Associagdo dos Familiares, Amigos e Pessoas
com Doencgas Graves, Raras e Deficiéncias.

DOENCAS RARAS

Estima-se que no mundo existe mais de 7.000 doencas raras.
A doenca para ser considerada rara deve ter a frequéncia de um
paciente para cada 2.000 individuos. Apesar deste numero ser
pequeno, as doencas raras afetam de 6 a 8% da populacao
mundial. Para os pacientes de doengas raras, esta raridade tem
muitas consequéncias desfavoraveis, tanto médico como sociais.

O conhecimento médico e cientifico acerca das doengas
raras é escasso. A aquisicdo e difusdo do conhecimento cientifico
é a base vital para a identificagdo de novos procedimentos de
diagndstica e terapéutico.
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A Osteogénese Imperfeita (Ol), também conhecida como
Doenca dos Ossos de Vidro, doenca de Lobstein, Fragilitas Ossium
ou ainda Doenca de Vrolik, € uma doenga genética rara, do tecido
conjuntivo, caracterizada por fragilidade 6ssea e osteopenia.

E uma doenca genética rara que afeta o tecido conjuntivo.
Caracteriza-se por fragilidade dssea com ocorréncia de fraturas
ao minimo trauma, frequentemente acompanhada de
esclordticas azuis e baixa estatura e surdez. Tem uma incidéncia




de 1 em cada 15.000 nascimentos, e
estima-se que no Brasil existam cerca de
13.500 pessoas afetadas.

A Ol foi dividida em 4 tipos. O tipo | é
a forma mais leve da doencga. O tipo Il a
mais severa, sendo geralmente letal no
periodo perinatal. O Tipo lll, também
chamado deformante progressiva é a
forma ndo letal mais severa. O tipo IVtem ___,
um fenotipo variado que varia entre o Tipo W|Shb0ne Day
| e Ill. Estes tipos s3ao causados pPOr intematonal Day of Osteogenesis imperfecta (O
mutagdes autossdmicas dominantes nos
genes COL1A1 e COL1A2. Recentemente, mutacdes autossomicas
recessivas foram descritas, surgindo 5 novas formas da doencga.

O diagnostico é geralmente feito com base em critérios
clinicos e radiogréficos. O tratamento pode ser médico, cirurgico
ou farmacologico e visa tratar as manifestacdes da doenga, uma
vez que nao hdacura.

No dia 06 de maio é o Dia Internacional da Osteogénese
Imperfeita (Ol) - E conhecido internacionalmente como
“Wishbone Day”.

Duavidas? Fale com AFAG!

D 0800 777 2902 @ (19) 99632-6225
8 contato@afag.org.br

www.afagbrasil.org.br
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