2 UM PROJETO DO CENTRO DE NEUROCTENCIAS E BIOLOGIA
CENTER FOR V‘AGENS RARAS COM INSON‘A CELULAR (CNC-UC) DA UNIVERSIDADE DE COIMBRA
NEUROSCIENCE
AND CELL COORDENACAO E TEXTO: 3 ) ) DESENHOS:
BIOLOGY ANA RITA ALVARO, BARBARA SANTOS, CATARINA CARVALHAS-ALMEIDA, CLAUDIA CAVADAS, ELZA ROCHA, ISABEL SANTANA, JOAO DURAES, ANDRE CAETANO
LAETITIA GASPAR, LUIS PEREIRA DE ALMEIDA, PEDRO PERDIGAO, RAQUEL DUARTE, SARA VARELA AMARAL E JOAO RAMALHO-SANTOS

DORMIR BEM £ FUNDAMENTAL TER INSONIAS € ) COMO O PRGPRIO NOME UMA DOENCA NEURODEGENERATIVA
PARA O NOSSO BEM-ESTAR RELATIVAMENTE COMOM

R , ¢ ¢ 3 INDICA, E UMA DOENGA QUE AFETA CERCA DE 50 FAMILIAS
FISICO E PSICOLOGICO. -1 EM CADA 10 PESSOAS 2;‘:&;&?&3&'&?&? FATAL COM UMA CAUSA A NIVEL MUNDIAL.

SOFRE DE INSONIA GENETICA CONHECIDA.
CRONICA E GRAVE.

MAS POR VEZES NRO
CONSEGUIMOS DORMIR, E A
1SS0 CHAMA-SE INSONIA.

A TFF € UMA DOENGA DE PRIGES, RARA, QUE

LEVA A UMA SIGNIFICATIVA PERDA DE FUNGAO FiSICA E % 3 COM O TEMPO, A ACUMULAGRO
MENTAL, COM UM GRANDE IMPACTO NA QUALIDADE DE A MUTAGRO QUE CAUSA TFF LEVA A

I FORMAGAO DE UMA FORMA ANORMAL DO DE PRIAO ANORMAL ESPALHA-SE
VIDA DOS DOENTES E SUAS FAMILIAS. PRIEO, QUE SE ACUMULA PRIMEIRO NOMA POR QUTRAS Z0NAS DO CEREBRO.
REGIRO DO CEREBRO CHAMADA TALAMO
AFETANDO O SEU FUNCIONAMENTO.

PROTEINA
PRPsc

0 TALAMO, ENTRE OUTRAS
A DOENGA & CAUSADA POR UMA MUTAGEO NO Fﬁ;‘%‘é‘éﬁjﬁg i‘g’gﬁﬁ‘é"
GENE PRNP QUE PASSA A CODIFICAR A PROTERA ¢
PRIGNICA SCRAPIE *PRPSC”, UMA PROTENA ANORMAL, 7
EM VEZ DA PROTENA PRIGNICA “PRPC".

0S SINTOMAS SURGEM EM
IDADE ADULTA, E LEVAM A
UMA PERDA PROGRESSIVA
E IRREVERSIVEL DE
CAPACIDADES MOTORAS
E INTELECTUAIS.

ESTA MUTAGAO E TRANSMITIDA DE FORMA
DOMINANTE AOS DESCENDENTES. OU SEJA, SE A SUA DESREGULACRO
UM DOS PAIS TIVER A MUTAGAO, EXISTE 50% LEVA A QUE DOENTES COM
DE PROBABILIDADE DE O FILHO TAMBEM TER. TFE TENHAM INSONIAS.




HA TESTES
GENETICOS QUE PERMITEM
DETERMINAR SE ALGUEM VAI TER A
DOENGA. AINDA NAO HA QUALQUER
CURA OU TERAPIA EFICAZ

RECORRE-SE A
CUIDADOS PALIATIVOS,
MEDIDAS PARA TENTAR

MANTER A QUALIDADE DE
VIDA O MAIS POSSIVEL.

A _\NVEST\GA(;T\O SOBRE
INSONIA FAMILIAR FATAL [
DECORRE EM TODO O MUNDO

= \Q!-

NO CNC-UC A (—
INVESTIGACKO
FOCA-SE EM
TRES ASPETOS: ‘

DESCOBRIR
BIOMARCADORES QUE
PERMITAM ANTECIPAR O

CRIAR ESTRATEGIAS -

PARA TESTAR EM LABORATORIO [~
AS NOVAS ABORDAGENS, ANTES DE
AS APLICAR EM DOENTES.

/

DIAGNGSTICO.

PROJETO FEITO EM
COLABORAGAO E COM O
COFINANCIAMENTO DE:

CENTRE FOR INNOVATIVE
BIOMEDICINE
AND BIOTECHNOLOGY

APS

ASSO

CIAGAO
UNIVERSIDADE P PORTUGUE!

COIMBRA DE SONO

0 QUE ME IRA
ACONTECER DEVO 0U NRO
AGORA? TER FILHOS?

DEVE
A MINHA
FAMILIA SER
TESTADA?

A IDADE EM QUE COMECAM A SURGIR

SINTOMAS E IMPREVISIVEL (DOS 18 AOS 65

ANOS), MAS QUANDO SURGEM A ESPERANGA
MEDIA DE VIDA E CURTA.

1 DESENVOLVER TERAPIA GENICA PARA
SER POSSIVEL ENCONTRAR UMA CURA
PARA ESTES DOENTES;

EMBORA A TFF SEJA
EXTREMAMENTE RARA, MERECE
TODA A NOSSA ATENGRO. HA
INOMEROS EXEMPLOS DE COMO
SOLUGOES INOVADORAS PARA

DOENGAS GENETICAS FORAM
APLICADAS COM SUCESSO.

TERAPIAS
PARA DOENGAS
RARAS NRO TEM
DE SER RARAS!

UNIDADE LOCAL DE SAUDE \
JuoR0E Lo MAPFRE Y%

RARE DISEASE DAY




