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Assunto: Pesquisas nacionais sobre Ataxia de Friedreich.

1. A ataxia de Friedreich € a causa mais comum de ataxia autossémica recessiva,
afetando aproximadamente um em cada 30.000 caucasianos. Esta doenca é causada por uma
mutagio no gene XI5, que tem como efeito dramatico a reducio dos niveis de RNAm e,
consequentemente, dos niveis da proteina frataxina. Esta proteina mitocondrial é essencial a
vida, e estd envolvida em diferentes mecanismos intracelulares, como o metabolismo do ferro,
contemplando também uma funcdo antioxidante, de ligacdo e de armazenamento do mesmo.
2. Esta doenca se manifesta incialmente por ataxia progressiva da marcha ¢ auséneia
de reflexos nos membros inferiores, progredindo com o decorrer dos anos para
comprometimento dos membros superiores, disartria, cifoescoliose, atrofia dptica, disfagia,
cardiomiopatias e diabetes tipo IL O diagnéstico definitivo da ataxia de Friedreich se baseia
em testes geneticos, que apresentam especiticidade e sensibilidade de 100% no diagndstico
desta forma de ataxia,

3. Infelizmente, na atualidade ndo existe nenhuma terapia curativa eficaz para a ataxia
de Friedreich. Por se tratar de uma doenga degenerativa, que acarreta um elevado grau de
morbilidade. alguns estudos foram desenvolvidos com o objetivo de encontrar uma solucio
eficaz para o tratamento da doenga. Apesar desses estudos, ainda persistem muitas davidas
acerca dos exatos mecanismos moleculares da doenga, sendo necessirio aprofundar os
conhecimentos sobre esta enfermidade. de modo a garantir uma maior eficdcia dos
tratamentos.

4, O Brasi} € o pais com a segunda malor populacio de portadores de Ataxia de
Friedreich do mundo (169 mdividuos), de acordo com o cadastro da FARA (Friedreich's
Ataxia Research Alliance), entidade americana que financia pesquisas sobre a doenca. Apesar
disso, poucos estudos cientificos voltados para novas possibilidades de tratamento e cura da
doenca sdo desenvolvidos no pats, tato este que pode estar relacionado ao baixo nimero de
pesquisadores brasileiros sobre o tema.  Na base de dados Clinical Trials nenhum estudo
clinico brastleiro sobre a Ataxia de Friedreich foi encontrado. Na verdade, apenas 42 estudos
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6. Muito embora nenhuma Lhamaﬁia puéima especifica para a Ataxia de Friedreich
tenha sido lancada até o presente, o E}e»:;t reconhece a tmportineia do desenvolvimento de
pesquisas sobre a doenga, e levard em consideracio a necessidade de tais estudos nas
proximas chamadas piblicas sobre doencas raras.

E o parecer.
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