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O Instituto

A Associacao Paulista dos Familiares e Amigos dos Portadores de Mucopolissacaridoses
(APMPS) e Doencas Raras, agora sob o nome de INSTITUTO VIDAS RARAS, é uma
organizacao nao governamental, sem fins lucrativos, e de atuagao nacional. Fundada em
2001 com sede na Cidade de Guarulhos, a organizacao € norteada por 4 pilares:

v’ Etica v’ Transparéncia
v" Honestidade v' Comprometimento

Trajetoria

* Inicio dos nossos trabalhos para incluir nossos assistidos de MPS em pesquisas clinicas.

Comeca nossos trabalhos em Advocacy em Brasilia:

» Parceria com outras ONGs para troca de experiéncias.

* Lancamento do site www.apmps.org.br. \‘ ’J
e 12 Encontro Nacional de MPS. N
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* |nicio da primeira pesquisa clinica para MPS no Brasil.
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Missao, visao e valores

Conhecer e mapear as dificuldades enfrentadas pelas
pessoas acometidas por uma Doenca Rara, para que
possam buscar solucbes, além de orientar e
conscientizar a sociedade, governo e classe medica
sobre este tema.

A intervencdo precoce € capaz de mudar a historia
natural das pessoas acometidas porum mal raro.

Somos regidos por quatro pilares: Etica, Honestidade,
Transparéncia e Comprometimento

Vidas Haras



A média de sobrevivéncia é de
11 anos, sendo a causa de
morte geralmente por
obstrucao das vias aéreas
superiores, insuficiéncia
cardiaca ou infec¢oes do trato
respiratorio.

www.vidasraras.org.br /
facebook.com/vidasraras

MUCOPOLISSACARIDOSE TIPO | (MPS 1)

Sindrome de Hurler e Sindrome de Scheie

E uma doenca metabdlica rara de origem genética (delecdo

do gene 4p16.3) caracterizada pela falta da enzima
a-L-iduronidase resultando em acumulo de longas
moléculas de aguicar chamadas originalmente de
mucopolissacarideos (atualmente mais conhecidas como
glicosaminoglicanos ou GAGs).

Inicio dos sintomas ocorre entre os primeiros meses e oitavo
ano de vida que se agravam a cada ano e incluem:

Opacidade da cérnea;

Problemas de audicao;

menor crescimento;

Problemas cardiacos;

Problemas articulares, incluindo rigidez;

Atraso intelectual;

Hepatoesplenomegalia;

Tracos faciais caracteristicos com ponte nasal baixa, testa
protuberante, dentes separados e lingua grossa
(gargolismo);

Deformidades dsseas principalmente na coluna vertebral,
cranio e maos.



MUCOPOLISSACARIDOSE TIPO Il (MPS 1I)

Sindrome de Hunter
E uma doenca metabdlica rara de origem genética
caracterizada pela falta da enzima Ilduronato Sulfatase
resultando em acumulo de longas moléculas de acucar
chamadas originalmente de mucopolissacarideos
(atualmente mais conhecidas como glicosaminoglicanos ou
GAGS).

Inicio dos sintomas ocorre entre os primeiros meses e
oitavo ano de vida que se agravam a cada ano e incluem:

* Opacidade da cérnea;
* Problemas de audicao;
* Menor crescimento;

A média de sobrevivéncia é de S Problemasiete
11 anos, sendo a causa de * Problemas articulares, incluindo rigidez;
morte geralmente por * Atraso intelectual;
obstrucao das vias aéreas * Hepatoesplenomegalia;
superiores, insuficiéncia * Tracos faciais caracteristicos com ponte nasal baixa,
cardiaca ou infeccdes do trato testa protuberante, dentes separados e lingua grossa
respiratorio. (gargolismo);

 Deformidades dsseas principalmente na coluna
vertebral, cranio e maos.



DOENCA DE POMPE

A doenca de Pompe € um disturbio
neuromuscular hereditario raro que causa
fraqueza muscular progressiva em pessoas de
todas as idades. Parte da familia de doencas
hereditarias conhecida como disturbios de
depdsito lisossomico, a doenca de Pompe é
causada por um gene defeituoso que leva a
deficiéncia de uma enzima chamada alfa-
glicosidade acida (GAA)

Sintomas:
Fragueza muscular progressiva que pode afetar
a movimentac¢ao, respiracao e, em criancas, a
funcao cardiaca.

www.vidasraras.org.br /
facebook.com/vidasraras



Doenc¢a de Fabry

Na Doenca de Fabry, o corpo ndo produz alfa-GAL
suficiente para romper a GL-3 e e esta se acumula nos
lisossomos celulares. Com o tempo, o excesso desse
acumulo pode causar danos nos tecidos de todo o corpo.

Alguns dos sintomas mais comuns da doenca de Fabry
incluem:

* Dor e ardéncia nas maos e nos peés;

* Fadiga;

« Comprometimento da transpiracao;

* ErupcOes cutaneas vermelho-escuras
(angioqueratomas);

* Anormalidades oculares (como verticilos corneos)
gue tipicamente nao afetam a visao;

* Disturbios gastrointestinais;

* Problemas cardiacos;

* Problemas renais;

* Problemas do sistema nervoso, como fragueza,
enxagqueca, dorméncia, tontura ou ataque;

* Problemas auditivos

wwiwv.vidasraras.org.br /
facebook.com/vidasraras



HPN e SHUa

A HPN é uma doenca rara das células-tronco,
caracterizada por uma anemia hemolitica, ou
seja, quando a medula éssea ndao é capaz de
repor os glébulos vermelhos que estao sendo
destruidos.

Trata-se de uma doenca adquirida, ou seja,
nao presente no momento do nascimento, e
pode atingir pessoas em qualquer faixa etaria.

A Sindrome Hemolitico-Urémica
Atipica (SHUa) é wuma doenca rara,
grave, sistémica e fatal, com uma evolucao
negativa. A SHUa afeta criancas e adultos e
esta associada a microangiopatia trombdtica
(MAT). A MAT resulta da formacao de coagulos
em pequenos vasos sanguineos ao longo de
todo o corpo que podem levar a complicagcdes
sistémicas em varios Orgaos.



Os brasileiros 'desenganados por
meédicos' e que vivem e trabalham
com doencas raras

Mario Bittencourt - @ mariobtjor
De Vitéria da Conquista (BA) para a BBC Brasil

® 20 abril 2017 i L 4 -3
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ARQUIVO PESSOAL

Roberto Guedes (no alto a esq.), Luis Eduardo Prospero,
Barbara Nascimento e Marianna Gomes: representantes de
grupo estimado em 13 milhdes de pessoas apenas no Brasil

www.vidasraras.org.br /
facebook.com/vidasraras



Ministério da Saide mobilizou orgdos
de controle, Justica, representantes
de pacientes e parlamentares para
garantir abastecimento de
medicamentos para doencas raras




Distribuidoras que apresentaram menor preco
entram na Justica para garantir o direito de entrega
dos medicamentos ao Ministério da Saude

FABRAZYM [ MYOSYOME SOLIRIS




Regra da Anvisa
desconsidera a
excepcionalidade

das decisoes judiciais
Empresas devem atender a todos

0s requisitos técnicos que
asseguram a qualidade do produto:

Identidade, eficacia e seguranca,
prazo regular de validade e
cumprimento de normas para
transporte e armazenagem

Texto, Fonte: Ministério da Saude



RDC N2 81, DE 05 DE NOVEMBRO DE 2008
Ministério da Saude - MS

ANVISA - Agéncia Nacional de
Vigilancia Sanitaria
RESOLUCAO DE DIRETORIA COLEGIADA

www.vidasraras.org.br /
facebook.com/vidasraras
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NOSSAS CONTRIBUICOES

APLICATIVO

° N 4 o) ¥oaq COMPENDIO pg

P DOENCAS

@b Linha Rara  TEE S HG:
0800 006 7868 :

“Com doencgas raras assim, descobrir <
0 que se tem é o primeiro desafio.” e

Fela vide, # gente var mdir longe.
7, v



> HTODOS RAROS

Eu luto pela vida de quem tem doenca rara. E vocé?

Instituto VIDAS

Satre

Avatales
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Atuacao em rede

Temos um histdrico de participacao no Legislativo, lutando em rede pelo atendimento dos

direitos das pessoas que vivem com doencas raras.

Algumas das nossas parcerias
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Qual é o seu sonho?




"Ndo lutamos apenas
pelos que ainda vivem
(e para que ndo partam

precocemente), mas
para que aida dos que
vieram antes ndo tenha
sidoem vado."




