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As Displasias Osseas

De origem genética, as Displasias Osseas
correspondem a um conjunto muifo
heterogéneo de doengas raras que afetam,
maioritariamente, o  desenvolvimento, a
estrutura e constituigdo dos ossos, da
cartilagem e da denting, refletindo-se em baixa
estatura, fragilidade ou deformagdes dsseas e
frequentemente comprometendo a vida e
mobilidade das pessoas afetadas.

As displasias dsseas representam uma drea
extremamente importante no &mbito das
patologias do osso, mas tem sido pouco
desenvolvida e reconhecida levando a falta de
apoio e de implementacdo de medidas
adequadas, particularmente significativa nos
doentes adultos.




Estéio atualmente identificadas centenas de displasias dsseas, n&o letais e letais, divididas em vdrios
grupos de acordo com 4 critérios: fenotipicos, radioldgicos, bioquimicos e genéticos.

Com uma prevaléncia global de 1 caso a cada 5000 nascimentos o diagndstico continua a ser, na maioria
das vezes, um desafio para os profissionais. Embora possam ser diagnosticadas ainda durante a gravidez,
a maior parte sé sdo identificadas apds o nascimento e o pds-natal e é frequente que a identificagdo
exata da patologia possa demorar anos a acontecer.

As Displasias Osseas

DIVIDIDOS DE ACORDO
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As Displasias Osseas

Caminhando juntos

Tendo em conta a complexidade e especificidade destas doencas, a
resposta nesta drea requer multidisciplinaridade e diferenciacdo
complexas, envolvendo representantes de doentes e multiplas
especialidades e subespecialidades médicas, incluindo genética
médica, reumatologia e reumatologia pedidtrica, endocrinologia e
endocrinologia pedidatrica, medicina tfisica e reabilitagdo, ortopedia,
nefrologia e nefrologia pedidtrica, otorrinolaringologia, oftalmologia,
cardiologia e cardiologia pedidtrica, pneumologia e pneumologia
pedidtrica, radiologia, estomatologia, obstetricia e neonatologia,
assim como profissionais de psicologia, do servigo social e técnicos
superiores de diagndstico e terapéutica.

Nesse sentido, a Associagdo Portuguesa de Osteogénese Imperfeita,
a Equipa Multidisciplinar de Displasia Esquelética da ULS de Santa
Maria, membro da Rede Europeia de Referéncia sobre Doencas
Osseas Raras (ERN-BOND), e os seus Centros Afiliados (ULS S. José,
ULS Almada e Seixal e Hospital CUF Descobertas) unem esforcos
para implementar mais uma edi¢do do projeto Alianga Inquebravel.


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

ALIANCA {NQUEBRAVEL

Uma Alianca de multiplos Parceiros

Um projeto que envolve a Comunidade cientifica e néio cientifica de Displasias Osseas num
proposito conjunto em que doentes e profissionais se rednem para refletir sobre os dltimos
desenvolvimentos em doencas osseas raras e definir melhores prdticas para o futuro.



ALIANCA INQUEBRAVEL
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Objetivos Comuns

Mo edicdo do projeto de 2024, o Equipa Multidisciplinar de Displasia
Esquelética da ULS de Santa Maria, membro da Rede Europeia de
Referéncia sobre Doencas Osseas Raras (ERN-BOND), assume
particular destaque, estabelecendo uma ligacdo direta 4 associacdo
para desenvolver e implementar atividades e estrategias, sob o signo
da "Alianca INquebravel”, que permitam atingir os seguintes objetivos:

e O desenvolvimento de resultados exceléncia para os profissionais da drea, facilitando a implementagdo dos avancgos

cientificos, incluindo:

e Debate sobre as melhores praticas no diagnédstico e tratamento multidisciplinar das displasias ésseas e outras doencas

dsseaqs raras;

e Atualiza¢Bes sobre os mais recentes tratamentos para displasias dsseas;

e Participagdo de palestrantes internacionais e troca de experiéncia com outros centros multidisciplinares de referéncia,

particularmente para a realidade portuguesa e ibérica, em como melhorar os cuidados neste grupo de patologias;

e Apresentagdo de casos clinicos portugueses, casuisticas e estudos nacionais.

e Literacia em salude, empowerment e capacitacdo de doentes e familias:

e Atualizagdes sobre os tratamentos mais recentes em Osteogénese Imperfeita (Ol);

e Capacitacdo para a tomada de decisdes em saude;

e Estratégias de capacitagdo sobre como lidar com os desatios didrios relacionados com a Osteogénese imperfeita;

e Apresentar atualizagdes sobre a ERN-BOND e as equipas portuguesas, enquanto centros de referéncia nacionais para

doencgas dsseas raras;

e Sensibilizar os decisores politicos e outros stakeholders para os problemas relacionados com as doencas dsseas raras.
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O Simpdsio “BONE Dysplasias 2024" surge entdo na
sequéncia de um projeto de continuidade organizado pela
Associacdo Portuguesa de Osteogénese Imperfeita -
APOIl, denominado “Alianga INquebravel”, onde se

estabelece uma parceria com multiplos parceiros para
estimular a cooperagdo entre doentes e seus familiares,
profissionais de saude e muitos outros stakeholders
envolvidos de forma direta ou indireta na melhoria da
qualidade de vida das pessoas com osteogénese imperfeita
e outras doengas dsseas raras.

Para envolver toda a comunidade e estabelecer uma
verdadeira Aliangca global de doencas esqueléticas raras
sob a égide da Alianca INquebravel, muitos outros
parceiros foram convidados a juntar-se a nds para este
projeto, que promoveu um espaco de oportunidades para
especialistas e doentes se encontrarem, discutirem,
trabalharem em conjunto, compartilharem experiéncias e
desenvolverem estratégias-chave para implementar os
NovVos avangos.


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

Quando

16 a 18 maio 2024

Trabalhando com um comité cientifico composto por médicos e cientistas portugueses e representantes de doentes,
esta Alianca INquebravel compés uma agenda inspiradora para trazer ao nosso Pais as mais recentes atualizagdes
e desenvolvimentos sobre Displasias Osseas.
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A  Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa acolheu os
participantes dos dois primeiros dias (16
e 17 maio), cujo publico alvo foram
profissionais de saude de todas as
dreas de especialidades que lidam
com displasias dsseas e outras doengas

dsseas raras - incluindo geneticistas,
ortopedistas, pediatras, fisiatras,
fisioterapeutas, endocrinologistas,
reumo’rolloogis’ros, radiologistas,

internistas,  dentistas,  enfermeiros,
psicdlogos , eftc.

O terceiro dia (18 maio), dedicado aos
portadores de Osteogénese Imperteita
e seus familiares, decorreu na Escola
Superior de Tecnologias da Saude de
Lisgoa inserida numa das zonas mais
nobres da cidade, Parque das Nagdes,
que com os seus espacos ludicos e de
lazer, permitiu  adicionalmente
socmllzagc"jo dos participantes

Onde

16 E 17 MAIO

Faculdade de Medicina
da Universidade de Lisboa
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Quem

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

Com multiplos convidados de renome e prestigio, de
todos os pontos do Pais e llhas, contou também com
vdrios participantes estrangeiros, nomeadamente dos
Estados Unidos da América, do Canadd, do Brasil, dos
Paises Baixos, de Franga, de Itdlia e de Espanha.

Proveniéncia

Deiras Cascals

Espanha

Paises Baixos

________————_

Brasil

2.3% “—————__________ — 0.8%
Amadora ________..-—--' Setubal

Loures
7.0%
Mongao
2.3%

Sinmtra

2. 3% / 10.9%

Lishoa

2.3%
Porto
7.8%
Coimbra

8.5%

44 2%

Italia

[j%jf”””””’,,f”"

Canada

EUA

Franca

Portugal

91.5%
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Uma excelente  oportunidade para
estabelecer ligagdes, atualizar
conhecimentos e desenvolver a rede de
contactos entre os vdrios tipos de
participantes.

Voluntario

Quem

Participantes

1.4%

Medico

37.1%

Qutro

B.3%
Psicologo

1.4%
TSDT

B.3%

Portador

14 0%
Industria

I.0%

Familiar

11 2%
Enfermeiro

4.2%

Med Interno

9.1%



COMISSAO ORGANIZADORA

André Travessa
Catarina Macedo
Céu Barreiros

Daniela Santos &
Fatima Godinho B / e T
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Joana Ruivo Rodrigues

Manuel Cassiano

Margarida Custédio dos Santos
Marta Rodrigues

Tiago Mendes

Susana Alberto




PARCERIAS E APOIOS

Este € um Projeto Soliddrio que pretende envolver toda a comunidade e estabelecer uma verdadeira Alianca global de
doencas esqueléticas raras. A nossa politica é assegurar a participagdo de todos os interessados, nomeadamente
Doentes, familias, estudantes e profissionais de todas as dreas da saude.

Apesar de, ao abrigo da responsabilidade social, a organizagdo ter conseguido uma redugdo de custos significativa na
implementacgdo do Projeto, este representou um investimento global elevado para o orcamento da Instituigcdo. No
entanto, o apoio e empenho dos nossos patrocinadores e Parceiros Sociais permitiram implementd-lo com custo pouco

significativo para a associagdo e simbdlico para os participates.

PARCEIROS INSTITUCIONAIS

G s 0 72 B
% EURORDIS - B
RARE DISEASES EURDPE

com O apoio da Freguesia Parque das Nagoes

- R — ESCOLA SUPERIOR DE .
T, petiionein TECNOLOGIA DA SAUDE
o MEDICINA
2 DE LISBOA
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PARCEIROS CIENTIFICOS
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DIVULGACAO

Num esfor¢o conjunto em prol das pessoas com displasias dsseas, varias entidades se juntaram a esta Alianca

contribuindo para a divulgacdo do evento:

U 2

FACUILDADE CE
LSBOA  SrEniciva
v LISHOA

ESTUDAR INVESTIGAR VIVER INTERNACIOMNAL A

A

Bone Dysplasias 2024: Simpésio de
Displasias Osseas

m Inicie  AFedra v DoengaRaras Llegislogdo  Associodas  Torne-se Associoda  Parcerias  Contact

Bone Dysplasias 2024: Simpésio de Displasias Osseas -
16 a 18 de maio de 2024

A FEDRA juntou-se G Alianga INquebrdvel e enquanto parceiros @ com muito gosto que apresentamos o Bone Dysplasios 2024; Simposio de
Displasios Osseas, que irG decorrer de 16 @ 18 de maio de 2024, em Lisboag, Portugal.

‘ : . - B

.o : Bn

INR Mais Acedido Servigos ONGPD Vida Independente Acessibilidades Noticias & Eventos ENIPD PRR

Detalhe do Evento

o T

Bone Dysplasias 2024: Simpésio de Displasias
Osseas

Atualizado: 26/03/2024

E com muito gosto que apresentam
o Bone Dysplasias 2024: Simpésio d

UNIDADE LOCAL DE SAUDE
SANTA MARIA

INSTITUCIONAL UTENTES ESPECIALIDADES SERVICOS DE APQIO  PROFISSIONAIS COMUNICAGAC CONTACTOS RECRUTAMENTO

A

78" ERN BOND

w5 EUROPLAM REFIRENCE NETWORK
..__.‘. ON BARE BONE DISEASES

Symposium on Bone Dysplasias (BONE Dysplasias 2024)

~

BONE / 2024
DYSPLASIAS
J -0 . =

ERN BOND ~ EXPERTISE ~ ACTIVITIES ~ CPMS ~ EDUCATION ~

+ MACIONAL MUNDO INVESTIGAGAC SIMPOSIOS ESPECIALIDADE ~ AGENDA Q

1D A, 2004

-

BONE / 2024 ¢
DYSPLASIAS ©

SIMPOSIO DE DISPLASIAS OSSEAS ==

MNOTICIAS RECENTES

» Federagio dos médicos acusa Ministério

» Associacio de Cuidados Paliatives pede
Ministra da Saude

» Viver com lupus. Aprendi a nunca desistic
de mim
6 o Junho, 2024

» Portugal ¢ Espanha estio prescupados

EURORDIS WHOWEARE  WHATWEDO  INFORMATION & SUPPORT

RARE DISEASES EURDPE

Home \ Events \ Member event | Bone Dysplasias 2024

Bone Dysplasias 2024

RACS - Rede Académica das Ciéncias da Sadde da Lusofonia Ano 2024 | N.° 8 | 10 de maio

e W e & |- . = >

Simpéasio de Displasias Osseas
A APOI realiza o primeino Simpdsio sob o tema
Displasias Osseas, de 162 13 de maio de 2024.

Mais informactes: Cligue Agu

d Il Jornadas Internacionais
de Saude Publica

O Instituto Superior Politécnico Jean Flaget de
Benguela (Angola) realiza as Il Jomadas internacionais
die Satide Publica nos dias 06 07 de Junko de 2024

s informagties: Chague Agul,

ANDO PORTUGAL DISPLASIAS OSSEAS NOTICIAS EVENTOS RECURSOS PARCERIAS | FAGA PARTE

N

BONE [ 2024 :
DYSPLASIAS °

SIMPOSIO DE DISPLASIAS OSSEAS -

Simpésio Portugués de Displasias Osseas | Bone Dysplasias 2024 16-18 Maio



DIVULGACAO
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COLLABORATION BRAZIL & PORTUGAL COMNTAGEM DECRESCENTE MEW COLLABORATION BRAZIL & PORTUGAL
Thanks to an initiative from QIFE. two reprasentatives from the Brazilian Ol-organization BOME DYSPLASIAS 2024 to an initiative from OIFE the Brazilian group Asso
3 - AN ware able to attend the conferancz in g M:'éEIG DE DISPLASIAS C'SSE-’-.E AMO| were able to attend the conference Bone Dysplasias in Portegal, organized by
a closer collaboration betwezen ANOI and |/ ] Wz are happy to shars that 2 doser collaboration
now besn established.

Relembramos que estdo & decorrer igGes para o BOME DYSPLASIAS 2024: Simposio de

Dizplasias Oszzas!.. See more
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nicio de mais uma manhd de trabalhos no Bone Dysplasias 2024, desta ver dedicada aos
Sortadores de 01 & familias.
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DIVULGACAO

Osteogénese imperfeita: “A multidisciplinaridade &
necessaria para uma melhor abordagem desta
patologia”

B 22/05/24

Fatima Godinho, presidente da Associagdo Portuguesa de Osteogénese Imperfeita
(APOI), faz um balango muito positivo do evento “Bone Dysplasias 2024" que uniu a
Associagio e a ULS de Santa Maria. O principal objetive do evento passou “por
destacar no meio cientifico, cativando o interesse dos profissionais de salde e da
comunidade em geral, as displasias osseas e doengas raras e osseas em geral”.
Assista a entrevista.

Publicacoes

saudeonline

il Oleegdnee mpsciile. s dosegs rn gue provees falunin Soeees

""\_-'"
Frocars
o Haath
— "

24 Agr, 2024 Fatima Godinha

Osteogenese Imperfeita. Uma doenca rara que provoca

fraturas osseas

Fatima Godinho é Reumatologista e Presidente da Associacdo Portuguesa de Osteogénese
Imperfeita (APOIl). A margem do “Bone Dysplasias 2024: Simposio de Displasias Osseas”, que
vai decorrer entre 16 e 18 de maio, em Lisboa, fala dos sintomas desta doenca rara que afeta

05505, Mas Nao so.
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Displasias dsseas: “Temos de organizar o seu
seguimento de forma mais fluida, organizada e centrada
no doente”

0 04/06/24

0 evento “Bone Dysplasias 2024" foi organizado em conjunto pela ULS de Santa
Maria e pela Associagdo Portuguesa de Osteogénese Imperfeita (APOI), com o
intuito de abordar patologias ‘“dificeis, que afetam todo o sistema
musculoesquelético e até outros orgdos, passando ainda pelas displasias dsseas,
que podem ter alteragdes oftalmoldgicas ou alteragbes dentarias, por exemplo”,
reflete André Travessa, coordenador da equipa de displasias dsseas da ULS de Santa

Publicagoes




ATIVIDADES E PROGRAMA

Trabalhando com um comité cientitico composto por médicos e cientistas portugueses e representantes de
doentes, esta Alianga INquebravel compds uma agenda inspiradora para trazer ao nosso Pais as mais recentes
atualizagdes e desenvolvimentos sobre Displasias Osseas.

A imensa preocupacdo e responsabilidade ambiental levaram-nos a optar por divulgagdo predominantemente
digital e disponibilizagdo de informagdo através de um website dedicado ao evento e uma Aplicagdo para

Smartphones.

INSCRICOES PROGRAMA ]
/

- ,
BONE / 2024 OLA! ABRA ESTE URL
e NO SEU DISPOSITIVO
2Py === '.'.':'.'f J-::u T
[
e Alinhamento
Todos as [parcerias
o Agenda
16,05 — 18/05/2024
Localizagdes
o 2 Localizagdes Or use our desktop view:
O o
Tudo o que precisa saber [:1:] rQ. ' ﬂ
000
DESCUBRA AS DISPLASIAS OSSEAS A EDUCAGCAQO E A NOSSA PRINCIPAL JUNTE-SE A NOS PARA FAZER A NAQ PERCA O SIMPOSIO DE 2024

MISSAQ DIFERENCA

As displasias 6 nto de

Go estd empenhada e xmover formaocdo
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Sexta-feira, 17 de maio de 2024

09:00-09:45 Comunicagdes orais - Casuistica e Casos Clinicos Il | Oral communications -

09:45-10:05

10:05-10:50

11:10-11:40

11:40-12:40

12:40-13:10

14:30-15:15

case series and clinical cases lI

Moderadores: Renata Oliveira e Mafalda Pires

Estudo “Vivéncia da transicdio para o mundo do adulto em jovens e jovens adultos com
displasias ésseas” | Study ‘Experience of transition to the adult world in young adults with
bone dysplasias”

Moderador: Tiago Mendes

Palestrante: Margarida Custédio dos Santos

Transic&@o nas displasias ésseas | Transition in bone dysplasias

Moderadores: Céu Barreiros e Inés Alves

Painel: Filipa Ramos; Jo&io Campagnolo; Anabela Bandeira; Alice Mirante; Rute Sousa
Martins; Joana Correia Rodrigues

As associagdes de doentes no apoio & comunidade &cien’rl’fica e de doentes) |
Patient associations supporting the community (scientific and of patients)

Moderador: Luis Quaresma
Palestrantes: Fatima Godinho e Inés Alves

Ortopedia nas Displasias Osseas | Orthopaedic surgery for bone dysplasias
Moderador: Manuel Cassiano Neves

e Abordagem ortopédica da Osteogénese Imperfeita | Orthopaedic
management of Osteogenesis Imperfecta

Palestrante: Zagorka Pejin
* Ortopedia noutras Displasias Osseas | Orthopaedic management of other
bone dysplasias

Palestrantes: Klane White

Key4Ol e “Recommendations for Lung Function Guidance in Osteogenesis Imperfecta”
Key4Ol and “Recommendations for lung function guidance in Osteogenesis
Imperfecta”

Moderador: Susana Moreira, Céu Barreiros
Palestrante: Tim Kroesbergen e Dagmar Mekking

O que hd de novo na terapéutica médica na Osteogénese Imperfeita | What is
new in the medical treatment of Osteogenesis Impertecta

Meoderador: Fatima Godinho
Palestrante: Marie Eve Robinson

15:15-15:45

15:45-16:30

16:50-17:20

17:20-17:50

17:50-18:10

Sindrome de Ellis-Van Creveld | Ellis-Van Creveld syndrome

Moderadores: Maria Abreu
Palestrante: Jorge Diogo da Silva

Comunicacdes orais - Casuisticas e Casos Clinicos lll | Oral communications - case series
and clinical cases lli

Moderadores: Lurdes Sampaio e José Poupino

Hipofosfatemia ligada ao X: da adolescéncia & idade adulta | X-linked
hypophosphatemia: from adolescence to adulthood

Moderador: Ana Paula Barbosa
Palestrante: Marta Pereira

Fibrodisplasia ossificante progressiva | Fibrodysplasia ossificans progressive
Moderador: Filipa Ramos

¢ Tratamento atual | Current treatment
Palestrante: Zagorka Pejin
* Novos tratamentos no horizonte | New treatments on the horizon

Palestrantes: André Travessa

Sessdo de prémios e encerramento | Award session and final remarks

Intervenientes: Heloisa Santos; Fatima Godinho; André Travessa; Manuel Cassiano

Neves
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Sdbado, 18 de maio de 2024

09:15-09:30 Acolhimento e boas vindas

Intervenientes: Fatima Godinho, André Travessa e Beatriz Fernandes

09:30-10:30 O que hd de novo no tratamento da Ol:
» Terapéutica médica e novos Estudos Clinicos
Palestrante: Fatima Godinho
e Terapéutica cirdrgica

Palestrantes: Manuel Cassiano Neves

11:00-12:15  Transigdo para o mundo do adulto: Estudo “Vivéncia da transicdo para o mundo do
adulto em jovens e jovens adultos com displasias ésseas”:

¢ Autonomia;

e Bem-estar fisico e emocional;

e Experiéncia emocianal e social;

e Sexualidade;

» Transi¢&o para os servigos de saude.

Palestrante: Margarida Custédio dos Santos
Painel: Tania Esteves, Mario Vilas Boas, Miguel Ganhé&o e Daniela Santos

14:00-15:30  Workshop pratico “Lidar com Fraturas” - Primeiros-socorros

Palestrantes: Carlos Gongalves e Céu Barreiros

16:00-17:00  Cuidados pés-cirurgicos, gessos e imobilizagdes. Voltar a vida Ativa.

Palestrante: Miguel Rodriguez Molina




 BONE/ 2024

” ' oy W/ DYSPLASIAS
BONE / 2024
DYSPLASIAS

SIMPGSIO DE DISPLASIAS OSSEAS
SIMPOSIO DE DISPLASIAS OSSEAS

Aen a cm.-q..gqu; e ‘:-...'!g r.rJ. Auvaca,




INICIATIVAS SOLIDARIAS

Com forte sentido de responsabilidade social, a Equipa do Projeto Alianga Inquebravel estendeu a sua agdo &

implementacgdo de atividades soliddrias de apoio a comunidade de doentes.

Foram reforgadas as Campanhas de Consignagdo de 0,5% do IRS a Associagdo Portuguesa de Osteogénese

Imperfeita ( ) e também a promog¢do de ac¢des de sensibilizagdo para a Osteogénese

Impertfeita, através da campanha *

* *

> 8 4 *
+ IRS SOLIDARIO
5 *Ha’ ten quadro mdgico que forua soultos

* Cw realidade!

*

apoi}>

associagio portuguesa de
osteogenese imperfeita

AJUDAR MUIT ASTAR NADA

DEPQOIS DI VALIAR AS SUAS FJ 8 902 92

FATURAS NO PORTAL DAS FINANCAS,

AJUDE-NOS A  MELHORAR A Ly MODELO 3 CAMPO T

QUALIDADE DE VIDA DAS PESSOAS P _ %
COM OSTEOGENESE IMPERFEITA INSTITUIGOES DE PARTICULARIDADE SOCIAL

DIA 6 DE MAIO

DIA INTERNACIONAL DA OSTEOGENESE IMPERFEITA

VESTE AMARELO,
USA UMA FLOR AMARELA NO CABELO
USA UMA GRAVATA AMARELA
USA UM LENGO AMARELO

CELEBRA A VIDA

PORQUE DESPERTAR CONSCIENCIAS,
FAZ A DIFERENCA

n

MAIO

OSTEOGENESE
IMPERFEITA
2poi )t )
- HWISHBONE
sl #1Voice4 Ol



PREMIOS

Com o intuito de estimular a produgdo cientitfica na drea das displasiaos e das doencas dsseas raras e
reconhecer o mérito dos 22 trabalhos apresentados, a Organizag&o do Bone Dysplasias 2024: Simpésio de
Displasias Osseas implementou o Prémio Bone Dysplasias 2024 ao melhor trabalho. Foram ainda atribuidas

duas Men¢ées Honrosas.

Prémio Bone Dysplasias 2024

Foi otribuido o Prémio Bone Dysplasias 2024 PREMIO

ao trabalho "Skeletal Dysplasia: Looking at the BONE 2024 BONE DYSPLASIAS

right angle?’, de Emanuel Homem. DYSFLANAS 2024
2 24 Foram também atribuidaos duas Mencoes S
B Honrosaos aos trabaolhos "A shrouded case of Emanuel Homem Costa
autosomal recessive osteopetrosis requiring “Skeletal Dysplasia: Looking at the right angle?
DYSPLASIAS emergent care”, de |sabel Serra Munes e "IHH-
related short stature: clinical and molecular
SIMPOSIO DE DISPLASIAS OSSEAS characterization of six Portuguese families"
de Inés Barros Ruas
PREMIO
BONE 2024 BONE DYSPLASIAS
DYSPLASIAS 2024
Menctes Honrosas
[odos os trabalhos submetidos e apresentados .
6 Simpdeio foram candidatos ao Prémio d Isabel Serra Nunes Inés Barros Rua
no Simpdsio foram condidatos oo Prémio de L ——
BD2024, Melhor Trabalho do Bone Dysplasias R T it e

Saiba Mais =




PREMIOS

A Organizagdo apoiou também a divulgagdo e ceriménia de entrega do Prémio Heloisa Santos (Prémio Anual de
Investigag&o Clinica na Area das Displasias Esqueléticas), que decorreu durante a ceriménia de encerramento do

Simposio.

Prémio Anual de Investigacdo
Clinica na Area das Displasias

PREMIO

Anual de Investigacio Clinica na frea das Displasias Esqueléticas

. Heloisa Santos
r Esqueleticas 2024
P R E M IO Atribuido  aco trabalho  “Establishing an Ve
objective  clinical spectrum, genotype- Jorge Diogo da Silva

ANUAL DE INVESTIGACAO

CLINICA NA AREA DAS
DISPLASIAS ESQUELETICAS

Premio anual para investigodores portugueses
residentes em Portugal, coordenadores de
trabalhos de investigagdo clinica na drea das
DISPLASIAS ESQUELETICAS, realizados em
Portugal, e publicados no ano anterior @
candidatura em revistas internacionais com
elevado fator de impacto.

phenotype correlations, and CRMP1 as a
modifier in the Ellis-van Creveld syndrome:
The first systematic review of EVC- and
EVC2-associated conditions”, de |orge Diogo
da Silva, publicado na Genetics in Medicine

‘Estabbshing an chjective dinical spectrum, geratype-phanatype correlations, and
CRMP &5 & modilier in the Elis-van Creveld syndrome. The st systematic review of
EVLC- and EVL I -assaciabed concdiioms

._..:.::m-p-munu-r- G= li(:"‘.
Open (2023) 1, 100781 s Medicine
"ol OPEN

ELSEVIER s Dl il s s s I

E e s TR T e

SYSTEMATIC REVIEW

Establishing an objective clinical spectrum, genotype- =
phenotype correlations, and CRMPI1 as a modifier in

the Ellis-van Creveld syndrome: The first systematic
review of EV(- and EV(2-associated conditions

Jorge Diogo Da Sibva™ =0, Ana Rita Soares"*, Ana Marla Fortuma™”,
Hataliya Tkachenko'

Aceda ao artigo =



ANALISE DE RESULTADOS

Terminado o Simposio de Displasias Osseas, e toda a
envolvéncia acadéemica, cientifica e social que envolveu, BONE 2024 ;.I

torna-se imperioso refletir e fazer a sua avaliacao. DYSPLASIAS

SIMPOSIO DE DISPLASIAS OSSEAS =2

E particularmente importante para a APOIl e para a Equipa
Multidisciplinar de Displasias Osseas da ULS Santa Maria,
analisar a opiniao dos participantes para:

- avaliar em que medida foram satisfeitas as suas

Questionario de Satisfacao

Caro(a) Participante,

t t . Vimos, antes de mais, agradecer a sua participacdo no Simpdsio Bone Dysplasias 2024.
expe ativas, Terminado o Simpésio de Displasias Osseas, é agora o momento de refletir e fazer a sua

- Melhorar a organizacao de futuros eventos. avaliaggo.

E muito importante para a APOI e para a Equipa Multidisciplinar de Displasias Osseas da
ULS Santa Maria, saber a sua opinido sobre o evento, para:

Pa 'a tal., fO| SO“CitadO a0os pa rtiCi paﬂteS O preenCh | mento de - Podermos avaliar em que medida satisfizemos as suas expetativas;

. i . ~ . N . - Mell fut tos.
um Questionario de Satisfacao que com incidéncia sobre a oTaImon o5 TS SEReS

' N I | 11 Como participante do simpdsio solicitamos que nos fornega a sua opinido sobre a
Organ |Zagao, O aCO[h | mento' O prog rama Clentlﬂco’ a organizacgao, acolhimento, programa cientifico, adequacdo das sessdes e independéncia
adeq Uagéo daS SeSS(N)eS e iﬂdependéncia Cientiﬂca do cientifica do simposio através do preenchimento deste formulario que levara menos de 5
- . minutos a preencher.

SImpOosIo.

Agradecemos desde j& pela sua colaboragéo!

A Organizacgao

Agradecemos publicamente a todos a participacao e
colaboracao!



O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES

Adequacao do formato e das sessoes

0 FORMATO E METODOLOGIA UTILIZADOS PARA AS SESSOES E COMUNICAGOES A DURAGAO DAS SESSOES do Simpdsio Bone Dysplasias 2024 foi:
do Simpdsio Bone Dysplasias 2024 foi: 64 respostas

64 respostas

@ Muito Adequada
@ Muito Adequado @ Adequada
@ Adeguado

@ Razoavel
@ Razoavel @ Insuficiente
@ Inadequado _—_--_5 @ MNéo sei
@ MN3o sei

@ Sugiro sessoes mais interativas com
CI&A

O TEMPO PARA DISCUSSAO E QUESTOES da audiéncia foi? De uma maneira geral os PALESTRANTES e CONVIDADOS do Simpdsio revelaram
dominio do tema que apresentaram e boa capacidade de comunicacao?

bd respostas
ad respostas

@ Muito Adeguado

® Adeguado @ Totalmente
@ Razoavel @ Bastante
@ Insuficiente @ Pouco

@ Mio sei @ Nada

@ Néo sei




A DIVULGACAOQ DO SIMPOSIO foi:

o4 respostas

O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES A

@ Adeguada

O Razoavel

@ Insuficiente

@ MNao sei
Secretariado e Acolhimento local
Os COLABORADORES e VOLUNTARIOS que prestaram apoio ao evento, de uma
maneira geraL foram faceis de identiﬂﬂan acessiveis e dis pnnweis? 0 SECRETARIADO PREVIO Simposio e a necessidade de comunicacdo por email ou

telefone foi:

64 respostas 64 respostas

@ Muito Adeguada
@ Totalmente

@ Adequada
# Eastante ® Razoavel
... Pouco @ nadequada
@ MEo zei
. Mada ® Nia
P Nao sei

O SECRETARIADO E ACOLHIMENTO LOCAL (nos dias do Simposio) foi:

04 respostas

@ Muito Adegquada
@ Adequada
@ Razoavel

@ Mau
@ Mo sei

Somos, profundamente agradecidos a todos os

VOLUNTARIOS que asseguraram este projeto em todas as
suas fases




Os INTERVALOS para pausa tiveram tempo suficiente e foram acolhedores?

O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES

Secretariado e Acolhimento local

@ Totalmente
@ Bastante
@ Pouco

@ Mada

& Mo sei

O Catering’ flores e ofertas para acolhimento dos O CATERING DOS INTERVALOS PARA CAFE foi variadn, suficiente e facil de aceder?
participantes nos locais do evento foi assegurado com

od respostas

@ Totalmente de acordo

donativos de empresas da sociedade civil, que com forte @ D cords

. oM o . . & Razoavel
sentido de responsabilidade social se juntaram a esta — ® v

— @ Muito mau

® MNEo sei

Alianca Inquebravel.

Bem Hajam!

O CATERING DOS ALMOGOS (Lunch box) foi variado, suficiente e facil de aceder?

I’astél:s“d&r _Belém' @ Vili&alé ; ELO RINEVE’ 64 respostas

@ Totalmente de acordo

: @ De acordo
Jﬂl‘(ﬂlilll(l b I @ Razoavel
Martins }%I.IC"ICII'I gerfro‘ ® \au
& Muito mau
P Mao sei

Excedentes: distribuidos por familias com bebés, criancas com
insuficiencia economica e voluntarios.




O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES

Qualidade e Relevancia Cientifica do Evento

Qual a UTILIDADE do simpdésio para a sua atividade profissional (caso seja
profissional) ou utilidade para o seu conhecimento sobre a doenca e vida diaria
(caso tenha uma relacdo pessoal com a doenga)?

64 respostas

@ Muito util
@ Util
& Razoavel

@ Inutil

Os OBJECTIVOS EDUCACIONAIS do Simpdsio Bone Dysplasias 2024
corresponderam as suas expectativas?

64 respostas

@ Totalmente
@ Bastante
@ Pouco

@ Nada

@ Mio sei

Qual a sua impresséo global do PROGRAMA CIENTIFICO do simpésio?

od respostas

@ E:celente
& Bom

O Razoavel
@ Fraco
@ Mau

A INFDRMA[}‘EG APRESENTADA no Bone Dysplasias 2024 foi globalmente bem
balanceada e consistentemente suportada por evidéncias cientificas validas?

od respostas

@ Totalmente
@ Bastante
@ Pouco

@ Mada

@ MNéo sei

Considera que a informacdo e a forma como foi discutida manteve independéncia
Cientifica e foi LIVRE DE VIESES COMERCIAIS?

64 respostas

@ Totalmente
@ Bastante
@ Pouco

@ Mada

@ Mio sei




O QUE DIZEM OS PARTICIPANTES

Apreciacao global do Simpdésio

Satisfacao das expetativas individuais 8 Copiar De uma forma geral, como avalia o Simposio? I8 Copiar

b4 respostas 64 respostas

] G0
a0 44 (68 8%) 40 43 (67 2%)

20 20

19 (20, 7%) 20 (31,3%)

0 ({lr%] 0 (clr%] 1 (‘l]ﬁ%]

1 2z 3

{I'{L'lll%] 0 {{lll%] 1 ':1]5%]

1 2 3

.. e estamos TAO ORGULHOSOS.. obrigado por esta avaliacao e pela conflanca no nosso trabalho!




RESULTADOS

Este foi, mais uma vez, um projeto memoravel pela quantidade de participantes e abrangéncia geografica e pelos temas
abordados de reconhecida importancia cientifica.

Estabeleceram-se lacos fundamentais para todos os envolvidos, permitindo o crescimento da rede de contactos nacionais e
Internacionais na area das displasias osseas.

Ressalva-se que pela forte participacao, divulgacao e dinamizacao do projeto Alianca INquebravel/UNbreakable Alliance para
uma melhor percecao e reforco dos objetivos do projeto.

Os resultados ultrapassaram positivamente todas as nossas expectativas iniciais e consideramo-los a varios niveis e dimensoes,
sendo que todos contribuem para o objetivo final de promover a melhoria da qualidade de vida das pessoas com displasias
osseas. Acreditamos, pois, que tera um impacto muito positivo, por um lado se incentivou a melhoria do conhecimento medico e
se desenvolveu o estimulo a investigacao e cooperacao nacional e internacional, e por outro se estabeleceram contactos entre
varias organizacoes a atuar na area das displasias 0sseas e das doencas raras, levando a criacao de sinergias entre a Academia,
as Instituicoes de Saude e os representantes de doentes. Adicionalmente estimulou-se a literacia em saude e o conceito de
‘patient empowerment” tornado as pessoas com displasia ossea cidadaos ativos na promocao da sua saude.

Apesar deste projeto nao prever um impacto direto na sociedade civil, espera-se que 0s beneficios diretos para as pessoas com
doenca e para os profissionais de saude possa levar a impacto indireto positivo na sociedade atraves da melhoria da integracao
escolar, laboral e social com consequente diminuicao do absentismo por doenca, do estigma social e de outros fatores
(psicologicos) que contribuem para inadaptacao da pessoa com deficiéncia na sociedade.



BONE 2024

DYSPLASIAS
SIMPOSIO DE DISPLASIAS OSSEAS AG RADECI MENTOS

Partilhamos com todos o sucesso deste projeto e desta iniciativa que superou as nossas expectativas iniciais..
Manifestamos publicamente a nossa mais profunda gratidao a todos os participantes e a todas as entidades
apolantes, sem 0s quais nao teria sido possivel alcancar os objetivos a que Nos propusemos..

Acreditamos que ao unirmos esforcos, entre doentes, profissionais, industria e sociedade civil, num espirito de
verdadeira Alianca INquebravel, conseguiremos atingir mais e melhores condicoes para a melhoria da
qualidade de vida das pessoas com displasias osseas.

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

0 nosso Bem Hajam!

ALIANGA /1 o
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BONE 2024 Bringing together the community towards innovation.
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