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Quem eu sou, quem soMMos na

Tecnologo da Informacao/Analista de Sis

Sou irMMao da Viviane e priMMo da Fabi
Mitocondrial (MM), mais especificame
(TK2d). f

Como paciente impaciente, pratico a
aMMigos pela SiMMbiose de paciente
melhor para todos: “Viver é persistir
(L#MNZ’s) g

As MM compreendem um grupo de sindromes r
caracterizada pela disfuncao mitocondrial que
celular, afetando predominantemente o nosso

A aMMigos - Associacao de Miopatia Mitocondrial Ir
prol da Saude - surgiu da inquietude de diversos pacientes
Miopatias Mitocondriais (MM), com aproximadamente 1.800 i
internacionais (pacientes, familiares e profissionais da saude).

Com acoes desde 21 /Fevereiro/2012, fomos inspirados pelos g’upos organizados em
prol dia mundial das doencgas raras, cujos eventos ocorrem sempre no més de fevereiro,
bem como pelos da semana mundial de conscientizacao mitocondrial (celebrada na
terceira semana do més de setembro), assim somos pioneiros nesta conscientizacao no
Brasil.

Saiba mais sobre mim profissionalmente: :_j:_:._

.
T

©2021 aMMigos — Todos os direitos reservados.


https://www.linkedin.com/in/lhmenezes/
https://www.linkedin.com/in/lhmenezes/
https://lintr.ee/MiopatiaMitocondrial
https://lintr.ee/MiopatiaMitocondrial
https://www.linkedin.com/in/lhmenezes/

Quem eu sou, quem soMMos nos!?

SISTEMAS/ORGAOS AFETADOS PELA DISFUNGAO MITOCONDRIAL

Alguns sintomas das doengas mitocondriais

v CORAGAO
L

SISTEMA OLHOS

Sistema nervoso: corvulsdes, tremores, atraso Olhos: fraqueza das pdipebeas (ptose), incapacidade de RESPIRATORIO | |

no deservolvimento, surdez, deméncia, acidente maover 0s olhos lado a lado {oftalmoplegia external,
vascular corabeal antes dos 40 anos, equilibrio — p / cegueira (retinite pigmentosa, atrofia dptica), catarata,
-4 §

(O ricapo
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PANCREAS \b
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OUVIDO INTERNO

&

deficients, at on 'dores de cabeca
03, enxaguecas/ abeg SISTEMA MUSCULAR

Orelhas: surde: neurossensorial [pode ser intermitente)

CEREBRO

Coragio: cardiomiopatia (fraqueza do munculo cardiaco,
cora 3o grande), bloguwio ou anormalidades e conduglo. ’

Trato respiratorio; auséncia de tosse, pouca expansio :
pulmonar

Figado: insuficiéncia hepdtica & comum em bebés

com sindrome de deplecio de DNA mitocondial,

figado gorduroso (esteatose hepitica)

Rin: sindrome de f anconi {perda de I U R . ="='TOS °F UMA MIOPATIA MITOCONDRIA
metabdlitos essenciais na urinal, sindrome Sistema reprodutor feminino: infertilidade,
nefrotica (incomum, exceto em bebéds com perda gestacional recorrente,

deficbngia de coenzima Q110),

Trato digestivo: dificuldade para engoiir, refluxo, vimito,
sersagfio de sackedade, diarrela criinica, constipaciio
crdineca, sintomas de intestino irritivel.

Sistema endocrinolégico: dabetes, hipotireoidsmo.

DISFUNCAO MITOCONDRIAL

Deficiéncia de Afeta a musculatura Compromete todos
energia celular lisa e estriada os &rgaos, principal-

mente aqueles que
demandam mais
energia, como

=)

Musculatura esquelética: fraqueza muscular,
~=  intolerdncia 30 exarcicios, clibras, excrecdo de proteing
muscular miogiot ria), b )
muscular

2

na uning {miogh 1), hip

Sisterma Sistema cardior- Sistema gastro-
Neurologico; respiratorio; intestinal.

INFORMASUS
UFSCAR

0.4103/0971-5816.,154489).

Saiba mais em: https://www.informasus.ufscar.br/cafe-com-ammigos-um-dialogo-com-luciano-menezes-fundador-da-
associacao-de-miopatia-mitocondrial-integrada-aos-grupos-organizados-em-prol-da-saude/ = —
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https://www.informasus.ufscar.br/cafe-com-ammigos-um-dialogo-com-luciano-menezes-fundador-da-associacao-de-miopatia-mitocondrial-integrada-aos-grupos-organizados-em-prol-da-saude/
https://www.informasus.ufscar.br/cafe-com-ammigos-um-dialogo-com-luciano-menezes-fundador-da-associacao-de-miopatia-mitocondrial-integrada-aos-grupos-organizados-em-prol-da-saude/
https://www.informasus.ufscar.br/cafe-com-ammigos-um-dialogo-com-luciano-menezes-fundador-da-associacao-de-miopatia-mitocondrial-integrada-aos-grupos-organizados-em-prol-da-saude/
https://www.informasus.ufscar.br/cafe-com-ammigos-um-dialogo-com-luciano-menezes-fundador-da-associacao-de-miopatia-mitocondrial-integrada-aos-grupos-organizados-em-prol-da-saude/
https://www.informasus.ufscar.br/cafe-com-ammigos-um-dialogo-com-luciano-menezes-fundador-da-associacao-de-miopatia-mitocondrial-integrada-aos-grupos-organizados-em-prol-da-saude/
https://www.informasus.ufscar.br/cafe-com-ammigos-um-dialogo-com-luciano-menezes-fundador-da-associacao-de-miopatia-mitocondrial-integrada-aos-grupos-organizados-em-prol-da-saude/
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apr ne e 1 a colaborar e
|mprowsar fol quem

prevaleceu.™

(Charles Darwin)



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3632469/

@ A historia da MMinha vida...

“"Nunca se pode consentir em rastejar quando se sente o impulso de voar alto.” (Helen Keller)

Quedas frequentes, sinal de Tetfraciclina, paracetamol,
gowers, bidpsias (miopatia, diclofenaco: danos mitocondriais
distrofia?)

1978-1980 1985-1994 1997 - 2005

(&) ® (o) @® ‘@

& & & N ©
1981-1984 1995 -1996

o o ) Problemas respiratorios Parada com medicacdes,
Primeiros sinais, hipotonia (Pneumonias), gastro-intestinais, caminhadas, chds, sucos, estudar e
Disfagia, emagrecimento, fadigas... trabalhar até Colite ulcerative,

diarréias, perda de sangue... 35kg

©2021 aMMigos — Todos os direitos reservados.




A historia da MMinha vida...

No meio do caminho tinha uma pedra, Tinha uma pedra no meio do caminho
Tinha uma pedra, No meio do caminho tinha uma pedra... (C. Drummond)

oo OGOGES
Criacdo do coletivo aMMigos. Qicgnésﬁco genético, vio.Exomo: '
Conexdes entre semelhantes. Aprendizados e Slndrome dg Dgples;ﬁo Mitocondrial
compartiihamentos. Pai da Clarice (TK2). Primeiro simpdsio sobre MM.

2011 2013 - 2016 2018-2019
) @ )
& & &

2012 2

O @.)
®

17

UTI (Irmg #SpbrveQ, Terceira bidpsia, diagndstico anem pgles’[ro so‘blre‘ MM, entrevistas, Conexdes com Columbia University (USA-NY) e
Miopatia Mitocondrial CID-10 G71.3. conscientizacdo e inicio do fratamento . .
B dizad H q mbate & g bilitacso. Partici - The Charlie Gard Foundation (England)

usca e aprendizado preventivo e de combate as e reabilitacdo. Participacdo em Encontro com o Dr. Hirano

afetacdes da saude. movimentos dos Raros/Saude.

©2021 aMMigos — Todos os direitos reservados.
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» (sm) 28 anos/years old 20M] -.d

22 anog/years old - 2000 (POT)
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_ PRiMUM NON NOCERE
SIGNIFICA

HIPPOCRATES

EM PRINCIPIO NAO CAUSAR DANOS

- _—




Movimentacdo do corpo

125

&ﬂ M
165 77 tpnatel
RNA

Phe yochrome b

Subunits of NADH
. ““dehydrogenase
I, ¢
> e Subunits of
A cytochrome ¢
i Alimentacao Pensamento Nelgle e
adequada positivo respeitado

Exame: Sequenciamento do exoma

Resultado
Diagnostico: Sindrome de deplecdo mitocondrial 2, forma miopatica (OMIM # 609560)

Gene Consequéncia

TK2

Variacao

G>A

Posicao

chr16:66.565.335

B Definitivamente patogénico

p.Thri08Met ENSTO0000451102

128uLt UL

| Transaminase Pirdvica (Amino
Transferase de Alanina)

5wt | 16t - {7660,

0u* Bu* Bt Enre 15640

Creatinofosfoquinase (CPK)

Transaminase Oxalacética (Amino
Transferase Aspartato)

Copias . e -
Homozigose

(2 cépias) y -’
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rMMa; acr sal

Classe de Medicamentos
Alcoolismo Disulfiram (Antabusem)

Analgésicos (para dores) e Aspirina, acetaminophen (Tylenol), diclofenac (Voltaren®, Voltarol®, Diclon®, Dicloflex® Difen and
anti-inflamatoérios Cataflam®), fenoprofen (Nalfon®), indomethacin (Indocin, Indocid, Indochron E-R® Indocin-SR®),

Naproxen (Aleve®, Naprosyn®)
Anestésicos Bupivacaine, lidocaine, propofol
Anrglnlg ()dor ou desconforto Perhexiline, amiodarone (Cordarone®), Diethylaminoethoxyhexesterol (DEAEH)
toracico
Anti-arritmias (regulacdo dos Amiodarone (Cordarone)
batimentos cardiacos)
Antibiéticos Tetraciclina, antimycin A
Antidepressivos Amitriptyline (Lentizol), amoxapine (Asendis), citalopram (Cipramil), fluoxetina (Prozac, Symbyax, Sarafem,
Fontex, Foxetin, Ladose, Fluctin, Prodep, Fludac, Oxetin, Seronil, Lovan)
Antipsicéticos Chlorpromazine, fluphenazine, haloperidol, risperidone, quetiapine, clozapine, olanzapine -~
Ansiedade Alprazolam (Xanax®), diazepam (valium, diastat) _' S
Barbitiricos (calmantes ou Amobarbital (Amytal®), aprobarbital, butabarbital, butalbital (Fiorinal®, hexobarbital (Sombulex®),
sedativos) methylphenobarbital (Mebaral®), pentobarbital (Nembutal®), phenobarbital (Luminal®), primidone,
propofol, secobarbital (Seconal®), Talbutal®), thiobarbital
- Colesterol Statins - atorvastatin (Lipitor®, Torvast®), fluvastatin (Lescol®), lovastatin (Mevacor®), Altocor®),

pitavastatin (Livalo®, Pitava®), pravastatin (Pravachol®, Selektine®, Lipostat®), rosuvastatin (Crestor®),
simvastatin (Zocor®, Lipex®) bile acids - cholestyramine (Questran®), clofibrate (Atromid-S®), ciprofibrate
(Modalim®), colestipol (Colestid®), colesevelam (Welchol®)

Céancer (quimioterapia) Mitomycin C, profiromycin, adriamycin (também conhecido como doxorubicin e hydroxydaunorubicin e
incluidos nos seguintes regimes quimioterapéuticos - ABVD, CHOP, e FAC)

Deméncia Tacrine (Cognex®),Galantamine (Reminyl®)

Diabetes Metformin (Fortamet®, Glucophage®), Glucophage XR, Riomet 1), troglitazone, rosiglitazone, buformin

HIV/AIDS Atripla® , Combivir®, Emtriva®, Epivir® (abacavir sulfate), EpzicomO , Hivid® (ddC, zalcitabine), Retrovir®

(AZT, ZDV, zidovudine), Trizivir®, Truvada®, Videx® (ddl, didanosine), Videx® EC, Viread®, Zerit® (d4T,
stavudine), Ziagen®, Racivir®
Epilepsia/Convulcdo Valproic acid (Depacon®, Depakene®, Depakene syrup, Depakote®, depakote ER,

depakote sprinkle, divalproex sodium)
Estabilizadores do Humor Lithium
Doenca de Parkinson Tolcapone (Tasma Entaca e (COMTan também na combinacdo com o medicamento Stalevo
] Fonte: http://psychrights.org/research/Digest/NLPs/DrugsCauseMitochondrialDamage.pdf

-

4

- "
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https://psychrights.org/research/digest/nlps/DrugsCauseMitochondrialDamage.pdf
https://psychrights.org/research/digest/nlps/DrugsCauseMitochondrialDamage.pdf

A inforMMacao salva vidas(2017-2023)...

om TK2d, menos mtDNA esta sendo feito. O resultado € menor producdo de ATP, o que Casa Perﬁ | Sa I
significa que os musculos ndo tém energia suficiente e ndo podem funcionar

corretamente. Quanto mais deplecdo de mtDNA vocé tiver, pior sera seu TK2d.

NORMAL TK2

TK2 DEFICIENT

A
“

Tipo de doenca@

" RDCRN

(_Contact Registry
57,1%

-PACIENTES
Fémea

DNA BUILDING
BLOCKS
(NUCLEOSIDES)

‘Illl
34.0

|dade Média (anos)

42,1%

Masculino

TK2 ENZYME

Participacéo em todo o mundo

-
7,

’_11.

NORMAL MUSCLE

FUNCTION

MUSCLE
WEAKNESS

Brazil:

O TK2d é uma doenga genética hereditdria muito rara. Para ter TK2d, tanto sua mae
quanto seu pai devem ser portadores de copias mutadas (ou alteradas) do gene TK2 e
passar esses genes mutantes para vocé. Isso € chamado de heranca autossomica
recessiva.

{Normal Gene  Mutated Gene

THESE ARE THE POSSIBILITES WITH TWO CARRIER PARENTS:

2 o o o
LAN AN A\
Q) ¢

25%

CHANCE OF NOT

CARRIER  CARRIER B 2 5 %

MOM DAD CHANCE OF
HAVING TK2D

50%

CHANCE OF BEING
AN UNAFFECTED HAVING TK2D
CARRIER OF A AND NOT BEING
SINGLE MUTATED A CARRIER
TK2 GENE

A3
N '"}5’
Mitochondrial

Depletion
Syndrome (TK2d) =

22

22 patients, 2024
16 patients, 2023

11 patients, 2022
09 patients, 2021
08 patients, 2020
07 patients, 2019
06 patients, 2018
05 patients, 2017

11-25 [26a50

MNUmero de participantes

512100 100+

Know more: https://www.tk2d.com/

©2021 aMMigos — Todos os direitos reservados



https://www.tk2d.com/
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“"Tudo no mundo comegou
com um siMM. Uma )
molécula disse sim a outra

ula e nasceu p wda.
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SiMMbiose: Acde

aqueles que aprenderam’ia;colaborar.e;|mprowsar MM::Miopatia Mitocondrial
4 A " T T P - i3 CiD G711 3)
_ foram os'que prevaleceram.” cnaries parwin)

" ist ri)axj‘}hUmanidébg‘(_e;dQs;animéi; tamb,éih) ]

o | CC I |
0 v - a3 : F-
| v - — 2
o ‘\ :
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conscientizac@o da sociedade
brasileira sobre doencas
mitocondriais como a

r&a ‘ ’ 73 = Primeiro encontro de
|
“ Miopatia Mitocondrial (MM).

“\“\“

A

As mitocéndrias estéo em
todas as células e séo
responsaveis por 90% da
nossa energia para a vida!l

Vocé sabia que existem
medicamentos que causam
dano mitocondrial? Quer
saber mais sobre como
sua vida pode ser longa e
melhor?

Venha conosco neste

/JOUTUBRO importante dial
#aMmMmi
/ 4017 #:Hop:tol:Mitocondrial

(Sabado, das 8h as 19h) #SobreVivi

10. Simposio Brasileiro sobre
Miopatia Mitocondrial (SBMM)

facebook.com/MiopatiaMitocondrial

Local: Auditério do Instituto da Crianca do HCFMUSP
Av. Dr. Enéas de Carvalho Aguiar, 647 - Cerqueira César,
S. Paulo-SP (Préx. ao Metrd Clinicas)

+1173 Seguidores 10,4 mil 157 = o g Entrada gratuita, confirme sua presenca!

Pacientes, Familiares,
Cuidadores/profissionais da Saude Pessoas ReSpOStaS

e Médicos. Alcan ca d as 23% do Alcance Total Apoio l-udaval

8 Voluntarios
14 Palestrantes 7326 Mulheres 82 Pessoas 126 Interessados
S skl (35-44) Publico Presentes 78 Confirmados 17 Apoiadores bf“"\#’-_ ?3’ o
il \MADA |

multidisplinarmente

+ Pacientes impacientes 23% do Alcance Total Contagem recepcionada Evento Facebook

Fonte: = |

©2021 aMMigos — Todos os direitos reservados


https://www.facebook.com/events/1447237115364776/

SiMMbiose: Acoes e reacoes (Healthier Together)

IMP (International Mitochondrial Patients) welcomes aMMigos

News 2018 fesaarch Acarmeess Week Sepportus

Abour WP

Kimp s

Intermnational mto-patients

TOGETHER WE ARE STRONG
Powerful patiers erganizecans from dMergit cosotes i the worl have joined forcetn the. At 2aING & cure for mitochcodrial Ssesse

r [TV v

WELCOME!|

8 06 March 2018 & 04 February 2018 & 18January 2018

£ 02 May 2018

MYTO weekends big success The amazing life of Taka MitaAction to join IMPY Rare Disease Day 2018: 28
Febeuary

©2021 aMMigos — Todos os direitos reservados

Untks.

LINKS

Fontsize @ Q
Member organizations of IMP

> WWW.AEPMIOrE - 855

Y www.amdf.org.au - australian mitochondr

disease, The Netherlands

nuscular disease, The Netherlands

NAnal Gizease ne

website with a special forum on Leigh®

ommunity gro

ore l'er-sl sh)

0/ (italian)

facebo:

8/ (izalian)

Fonte: https://www.MitoPatients.org




W F » CAPIAIN 4
ST "‘ T FLEITES gl
st R em Tl Washington Post’’,

Family ca its own path in fight against
4 year-old's rare disease.

Da batalha judicial @ morte 'tragica". linha do tempo mostra ||
trajetoria de bebé com doenca rara no Reino Unido

- g R ::'g L
o ' -?J-
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http://www.tk2cures.com/
http://www.charliesfight.org/
https://www.thecharliegardfoundation.org/
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Mitochondrial Disease [§=
AWARENESS WEEK 33?4 ,

\
A

j

ano (Columbia University)
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| CASENTOOM  EMOLVERS

Toko Toucan

I might look like a bird, but | am a rare

E E LUGIANO disease ambassador for TK2 - thymidine .
" . MENEZES kinase 2 deficiency. AL
[=] gucero euedn je precpe aue pacence acupne I

LANGAMENTO PROJETO DE LEI i :

DA POLITICA MUNICIPAL DE }@ A ‘ TR
I ATENDIMENTO, DIAGNGSTICO ~ 0 &N/l 1 N
L E TRATAMENTO DE DOENGAS ChS i O . P o

-

-

1

CONVITE

13 DE MAIO DE 2019 % )
AS 9 HORAS 4% Pessant o

Local: Plenario Ana Terra - Av. Loureiro da Silva, 255, 2° andar

&% AASPRD

77777777777777777777777777

REALIZACAO:
Prente

CZMDEPA
COMISS S

PA  mounnconm A
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. apesar de parecerem
me trouxeram n j
10 podemos trabalhar melhor
podem elata o
profissional.

No més de Fevereiro é celebrado mundialmente o Dia Mundial sobre as Doengas Raras, no dia 28 ou 29 (quando um &4

- -
ano bissexto). Mas o que isso significa para nés? Como podemos trazer conscientizagdo e promover mais sadde a ividades fi s¢ s s ) . 4
partir do conhecimento dessa data? - f . ; .

As doengas raras o caracterizadas por uma ampla diversidade de sinais e sintomas, que podem variar no 6 de ~ Y 4 Mitocho d rial Disease GW

doenca para doenga, mas também de pessoa para pessoa. Esse tipo de doenga é caracterizada pela dificuldade de
diagnéstico e pela quantidade de pessoas que ela afeta: até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 13

pessoas para cada 2.000 individuos. Atualmente, estima-se que existam entre 6.000 a 8.000 tipos diferentes de Feople Team : AWAR E N ESS W E E K M itochond rial Disea se

doengas raras em todo o mundo.

Nosso colaborador Luciano Menezes foi diagnosticado com Miopatia Mitocondrial em 2011. A partir da descoberta AWAR E N ESS W E E K

dessa doenca rara, buscou novos conhecimentos e interagdes, para que pudesse evitar o avango da doenga. Estudos
apontam que 80% das doengas raras decorrem de fatores genéticos. As demais tem fonte em causas ambientas,
infecciosas e imunolégicas, por exemplo.

©2021 aMMigos — Todos os direitos reservados
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‘Até uma gota d agua altera o nivel do oceano.”

Madre Tereza de Calcula
A Lumiar co a'sua gota agora, renovar suas esperancas
e fazer a diferenga no 0sso grande oceano gue compde as nossas vidas.

gt N

"IN TTE g‘

.
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2° Simpésio Brasileiro de Conscientizagdo MMitocondrial Il Simpésio Brasile

Miopatia Mitocondrial

NA AURORA DE UM TEMPO PRIMORDIAL
Havera Continuacao...

11 Simpésio Brasilel
Mitocondrial Doengas Neuromusculares

Conscientizagdo MMitocondrial s

visualizagdes + Ultima atualizagsio em 9

NA AURORA DE UM TEMPO PRIMORDIAL \ X i y
Y b " ; > Edmar Zanoteli
Desafio das Maes de criancas 5 S : < 1l Simpésio Brasile A \ 4o
com Miopatia Mitocondrial ; Il Slmpéslo Brasileiro de > ‘

l— i Dr-Edmar Zanoteli-

11 Simpésio Brasileiro de Conscienticayav wivi
Decanulagédo: inspirando, vivendo mais e melhor (antes, durante e depois

youtube | facebook | instagram
@MiopatiaMitocondrial

11 Simpésio Brasileiro de Conscientizagdo MH
Mitocdndria: Loja de C ou Fabrica de Vidas?

Deixe o seu io, curta e ilhe, no nosso car

e,

' ‘ | Sim) o Br ro on Mitocon
- — J st —— Is|§:| :gme“cill: D:;le;io Mitot’:‘ollldria‘r.
Ny h S ' 11 Simpésio Brasileiro de Conscientizagcdo MMitocondrial
— N n‘;,. , »' de el um . / =
%N [ Na 3 ! i g s 7 ~
g fhy fhat £ EJ e | Sindromes de deplecao
= — Ay - & do DNA mitocondrial
I - ‘ ‘ A 1 ‘\‘ : / Dra Cristiane Moreno
| ) A \ e [} Ll

« P
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YOUTUBE FACEBOOK

3° Simpdsio Brasileiro de
CONSCIENTIZAGAO MMITOCONDRIAL

"Mentalidade em Movimento”



https://www.youtube.com/watch?v=RunLCp23ofc&list=PLvyCUQSPJXk6ZpKL4CD3_0JdYVqqxz5i0&index=1
https://www.youtube.com/watch?v=RunLCp23ofc&list=PLvyCUQSPJXk6ZpKL4CD3_0JdYVqqxz5i0&index=1

ciMMentos!

“"MITOCONDRIA, E A FORM
- QUE DEUS CRIOU PARA
FALAR COM OS SERES
VIVOS”.

(SALVATORI DiMAURO)
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https://media-cdn.tripadvisor.com/media/photo-s/09/f4/8d/ac/zoo-park-da-montanha.jpg
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