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Investigacao e realidade em ataxias, leucodistrofias e outras

9:00

doencas neuroldégicas raras
25 Setembro de 2024, Dia Internacional das Ataxias
Faculdade de Ciéncias, Universidade de Lisboa

Rececao. Caleidoscdpio da Universidade de Lisboa, Campo Grande

(https://www.ulisboa.pt/info/caleidoscopio )

9:15

9:30

Apertura
Susana Reis, Podcast Ataxia e Agora
Carlos Paiva Neves, Associagcao Portuguesa de Ataxias Hereditarias (APAHE)

Sessao 1: A perspetiva da investigacao: O qué ha de novo no conhecimento dos

mecanismos das doengas neurologicas raras?

10:45

11:15

Chair: Federico Herrera, FCUL

Doenca de Machado-Joseph

Patricia Maciel, ICVS, Braga

Modelos celulares de ARSACS, Ataxia espastica 8, Doencas de Alexander e Huntington
Federico Herrera, FCUL, Lisboa

Leucodistrofias genéticas

Pedro Brites, IBMC, i3S, NeuroLipid Biology, Porto

Leucodistrofias derivadas de alterag6es nas aminoacil-tRNA sintetases mitocondriais
Barbara Henriques, FCUL, Lisboa

Intervencéo de BIOGEN

Questoes da audiéncia

Coffee Break

Sessao 2: A perspectiva do paciente (Mesa Redonda)

Chair: Susana Reis, Podcast Ataxia and Agora


https://www.ulisboa.pt/info/caleidoscopio

Catarina Bento, Friedrich Ataxia (Online)
Claudia Martins, Ataxia desconhecida
Paulo Sousa, Doencga de Machado-Joseph (SCA3)
Carlos Freitas, Ataxia Espinocerebelosa, SCAR10 (Online)
Elsa Neves, cuidadora ARSACS
Clara Leite, familiar de um doente Huntington
Carla Candeias, familiar de doente com leucodistrofia
Questoes da audiéncia
12:30 - 14:00 Almocgo + Posters

14:00 Sessao 3: A perspetiva clinica: O qué ha de novo no diagnéstico e tratamento de
doencas neuroldgicas raras?

Chair: Joana Damé&sio
Caracteristicas clinicas de ataxias, leucodistrofias e doencgas relacionadas
Joana Damasio, Hospital de Santo Antdnio do Porto, Porto
Friedrich Ataxia
Joao Duraes, Neurologista, Hospitais da Universidade de Coimbra, ULS Coimbra
Fisioterapia no contexto das ataxias
Aina Gaya Barroso, Terapeuta Ocupacional e Doutorada em Psicologia, Porto
Claudia Costa, Fisioterapeuta clinica e educadora, Ordem dos Fisioterapeutas.
Aconselhamento Genético
Milene Paneque (Online), CGPP-IBMC/i3S/ICBAS, Porto
Medicamentos 6rfaos: Enquadramento e abordagens
Inés Alves, Comité de produtos medicinais orfaos
Questoes da audiéncia

15:30 Coffee Break

16:00 Sessao 4: A perspectiva da associacao de pacientes
Chair: Carlos Paiva Neves, Associacdo Portuguesa de Ataxias Hereditarias (APAHE)
Palestra 15 min. Titulo por confirmar

Paulo Gongalves, Presidente Executivo da Raras Portugal



Mesa Redonda

Paulo Goncgalves, Presidente Executivo da Raras Portugal

Célia Costa, Presidenta, APAHE

Joaquim Brites, Presidente, Associagdo Portuguesa de Doengas Neuromusculares
Helena Soares, Enfermeira, Associagao Portuguesa dos Doentes de Huntington

Sérgio Faria, Presidente, Associagao Atlantica de Apoio aos Doentes de Machado-Joseph
(Online)

Questoes da audiéncia
17:00 Fecho do evento

Federico Herrera, FCUL



