobre os mais recentes tratamentos para displasias ósseas;
Participação de palestrantes internacionais e troca de experiência com outros centros multidisciplinares de referência,
particularmente para a realidade portuguesa e ibérica, em como melhorar os cuidados neste grupo de patologias;
Apresentação de casos clínicos portugueses, casuísticas e estudos nacionais.
Literacia em saúde, empowerment e capacitação de doentes e famílias:
Atualizações sobre os tratamentos mais recentes em Osteogênese Imperfeita (OI);
Capacitação para a tomada de decisões em saúde;
Estratégias de capacitação sobre como lidar com os desafios diários relacionados com a Osteogénese imperfeita;
Apresentar atualizações sobre a ERN-BOND e as equipas portuguesas, enquanto centros de referência nacionais para
doenças ósseas raras;
Sensibilizar os decisores políticos e outros stakeholders para os problemas relacionados com as doenças ósseas raras.



O Simpósio “BONE Dysplasias 2024” surge então na  
sequência de um projeto de continuidade organizado pela
Associação Portuguesa de Osteogénese Imperfeita –
APOI, denominado “Aliança INquebrável”, onde se
estabelece uma parceria com múltiplos parceiros para
estimular a cooperação entre doentes e seus familiares,
profissionais de saúde e muitos outros stakeholders
envolvidos de forma direta ou indireta na melhoria da
qualidade de vida das pessoas com osteogénese imperfeita
e outras doenças ósseas raras.

Para envolver toda a comunidade e estabelecer uma
verdadeira Aliança global de doenças esqueléticas raras
sob a égide da Aliança INquebrável, muitos outros
parceiros foram convidados a juntar-se a nós para este
projeto, que promoveu um espaço de oportunidades para
especialistas e doentes se encontrarem, discutirem,
trabalharem em conjunto, compartilharem experiências e
desenvolverem estratégias-chave para implementar os
novos avanços.

Click the 
Link!

Click the 
Link!

https://apoi.pt/a-equipa/
https://apoi.pt/
https://apoi.pt/
https://apoi.pt/
https://apoi.pt/projetos-apoi/alianca-inquebravel/


Quando

Trabalhando com um comité científico composto por médicos e cientistas portugueses e representantes de doentes,
esta Aliança INquebrável compôs uma agenda inspiradora para trazer ao nosso País as mais recentes atualizações
e desenvolvimentos sobre Displasias Ósseas.

16 a 18 maio 2024



Onde
A Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa acolheu os
participantes dos dois primeiros dias (16
e 17 maio), cujo público alvo foram
profissionais de saúde de todas as
áreas de especialidades que lidam
com displasias ósseas e outras doenças
ósseas raras – incluindo geneticistas,
ortopedistas, pediatras, fisiatras,
fisioterapeutas, endocrinologistas,
reumatologistas, radiologistas,
internistas, dentistas, enfermeiros,
psicólogos , etc.

O terceiro dia (18 maio), dedicado aos
portadores de Osteogénese Imperfeita
e seus familiares, decorreu na Escola
Superior de Tecnologias da Saúde de
Lisboa, inserida numa das  zonas mais
nobres da cidade, Parque das Nações,
que com os seus espaços lúdicos e de
lazer, permitiu adicionalmente a
socialização dos participantes



Canadá

EUA

Itália

Quem

O projeto teve uma abrangência nacional e
internacional e envolveu  143 participantes.

Com múltiplos convidados de renome e prestígio, de
todos os pontos do País e Ilhas, contou também com
vários participantes estrangeiros, nomeadamente dos
Estados Unidos da América, do Canadá, do Brasil, dos
Países Baixos, de França, de Itália e de Espanha.

França



Quem

Uma excelente oportunidade para
estabelecer ligações, atualizar
conhecimentos e desenvolver a rede de
contactos entre os vários tipos de
participantes.



COMISSÃO ORGANIZADORA 

André Travessa
Catarina Macedo
Céu Barreiros
Daniela Santos
Fátima Godinho
Joana Ruivo Rodrigues
Manuel Cassiano
Margarida Custódio dos Santos
Marta Rodrigues
Tiago Mendes
Susana Alberto



Este é um Projeto Solidário que pretende envolver toda a comunidade e estabelecer uma verdadeira Aliança global de
doenças esqueléticas raras.  A nossa política é assegurar a participação de todos os interessados, nomeadamente
Doentes, famílias, estudantes e profissionais de todas as áreas da saúde. 
Apesar de, ao abrigo da responsabilidade social, a organização ter conseguido uma redução de custos significativa na
implementação do Projeto, este representou um investimento global elevado para o orçamento da Instituição. No
entanto, o apoio e empenho dos nossos patrocinadores e Parceiros Sociais permitiram implementá-lo com custo pouco
significativo para a associação e simbólico para os participates.

PARCERIAS E APOIOS 







Num esforço conjunto em prol das pessoas com displasias ósseas, várias entidades se juntaram a esta Aliança
contribuindo para a divulgação do evento:

DIVULGAÇÃO



DIVULGAÇÃO



DIVULGAÇÃO



Trabalhando com um comité científico composto por médicos e cientistas portugueses e representantes de
doentes, esta Aliança INquebrável compôs uma agenda inspiradora para trazer ao nosso País as mais recentes
atualizações e desenvolvimentos sobre Displasias Ósseas.

A imensa preocupação e responsabilidade ambiental levaram-nos a optar por divulgação predominantemente
digital e disponibilização de informação através de um website dedicado ao evento e uma Aplicação para
Smartphones.

ATIVIDADES E PROGRAMA

bonedysplasias2024.apoi.pt















Com forte sentido de responsabilidade social, a Equipa do Projeto Aliança Inquebrável estendeu a sua ação à
implementação de atividades solidárias de apoio à comunidade de doentes.

Foram reforçadas as Campanhas de Consignação de 0,5% do IRS à Associação Portuguesa de Osteogénese
Imperfeita (NIF 508 902 924) e também a promoção de ações de sensibilização para a Osteogénese
Imperfeita, através da campanha “Maio - Mês de sensibilização da Osteogénese Imperfeita”

INICIATIVAS SOLIDÁRIAS



Com o intuito de estimular a produção científica na área das displasias e das doenças ósseas raras e
reconhecer o mérito dos 22 trabalhos apresentados, a Organização do Bone Dysplasias 2024: Simpósio de
Displasias Ósseas implementou o Prémio Bone Dysplasias 2024 ao melhor trabalho. Foram ainda atribuídas
duas Menções Honrosas.

PRÉMIOS



A Organização apoiou também a divulgação e cerimónia de entrega do Prémio Heloísa Santos (Prémio Anual de
Investigação Clínica na Área das Displasias Esqueléticas), que decorreu durante a cerimónia de encerramento do
Simpósio.

PRÉMIOS



Terminado o Simpósio de Displasias Ósseas, e toda a
envolvência académica, científica e social que envolveu,
torna-se imperioso refletir e fazer a sua avaliação. 

É particularmente importante para a APOI e para a Equipa
Multidisciplinar de Displasias Ósseas da ULS Santa Maria,
analisar a opinião dos participantes para:
-  avaliar em que medida foram satisfeitas as suas
expetativas;
- Melhorar a organização de futuros eventos.

Para tal, foi solicitado aos participantes o preenchimento de
um Questionário de Satisfação que com incidência sobre a
organização, o acolhimento, o programa científico, a
adequação das sessões e independência científica do
simpósio.

Agradecemos publicamente a todos a participação e
colaboração!

ANÁLISE DE RESULTADOS



O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES



O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES

Somos, profundamente agradecidos a todos os
VOLUNTÁRIOS que asseguraram este projeto em todas as
suas fases



O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES

O catering, flores e ofertas para acolhimento dos
participantes nos locais do evento foi assegurado com
donativos de empresas da sociedade civil, que com forte
sentido de responsabilidade social se juntaram a esta
Aliança Inquebrável.

Bem Hajam!

Excedentes: distribuídos por famílias com bebés, crianças com
insuficiencia económica e voluntários.



O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES



O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES

 ... e estamos  TÃO ORGULHOSOS... obrigado por esta avaliação e pela confiança no nosso trabalho!



Este foi, mais uma vez, um projeto memorável pela quantidade de participantes e abrangência geográfica e pelos temas
abordados de reconhecida importância cientifica.
Estabeleceram-se laços fundamentais para todos os envolvidos, permitindo o crescimento da rede de contactos nacionais e
internacionais na área das displasias ósseas.  
Ressalva-se que pela forte participação, divulgação e dinamização do projeto Aliança INquebrável/UNbreakable Alliance para
uma melhor perceção e reforço dos objetivos do projeto.

Os resultados ultrapassaram positivamente todas as nossas expectativas iniciais e consideramo-los a vários níveis e dimensões,
sendo que todos contribuem para o objetivo final de promover a melhoria da qualidade de vida das pessoas com displasias
ósseas. Acreditamos, pois, que terá um impacto muito positivo, por um lado se incentivou a melhoria do conhecimento médico e
se desenvolveu o estimulo à investigação e cooperação nacional e internacional, e por outro se estabeleceram contactos entre
várias organizações a atuar na área das displasias ósseas e das doenças raras, levando á criação de sinergias entre a Academia,
as Instituições de Saúde e os representantes de doentes. Adicionalmente estimulou-se a literacia em saúde e o conceito de
“patient empowerment” tornado as pessoas com displasia óssea cidadãos ativos na promoção da sua saúde.  

Apesar deste projeto não prever um impacto direto na sociedade civil, espera-se que os benefícios diretos para as pessoas com
doença e para os profissionais de saúde possa levar a impacto indireto positivo na sociedade através da melhoria da integração
escolar, laboral e social com consequente diminuição do absentismo por doença, do estigma social e de outros fatores
(psicológicos) que contribuem para inadaptação da pessoa com deficiência na sociedade.

RESULTADOS



Partilhamos com todos o sucesso deste projeto e desta iniciativa que superou as nossas expectativas iniciais..
Manifestamos publicamente a nossa mais profunda gratidão a todos os participantes e a todas as entidades
apoiantes, sem os quais não teria sido possível alcançar os objetivos a que nos propusemos.. 

Acreditamos que ao unirmos esforços, entre doentes, profissionais, industria e sociedade civil,  num espírito de
verdadeira Aliança INquebrável, conseguiremos atingir mais e melhores condições para a melhoria da
qualidade de vida das pessoas com displasias ósseas.

A todos os que, de uma forma direta ou indireta, participaram

o nosso Bem Hajam!
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