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Resumo

A Doenga de Machado-Joseph (DMJ) é uma doenga neurodegenerativa genética,
causada pela expansao da repeti¢cao do trinucleétido CAG no gene ATXN3/MJDJ, que se
traduz numa cauda poliglutaminica expandida na proteina afetada (ataxina 3). A disfungao
neuronal e morte celular que se verificam por consequéncia, resultam em sintomas que
incluem problemas na coordenacao motora, andar instavel e tendéncia a tropegar,
alteracoes de fala e dificuldade a deglutir. Apesar de ser uma doenga rara, existem alguns
focos onde a prevaléncia é muito mais elevada, como na llha das Flores, nos Acores,

onde em cada |58 individuos | sofre desta doenca.

Ainda nao foi encontrada uma cura, mas a investigagao sobre novas terapias avangadas
que possam ajudar nesta patologia tem sido levada a cabo por varios grupos, entre os
quais o Grupo de Vetores e Terapia Génica do CNC. Os trabalhos do grupo tém sido
reconhecidos pelos pares e publicados em revistas cientificas de alto impacto. Contudo,
a maioria da populagao nao tem acesso a/capacidade de compreender o conhecimento

cientifico na forma em que este é primariamente veiculado — em artigos cientificos.

O projeto Doenga de Machado-Joseph: do laboratorio para a sociedade surge entao
para combater esta escassez de informagao em portugués e compreensivel fora da
comunidade académica. Numa primeira fase foi avaliado através de questionarios o nivel
de conhecimento-base da populagao-alvo (doentes e cuidadores), o seu interesse em
saber mais e os seus habitos comportamentais de acesso a fontes. Seguidamente foram
produzidos diversos materiais informativos sobre a DM], como um website e uma
animagao, que pretenderam colmatar as lacunas identificadas. Na primeira fase, a maioria
dos doentes expressou também a vontade de ter um contacto mais proximo com os
investigadores. Para tal foi promovido um encontro entre as varias partes interessadas

(doentes, cuidadores, médicos e investigadores), também aberto ao publico geral.

Paralelamente temos também o objetivo de aumentar a consciencializagao da
populagao geral para esta doenca e de contribuir para o aumento da literacia cientifica
dos portugueses. Nesse sentido primeiramente tentamos ter uma nog¢ao do
(des)conhecimento sobre a DMJ] em Portugal, novamente através da distribuicao de
questionarios, e de seguida cridmos alguns materiais, como pequenos artigos em jornais
universitarios e um jogo de tabuleiro colaborativo em que de forma ludica sao
apresentados factos nao sé sobre a DMJ] mas também sobre as Doengas de Huntington,

de Parkinson e de Alzheimer.



Algumas destas estratégias, possiveis devido a diversas parcerias, entre as quais com
a APAHE (Associagao Portuguesa de Ataxias Hereditarias) e o CES (Centro de Estudos
Sociais da Universidade de Coimbra), foram avaliadas, tendo mostrado contribuir para a
sensibilizacao da populagao para esta doenca e para a investigagao sobre terapias
avancadas, e para o aumento da literacia cientifica dos doentes com DM] e respetivos

cuidadores.

Palavras-chave: Doengas Neurodegenerativas, Doenga de Machado-Joseph,

Comunicagao de Ciéncia, Envolvimento do Publico, Associagao de Doentes



Abstract

Machado-]Joseph Disease (M]D) is an inherited neurodegenerative disease caused by
the expansion of the CAG repeat region in the ATXN3/MJD | gene, which translates into
an expanded polyQ tract within the affected protein (ataxin-3). The consequent neuronal
dysfunction and cell death clinically translates into symptoms that include impaired motor
coordination, unsteady walk and a tendency to stumble, change in speech and difficulty
swallowing. In spite of MJD being a rare disease, it is to note the high incidence in some
areas of the globe, namely in Flores Island (Azores), where the prevalence can reach

values as high as | patient to 158 healthy subjects.

Currently, there are no disease-modifying therapies available, but research on new
advanced therapies for MJD has been carried at several research institutes worldwide,
including at CNC — Center for Neurosciences and Cell Biology of the University of
Coimbra. This research has been recognized by the scientific community and published
in reputable scientific journals. However, patients do not have easy access and

understanding to this information.

Taking this into account, the project Machado-Joseph Disease: from the lab to the
society emerges to tackle shortage of information in Portuguese and its comprehensibility
outside the academic community. Initially, questionnaires evaluated the knowledge level,
interest in acquiring further information on MJD and strategy on acquiring said

information of the target population (patients and caregivers).

Seeking to fill in the identified gaps, various materials were then produced, such as a
website and an animation. At first, most patients also expressed desire to engage with
the researchers. To this end, a meeting with the various stakeholders (patients,

caregivers, doctors and researchers) was held.

An additional focus of this work was to increase the awareness of the general
population for this disease and its scientific literacy. By using questionnaires once again,
knowledge of the Portuguese population regarding MJD was assessed, leading to the
development of materials such as small articles in faculty’s newspapers and a board game
presenting facts not only about MJD but also about Huntington's, Parkinson's and

Alzheimer's disease.

Some of these strategies, possible due to several partnerships — among them the

APAHE (Portuguese Association of Hereditary Ataxias) and CES (Center for Social



Studies of the University of Coimbra) — were evaluated and succeeded in raising
awareness about this disease and research on advanced therapies, and in increasing the

scientific literacy of patients with MJD and their caregivers.

Keywords: Machado-Joseph Disease; Neurodegenerative Disorders; Science

Communication; Public Engagement; Patient Association



Capitulo |

Introducao




Ciéncia deriva da palavra latina scientia, que designa conhecimento. Entre as varias
definicoes que foram sendo propostas consolida-se a ideia de ser uma tentativa
sistematica de descoberta, por meio da observagao ou razao, de factos particulares sobre

o universo e do estabelecimento de leis que liguem esses factos uns aos outros (Violatti,

2014).

Sendo uma das formas de exteriorizagao da curiosidade do Homem, esta presente
desde (quase) sempre. O Homem nao se limitava a aceitar o que a Natureza |lhe oferecia,
queria compreende-la. A sua tentativa de compreender alguns fendmenos naturais tera
levado ao desenvolvimento de disciplinas cientificas (essencialmente a astronomia e a
matematica), ainda que nos primeiros tempos a ciéncia andasse de mao dada com a magia,

a religiao, o misticismo e a filosofia (Violatti, 2014).

Desde os seus primérdios, a ciéncia tem-se munido de um carater de utilidade.
Remontemos a civilizagao Egipcia: as frequentes cheias do Nilo, que constantemente
alteravam as marcagoes que separavam diferentes porgoes de terra, levaram ao
desenvolvimento da matematica, uma vez que os agrimensores tinham que fazer medidas
repetidamente e usar uma regra que muito se aproxima do Teorema de Pitagoras para
reestabelecer as fronteiras perdidas (dando origem a palavra geometria — medida da
terra) (Violatti, 2014). Outro exemplo é a construgao das piramides e de outros
monumentos impressionantes que teria sido impossivel sem um desenvolvido
conhecimento matematico. Desde estes tempos até aos dias de hoje, o contributo da
ciéncia para a sociedade é inquestionavel. Direta ou indiretamente, esta tem-se
materializado em solugoes para os desafios importantes do nosso quotidiano,
possibilitando avangos nos campos da saude, da alimentagao, do ambiente, da tecnologia,
da energia e muitos outros, melhorando a qualidade de vida das populagdes e
enriquecendo as sociedades intelectual e culturalmente (Comissao Nacional da

UNESCO, 2017).

Apesar deste inestimavel valor da ciéncia para a sociedade, reconhecido pelo menos
parcialmente desde os primoérdios da sua existéncia, o conhecimento cientifico viu-se
muitas vezes reservado a uma elite intelectual. Surgem pontualmente na Historia alguns
esforgos de difusao do conhecimento, de que € um bom exemplo a Enciclopédia de Denis
Diderot e Jean d’Alembert, que na Franga lluminista do século XVIII procurou compilar
todo o conhecimento da época e torna-lo disponivel para aqueles que eram capazes de

ler (em francés, a lingua utilizada para comunicar na Europa, por oposi¢cao ao latim, das
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altas esferas), tendo sido impressa maioritariamente de forma clandestina (Fayard,
Catapano, & Lewenstein, 2004). Apesar destes esforgos, a reserva do conhecimento a

elites sociais conduziu a um grande hiato entre a ciéncia e a sociedade.

Na concecao mais classica das relagoes entre a ciéncia e a sociedade, mais ciéncia
traduzia-se em mais tecnologia e mais tecnologia favorecia a obtengao de mais riqueza e
de maior bem-estar social. O carater repetitivo, refutdvel e reducionista da ciéncia
permitia que os conhecimentos adquiridos fossem aceites publicamente e que os
cientistas tivessem uma elevada credibilidade junto do publico — a sociedade podia nao
compreender, mas sabia que era para seu bem, pelo que aceitava as descobertas

cientificas de uma forma espontanea e natural (Checkland, 2002).

No entanto, nos finais da década de 1950, este prestigio social que a ciéncia adquiriu
foi-se desvanecendo e comegou a surgir um maior questionamento cientifico. Isto foi,
em certa medida, motivado pelo reconhecimento da imprevisibilidade das ameagas
provocadas pelo desenvolvimento cientifico-industrial nas décadas de 60 e 70, como
residuos contaminantes, acidentes nucleares, envenenamentos farmacéuticos, riscos
biotecnolégicos, que evidenciaram o impacto negativo da ciéncia (Gonzalez Garcia, M. [,
Lopez Cerezo, J. A, Lujan, 1996). Este fator tem, entre muitos outros, levado ao longo

do tempo ao aumento da necessidade do envolvimento dos cientistas com o publico.
I.1. Comunicacio de Ciéncia

I.1.1. HISTORIA DA COMUNICAGCAO DE CIENCIA

Ainda que a importancia dada a Comunicagao de Ciéncia tenha vindo a crescer no
ultimo século, até recentemente continuava a ser uma area de investigagao e de trabalho
pouco explorado (Elam, 2004). O inicio da procura ativa da literacia universal cientifica
parece remontar ao periodo do pds-Segunda Guerra Mundial. Este movimento, iniciado
nos Estados Unidos da América, parece ter origem em preocupagoes civicas e sociais -
muitos cientistas apds testemunharem o horror causado pela bomba atomica,
consideraram que era necessario educar o publico para a ciéncia de forma a evitar
utilizagoes semelhantes da mesma — e tera sido estimulado pela necessidade de apoio da
sociedade a corrida espacial que opunha os EUA a URSS (Shamos, 1995). Esta procura
da literacia universal cientifica, que se tentou conseguir essencialmente com base na

educagao de ciéncia, parece ainda ser motivada pela preocupagao politica de



reindustrializar a nagao, havendo uma necessidade crescente de cientistas e engenheiros

e sendo, portanto, necessario captar mais alunos para carreiras relacionadas com a

ciéncia (Shamos, 1995).

A preocupagao da literacia cientifica parece emergir ainda em paralelo com a crise de
legitimidade da ciéncia referida anteriormente, e da consequente possibilidade de corte
dos grandes investimentos estatais nesta, sendo a adesao dos publicos crucial, sob pena
de boicote aos interesses cientificos e politicos (Bauer, Allum, & Miller, 2007; Gonzalez

Garcia, M. I., Lopez Cerezo, J. A., Lujan, 1996).

Esta ideia da literacia cientifica vé a ciéncia como uma extensiao das necessidades
basicas de leitura, escrita e numeracia e defende que numa democracia a participagao
dos cidadaos nas decisoes politicas, diretamente sob a forma de referendos, ou
indiretamente por eleigdes ou como vozes da opiniao publica, tem de partir do
conhecimento (Bauer et al.,, 2007). Este movimento, que vigorou até meados dos anos
80, parte do pressuposto da ignorancia do publico pelo que com o propésito de educar,
a comunicagao decorre num fluxo unidirecional de informagao - da ciéncia para a

sociedade.

A literacia é sobretudo medida por perguntas quantitativas, através de questionarios
que visam auscultar a capacidade do publico de discernir factos cientificos verdadeiros
de falsos (Bauer, 2009). Este paradigma tem limitagoes porque a esséncia da ciéncia reside
no conhecimento do seu método e nao simplesmente dos seus factos. Deste modo,
consciéncia de assuntos como a incerteza, a revisao pelos pares, replicagio de
experiéncias e controvérsias cientificas devia estar refletida na avaliagao da literacia.
Alguns criticos desse paradigma levantam ainda a questao do porqué da ciéncia merecer
um lugar de destaque na literacia a ser melhorada, em detrimento de outras disciplinas,
como a historia, a lei e a economia, também elas com importantes impactes sociais

(Bauer, 2009).

A preocupagao da comunidade cientifica em relacao as percegoes societais nao so
sobre a ciéncia mas também sobre o préprio método cientifico foram crescendo,
sobretudo a partir de meados dos anos 80 com as nagdes modernas industriais a tentar
reinventar-se como sociedades modernas do conhecimento (Shamos, 1995). Um dos
marcos nesta histéria da Comunicacao de Ciéncia é o emblematico relatério de 1985 da

Royal Society de Londres, que ficou conhecido como relatério Bodmer. Este relatorio



funda o movimento Compreensao Publica de Ciéncia (Public Understanding of
Science). Apesar de, a semelhanca da fase anterior, este movimento assumir um défice
de conhecimento por parte do publico, o foco € agora trazido para as atitudes do publico
quanto a ciéncia, assumindo que a falta de conhecimento leva a atitudes negativas perante
a ciéncia e a percegoes de risco enviesadas e usando como mote “the more you know, the
more you love it” (Bauer, 2009; Royal Society, 1985). Este modelo preconiza nao apenas a
aquisicao e compreensao de factos cientificos, mas também da natureza do método

cientifico, da consciéncia dos avangos cientificos e das suas aplicagoes.

Nesta altura surgem varios projetos que, seguindo o modelo acima mencionado,
procuram aumentar a compreensao de ciéncia (Jasanoff, 2014). Sao atribuidas bolsas,
tanto estatais como privadas, para desenvolvimento de atividades de envolvimento
publico (Davies, 2008) e existe uma mudanga na atitude de muitos cientistas, sendo
nalguma medida ultrapassado o pensamento que dominava anteriormente de que a
Comunicagao de Ciéncia devia ser deixada aos cientistas menos talentosos ou na reforma
(Elam, 2004; House of Lords, 2000). E ainda de notar o inicio da investigacio da propria
comunicagao de ciéncia (das suas praticas), que suporta o langamento, em 1992, da
revista cientifica Public Understanding of Science. No primeiro artigo da revista, Bodmer e
Wilkins (1992) reforcam precisamente a necessidade de mais investigacao nesta area, de
forma a identificar as estratégias mais eficazes para fazer as mensagens chegar as varias
audiéncias e para envolver a comunidade cientifica. Apesar destas ferramentas e da
crescente comunidade envolvida, o esperado aumento da literacia cientifica nao
aconteceu, tendo acabado por levar a mal-entendidos e a decisdes politicas falhadas

(House of Lords, 2000; Jasanoff, 2014).

O afastamento da investigagao de exceléncia da experiéncia quotidiana, a apreensao
causada pelos rapidos avangos em dareas como a biotecnologia e as tecnologias de
informagao (IT), o confronto com alguns efeitos negativos e imprevisiveis da ciéncia e a
agudizagao dos debates e a ansiedade publica sobre os organismos geneticamente
modificados e a vacina da triplice viral terao levado a uma fase critica da relagao da
sociedade com a ciéncia e consequentemente a necessidade dos estudos Ciéncia-
Tecnologia-Sociedade (CTS) (Bauer, 2009; Garcia Palacios et al., 2003; House of Lords,
2000). Estes propoem-se a compreender a dimensao social da ciéncia e da tecnologia,

quer ao nivel dos fatores sociais, politicos ou econdémicos que interferem nos



desenvolvimentos cientifico-tecnoldgicos, quer das consequéncias éticas, ambientais ou

culturais dessas alteragoes (Garcia Palacios et al., 2003).

Surge entiao este reconhecimento de que a ciéncia nio pode ser retirada do seu
contexto social, e com ele uma nova forma de comunicar ciéncia - o modelo de
Envolvimento e Participacao Publicos com a Ciéncia e a Tecnologia (Public
Engagement with Science and Technology). Este carateriza-se pela procura de uma maior
interagao e de um didlogo bidirecional entre os dois intervenientes, legitimando assim as
necessidades e os valores da sociedade. Estando sempre dependente do contexto, admite
que atua nao com “o publico”, mas com publicos particulares em contextos especificos
e que estes publicos sao um corpo ativo, detentor de conhecimentos e opinides (Davies,
2008), levando a que esta interagao possa originar uma aprendizagem mutua (K.
Bultitude, 201 |; House of Lords, 2000) e a criagao de um sentido de propdsito comum
(Elam, 2004). As sociedades contemporaneas tendem a partilhar um compromisso
democratico basico em que os cidadaos podem (devem) participar tanto na produgao do
conhecimento cientifico, como nas decisoes relacionadas com a C&T e a avaliacao e

controlo das aplicagoes do conhecimento gerado (Foltz, 1999).

Bauer, Allum e Miller (2007) admitem que os modelos acima descritos nao se
suplantam linearmente, podendo continuar a contribuir para a investigagao e a pratica de
forma simultinea. E nesta ideia que se baseiam também Burns, O'Connor e Stocklmayer
(2003), admitindo os objetivos compativeis dos varios modelos apesar das suas diferentes
filosofias, abordagens e énfases. Assim, criam um novo modelo, AEIOU, que defende

que a2 Comunicagao de Ciéncia é um processo complexo que envolve varios fatores:

= Sensibilizagao do Publico (Public Awareness of Science — PAS) que visa a
sensibilizacao e fomenta atitudes positivas em relagao a ciéncia
* Compreensao do Publico (Public Understanding of Science — PUS) consiste na
compreensao da ciéncia — os seus conteudos, processos e fatores sociais
» Literacia Cientifica, estado que foca a situacgao ideal de sensibilizagao, interesse
e envolvimento na ciéncia e procura da sua compreensao
* Cultura Cientifica, consiste na capacidade da sociedade apreciar e apoiar a
ciéncia
Propoem como definicao para a comunicagao de ciéncia “o uso de ferramentas
apropriadas, meios de comunicagao, atividades e didlogo com o objetivo de produzir uma

das seguintes respostas pessoais em relacio a ciéncia — Sensibilizacio (Awareness),
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Diversao (Enjoyment), Interesse (Interest), Opinidoes (Opinions) e Compreensao

(Understanding)”.

Apesar desta reflexao, nao existe ainda uma definicao universalmente aceite para a
Comunicagao de Ciéncia. Bell (2010) considera que esta ciéncia é um espago em que
varias comunidades coexistem, resultando precisamente dos espagos “vazios” deixados
entre areas de especialidade das sociedades atuais, e em que opera um grupo de

profissionais amplo e em constante mudanga.

Mais recentemente, Longnecker (2016) sugeriu um novo modelo que designou por
koru (figura I). Segundo a autora, os modelos propostos anteriormente estao muito
focados na perspetiva da ciéncia e dos cientistas. Este novo modelo nao é mais do que
uma estrutura em que sao consideradas as diversas variaveis envolvidas num didlogo de
ciéncia. Além de reconhecer a importancia da “comunicagao” propriamente dita, como
os modelos anteriores, releva o contributo dos fatores externos e internos, que afetam
como essa informagao € percebida, processada e integrada, e seguidamente utilizada. O
modelo é representado graficamente sob a forma de uma planta em crescimento, e
divide-se em trés componentes principais: comunicagao da informagao, envolvimento
com a informagao e utilizagao da mesma. A comunicagao consiste no processo em que a
informagao passa de puros factos a informagao mais apelativa e é transmitida a um
individuo (ou vice-versa). Esta € obviamente influenciada pelo solo (cultura) e pelo
proprio individuo. Para cada individuo, dependendo novamente do contexto, algumas
raizes (canais de comunicagao — media, artes, educagao formal, ...) sao mais efetivas na
transmissao de informagao do que outras. A identidade do participante (a sua visao, as
suas crengas, o seu estado emocional, as suas motivagoes para receber a informagao em
causa, entre outras) € vital para determinar o seu envolvimento com a informagao
transmitida e com o seu uso. As normas sociais e a aprovagao da comunidade afetarao a

forma como utilizara a informacgao.



Identidade

Compreensao
Comportamento
Crencas
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Educacao Lazer

Formal TE ]
Midia Lugares

Educacao Naturais

Informal Antes

Factos

Figura 1.l - Koru — o modelo integrado de comunicacdo de ciéncia. Os fatores abaixo do solo
representam a sistematizagao de factos em informagao que pode ser comunicada através de varios canais.
Acima do solo estdo relacionados com a forma como um individuo utiliza a informagdo para o seu
desenvolvimento. Adaptado de Longnecker (2016).

Estando dependente de mdltiplos fatores, esta ciéncia esta em constante evolugao.
Rowe e Frewer (2005) defendem que o envolvimento publico se baseia em trés
mecanismos de interagdo — comunicagdao, consulta e participagao. Contudo para
Steinhaus et al. (2016), a comunicagao como definida por Rowe e Frewer — mecanismo
pelo qual a informagao flui das instituigoes cientificas para o publico — nao pode ser
considerada como envolvimento. Assim, para Steinhaus e os seus colegas existem varios

niveis de intensidade de envolvimento, sendo eles:



» discussao — partilha de informagao e abertura de canais para discussao aberta
e comunicagao interativa;
* consulta — para melhor entender a visao da sociedade;
* inclusao — como no caso dos comités de doentes;
» colaboragao — existe uma propriedade partilhada do projeto;
* suporte — a sociedade lidera a iniciagao e a condugao da investigagao, sendo
apoiada a seu pedido por investigadores e instituigoes.
O nivel de envolvimento parece ser maximo quando a investigagao é co-desenhada,
ou seja, em colaboragao. O melhor exemplo deste tipo de interagao é a Community-Based
Research, que ganha forma, por exemplo, no conceito de Science Shop, ou Oficinas de

Ciéncia (Steinhaus, Norbert; Mulder, Hendrik; de Marree, 2016).

As Oficinas de Ciéncia (Science Shops) siao organizagoes que funcionam como
mediadores entre grupos de cidadaos (sindicatos, grupos de moradores, organizagoes
nao-governamentais, entre outros) e as instituicoes que desenvolvem investigagao
(geralmente Universidades). A ciéncia é colocada diretamente ao servico da populagao e
esta parceria inicia-se com um problema que é apresentado pelo grupo de cidadaos e
para o qual procuram o apoio da investigacao. Na consequente procura de informagao e
criacao de conhecimento, estabelece-se uma verdadeira parceria, sem que os
investigadores se tornem os lideres do projeto. Neste processo nao ha interesses
economicos, sendo os projetos conduzidos muitas das vezes gratuitamente. (Living
Knowledge - The International Science Shop Network, n.d.). Este modelo de fazer
ciéncia, criado na Holanda nos anos 70 e desde entio importado por varios paises,
principalmente na Europa, entende a ciéncia no seu sentido mais lato, respondendo a
questoes das mais diversas areas disciplinares — economia, arquitetura, ecologia,

engenharia, entre outras.

O projeto INTERACTS: Improving Interaction between NGOs, Universities and Science
Shops: Experiences and Expectations mostra-nos alguns exemplos das melhores praticas
conseguidas por Oficinas de Ciéncia, dos quais referimos trés para melhor ilustrar este
conceito: um estudo de impacte ambiental conduzido pela Technical University Berlin a
pedido de uma ONG a proposito da construgao do tunel Tiergarten em Berlim, o
desenvolvimento de estudos sobre a qualidade da agua no Roskilde University Centre como
consequéncia das queixas de varios cidadios sobre o mau-cheiro e o projeto

desenvolvido pela Universidade de Salzburgo, que estabeleceu bases cientificas para a



criagao de um centro de jovens e para a iniciagao de futuros projetos com estes na regiao

(Leydesdorff & Ward, 2005).

1.1.2. COMUNICAR CIENCIA - Porqué?

|. Everyone has the right freely to participate in the cultural life of the community, to enjoy the
arts and to share in scientific advancement and its benefits.

(Toda a pessoa tem o direito de tomar parte livremente na vida cultural da comunidade, de fruir
as artes e de participar no progresso cientifico e nos beneficios que deste resultam.)

O direito a ciéncia é, primeiro que tudo, um direito humano, como se pode ler no
27° artigo da Declaragao Universal dos Direitos Humanos. Uma vez que nao pode haver

participagcao sem entendimento, a comunicagao de ciéncia é chamada a acao.

A ciéncia e a tecnologia estao presentes em praticamente todos os aspetos da vida
moderna. Por esta razao, é cada vez mais importante que as pessoas integrem a
informagao dela proveniente com os seus valores pessoais para que possam fazer
escolhas informadas e conscientes (Dawson, 2013; The National Academies Press,
2017). Contudo, como refere Hayes (1992), “(...)Que a ciéncia se tornou mais dificil de
entender para os nao-especialistas, € uma verdade universalmente reconhecida”. Existe
entre a comunidade cientifica e a sociedade nao s6 um diferente nivel de conhecimento,
mas também diferentes linguagens — existe um largo léxico técnico para descrever a
complexa e super-diferenciada matéria de estudo (Hayes, 1992). A comunicagao de
ciéncia permite estabelecer esta ponte entre a ciéncia e a sociedade, estreitando a lacuna
que naturalmente as separa. Uma das suas missoes é entao a promogao da literacia
cientifica: tornando os cidadaos mais interessados e capazes de compreender o que os
rodeia, habeis a participar nos discursos de e sobre ciéncia, capazes de identificar
questoes, identificar e retirar conclusdes baseadas na evidéncia e a tomar decisoes

informadas (Burns et al., 2003).

Apenas num ambiente que aprecie e apoie a ciéncia e a literatura cientifica — ou seja,
onde haja cultura cientifica — é possivel a cidadania auténtica, a participagao nas escolhas
da sociedade — seja nos modos de vida, de trabalho ou de educagao; seja na relagao com
as técnicas e os mercados; seja na relagido da sociedade com o Estado, com a
Administragao, com a organizac¢ao social da vida e da morte, ou da doenga — esséncia da

democracia (Burns et al., 2003; Mariano Gago, 1990).

20



A Comunicagao de Ciéncia surge também como uma importante ferramenta para
reforcar a confianca da sociedade na ciéncia. Dados de um relatorio especial do
Eurobarometro sobre Ciéncia e Tecnologia mostraram que a maioria dos europeus
considera que os cientistas, pelo poder que o conhecimento lhes da, podem ser
perigosos. A maioria considera também que nao pode confiar que eles digam a verdade
sobre topicos controversos. O principal fator apresentado por este relatorio para esta
diminuigao da credibilidade dos cientistas prende-se com a sua dependéncia crescente
de financiamento por parte da inddstria e outras fontes privadas (European Commission,
2010). Esta diminuigao da credibilidade é ainda exacerbada por exemplos especificos de
fraude cientifica, que mesmo quando apenas suspeita, tem tido uma enorme repercussao
nos media. Temos como exemplo o caso de 2005, em que Woo Suk Hwang tera
alegadamente fabricado resultados que permitiram demostrar sucessos nho
desenvolvimento da colonizagao, que levantou de imediato preocupagoes de que o
episddio modificasse nao apenas a percec¢ao da investigacao de células estaminais, mas da
ciéncia como um todo (Check & Cyranoski, 2005). Dar a conhecer o mundo da ciéncia,
nao s os factos mas também o processo, é fundamental para aumentar a credibilidade
dos cientistas e conseguir um verdadeiro apoio a ciéncia, que nao sera tao facilmente
colocado em causa em caso de controvérsias que envolvam grupos de cientistas com

opinioes opostas.

A comunicagao de ciéncia pode ainda ser uma ferramenta para demonstrar aos
cidadaos os resultados do investimento publico (indiretamente, dos seus impostos) em
ciéncia e tecnologia. Da mesma forma, muitos financiadores, como as associagoes de
doentes reconhecem a importancia do envolvimento do publico na investigagao. E por
outro lado, este envolvimento podera ainda contribuir para a atragao de outras fontes

de financiamento (Duncan & Spicer, 2010).

Ha ainda um outro propésito da comunicagao de ciéncia que inclui a motivagao da
curiosidade, semente do espirito critico que serviu de base a todo o edificio da
modernidade e que continua a ser vital no dia-a-dia (Caraga, 1996). Além disso, despertar
o interesse de um publico mais novo para a ciéncia pode além de todos os efeitos
positivos acima referidos ter como efeito colateral motivar alguns deles a seguir uma

carreira nesta area (Duncan & Spicer, 2010).

As diversas razoes para comunicar ciéncia, tornam evidente que ha diferentes

publicos — com diferentes necessidades, interesses, atitudes e niveis de conhecimento —
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e que a abordagem utilizada devera adequar-se a cada um deles (Burns et al., 2003; Fayard

et al., 2004).

1.1.3. ONDE? Em que espacos acontece a Comunicacdao de Ciéncia

A comunicagao de ciéncia pode ser feita de forma formal ou informal, o que esta
também muito relacionado com o espaco em que tem lugar. As abordagens formais
incluem a educagao de ciéncia (em escolas e universidades), seminarios e conferéncias
académicos e a producgao de livros de ciéncia. Ja as informais — também chamadas de
voluntarias - incluem um leque muito mais abrangente de opg¢des (Burns et al,, 2003). A
comunicacao de ciéncia formal costuma decorrer em locais formais, ou seja locais
diretamente associados a educagao, como a escola ou a universidade. A promogao da
cultura cientifica tem, naturalmente, de se alicercar na escola (Margal, 2014). Contudo,
a maioria dos individuos passa uma pequena (apesar de cada vez maior) percentagem da
sua vida na escola (Karen Bultitude & Sardo, 2012), pelo que é necessaria também uma
grande aposta na oferta de oportunidades para o envolvimento com a ciéncia fora deste
ambiente formal (Falk & Dierking, 2010). Para Bultitude e Sardo (2012) levar a ciéncia
dos laboratorios para espagos publicos parece ser uma poderosa aposta para um maior
(e melhor) envolvimento do(s) publico(s) na ciéncia. Nesta esfera, distinguem-se dois
tipos de locais — os informais (designed settings), espagos nao-formais em que ha uma
expetativa de encontro com a ciéncia, como centros e museus de ciéncia, jardins
zooldgicos e aquarios, e os genéricos, locais do dia-a-dia, nao relacionados com a ciéncia,
onde a interagao desta com a sociedade nao é esperada, como autocarros, pragas
publicas, bares, centros comerciais (Karen Bultitude & Sardo, 2012). Levar a ciéncia dos
laboratorios para espagos mais publicos, parece ser bastante vantajoso, uma vez o
desenvolvimento de atividades de Comunicacao de Ciéncia em ambientes descontraidos,
familiares para o participante, e que incorporam uma certa componente ludica estimulam
nao s6 um primeiro interesse mas também a vontade de aprender, durante e apos
atividade, além de levarem a um maior apoio e compreensao as instituicoes que
promovem essas atividades e ao sentimento de que um maior conhecimento de ciéncia
é relevante e compensador a um nivel pessoal (P. Bell, Lewenstein, Shouse, & Feder,
2009; Karen Bultitude & Sardo, 2012). Parece assim que a criagao de plataformas de
comunicacao de ciéncia em espagos nao-formais resulta muitas vezes nao s6 em
efeitos/resultados positivos imediatos, como potencialmente melhora as atitudes dos

participantes quanto a uma futura aprendizagem.
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Relativamente aos espacos genéricos, € ainda de destacar a possibilidade de captagao
cruzada de publico veiculada através da arte e do desporto. Apesar da relagao entre a
ciéncia ja datar de ha muitos séculos (Montenegro, 2016), o emergente nimero de
projetos neste campo tem mostrado a crescente importancia das linguagens artisticas
para a exploracao dos mais variados campos cientificos e trazido a ciéncia cada vez mais
frequentemente para salas de teatro, espetaculos de stand-up comedy, tiragens de banda
desenhada, promovendo a disseminagao de conhecimento de forma (re)criativa (Amaral,
Forte, Ramalho-Santos, & Da Cruz, 2015; Amaral, Montenegro, Forte, Freitas, & Cruz,
2017; Drioli, 2013; Pinto, Marcal, & Vaz, 2013). Quanto ao desporto, sao ja varias as
iniciativas em que a ciéncia se aproxima de competi¢oes desportivas, principalmente com
o objetivo de promover um estilo de vida saudavel. De entre os varios exemplos,
podemos destacar o projeto “It's a Goal!”, que promove a saude mental de jovens do
sexo masculino no contexto de um estadio de futebol (Pringle & Sayers, 2004), a parceria
entre a liga de raguebi do Reino-Unido e a Universidade Metropolitana de Leeds, que
pretende aumentar o envolvimento dos fas de raguebi com os servicos locais e nacionais
de saude (Witty & White, 201 1) e a parceira entre o Centro de Neurociéncias e Biologia
Celular da UC e a organizacao dos Jogos Europeus Universitarios que através de diversas
iniciativas, como a publicacao de cronicas ilustradas e um pedal-bar conseguiu chegar a

mais de 2000 atletas ou visitantes (“EUG Coimbra 2018,” 2018).

1.1.4. QUEM? Os investigadores como comunicadores de ciéncia

A maioria da populagao portuguesa considera que os cientistas que trabalham em
universidades ou laboratoérios publicos sao as pessoas mais qualificadas para informar a
sociedade sobre o os desenvolvimentos da ciéncia e da tecnologia (European
Commission, 2013). A complexidade e especificidade dos assuntos cientificos corrobora
o facto dos cientistas, principais atores do processo de investigacao e, portanto, fonte
primaria do conhecimento, sejam os seus disseminadores primarios. Assim, € importante
desconstruir a ideia de que a comunicagao com o publico é dificil ou perigosa e envolver

os cientistas cada vez mais nestas tarefas (Davies, 2008).

Na verdade, a envolvéncia dos investigadores na comunicagdo tem mostrado um
impacto positivo nao sé para o publico, para a ciéncia e para as instituicoes de
investigagao, mas também para os proprios investigadores. A um nivel profissional, cada

vez mais evidéncias sugerem que a envolvéncia do publico na investigagao permite que
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esta tenha uma maior qualidade e relevancia. Quanto a beneficios pessoais, ao estarem
envolvido em atividades de comunicagao de ciéncia, os investigadores desenvolvem
capacidades como a comunicagao, networking, gestao de projetos e competéncias de

lideranga (Duncan & Spicer, 2010).

1.1.5. Contexto Portugués

Foram referidos anteriormente alguns dos episédios importantes da historia da
Comunicagao de Ciéncia, que se desenvolveu em parte consideravel em contextos
predominantemente norte-americanos e ingleses. Contudo, como ja foi mencionado, a
comunicacao de ciéncia é a ponte entre a ciéncia e a sociedade, sendo, portanto,
influenciada por ambas. E, entio, facilmente compreensivel que nos varios pontos do
mundo esta historia tenha sido diferente, com base no desenvolvimento cientifico
nacional e na sociedade e suas necessidades. Por exemplo, em varios paises africanos as
informagoes disponiveis sobre as atividades de comunicagdo de ciéncia sao escassas,
evidenciando que a sua historia esta apenas no inicio (Massarani, Moreira, & Lewenstein,
2017). Desta forma, e porque o trabalho aqui apresentado se desenvolve no contexto

portugués, torna-se importante falar do panorama nacional da comunicagao de ciéncia.

No inicio do século XX cerca de 80% da populagao portuguesa era analfabeta e
durante o Estado Novo, o governo de Antonio Salazar mostrou-se muito lento na
recuperacao desse défice educativo. Apenas nos anos 70 se assistiu ao impulso de
generalizar o acesso a educagao a todos os jovens, mas as manifestagoes da ciéncia
continuaram a ser residuais. A mudanca de regime trouxe um clima de instabilidade
politica que também nao ajudou o desenvolvimento cientifico e tecnologico. Apenas a
partir de 1986, ano em que Portugal entrou na Uniao Europeia, se comegcam a ver
progressos — o numeros de licenciados aumenta substancialmente assim como
quantidade de financiamento para a investigagdo e de artigos cientificos publicados

(Fiolhais, 2011).

Ainda assim, os anos de inexisténcia de uma ciéncia consolidada em Portugal tinham
deixado o pais numa situacao de atraso econdémico, social, educativo e cultural perante
o resto da Europa, como nota o Manifesto para a Ciéncia em Portugal, ensaio da autoria
de José Mariano Gago (1990). Nesta obra marcante para a Ciéncia em Portugal, além de
feito o retrato do panorama portugués a época é ainda proposta uma analise de

estratégias no sentido de ultrapassar a situagao existente (idem). As principais visoes ai
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expressas puderam ser postas em pratica pelo mesmo, que entrou para o governo em
1995 — ano em que foi criado o Ministério para a Ciéncia e Tecnologia (MCT), que hoje

tutela também o Ensino Superior.

No ano seguinte é promulgado um despacho que determinou a criagao junto do MCT
de uma Unidade de apoio para a Educagao Cientifica e Tecnolégica — hoje Ciéncia Viva -
Agéncia Nacional para a Cultura Cientifica e Tecnolégica —, com o objetivo de difundir
o ensino experimental das ciéncias e de fomentar a cultura cientifica, aproximando a
ciéncia e a sociedade. Com trés areas de atuagao — um programa de educagao cientifica
nas escolas, campanhas nacionais de divulgagao cientifica e uma rede nacional de Centros
Ciéncia Viva, que conta hoje com mais de 20 centros, conseguiu aumentar, melhorar e
descentralizar o acesso a informagao cientifica (“Ciéncia Viva,”). Trés anos mais tarde,
em 1999, surge o Decreto-Lei que determina que todas as instituigoes que conduzem
investigagao deverao promover a difusao da cultura cientifica e tecnolégica (Decreto-Lei
n.o 125/99 de 20 de Abril, 1999). Ao longo do tempo, o Estado tem continuado este
apelo a divulgacao e comunicagao de ciéncia, ilustrado pela atribuicao de bolsas de pods-
doutoramento em Promogao e Administragao de Ciéncia e Tecnologia (PACT) pela FCT
ou mesmo por muitos dos projetos de investigacio atualmente ja preconizarem a
realizacao de atividades de divulgagao. Esta aposta tem resultado em progressos
extraordinarios da comunicagao de ciéncia em Portugal, como reconhecido por Bauer e
Howard (2014). Com alguns retrocessos verificados aquando do auge da recente crise
economica que assolou varios paises europeus, incluindo Portugal, que levou a contragao
do investimento, as iniciativas tém crescido extraordinariamente. Este crescimento
verifica-se ainda pela criacao de gabinetes de comunicagao de ciéncia em instituicoes de
investigagao cientifica, pela criagao de estruturas dedicadas, como museus e centros de

ciéncia e ainda pelo o aumento da educagao formal nesta area.

Também de destacar é a criagado em 2014 da SciComPt, uma rede que une
profissionais de comunicagao de ciéncia e tecnologia em Portugal e que tem entre os
seus objetivos promover a comunicagao de ciéncia em todas as suas vertentes, dinamizar
a formacao dos profissionais desta area, apoiar a investigagao da comunicacao de ciéncia
e fomentar a cidadania cientifica no pais. Para tal, esta associagao realiza um congresso
anual, que une varios comunicadores de ciéncia nacionais e estrangeiros e permite a

troca de experiéncias e o debate sobre metodologias e resultados das praticas na area,
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além de dinamizar outros encontros profissionais de ambito mais restrito (“SciCom Pt -

Rede de Comunicagao de Ciéncia e Tecnologia de Portugal,” 2014).

Apesar do inegavel crescimento em larga escala tanto da investigagao cientifica e
tecnoldgica como da promogao destas culturas nos ultimos anos, ha ainda muito a fazer.
Os resultados do relatério especial Investigacdo Responsdvel e Inovagdo, Ciéncia e
Tecnologia do Eurobarometro de 2013 revelam que apenas 32% dos portugueses dizem
estar informados sobre os desenvolvimentos cientificos e tecnolégicos, em comparagao
com os 40% na média europeia. Contudo, quando inquiridos sobre o seu interesse em
estar informado a percentagem subiu para os 44%. Este valor estd, ainda assim, 9 pontos

percentuais abaixo da média europeia (European Commission, 2013).

Demonstrado o interesse da populagao portuguesa em estar informada quanto aos
desenvolvimentos cientificos e tecnoldgicos, esperamos que este trabalho va ao encontro

desse interesse e possa contribuir para o aumento da literacia cientifica em Portugal.

1.2. Ciéncia a Comunicar

1.2.1. Doencas Neurodegenerativas

As doengas neurodegenerativas sao um grupo heterogéneo de doengas caraterizadas
pela degenerescéncia progressiva da estrutura e fungao do sistema nervoso, central ou
periférico. Este grupo inclui por exemplo a Doenga de Alzheimer, a Doenga de Parkinson,
Encefalopatias Espongiformes Transmissiveis (doengas causadas por prides) e as Doencas
Poliglutaminicas, que apesar de apresentarem diversos mecanismos patoldgicos e
sintomas, partilham uma carateristica comum — a agregagao e deposigao de proteinas

anomalas (Taylor, Hardy, & Fischbeck, 2002).

As células possuem diversos mecanismos de controlo de qualidade, tais como as
proteinas chaperones, o sistema ubiquitina-proteosoma e as diferentes vias da autofagia,
responsaveis por identificar e corrigir ou remover componentes celulares disfuncionais
ou potencialmente téxicos. Contudo, a expressao de niveis patologicos ou de formas
mutantes de proteinas com propensao a agregar, como acontece nas doengas

neurodegenerativas, sobrecarrega estes sistemas de controlo de qualidade e a sua
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acumulagao pode levar ao mau funcionamento e consequente morte celular de diferentes

populagoes neuronais.

Apesar da demonstragao de associagao da agregagao a toxicidade (Bucciantini et al.,
2002), o papel da agregagao como agente causal de doenga é controverso. Ha evidéncias
que os agregados proteicos podem representar uma resposta celular protetora
(Arrasate, Mitra, Schweitzer, Segal, & Finkbeiner, 2004; Taylor et al., 2003). Mais
recentemente surgiu também a evidéncia de que outros eventos, tais como a formacgao
de pequenos oligobmeros e microagregados das proteinas envolvidas na doenga, ocorrem
antes da formagao destes agregados, podendo ser os verdadeiros responsaveis pela

toxicidade (Haacke et al., 2006).

Compreender o verdadeiro papel destes agregados, se patologico se protetor, é da

maxima importancia para a busca de estratégias terapéuticas.

Estas estas doengas sao devastadoras e nao tém até ao dia de hoje cura, progredindo
ao longo de anos ou décadas e acarretando uma redugao na qualidade de vida dos

doentes e respetivos cuidadores.

1.2.2. Doencas de Poliglutaminas

A expansao anormal de repeticoes de trinucledtidos € uma das principais causas de
doengas neuroldgicas e neuromusculares, doencas que no seu conjunto sao designadas
de Doencas de Repeticao de Tripletos. Estas sao geralmente subdivididas em duas classes,
consoante a repeticao anormal ocorre em regides traduzidas ou nao. O grupo das
doencgas causadas por repeti¢coes em regioes nao-codificantes € mais heterogéneo e inclui
doengas como a Ataxia de Friedreich (repeticao: GAA) e o Sindrome de X fragil

(repeticao: CGGQG).

No grupo em que as repeticoes ocorrem em exoes inserem-se as doengas
poliglutaminicas (polyQ), causadas por uma repeticao anormal do tripleto citosina-
adenina-guanina (CAG). Esta repeticao traduz-se numa cadeia de glutaminas na proteina
formada a partir do gene onde ocorre a repeticao que, por consequéncia, ganha uma
funcao téxica que envolve alteragoes conformacionais e resulta na formagao e deposicao
de agregados (Cummings & Zoghbi, 2000). Atualmente, estio descritas 9 doencas
pertencentes a este grupo, nomeadamente a Doenca de Huntington (DH), a Atrofia

Muscular Bulbo-Espinhal/Doenga de Kennedy (SBMA), Atrofia Dentatorubro-
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palidoluisiana (DRPLA) e as Ataxias Espinocerebelosas (SCAs) do Tipo 1,2,3,6,7 e 17.
Todas elas sao doengas neurodegenerativas, partilhando uma perda neuronal progressiva
e seletiva, acompanhada de declinio das funcdes fisicas e mentais (Gatchel & Zoghbi,
2005). Apesar do output semelhante, as proteinas associadas a cada doenga nao

apresentam qualquer homologia entre si, além da cadeia poliglutaminica.

E de salientar que na populagio em geral também existe um nimero ligeiramente
variavel de repeticdes CAG no gene das proteinas envolvidas nestas doengas. Contudo,
em condigoes de doenga, a repeticao estende-se além dos valores normais, alterando a
fungao biologica da proteina. O nimero de repeti¢oes a partir do qual a proteina ganha
a fungao toxica difere em cada doenga e pode ser consultado na tabela |.l. A partir desse
limiar, o niumero de repetigoes parece determinar nao s6 a idade de inicio dos sintomas
mas também a severidade e a progressao da doenga, respetivamente numa correlagao

inversa (Duyao et al., 1993) e directa (Maciel et al., 1995).

Todas estas doengas, a excegao da Doenga de Kennedy, sao aparentemente herdadas
de forma autossémica dominante (Fan et al., 2014). Contudo, o padrao de transmissao
nao é totalmente mendeliano, novamente devido a instabilidade das repeticoes de
tripletos, desta feita na meiose. Em transmissoes sucessivas, a sequéncia mutante tende
a expandir-se mais frequentemente do que a contrair (Wells, 1996), levando ao
agravamento do fenotipo em cada geragao subsequente nas familias afetadas por estas
doengas — um fenémeno designado por antecipagao (Rinaldi & Fischbeck, 2015). Esta
possibilidade de expansao da repeticao pode levar ao surgimento de mutagoes de novo
em familias previamente nao-afetadas, principalmente quando o nimero de repetigoes

do progenitor esta no limite superior da faixa normal (proximo da faixa patogénica).

1.2.3. Ataxias Espinocerebelosas polyQ

As Ataxias Espinocerebelosas (SCA) sao um grupo de doengas neurodegenerativas
autossdmicas dominantes caraterizadas pela degeneragao no cerebelo e por alteragoes
no tronco cerebral e na medula espinhal. O sintoma mais carateristico é a ataxia
progressiva da marcha e dos membros, associado de forma variavel com outros sintomas
que refletem as diferentes areas afetadas para além do cerebelo e respetivas vias

aferentes e eferentes (H. L. Paulson, 2007).
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Atualmente estao identificadas 38 SCAs (Di Gregorio et al, 2014). Estas sao
numeradas, apesar de algumas excegoes, de acordo com a ordem de descoberta do seu

locus genético e resultam de 4 tipos diferentes de mutagao (Storey, 2014).

As SCAs resultantes da expansao da repeticao do tripleto CAG sao possivelmente o
grupo mais significativo, tendo sido descritos, até a data, 6 fenotipos de AEC que resultam
exclusivamente deste tipo de mutagao: SCAI, SCA2, SCA3/MJD, SCA6, SCA7 e SCAI7,
como revisto em Storey (2014). Na tabela | é fornecida informagao detalhada sobre os
genes envolvidos e respetivas proteinas, o nimero de repeti¢oes do tripleto CAG normal

e patoldgico e também as regioes afetadas e o respetivo fenotipo clinico.
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Tabela I.1 - Carateristicas das diferentes Ataxias Espinocerebelosas Poliglutaminicas

Doenca Gene Proteina N° Repeticdes CAG Zonas Sintomas (além da
cerebrais ataxia, disartria e
Normal  Patolégico mais oculomotores)
afetadas
SCAl ATXN1 Ataxina-1 6-44 39-91 Cerebelo e  Disfagia, sinais
tronco piramidais e
cerebral extrapiramidais,
défices sensoriais,
declinio cognitivo
SCA2 ATXN2 Ataxina-2 14-32 33-200 Cerebelo, Disfagia, rigidez,
ponte, bradicinesia,
bolbo neuropatia
raquidiano periférica,
e espinhal disfuncdes
medula executivas, declinio
cognitivo
SCA3/ ATXN3 Ataxina-3 10-51 55-89 Cerebelo e  Disfagia, sinais
MJID tronco piramidais e
cerebral extrapiramidais,
défices sensoriais,
neuropatia
periférica, amiotrofia,
por vezes
parkinsonismo
SCA6 CACNA1A  Sub- 3-18 20-33 Cerebelo Disfagia, tremores,
unidade défices somato-
alfa-12 do sensoriais
canal de
calcio
dependente
de voltagem
do tipo P/Q
SCA7 ATXN7 Ataxina-7 4-35 36-460 Cerebelo e  Perda progressiva
tronco de visao, sinais
cerebral piramidais
SCAl1l7 TBP Proteina 25-44 47-63 Cerebelo Coreia, distonia,
ligante a rigidez, sinais
TATA piramidais, sintomas

psiquiatricos,
declinio cognitivo e
epilepsia

A informacio apresentada na tabela foi consultada e adaptada de (Seidel et al., 2012; Shao & Diamond, 2007;
Storey, 2014)

1.2.4. Doenca de Machado-Joseph

1.2.4.1.

Perspetiva Historica

Em 1972 foi descrita pelos médicos norte-americanos Nakano, Dawson e Spence uma

nova forma de ataxia cerebelosa, de heranga autossémica dominante, e com idade de
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manifestacao aos 40 anos. Esta descricao baseou-se na observacao de uma familia de
luso-descendentes que habitava no Massachusetts. Foi dada a doenga identificada o nome
de Doenga de Machado, apelido da familia descendente de William (Guilherme) Machado,

natural da Bretanha (S. Miguel, Acores) (Nakano, Dawson, & Spence, 1972).

Nesse mesmo ano, também no Massachusetts, uma outra equipa médica, constituida
por Woods e Schaumburg, descreveu uma familia também luso-descendente (da llha das
Flores) com uma ataxia hereditaria de heran¢ca dominante. Contudo, havia algumas
diferengas entre o fenétipo observado nos membros da familia Thomas e o dos doentes
com a recém identificada Doenga do Machado, como um inicio mais precoce, entre os
|7 e os 46 anos, a presenca de sindrome piramidal e oftalmologia progressiva externa,
que levou Woods e Schaumbug a propor a descoberta de uma nova doenga que
designaram por Degenerescéncia nigro-espino-dentada com oftalmoplegia nuclear

(Woods & Schaumburg, 1972).

Uma terceira familia agoriana, originaria também da ilha das Flores e emigrada na
Califérnia, foi descrita 4 anos mais tarde por Rosenberg, Nyhan e Bay. Nesta descrigao
a énfase foi colocada no quadro extrapiramidal distonico-rigido e na sindrome piramidal,
sendo pouca a relevancia dada a ataxia cerebelosa. A idade de inicio de doenga rondava
os 25 anos e o modo de transmissao era autossomico dominante, o que levou a
designagao “Degenerescéncia estriato-nigrica autossomica dominante”. (Rosenberg,
Nyhan, Bay, & Shore, 1976). A familia descrita é conhecida como familia Joseph e
descende de Antodnio Jacinto Bastiana, ou Antone Joseph, que americanizou o segundo
nome do pai, Francisco José Bastiana (também ele portador da doenga), e o adotou como
apelido. Esta doenga acabou por comegar a ser designada por Doenga de Joseph (“lJDF:

International Joseph Diseases Newsletter,” 1978).

Tanto Shaumburg como Rosenberg citaram os trabalhos anteriores nos seus artigos,
mas apesar da origem comum das trés familias, do mesmo modo de transmissao e de
semelhangas na apresentagao clinica, sempre defenderam a individualidade das doengas

que descreveram.

As descrigoes feitas nos EUA (Estados Unidos da América) sobre familias agorianas
despertaram a aten¢ao de Arnaldo Sampaio, entao Diretor Geral da Saide de Portugal,
que ordenou um estudo nos Acgores sobre eventuais familias ai existentes que pudessem

estar afetadas por essas mesmas doengas descritas do outro lado do Atlantico (P
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Coutinho, 1992). Entre 1976 e 1977, Paula Coutinho e Corino Andrade levaram a cabo
esse estudo, que culminou com a sugestao de que as |5 familias encontradas, a
semelhangas das 3 previamente descritas, sofriam de uma mesma doenga, para a qual

propuseram o nome “Degeneragao sistémica autossomica dominante” (Paula Coutinho

& Andrade, 1978).

Simultanea, mas independentemente, Romanul e Fowler chegaram a mesma
conclusao, aquando da observagao de uma quarta familia luso-descendente e residente
nos EUA em que podiam ser co-observados os fenotipos das 3 doengas. Os autores
propoem a unificagao sob o nome de “Doenc¢a Agoreana do Sistema Nervoso” (Romanul,
Fowler, Radvany, Feldman, & Feingold, 1977). A ideia foi rapidamente abandonada, uma
vez que, por um lado, estigmatizava as comunidades agorianas emigradas nos EUA e por
outro nao tinha em consideragao o facto de a doenga ja ter sido identificada tanto em
Portugal continental (L. Lima & Coutinho, 1980) como numa familia nao-portuguesa da

Carolina do Norte (Healton, Brust, Kerr, Resor, & Penn, 1980).

A controvérsia sobre a unificagao da doenga durou ainda alguns anos, bem como a
que envolveu a escolha de um nome apropriado. Algum consenso foi conseguido em
1980, quando o nome Doenga de Machado-Joseph é proposto no International Symposium
on Autosomal Dominant Motor System Disorders in Persons of Portuguese Ancestry, organizado
em Lisboa pela Fundagao Gulbenkian e que reuniu pela primeira vez os varios grupos
clinicos e de investigagao envolvidos. Os seus autores, Coutinho e Sequeiros, defendem
este nome pela diplomacia, auséncia de dificuldades na pronuncia e a inclusio do nome
da primeira familia descrita (Machado), da maior (Joseph), de uma familia agoreana e
outra norte-americana e as duas expressoes fenotipicas extremas (I e 3) (P Coutinho,
1992). O facto da familia Thomas nao ter sido incluida nesta proposta prende-se com a
relutancia dos seus descendentes em providenciar o seu apelido para nome da doenga.
Alguns nomes, recorrendo a critérios étnicos, neuropatologicos, genéticos, entre outros,
foram ainda propostos nos anos seguintes, mas Doen¢a de Machado-Joseph acabou por

ser o mais aceite (P Coutinho, 1992).

Por razoes historicas, a DM) é também conhecida como Ataxia Espinocerebelosa do
tipo 3. Geneticistas europeus descobriram um tipo de ataxia presumivelmente diferente
e designaram-no por SCA3, uma vez que era a terceira ataxia Espinocerebelosa

descoberta (Stevanin et al., 1994). Contudo, pouco tempo depois descobriu-se que a
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SCA3 era causada pela mesma expansao que a DMJ, sendo atualmente aceites ambas as

designagoes.

1.2.4.2. Epidemiologia

Primeiramente identificada em luso-descendentes e em familias portuguesas, a DM|
parecia limitada a populagoes de origem agoriana. Durante muitos anos pensou-se entao
que tinha uma origem portuguesa e que a sua disseminagao pelo resto do mundo, com

especial foco na Asia e Oceania, resultava dos Descobrimentos.

No entanto foram sendo descritos outros casos, em familias sem relagao direta com
Portugal, em paises distantes tais como a Australia (Burt, Blumbergs, & Currie, 1993).
Aqui estava uma pista de que talvez a doenga nao fosse, pelo menos inteiramente
portuguesa, o que se veio a confirmar com o crescimento do campo da genética e a

possibilidade de analisar haplotipos.

Primeiramente, foi descoberto que nem todos os individuos com DM] sao portadores
de uma mutagao com a mesma origem (Gaspar et al., 2001). Posteriormente foi mostrado
que na base da DM] estavam duas mutagoes de origens distintas, uma delas responsavel

pela linhagem Joseph e a outra pela Machado (Martins et al., 2007).

Como revisto em Martins & Sequeiros (2018), a mutagao mais antiga, responsavel
pela linhagem Joseph, tera provavelmente surgido hd mais 6000 anos na Asia. As trocas
mercantis foram responsaveis pela disseminagao da doenca, que apenas chegou a Europa
(Franga e Alemanha) ha cerca de 1300 anos. Mais 700 anos passaram até a mutagao ser

introduzida em Portugal continental, donde foi levada para os Agores e para o Brasil.

A linhagem Machado surgiu de uma expansao de novo bem mais recente, ha cerca de
2000 anos. Para esta ja se aponta uma origem portuguesa, apesar de, ao contrario do
inicialmente pensado, ter surgido em Portugal continental e nao na ilha de S. Miguel

(Martins & Sequeiros, 2018).

Apesar das dificuldades em estimar a prevaléncia das SCAs, estima-se que esta seja
entre 0.3 a 2 casos por 100 000 individuos em todo o mundo (van de Warrenburg et al,,
2002). Sabe-se ainda que, a nivel mundial, a DM] é a SCA mais frequente (Martins &
Sequeiros, 2018). Contudo, as diferengas regionais sio enormes, desde paises em que
nao ha casos conhecidos, como a Republica Checa (Souza et al., 2016) e a Grécia (Koutsis

et al., 2014), a outros em que constitui a maioria dos casos, como na China (J. Wang et
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al., 2011) e em Portugal (Vale et al, 2010), em que os valores sao de 62,1 e 57,8%,

respetivamente.

Tal como a nivel das prevaléncias relativas, também quanto as prevaléncias absolutas
Portugal apresenta dos valores mais elevados, 3.1/100 000 (Paula Coutinho et al., 2013)

sendo a média global de 1-2/100 000 (Orphanet, n.d.).

Relativamente ao panorama nacional, sao ainda de notar varias diferencas geograficas
— em Portugal continental a prevaléncia varia entre 0 e 14,4/100 000 e nos Acores é de
39/ 100 000. E nessa regido que se verifica também a situagio mais critica a nivel mundial

— na ilha das Flores, em que em cada 158 individuos | tem a doenga (Araujo et al., 2016).

1.2.4.3. Gene

Em 1993 o locus da DM]J foi mapeado no brago longo do cromossoma 14 (14q24.3-
q32) (Takiyama et al., 1993), mas apenas no ano seguinte o gene contendo a expansao
do tripleto CAG foi identificado nessa regiao e a repetigao identificada nos individuos de
familias com DM] (Kawaguchi et al., 1994). Esse gene, na altura apelidado de MJDI, mas
atualmente designado por ATXNS3, abrange uma regiao de aproximadamente 48.240bp e
€ composto por || exoes, estando a repeticao de CAG localizada no exao 10 (Ichikawa

et al., 2001).

Como as repeti¢coes de tripletos sao instaveis, o seu numero é muito variavel tanto
entre a populagao saudavel, em que varia entre 10 a 51, como nos doentes com DM, em

que alterna entre 55 e 89.

Foi reportado um nimero muito reduzido de individuos com alelos intermédios (isto
é, com um numero de repetigoes acima do dito saudavel mas abaixo do dito patologico),
mas neles foi observada uma panédplia de manifestagdes clinicas, tornando dificil prever
as implicagoes clinicas de alelos com um numero intermédio de repeticoes (Gan, Ni,

Dong, Wang, & Wu, 2015; M. Lima et al., 2005; Takahashi et al., 2016).

O menor nimero de repetigdes encontrado num doente com DM] foi 45, enquanto
que o maior detetado num individuo saudavel foi 51 (Cummings & Zoghbi, 2000; Maciel

et al,, 2001; Riess et al., 2008; Zoghbi & Orr, 2000).

As repetigoes do tripleto CAG tornam este gene instavel. Durante a meiose, devido
a instabilidade, a sequéncia mutante tende a expandir-se mais frequentemente do que a

contrair (Wells, 1996), levando ao efeito de antecipagao. Souza e colegas (2016)
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verificaram que a instabilidade média era superior nas transmissoes paternas do que nas
maternas, levando a que o efeito de antecipacao seja, geralmente, mais acentuado quando

o pai é o progenitor portador da doenga.

1.2.4.4. Proteina

O gene ATXN3 codifica a proteina ataxina-3 (ATX3), uma proteina que nao ¢é
exclusivamente humana, sendo encontrada em varios outros organismos, como

nematodas, fungos, plantas e animais.

Sem contar com os aminoacidos (AA) da cauda, cujo niumero varia consoante a
expansao da repeti¢ao do tripleto, a ATXN3 humana é composta por 339AA e tem um
peso molecular aproximado de 42 kDa, sendo a mais pequena proteina associada a

doengas poliglutaminicas (Kawaguchi et al., 1994).

Apesar da ATXN3 mutada s6 afetar algumas areas do cérebro, a sua expressao é
muito mais abrangente, uma vez que se encontra em todo o corpo humano e em todas

as areas do cérebro, (G. Wang et al., 1997),

Estudos de imunolocalizagdo permitiram perceber que esta proteina é
predominantemente citoplasmatica, mas possui a capacidade de se translocar para o
nucleo (H. L. Paulson et al., 1997), sendo esta mobilidade mediada por um sinal de
localizagao nuclear (NLS) e sinais de exportacao nuclear (NES) (Antony et al., 2009). Em

menor extensao é ainda passivel de ser encontrada na mitocondria (Pozzi et al., 2008).

Ainda que as suas fungoes biologicas ainda nao sejam totalmente conhecidas, sabe-se
que esta proteina esta envolvida em diversos mecanismos celulares, nomeadamente no
metabolismo de proteinas, sendo uma das proteinas reguladoras do sistema-ubiquitina
proteosoma, que degrada proteinas danificadas ou que perderam a sua conformagao
normal (Doss-Pepe, Stenroos, Johnson, Madura, & K., 2003), e na regulagio da

transcricao e expressao de genes (Costa and Paulson, 2012).

1.2.4.5. Neuropatologia

A neuropatologia da DM] consiste na perda neuronal em varias regides do encéfalo,
nomeadamente nos ganglios da base, tadlamo, tronco cerebral, medula espinhal, substancia
negra, e cerebelo, particularmente o nucleo dentado (figura 2) (Riib, Brunt, & Deller,

2008; Scherzed et al,, 2012; Schulz et al, 2010). Estruturas como o hipotalamo, o
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hipocampo e cértex cerebral e cerebelar sao aparentemente poupadas pela doenga (Rub

et al., 2008).

Um dos aspectos marcantes da neurodegenerescéncia nos doentes com DMJ é a
presenca de inclusdes intranucleares neuronais, que resultam da acumulagiao da proteina
ataxina-3 mutada (H. L. Paulson et al.,, 1997; Schmidt et al., 1998). Schmidt e colegas
(1998) descreveram um padrao similar entre a localizagdo destas inclusdes e a
neurodegenerescéncia, sugerindo uma possivel relagao causal entre a presenga destes
agregados e a morte celular. Contudo, estudos mais recentes nao apresentam evidéncias
de uma correlagao direta entre estas variaveis (H. Paulson, 2012; Yamada, Tan, Inenaga,
Tsuji, & Takahashi, 2004), e, como referido anteriormente, estudos noutras doengas
poliglutaminicas sugerem até que estes agregados podem desempenhar um papel

neuroprotetor (Arrasate et al., 2004; Taylor et al., 2003).

S —— — {‘\
//CE,&MK_ = X(%\
Y ,, QV+ Ganglios Basais
= "'L;j/‘_ P~ _,% ~ |
f ¢ )-H\’\.\\ \‘5,\_,;%7\ Talamo

—_—

4 Substéncia Nigra

Cerebelo Tronco Cerebral

Figura 1.2 - Regides do cérebro afetadas na DMJ. Pontos grandes indicam perda neuronal severa.
Pontos azuis indicam o envolvimento do sistema extrapiramidal. Pontos verdes marcam o
envolvimento dos nervos cranianos (Adaptado de Taroni and DiDonato, 2004).

Apesar das bases moleculares da DMJ ainda nao serem totalmente conhecidas, foram
propostos diversos mecanismos celulares e moleculares que propoem explicar a

patogénese desta doenga. A figura |.3 representa alguns deles.
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Figura 1.3 - Mecanismos patogénicos na DM| Varios eventos e mecanismos podem contribuir para
a patogénese da DMJ e de outras doengas poliglutaminicas. A presenca de ataxina-3 mutante com um
trato poliglutaminico expandido desencadeia varios eventos que levam a neurodegenerescéncia nalgumas
dreas do cérebro. A figura ilustra alguns desses eventos. (Adaptado de Noébrega e de Almeida, 2012)

A clivagem da proteina ataxina-3 mutada é um dos mecanismos associados a
neurodegenerescéncia observada na DMJ. A “hipétese dos fragmentos téxicos” postula
que os fragmentos da proteina sao mais toxicos e propensos a agregacao do que a propria
proteina completa (Wellington et al, 1998). As propriedades funcionais destes
fragmentos sao ainda incertas, mas sendo a sua entrada no nucleo facilitada devido a sua
dimensao inferior ao poro nuclear, parecem ter uma importante fungao na formagao de
corpos de inclusao no nudcleo. Ha evidéncias que estes fragmentos favorecem a agregagao
da ataxina-3 mutada e nao-mutada e o recrutamento de outras proteinas para formar as
inclusdes nucleares, o que resulta num aumento da citotoxicidade e morte celular
(Bichelmeier et al., 2007; Haacke et al., 2006; Ana T. Simoes et al., 2012; Simoes et al,,
2014).

Todas as células produzem proteinas que perdem a sua conformagao normal, pelo
que os sistemas de degradacdao como a autofagia e o sistema ubiquitina-proteosoma

sao fundamentais para controlar a fungao celular e manter a homeostasia. A ATXN3 ¢
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uma proteina desubiquitinante, capaz de se ligar e clivar a ubiquitina e interagir com o
sistema ubiquitina-proteossoma (SUP) de forma a remover a ubiquitina das proteinas e
consequentemente a permitir a sua entrada no proteosoma. Ha evidéncias que proteinas
com cadeias de poliglutaminas anormalmente longas, tais como a ataxina-3 ou a
huntingtina comprometem esta fungao com consequéncias quer ao nivel do
funcionamento do SUP, quer do sistema autofigico devido a reducao dos niveis da

proteina beclina-| (Ashkenazi et al., 2017).

Os efeitos ao nivel do sistema de autofagia sao particularmente relevantes no
contexto das doengas neurodegenerativas, dado que proteinas insoltveis com tendéncia
a agregar geralmente niao sao eficientemente degradadas pelo SUP e tendem a ser
eliminadas através do mecanismo de autofagia. Contudo, em modelos da DM] foi
demonstrado que estas vias estao comprometidas, uma vez que algumas proteinas
essenciais ao seu funcionamento, como a p62 e a beclina-1, ficam retidas nas inclusoes
de ataxina-3 mutante (Nascimento-Ferreira et al, 2011; Onofre et al.,, 2016; Silva-
Fernandes et al., 2014). Adicionalmente, a degradagao da propria ataxina-3 mutante é
comprometida uma vez que esta se localiza preferencialmente no nucleo dos neurénios
e a autofagia, enquanto mecanismo citoplasmatico, apenas consegue remover agregados

citoplasmaticos (revisto em Mizushima, 2007).

A ataxina-3 interage com diversos fatores de transcricao e co-ativadores. Verifica-
se o aumento da expressao de alguns genes pro-inflamatorios em estagios mais avangados
da doenga (Evert et al., 2001). Por outro lado, ha uma diminuigao da expressao de genes
envolvidos nas respostas das proteinas de choque térmico, na neurotransmissao
glutamatérgica e de genes que regulam a sobrevivéncia e diferenciagao celular, entre

outros (A. H. Chou et al.,, 2008).

Também os genes envolvidos nos mecanismos de sinalizagao do calcio veem a sua
expressao diminuida em modelos animais da DM] (A.-H. Chou et al, 2011). A
homeostasia do calcio é crucial para viabilidade neuronal e a atividade sinaptica, pelo
que o desequilibrio da sua concentragao intranuclear pode ser suficiente para causar
toxicidade e consequentemente degeneragao (Bezprozvanny, 2009; Brini, Cali, Ottolini,
& Carafoli, 2014). Niveis anormalmente elevados de calcio activam as calpainas, o que
promove a clivagem da ataxina-3, facilitando o acesso ao nucleo das células com o

consequente agravamento da toxicidade da ataxina-3.
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Adicionalmente, também a expressao de microRNAs, importantes na regulagao da

expressao génica, esta desregulada na DMJ (Carmona et al.,, 2017).

Alguns estudos mostram que a mitocondria se torna disfuncional na presenca da
DM]. Chou et al. (2006) mostraram que a ataxina-3 mutada, ao aumentar a expressao da
Bax e diminuir a da Bcl-x(L), induz a via apoptotica mitocondrial. Num outro estudo,
verificou-se que o n° de copias de ADN mitocondrial € menor em amostras de doentes
com DMJ]. A ataxina-3 mutante parece influenciar a atividade dos componentes
enzimaticos que removem O2- e H202, levando ao stress oxidativo, condicao em que o
ADN mitocondrial estd mais propenso a ser degradado (Yu, Kuo, Cheng, Liu, & Hsieh,
2009). Fragmentos da clivagem da ataxina-3 mutante foram encontrados dentro da
mitocondria, levantando a suspeita do envolvimento destes fragmentos nos danos a este

organelo (Pozzi et al., 2008).

1.2.4.6. Aspetos Clinicos

1.2.4.6.1. Sinais e sintomas

A idade de aparecimento dos primeiros sintomas da DMJ é muito variavel. Como
referido para as doengas poliglutaminicas em geral, esta esta inversamente correlacionada

com o numero de repeticoes CAG.

Também a nivel de sintomas é uma doenga muito heterogénea, apresentando um
espetro alargado de manifestagoes clinicas. O mais transversal, donde decorre o seu
nome, € a ataxia cerebelosa progressiva, com disfuncao da coordenagao motora, que
afeta o olhar, a fala, a marcha e o equilibrio (Riess et al., 2008). Outros sintomas
especificos incluem oftalmoplegia, olhos esbugalhados, nistagmo, distonia, amiotrofia,
instabilidade postural, disartria e fasciculagoes faciais e linguais. Os doentes tém também
sintomas nao-motores, sendo os principais alteragoes psiquidtricas (destaca-se a
depressao), disautonomia (incluindo hipertensao ortostatica, incontinéncia urinaria e
perturbagoes da termorregulagao), dor croénica, neuropatia, caibras, anosmia, fatiga,
perturbagoes cognitivas e emocionais e problemas de sono (principalmente sindrome das

pernas inquietas) (Pedroso et al., 2013).

Como a DMJ é uma doenga progressiva, os sintomas pioram com o tempo e
geralmente a partir de certo ponto o doente perde a autonomia da marcha, vendo-se

confinado a uma cadeira-de-rodas ou mesmo a uma cama (Kieling et al.,, 2007). A
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expetativa de vida é muito variavel. Tém sido apresentados intervalos muito dispares
desde o aparecimento dos primeiros sintomas até a morte — 21 anos (em 2007, 412
doentes), 29 (em 2010, 105 doentes) e 37 (em 1998, 110 doentes) (Camey, Jardim,
Kieling, Saute, & Vigo, 2010; Kieling et al., 2007; Klockgether et al., 1998). Na verdade,
€ normal que surjam diferentes valores para esta variavel, uma vez que a progressao da
doenga, e consequentemente a esperanc¢a de vida, estao dependentes do numero de
repeticoes de CAG. Assim, pode ser expectavel que um doente com uma forma leve e
de inicio tardio da doenga tenha uma expetativa de vida quase normal. Contudo, por
vezes ocorrem mortes precoces, sendo a causa maioritariamente pneumonia por

aspiracao (NIH, 2018).

Em 1978 foram definidos trés sub-tipos clinicos desta doenga, tendo em consideragao
os sintomas e a idade de inicio da doenga (Paula Coutinho & Andrade, 1978). O tipo |
(tipo Joseph) é caraterizado por um inicio precoce, entre os 5 e os 30 anos, e uma rapida
progressao dos sintomas. Além dos sinais cerebelares e oftalmoplegia, que sao
transversais a quase todos os doentes dos varios sub-tipos, os doentes mostram uma
distonia e rigidez severas e sinais piramidais, como hiperreflexia. No tipo Il (tipo
Thomas), o tipo mais frequente, os primeiros sintomas tendem a surgir por volta dos 40
anos e a progressao € moderada. A principal carateristica é a auséncia, ou presenga subtil,
de sinais extrapiramidais e periféricos, como a distonia e a neuropatia. |3 o tipo Il
(Machado) surge, em média, aos 47 anos e é caraterizado pelo envolvimento
neuromuscular periférico (espasmos musculares, fraqueza, atrofia, sensagdes anormais
como dorméncia, formigueiro, caibras e dores nas maos e nos pés), podendo estar ou
nao presentes sinais piramidais e extra-piramidais de forma ligeira (Mendonga et al.,
2018). Duas outras manifestagoes mais raras da doenga foram propostas como sub-tipo
IV e V (Sakai & Kawakami, 1996; Suite, Sequeiros, & McKhann, 1986). Embora esta seja
a classificagao mais utilizada, o seu valor clinico para os neurologistas é limitado

(Mendonga et al., 2018).

1.2.4.6.2. Diagnéstico

Apesar de existir uma panéplia de sintomas e sinais, praticamente nenhum é (nico e
carateristico desta doenga, pelo que é muito complicado estabelecer um diagnostico

apenas com base em critérios clinicos. Assim, o diagnéstico diferencial é estabelecido de
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acordo com o teste genético, que deteta a expansao das repeticoes CAG no gene da

ataxina-3.

Atualmente, diagnostico pré-natal e diagndstico genético pré-implantatério estao

disponiveis para as familias de risco (Drisedau et al., 2004; Sequeiros et al., 1998).

1.2.4.7. Estratégias terapéuticas promissoras

Ainda nao existe nenhum tratamento farmacologico que permita reverter, ou sequer
retardar, a progressao da doenga. Assim, é utilizada medicagao de suporte, que permite
tratar ou aliviar alguns dos sintomas, como a depressao, os problemas de sono e a
distonia. O exercicio fisico, fisioterapia, terapia da fala e terapia ocasional sao também
abordagens consensuais dentro da comunidade médica (D’Abreu, Franga Jr, Paulson, &

Lopes-Cendes, 2010).

Contudo, apesar de ainda nao ter chegado nenhum medicamento ao mercado, e de
haver muito poucos ensaios clinicos e com resultados nao muito promissores
(principalmente devido a questoes de desenho dos estudos) grandes esforgos tém sido
feitos na investigagao desta doenga (Duarte-Silva & Maciel, 2018). Algumas das estratégias
que estao a ser exploradas com o intuito de encontrar uma cura, ou pelo menos uma

forma de retardar a doenga, encontram-se na tabela 1.2.
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Tabela 1.2 - Estratégias terapéuticas promissoras que tém sido objeto de estudo e desenvolvidas no
CNC.
- .. . Alves et al 2008; Conceicao
I. Redugao dos niveis de mRNA e ataxina-3 mutada gt al 2017, Carmona et af
2017). Revisto em (Matos et
al., 2018; Weber et al., 2014)
2. Inibicio do transporte para o nucleo da ataxina-3 Revisto em (Matos et al.,
mutada 2018; Weber et al., 2014)
3. Prevencio da clivagem de proteina mutada, a sua (Simdes et al 2012, 2014).

Revisto em (Matos et al.,
2018; Weber et al., 2014)

(Nascimento-Ferreira et al
2011, 2013, Cunha-Santos et
al 2016). Revisto em (Matos
et al., 2018; Weber et al.,
2014)

oligomerizagao e aglomeragao

4. Promogao da remogiao da atxn3 mutada por
activacao do mecanismo de autofagia

5. Modulagao dos mecanismos toxicos responsaveis

pela neurodegenerescéncia, como o stress

Revisto em (Matos et al.,

oxidativo, homeostase do calcio e desregulagio da 2018; Weber et al,, 2014)

transcricao

Revisto em (Matos et al.,

6. Promogao da neuroprotecgao 2018; Weber et al,, 2014)

7. Promocdo da regeneracdo de tecidos por recurso @ Reyisto em (L. S. Mendonga

terapia celular et al, 2018)

Para tal, tém sido desenvolvidas e aplicadas, separada ou simultaneamente, varias
técnicas e tecnologias. Muitas delas incluem-se na categoria da terapia génica, uma vez
que o seu objetivo é a entrega as células de material genético externo — sob a forma de
ADN, ARNmensageiro, ARN de interferéncia, short hairpin ARN, microARN e
oligonucledtidos antisense. Pretende-se que estes silenciem proteinas patogénicas ou
aumentem a produgao de proteinas benéficas. Proteinas benéficas podem ser, por
exemplo, aquelas que potenciam a degradagao de outras que estejam danificadas.
Recentemente, foram desenvolvidas novas ferramentas de edicao genética com recurso
a nucleases, tais como as TALEN e o sistema CRISPR-Cas9, que se espera venham a
possibilitar uma solugao ainda mais a montante — a eliminagao das repeticoes de CAGs

(Matos et al., 2018).

Estas estratégias, para além de terem de ser eficazes a nivel molecular, tém ainda que
ser eficientes a chegar ao seu local de agao - geralmente o sistema nervoso central - sem

causar toxicidade. Para tal, é crucial a investigagao que tem sido desenvolvida no sentido
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de criar vetores que consigam penetrar a barreira hemato-encefalica. Estes vetores
podem ser agrupados em duas classes — os vectores nao virais, onde se inserem as
nanoparticulas e os exossomas, e os vectores virais, como os AAV (virus adeno-
associados) e os lentivirus, sendo que ambos tém os seus pros e contras (revisto em

Matos et al.,, 2018).

1.3 Comunica¢ao sobre a Doenca de Machado-Joseph (DM]))

Diversas atividades de Educagao e Comunicagao de Ciéncia e de Salude tém sido
desenvolvidas em todo o mundo em diferentes contextos como Museus e Centros de
ciéncia, Centros de Investigacao, Escolas, Universidades entre outros. Contudo, sobre a
DM, o numero de iniciativas tem sido limitado. Tanto a nivel nacional como
internacional, tém sido as Associagoes de Doentes quem mais se tem mobilizado para
aumentar a consciencializagao sobre esta doenga e conseguir algum financiamento para
a sua investigacdo e apoio aos doentes. Neste sentido, tém acontecido diversas
iniciativas, de que sao exemplo os concertos de Natal da Ataxia UK e da AISA
(Associazione Italiana per la Lotta alle Sindromi Atassiche) (AISA Lombardia, 2018;
Ataxia UK, 2017), as marchas pela ataxia da National Ataxia Foundation e da Ataxia
Canada — Claude St-Jean Foundation (Ataxia Canada, 2015; National Ataxia Foundation,
2017) e a recolha de capitais em compras online e jogos de computador, sugerida por
alguns particulares por encorajamento da MJD Foundation (Australia) (“Everydayhero -
MJD Foundation,” n.d.). Estas associagoes tém também tido um papel premente na
criagio de materiais informativos em linguagem acessivel para doentes e familiares,

incluindo guias de auxilio aos cuidadores (“MJD Foundation,” n.d.).

Relativamente a outros intervenientes, que nao tém uma missao tao exclusiva como
estas Associagoes, algumas razoes podem ser apontadas para a nao-priorizagao deste
topico — como o facto de ser uma doenga rara. Contudo, dados do Eurobarémetro de
2011 mostram 93% dos europeus pensa que ¢ justificado alocar recursos para aumentar
a consciencializagao sobre estas doengas (60% totalmente justificado, 33% de alguma
forma justificado) (European Commission, 201 |). Além disso, e como ja referimos acima,
apesar de rara, esta Doenca é bastante relevante no contexto nacional. Um dos exemplos
é a legislacao especifica para os portadores prevista na Regiao Autonoma dos Acores,

que prevé mais ajudas financeiras, incluindo subsidio para acompanhante e materiais
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clinicos gratuitos, colocando-os de certa forma em vantagem perante os outros
portadores da DM] e de portadores de outras doencgas crénicas igualmente severas na
mesma regiao (“Decreto Legislativo Regional n.° 21/92/A - Medidas de apoio aos
individuos portadores da doen¢a do machado,” 1992). Outro fator que justifica o
aumento de projetos de divulgagao sobre a DM] ¢é a investigagao de exceléncia realizada
sobre este tépico em Portugal. A participagio de dois grupos portugueses, um da
Universidade de Coimbra e outro da Universidade dos Acgores, no projeto ESMI
(Iniciativa Europeia para a Ataxia Espinocerebelosa do tipo 3/ Doenca de Machado-
Joseph), que envolve no total seis grupos de investigagao, mostra a qualidade da
investigagao nacional (Ataxia Study Group, n.d.). Adicionalmente, outros institutos de
renome, como o Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS), Instituto de
Investigagao em Ciéncias da Vida e Saude (ICVS) e Instituto de Investigagao e Inovagao

em Saude (i3S) também se tém dedicado a investigagao desta doenca.

Com tantos esforgos envolvidos na investigagao desta ataxia e com uma populagao
relativamente grande afetada, seria de esperar que houvesse mais informagao disponivel
sobre esta doenga. Contudo, o que verificamos é que apesar da grande produgao
cientifica nacional, a informagao fidedigna escrita em lingua portuguesa e numa linguagem
acessivel é bastante limitada. Garrido (2013) escreve que “A Associagdo Atldntica de Apoio
ao Doente de Machado-Joseph, sediada nos Acores, confirmou ndo existir material em portugués
impresso. Esta Associagdo assegurou também ndo existir a disposi¢do dos doentes guias e/ou
material de prevengdo.”. Por outro lado, existem varias paginas da internet nao
controladas, com informagoes erradas e contraditérias, que podem induzir em erro
doentes e cuidadores. Além disso, e devido a auséncia de uma cura ou de um tratamento
que altere o curso da doenga, ha em foruns e redes sociais uma grande troca de
experiéncias entre esta comunidade, que, apesar de aparentemente benéfica, pode levar
a situagdes negativas como a criagao de falsas expetativas, ou a utilizagio de

medicamentos ou suplementos, que podem ter efeitos secundarios perigosos.

Neste sentido, hd a necessidade de criar informagao em lingua portuguesa, que utilize
uma linguagem acessivel, e construida com base em fontes fidedignas. Neste sentido de
contribuir para a sensibilizagao da sociedade acerca desta surge o projeto Doenga de

Machado-Jospeh: do laboratério para a sociedade.
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Capitulo 2

Objetivos e Tarefas
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O projeto “Doenga de Machado-Joseph: do Laboratério para a Sociedade” assume a
responsabilidade de cumprir dois objetivos: combater a escassez de informagao sobre a
DM] em portugués e compreensivel fora da comunidade académica e aumentar a

consciencializagao da populagao geral para esta doenga.

Nesse sentido, este trabalho realizou-se em duas etapas. Numa primeira fase
procurou-se perceber qual o conhecimento das pessoas acerca da DMJ. Com esse
intuito, foram distribuidos questionarios para diferentes publicos-alvo. Para doentes e
cuidadores o objetivo foi avaliar o nivel de conhecimento-base, o seu interesse em saber
mais e os seus habitos comportamentais de acesso a fontes. Relativamente ao publico
em geral o proposito foi perceber se a populagao portuguesa esta familiarizada com a

DM] e se variaveis como a regiao e a escolaridade tém implicagoes nesse conhecimento.

A segunda fase do trabalho consistiu, tendo em consideracao os resultados da
primeira etapa, em comunicar sobre a DMJ. Nesta etapa foram desenvolvidos materiais
para publicos diferenciados — um que tem um interesse direto sobre a temadtica,
constituido essencialmente por doentes, familiares e cuidadores, e um segundo sem
relagio direta com o tema — o publico em geral. Foram assim produzidos materiais
informativos sobre a DMJ que pretenderam colmatar as lacunas identificadas na primeira
etapa. A intencao subjacente a criagdo de materiais para um publico alargado é
consciencializar a populagao sobre esta doenga, com o objetivo de contrariar a tendéncia
atual de muitos doentes tentarem tornar-se “invisiveis”, evitando o contacto e as
interagoes com os nao doentes e sofrendo a doenga no espago familiar, o que leva a um

grande isolamento social (Soares, 2016).

Adicionalmente foi também estabelecida uma parceria com uma associagao de doentes, a
Associagao Portuguesa de Ataxias Hereditarias (APAHE), que permitiu organizar um encontro
da comunidade DMJ] em que estiveram presentes doentes, familiares, cuidadores, médicos

e investigadores, e ainda estudantes.
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Capitulo 3
O que se sabe sobre a DM)?

47



Tendo estabelecido duas missoes - combater escassez de informagao em portugués e
compreensivel fora da comunidade académica e aumentar a consciencializacao da
populagao geral para a Doenga de Machado-Joseph — torna-se essencial perceber qual o
nosso ponto de partida, isto é, qual a informagao mais relevante e como disponibiliza-la,

e qual o conhecimento de base da populagao sobre a DM].

3.1 Métodos

3.1.1 Elaboracao, Revisao e Distribuicio dos Questionarios

Elaboracao dos Questionarios:

Foram elaborados trés questionarios (Questionarios |, 2 e 3).

O Questionario |, destinado a doentes com DMJ, e o Questionario 2, destinado a
cuidadores destes doentes, sao semelhantes e tém como objetivo avaliar se a populagao
alvo tem acesso a informagao sobre a DM) em termos clinicos e sobre a investigagao em
curso sobre a doenga. Por outro lado, pretende-se ainda avaliar os seguintes aspetos:
forma, locais e preferéncia de procura e recegao de informagao sobre a DMJ; e o seu
envolvimento passado e futuro com a investigagao e os investigadores. Estes

Questionarios encontram-se respetivamente no Anexo A e B.

O Questionario 3, destinado a populagao em geral tinha como objetivo perceber se
a populacao portuguesa estd familiarizada com a DM] e se varidveis como a regiao e a

escolaridade tém implicagdes nesse conhecimento. Este questionario corresponde ao

Anexo C.

Revisao dos Questionarios:

Com o intuito de avaliar se a formulagao das questoes estava de acordo com o
conhecimento atual da DM], os questionarios foram revistos por 8 investigadores

especialistas em DM] do Grupo de Vetores e Terapia Génica do CNC.

Com o objetivo de avaliar se a formulagao das questoes estava adequada para a
posterior avaliagao qualitativa e quantitativa, 2 investigadores do CES reviram os

questionarios.
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Distribuicao dos Questionarios:

Os Questiondrios | e 2, impressos em papel, foram distribuidos aos doentes e
acompanhantes na consulta de Neurogenética do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra (CHUC) e assembleia geral de margo de 2018 da Associagao Portuguesa de
Ataxias Hereditarias (APAHE). Utilizaram-se também os meios digitais, tendo o
questionario sido partilhado no grupo de facebook “Doenga de Machado-Joseph (DM])”
e enviado por mensagem direta a doentes registados na comunidade PatientsLikeMe. Foi
ainda solicitada a sua divulgagao a Alianga Portuguesa de Associagoes das Doengas Raras,

Associagao Atlantica de Apoio ao Doente Machado-Joseph (AAADM]) e APAHE.

O Questiondrio 3 foi disponibilizado em formato digital utilizando a plataforma
GoogleForms. Foi divulgado essencialmente via facebook e e-mail e o periodo de aceitagao

de respostas teve a duragao de um més.

3.1.2 Analise de Resultados

Os resultados dos questionarios foram analisados com recurso ao Excel e ao SPSS.

3.1.3 Caraterizacao da populacao

Responderam ao Questionario | 5| doentes. A caraterizagao sociodemografica desta

amostra pode ser consultada na tabela 3.1.

Tabela 3.1 - Caraterizag¢do sociodemogrdfica dos doentes

Pais ’
Portugal Brasil
Sexo Masculino 13 10
Feminino 13 15
Idade 18-30 1 3
31-55 17 18
>55 8 4

O Questionario 2 recebeu 2| respostas, sendo 10 dos inquiridos portugueses e ||

brasileiros. Na tabela 3.2 encontram-se os dados sociodemograficos desta amostra.
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Tabela 3.2 Caraterizagdo sociodemogrdfica dos cuidadores

Pais ‘
Portugal Brasil
Sexo Masculino 4 0
Feminino 6 11
Idade 18-30 0 2
31-55 9 9
>55 1 0

O Questionario 3 recebeu 707 respostas. Destas, 5 foram invalidadas por

inconsisténcia de informagao. A caraterizagao sociodemografica das 702 pessoas cujas

respostas foram consideradas validas encontra-se na tabela abaixo (3.3).

Tabela 3.3 - Caraterizagdo Sociodemogrdfica do Publico em Geral que respondeu ao questiondrio

Sexo
Masculino | Feminino Total
Idade <18 27 37 64
18-30 57 181 238
31-55 53 251 304
>55 28 68 96
Regido Norte 11 29 40
Centro 48 79 127
Lisboa 33 159 192
Alentejo 15 64 79
Algarve 12 14 26
Madeira 8 7 15
Acores 38 185 223
Escolaridade Sem escolaridade 1 1
1° ciclo do ensino basico incompleto 1
1° ciclo do ensino basico 8
2° ciclo do ensino basico 2 9 11
3° ciclo do ensino bésico 35 47 82
Ensino secundério incompleto 4 24 28
Ensino secundario 37 126 163
Curso de Especificagdo Tecnol6gica 3 10 13
Licenciatura 50 236 286
Mestrado 28 66 94
Doutoramento 5 10 15
Area de Formacéo N&o 138 417 555
Relacionada* Sim o1 116 137

*Consideramos como “Area de Formagao Relacionada” Analises Clinicas, Radiologia, Outros Técnicos de

Saude, Bioguimica, Biologia, Biotecnologia, Ciéncias Bioldgicas e da Saude, Ciéncias biomédicas, Enfermagem,
Farmacia, Fisioterapia, Medicina, Medicina Dentaria, Psicologia, Psicomotricidade, Técnica de Geriatria, Terapia

da Fala.
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3.2 Resultados e Discussio

3.2.1 Questionario | (Doentes)

Analisando os dados dos questionarios preenchidos por doentes (51), 76,92% dos
inquiridos (40 pessoas) admitem ter recebido informacao sobre a DM] aquando do
diagnostico, apesar de 30% destes terem compreendido essa informagao apenas em parte
ou nao terem compreendido de todo. Esta informagao foi dada sobretudo pelo
neurologista (42,5%). Em 70% dos casos (28), a informagao foi dada apenas de forma
verbal. O choque no momento do diagnodstico afeta o processamento de informagao, de
forma que o doente pode nao conseguir registar a informagao dada (Kerr, 2003), pelo
que consideramos que a informagao dada de forma verbal no momento do diagndstico

necessita de ser completada.

Desta forma, nao é surpreendente que quase todos os doentes inquiridos (49) tenham
sentido necessidade de procurar informagao relativa a DMJ por iniciativa propria. Para
tal, o meio mais utilizado foi a internet (34), seguindo-se a consulta do neurologista (23)

e de outros doentes ou cuidadores (10) e do recurso aos media (10).

Mais de 30% dos doentes inquiridos revela que nao tem nenhuma pessoa ou
organizagao a quem possa fazer questoes sobre a DM]. Para este efeito, os doentes
admitiram recorrer sobretudo a associagoes de doentes (Associagoes ABAHE -
Associagao Brasileira de Ataxias Hereditarias e Adquiridas, AAADM]J, APAHE e também

a Ataxia UK), familiares e neurologistas.

A participacao em grupos de apoio e o contacto com individuos em situagoes
idénticas tem um efeito consideravel na saude fisica e mental dos doentes (Davison,
Pennebaker, & Dickerson, 2000), e é na verdade um desejo expresso por 90% dos
inquiridos. Contudo, verifica-se que apenas 12 (23,53%) doentes inquiridos frequentam
grupos de apoio, sendo que 2 apenas o fazem ocasionalmente (8 portugueses, 4
brasileiros). A maioria dos portugueses também nao participa em grupos de discussao
(facebook, messenger, whatsapp,..) com outros cuidadores/doentes com a DM] (apenas
3 o fazem). Este resultado suporta a necessidade de criagao de mais espagos de didlogo
entre os doentes. Deve, contudo, existir neste espago alguma figura de autoridade que
possa de alguma forma moderar as discussoes (médicos, investigadores), para nao correr

o risco de desinformacgao.
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Os doentes foram ainda questionados sobre sentirem alguma espécie de estigma por
serem portadores desta doenga. Das |5 respostas recebidas, 5 foram positivas, 3 foram
“por vezes”, 6 negativas e | negativa no presente, indicando que numa outra fase ja
sentiu. Esta questao esta intimamente relacionada com a que foi colocada de seguida:
“Acha relevante informar mais pessoas sobre a existéncia desta doenga?”. As respostas
vao maioritariamente no sentido de realcar a importancia da informacao para a
diminuigao da discriminagao, como mostram os seguintes exemplos “Sim, porque sem
informag¢ao nao pode haver ajuda”, “importantissimo, para nao confundirem com
embriaguez, e estarem mais aptos para ajudarem as pessoas com esta incapacidade” e
“muita gente desconhece e mais pessoas ficariam sensibilizadas em ajudar os doentes a

viver com alguma dignidade até ao fim.”

Quando questionados sobre o seu conhecimento acerca da DMJ, a maioria dos
doentes admitiu estar bem informado (figura 3.1). Numa escala de | a 5, a média dos 51
doentes foi de 3,86+1.02. Este resultado esta de acordo com a ideologia de Soares
(2016), que defende que o doente constrdi a sua propria doenca incorporando elementos
técnicos do discurso médico no conhecimento empirico derivado da sua historia e das
suas vivéncias. Contudo, relativamente a investigagao a realidade ja é diferente, uma vez

quase metade dos doentes revela desconhecé-la.

Nivel de Conhecimento sobre a DM]
35% 33,33%

29,41% 29,41%
30%

25%
20%

15%

Pessoas (%

10%
5,88%

5% 1,96% .
0% [ |

2 3 4 5
Nivel de Conhecimento

Figura 3.1 Nivel de conhecimento sobre a DMJ. No eixo das abcissas o nivel de conhecimento, com
valores entre | e 5, e no eixo das coordenadas a % de pessoas que deu cada resposta.

Os participantes foram ainda questionados em relagdo a sua participagio em

investigagao cientifica na area. Considerando que nunca houve ensaios clinicos da DMJ a
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decorrer em Portugal, a possivel participacao de doentes na investigacao tera sido com
doagao de amostras (sangue ou tecidos). Dos 26 portugueses abordados, 12 ja
forneceram amostras para a investigagao. Estes resultados mostram o interesse dos
proprios doentes de se envolverem na investigagao cientifica, o que é fundamental
considerando que estamos a falar duma doenca rara, em que muitas vezes é dificil retirar
conclusoes solidas da investigacao clinica precisamente pelo reduzido nimero da

amostra.

Como foi referido anteriormente, quase metade dos inquiridos revelou nao estar a
par da investigagdo que tem sido desenvolvida, mas todos os doentes,
independentemente da resposta anterior, mostraram vontade de saber mais sobre este
topico. Questionamo-los sobre quais os formatos mais eficazes para lhes fazer chegar
essa informagao e concluimos que a internet e as redes sociais sao as plataformas
preferenciais (figura 3.2). Porém, é possivel que a nossa amostra nao seja representativa
da generalidade dos doentes — alguns deles podem nao ter acesso a internet e

consequentemente privilegiar outros canais de informagao.

Em que formato gostaria de receber informacgao sobre a
investigacao da DM)?

0,84% . 0,84%

10,92%
6,72%
\ 14,29%
28,57%
2521%
® Artigos em revistas Artigos em jornais Website
Redes sociais ® Cronicas radiofonicas ® Panfletos/brochuras

m Pessoalmente m Televisao

Figura 3.2 - Formatos preferenciais de rece¢do de informagado.

No questionario existia espago para outras opgoes que nao as indicadas na questao.
Uma doente deu uso ao espago para manifestar a sua opiniao que, pela relevancia que

lhe atribuimos, citamos abaixo:
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“E claro que eu subscrevia com todo o gosto um website com ampla
informagdo, desde novidades cientificas sobre novas terapéuticas, a espacos
de eleicdo de cuidados inclusivamente de reabilitagdo fisico-neurolégica ou
até mesmo de materiais de apoio, mas considero urgente uma difusdo de
informagdo por canais oficiais do ministério da saude para chegar informagdo
aos Médicos de Familia e aos Assistentes Sociais do centros de saude e de
outros servigos de proximidade como IPSS's, garantindo deste modo que eram
sinalizados todos os casos de possivel hereditariedade, preservando questoes
de auto discriminagdo, garantido o seu devido acompanhamento. Apés a
devida sinaliza¢do a informacdo devia centralizar-se de modo legal e
deontolégico nos drgdos da especialidade ou num banco de dados, disponivel

para dignificar a qualidade de vida dos pacientes da DM|.”

Concordantemente com as respostas a questao anterior, 50 doentes retorquiram que
seria util um sitio da internet com informagao sobre a doenga (I nao sei) e desses, 49
também sobre a investigacao (| nao sei, | nao). Estas respostas, juntamente com outros
fatores explorados de seguida, justificam uma das ideias desenvolvidas no ambito deste

projeto — a construgao de um website.

Apenas 3 (14,29%) pessoas mostraram nao ter interesse em ter um contacto mais
proximo com os investigadores que estudam a doenga, sendo que nenhuma delas €
portuguesa. O padrao de respostas foi o mesmo sobre a utilidade da realizagao de
encontros informativos sobre a Doengca de Machado-Joseph. Sobre os intervenientes a
marcar presenga neste encontro, apenas 4 pessoas nao referiram os doentes. A maioria
das pessoas mencionou também cuidadores, médicos e investigadores. 2| (100%)
referiram o publico em geral e |5 (71,43%) escolas. Foram também referidos
Responsaveis por Instituigoes de Reabilitagao e de Acolhimento, Assistentes Sociais,
Fisioterapeutas, outros Terapeutas e profissionais clinicos de ligagao. Todos os

portugueses demonstraram interesse em participar em encontros similares.

3.2.2 Questionario 2 (Cuidadores)

Dos 2| cuidadores que participaram no inquérito, || admitem ter recebido
informagao sobre a DM] aquando do diagndstico, sendo que destes, 4 dizem ter

compreendido essa informagao apenas em parte e | compreendeu pouco.

54



Novamente, a pessoa que transmitiu a informacao sobre a DM] foi o neurologista,
responsavel pela partilha de conhecimento em 7 casos. Ja o portador da DM] (ou
respetiva familia/cuidador) interveio em 3 casos, e o familiar foi veiculo de informagao

apenas num caso.

A informacao chegou apenas de forma verbal em todos os casos, a excegao de 2, em

que o conhecimento partiu da experiéncia de lidar com portadores.

Numa fase posterior, 18 cuidadores procuraram informagao por iniciativa propria,
tendo sido a internet o meio preferencial (11), seguindo-se as associagoes de
doentes/grupos de apoio (5) e os media e neurologistas (4). Quase metade dos inquiridos
revela nao ter ninguém a quem colocar questoes sobre a DMJ. Dos que revelam ter, a
maioria recorre as associagoes de doentes. Estas duas questoes mostram o papel
premente das associagcoes de doentes, que parecem ser uma fonte de informagao vital

para muitos doentes.

A semelhanca dos doentes, foi solicitado que os cuidadores classificassem o seu nivel
de conhecimento sobre a DMJ. Os resultados estiao representados na figura 3.3 abaixo.
A média do nivel de conhecimento dos cuidadores foi de 3,00+1,00. Ao comparar estes
dados com os anteriores (doentes), é notavel que os cuidadores admitem estar menos
informados sobre esta doenga. A procura de informagao por iniciativa prépria foi uma
atitude comum a quase todos os inquiridos (96,08% doentes, 85,71% cuidadores), pelo
que acreditamos que ambos os publicos estao equiparavelmente informados sobre a
doenga mas percecionam este conhecimento de forma diferente. Possivelmente, os
doentes acreditam ter um maior conhecimento de causa pela sua experiéncia pessoal,
enquanto os cuidadores, apesar de também lidarem diariamente com a doenga nao a

“sentirem na pele”.
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Nivel de Conhecimento sobre a DM]
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Figura 3.3 Nivel de Conhecimento dos Cuidadores sobre a DM|. Eixo vertical mostra o nimero de
doentes, eixo horizontal o nivel atribuido

Um estudo de 2010 realizado em Espanha com cuidadores de portadores de Doengas
Neurodegenerativas mostra que os cuidadores com menor nivel de educagao e
informagao estao mais sujeitos a ansiedade e depressao do que os que a elas tém acesso
(Rodriguez-Agudelo et al., 2010). Este estudo corrobora a ideia de que um maior
conhecimento é importante nao so6 para o proprio doente, mas também para quem é

indiretamente afetado pela patologia.

Quando questionados sobre a importancia de informar mais pessoas sobre a
existéncia desta doenga, as respostas foram positivas, tendo surgido novamente a
questao de haver um grande desconhecimento sobre a doenga, mesmo da parte de
médicos de familia. Algumas pessoas referiram que, quanto mais pessoas conhecerem a
doenga, maiores as chances de alguém se interessar em investiga-la e procurar a sua cura.
Outra razao apontada passa pela promogao de uma convivéncia social mais justa, sem
preconceitos (sobretudo sobre os sinais de desequilibrio que os doentes apresentam), e

com um maior apoio tanto a doentes como a cuidadores.

60% dos cuidadores desconhece a investigagao que esta a ser realizada sobre a DM
e todos tém interesse em saber mais sobre esta, sendo que 80% tem muito interesse (5,
numa escala de | a 5). Relativamente ao formato preferido para receber a informacao,
os resultados dos doentes repetem-se, ocupando novamente o website e as redes sociais

os lugares cimeiros (figura 3.4).
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Em que formato gostaria de receber informagao sobre DM] e
respetiva investigacao!?

5,66%

122,64%

B Artigos em revistas u Artigos em jornais
i Website Redes sociais (facebook, instagram..)
B Cronicas radiofénicas B Panfletos/brochuras

Figura 3.4 Formato preferencial de rece¢do de informagdo sobre a DM| e respetiva investigacdo

Todos os inquiridos consideram util um website com informacao sobre a doenga,

bem como sobre a sua investigagao.

|8 cuidadores afirmam desejar um contacto mais préximo com os investigadores que
estudam a doenga, e todos eles consideram util a realizacio de encontros informativos
sobre a DMJ]. Todos os cuidadores portugueses inquiridos mostraram interesse em

participar em eventos deste género.

3.2.3 Questionario 3 (Publico em Geral)

A primeira pergunta do questionario dirigido ao publico-geral foi “Ja ouviu falar da
Doenga de Machado-Joseph?”. Ao contrario do que esperavamos, 38,7% da populagao
respondeu afirmativamente a esta questao. Contudo, houve grandes variagoes ao nivel
regional, de escolaridade e consoante a area de formagao estava ou nao relacionada com

a DMJ. Estas variagoes podem ser vistas na tabela 3.4 e serao discutidas de seguida.
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Tabela 3.4 — Respostas a questdo “|a ouviu falar da DM|?” divididas pelas categorias sexo, idade,
regido, escolaridade e drea de formagdo relacionada.

Ja ouviu falar da DMJ? ’

N&o Sim
Sexo Masculino 120 45
Feminino 315 222
Idade <18 55 9
18-30 121 117
31-55 187 117
>55 72 24
Regido Norte 19 21
Centro 102 25
Lisboa 157 35
Alentejo 65 14
Algarve 21 5
Madeira 14 1
Acores 57 166
Escolaridade Sem escolaridade 0
1° ciclo do ensino basico incompleto 1 0
1° ciclo do ensino basico
2° ciclo do ensino basico
3° ciclo do ensino bésico 67 15
Ensino secundario incompleto 18 10
Ensino secundario 114 49
Curso de Especificacdo Tecnoldgica 10 3
Licenciatura 160 126
Mestrado 46 48
Doutoramento 9 6
Area de Formac&o N&o 389 166
Relacionada! Sim 38 99

Comecando pelas diferencas geograficas, podemos observar que ha apenas duas
regioes onde mais pessoas conhecem a doenga do que desconhecem. No Norte, 21|
pessoas ja ouviram falar da doenca, enquanto 19 a desconhecem. Contudo, uma analise
mais detalhada permite-nos perceber que dessas 21 apenas 3 niao tém/frequentam um
curso superior que possa estar relacionado com a doenga, e, portanto, acreditamos que
este resultado é derivado da escolaridade apresentada e da reduzida amostra desta
regiao, nao estando relacionado com carateristicas da regiao. Ja nos Acores, a populagao
que conhece a doenga é quase o triplo da que a desconhece, o que é explicado pela

elevada prevaléncia na regido — o que faz nio sé com que seja mais provavel que

'Analises Clinicas, Radiologia, Outros Técnicos de Saude, Bioquimica, Biologia, Biotecnologia, Ciéncias
Biolégicas e da Salde, Ciéncias biomédicas, Enfermagem, Farmacia, Fisioterapia, Medicina, Medicina Dentaria,
Psicologia, Psicomotricidade, Técnica de Geriatria, Terapia da Fala.
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conhecam alguma familia afetada mas também que haja um maior destaque nos media

locais e mais informagao em hospitais e centros de saude.

Se retirarmos os dados da regiao dos Agores, a estatistica muda de figura e assemelha-

se mais ao que esperavamos — apenas 21% da populagao inquirida ja ouviu falar da DMJ.

Relativamente a escolaridade, observamos que em geral as pessoas com uma
formagao superior estao mais informadas sobre a doenga. Em média, 45% dos inquiridos
com formagao académica superior (Licenciatura, Mestrado ou Doutoramento) conhecem
a doenga, valor este que decresce para os 30% nas pessoas que terminaram o ensino
secundario e para 18,3% em quem terminou o ensino basico. Estes resultados nao sao
surpreendentes, uma vez que se espera dos individuos mais escolarizados uma maior
capacidade de acesso e procura de informagao, bem como uma melhor capacidade de

processar e armazenar a informagao cientifica recebida.

Relativamente a area de formagao, 72,3% dos inquiridos que tem como darea de
formagao uma das que consideramos relacionada com a questio conhece a doenga,
enquanto apenas 29,9% dos que nao tém formagao nestas dareas a conhecem.
Acreditamos que estes valores signifiquem nao s6 que a Doenga possa ter sido abordada
em contexto académico ou profissional, mas também que a pesquisa autdbnoma possa ser
mais orientada para questoes de salde e ciéncia, e que haja um maior interesse e atengao
para este tipo de tematicas aquando da sua divulgagao nos media nas pessoas com

formacao mais relacionada.

Depois de tentar perceber se as pessoas conheciam a doenga quisemos saber como

a conheciam. Os resultados podem ser observados na figura 3.5.
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Onde ouviu falar da Doenga de Machado-Joseph?

0,93% 1,64%

|
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E Outro H Televisao
B Trabalho m Vivelvisitou os Agores

Figura 3.5 - De que forma teve contacto com a DM/

Esta questao permitiu perceber que a televisao foi o meio capaz de informar mais pessoas
sobre a DMJ. Na maioria dos casos, a DM] figura neste meio de comunicagao quando algum
grupo de investigagao nacional faz progressos na compreensao da doenga ou na tentativa de
encontrar uma possivel cura — o que é duplamente positivo, nao s6 para aumentar a
consciencializagdo sobre a doenga mas também sobre a investigagio de exceléncia que se
desenvolve no nosso pais. E também impossivel ignorar a visibilidade que a doenca conquistou
apos a exposigao do caso de uma participante do reality show Casa dos Segredos que sofria da
doenga (Augusto, 2016). A propdsito da sua participagao no concurso foi possivel chamar
médicos e investigadores, que utilizando um espago genérico veicularam informagao cientifica

a um publico leigo.

Relativamente a questao “Conhece alguém que tenha esta doenga?!”, 123 inquiridos
responderam afirmativamente. Contudo, apenas |6 nao habitam na Regiao Autonoma dos

Acores, dados que vao ao encontro dos valores estimados de prevaléncia a nivel nacional.

Para tentar perceber se as pessoas apenas conheciam de nome ou se de facto possuiam
algum conhecimento sobre a doenca, colocamos seis questoes a quem nos contemplou com
uma resposta positiva a questao “Ja ouviu falar da DMJ?”. Analisando as respostas percebemos

que 70% das pessoas respondeu corretamente a quatro ou mais questoes, |15,4% dos
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inquiridos acertaram em metade e 14,6% responderam corretamente a duas ou menos (figura
3.6). Desta forma, concluimos que a maioria das pessoas que ja ouviu falar da doenga tem, de

facto, algum conhecimento sobre ela.

Respostas corretas a questoes sobre a DM
80%

70,04%
70%
60%
< 50%
8 409
5 40%
$ 30%

20% 14,61% 15,36%

0%

Até 2 (inclusivé) 3 4 ou mais

N° de respostas corretas

Figura 3.6 — Respostas corretas a questoes sobre a DM|

3.3 Conclusdes e perspetivas futuras

Embora o estudo realizado represente um estudo piloto acerca do conhecimento de
doentes, cuidadores e publico geral, por nao termos inquirido um nimero muito grande
de pessoas, é possivel perceber que ha um grande interesse em obter informacao acerca
da doenca. Portanto, apesar destes estudos serem exploratorios € possivel inferir a
necessidade e a relevancia de desenvolver projetos de comunicagao destinados a este

publico-alvo.

Relativamente ao estudo sobre o publico em geral, pode ser afirmado que a amostra
recolhida nao é representativa da total populagao, uma vez que apesar de termos
inquirido pessoas de todas as regides e faixas etarias, a amostra pode ter sido enviesada
pelo fator acesso a internet. Ainda assim, e assumindo que o acesso a internet facilita o
acesso a informagao, percebemos que ha muito por fazer pela consciencializagao da

populagao portuguesa sobre a DM]J.

Estes resultados serviram como ponto de partida para o desenvolvimento de
estratégias de comunicagao sobre a DMJ. As estratégias e conteudos que desenvolvemos,

e que serao apresentadas de seguida, pretenderam preencher as lacunas identificadas
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neste capitulo, bem como ir ao encontro dos publicos-alvo da forma que estes nos

mostraram ser para si mais conveniente.
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Capitulo 4

Comunicacao sobre a DM])
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4.1 Cooperacdao com Associacdao de Doentes

As associagoes de doentes tém vindo a ter um papel cada vez mais premente na area
da sadde. Varias associagoes tém procurado intervir na redefinicao das prioridades da
investigagao, na organizacao de ensaios clinicos, na angariacao de fundos para financiar
projetos de investigagao e na produgao e disseminagdo de conhecimento sobre
condigoes sobre as quais existe pouca produgao cientifica e ainda menos disseminagao
cientifica para publicos nao-cientificos (Arriscado, Matias, & Filipe, 2007). Estas
associagoes, estabelecem muitas vezes o elo de ligagao com os doentes, sendo por vezes

a Sua vVOZ € O seu apoio.

Ja na investigacao (pré-clinica), fonte primaria do conhecimento, o contacto com os
doentes € mais raro. A cooperagao entre as associagoes de doentes e a investigagao,
neste caso mais concretamente centros de investigagao, permite por um lado capacitar
alguns intervenientes nos processos de decisao de saude e por outro nao s6 dar um lado
mais humano a investigagao, mas eventualmente também o co-desenho de projetos —
estratégia que, segundo Duncan e Spicer tem originado investigagoes com maior impacto
e relevancia (2010). Este tipo de parcerias tem vindo a ser desenvolvido nos ultimos
tempos, tanto em Portugal como noutros paises. Um dos exemplos que nos é mais
préximo foi a colaboragcao do CNC com a Associacao Portuguesa de Sono em 2018, que
resultou na elaboragao de uma banda desenhada langada a propésito do Dia Mundial do
Sono num dos jornais nacionais com maior tiragem (Associacao Portuguesa de Sono,

2018).

Sustentados pelos resultados positivos mostrados por iniciativas anteriores e,
considerando a reduzida prevaléncia desta doenga, um dos nossos objetivos passou pelo
estreitamento de relagdoes com uma associacao de doentes. Neste caso, a associagao nao
representa exclusivamente doentes com a DMJ mas sim com ataxias hereditarias, em que

a nossa condicao se insere.

A primeira iniciativa realizada no ambito desta parceria foi um encontro da
comunidade DMJ. Com o apoio dos resultados dos questionarios, em que 94,1% dos
doentes e 85,7% dos cuidadores disse que gostaria de ter um contacto mais proximo dos
investigadores e em que 96,1% dos doentes e 95,2% dos cuidadores mostrou interesse
em participar em encontros que envolvessem a comunidade DM, incluindo médicos e
investigadores, decidimos organizar um evento de entrada livre nas instalagoes do CNC.

Apesar de as atividades de comunicagao de ciéncia realizadas em espagos informais e
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genéricos estimularem mais o interesse e a vontade de aprender do publico (Karen
Bultitude & Sardo, 2012), optamos por realizar este Encontro num Instituto de
Investigagao, para possibilitar a visita aos laboratérios e descortinar um pouco o mundo
da investigagao, de que muitos s6 tém pistas pelos resultados publicados (geralmente, via

artigos da comunicagao social).

O evento foi realizado no ambito do Dia das Doengas Raras

(https://www.rarediseaseday.org/), organizado pela EURORDIS (Organizagao Europeia
de Doengas Raras). Apesar do dia 29 de fevereiro ser o escolhido, desde 2008, para
simbolizar o Dia Mundial das Doengas Raras, a comemoragao é transferida para o dia 28
nos anos nao bissextos, tal como aconteceu este ano. Assim, o evento realizou-se na
manha de 28 de fevereiro, tendo como publico-alvo doentes, familiares e cuidadores,

médicos, investigadores e estudantes (Anexo D).

O evento foi divulgado no site do Dia das Doengas Raras, mencionado acima, e
também promovido por varios jornais locais. Foram ainda usadas as redes sociais e foi
enviado um comunicado de imprensa para a agéncia Lusa e diretamente a alguns hospitais

do pais.

O evento iniciou-se com apresentagoes de médicos, representantes de associagoes
de doentes, doentes e investigadores, seguindo-se uma visita aos laboratorios e
conversas informais entre os presentes. O evento serviu ainda como ferramenta para
informar sobre a Iniciativa Europeia para a Ataxia Espinocerebelosa do tipo 3/ Doenga

de Machado-Joseph (ESMI) e procurar voluntarios que desejem nela participar.

Participaram no evento mais de 50 pessoas, e acreditamos que a adesao relativamente
limitada seja explicada por dificuldades logisticas como a falta de mobilidade dos doentes
e de disponibilidade dos cuidadores. Para todos os publicos envolvidos o evento parece
ter sido muito proveitoso. Alguns investigadores nunca tinham contactado com doentes
antes, e esta oportunidade deixou-os mais motivados para continuar o seu trabalho,

como podemos ler nos testemunhos abaixo.

Quem trabalha em investigagdo biomédica, num laboratério, procurando e
desenvolvendo estratégias terapéuticas para uma determinada doenga, pode
passar anos e décadas sem nunca contactar pessoalmente com um doente.
Embora a actividade quotidiana de um investigador pouco possa depender deste

contacto, parece-me claro que testemunhar as dificuldades concretas e as
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limitagbes de um doente, mas também a sua esperanca e o seu espirito de
resisténcia, ajudam a que um investigador possa ter uma perspectiva mais terrena
das implicagbes e dos possiveis frutos da sua actividade. Considero que a
interaccdo que tivemos com os doentes de Machado-Joseph no Dia das Doengas
Raras, no CNC, trouxe a um plano prdtico e material conceitos até entdo apenas
académicos que todos tinhamos sobre a doenca, e evidenciou a confianca e
esperanga que os doentes depositam nas pessoas que todos os dias trabalham na
busca de um tratamento. A reunido ajudou a colocar muitas das nossas frustracoes
em perspectiva, face a concreta missGo que a esperanca dos doentes em nds

investe. Investigador Pés-Doutorado

Penso que esta dindmica foi enriquecedora para todos os envolvidos, pois permitiu-
nos a nds, investigadores, lidar de perto com os portadores da doenga e os seus
cuidadores, percebendo na primeira pessoa as dificuldades pelas quais passavam
no seu dia-a-dia ao mesmo tempo que tentavamos gerir as expectativas de quem
queria muito saber o que de novo se estava a fazer na drea e de que forma isso
teria impacto na sua vida. Penso que é de extrema importdncia continuarem a
existir momentos de partilha de informacdo como este. Investigador em

Doutoramento

Alguns doentes desconheciam a existéncia de associagoes de doentes que trabalhem com esta
doenga e tiveram a oportunidade de conhecer a APAHE, onde podem encontrar um apoio
tanto a nivel emocional como para processos mais burocraticas, como pedidos de

comparticipagao ao Estado para compra de material.

Em conversas informais com doentes e cuidadores foi-nos comunicado que este tipo de
iniciativas ajuda-os a manter a esperanca. Em baixo pode ser lida a visao de Maria José Santos,

presidente da APAHE e cuidadora, como partilhada pela préopria numa rede social.

“Juntos somos mais. Gratiddo imensa a todos os Investigadores. E uma
béngdo esta troca de saberes. A linguagem cientifica aliada a nés numa
simplicidade sem limites. Gratiddo por partilha de conhecimento e a forma
amdavel com que nos abriram “portas”. As do vosso conhecimento, as do vosso
laboratério. Nés transpomos as mesmas a medo.. mostrando todas as nossas
fragilidades. Sabemos — devem saber todos — que os Investigadores das
Ataxias se tem aplicado cada vez mais na Investigacdo. Devem também todos

saber que a linguagem cientifica é dificil de entender. Mas estas pessoas tém
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a humildade e sensibilidade para mostrar que o que é dificil se torna mais
facil porque nos acompanham na mesma luta. Travar por todos os meios os
efeitos nocivos das Ataxias. Bem-hajam todos os dias, e, hoje dia das Doencas
Raras. Sem palavras para tanta generosidade. As palavras do coragdo falam

mais alto. Juntos somos mais!”

Figura 4.1 Registo fotogrdfico do encontro Doen¢a de Machado-Joseph: do laboratério para a
Sociedade

Apesar de nao ter sido feita uma avaliagio formal desta iniciativa, as opinides positivas
expressas pelos presentes fazem-nos acreditar que deve ser incentivado o desenvolvimento
deste tipo de eventos. Da mesma forma, a cooperagao com associagoes de doentes € também
uma via a continuar a ser explorada, uma vez que nao s6 permite uma ligagao mais direta entre
os doentes e a investigacao, como pode levar a estratégias inovadoras de angariagao de fundos
para a investigagao, de que é grande exemplo o evento de fundraising em formato televisivo
de 30h organizado anualmente pela Association Frangaise contre les Myopathies et les maladies

neuromusculaires (“AFM Téléthon,” n.d.).

4.2 Materiais audiovisuais

4.2.1 Woebsite

Na sociedade em que hoje vivemos, a informagiao esta a distancia de um clique. A

internet tem-se mostrado uma fonte de informagao em salide de grande relevancia para
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a populagao (Azevedo Moretti, Elias de Oliveira, & Koga da Silva, 2012), contudo alguns
artigos tém assinalado a inabilidade da populacao “leiga” de navegar na vasta maré de
informagao e o potencial da internet para criar uma epidemia de desinformagao (Lewis,
2006). Estes riscos podem surgir tanto da utilizagdo de informagao irrelevante ou
incorreta como da ma interpretacao de informagao relevante e verdadeira, e podem
levar a danos fisicos (resultantes de tratamentos inapropriados, efeitos adversos ou nao
tratamento de doencas), danos emocionais (devidos a falsas esperangas e a ansiedade
perante diagndsticos e prognosticos nao fundamentados) ou ainda danos financeiros
(despesas associadas a opinioes secundarias desnecessarias ou a compra de produtos ou

servigos inadequados) (Crocco, Villasis-Keever, & Jadad, 2002).

Dada a impossibilidade de controlar toda a informagao que circula na internet, em
portugués, a solugiao passara por colocar online informagao fidedigna acerca da DM,

proveniente de fontes verificadas e de conhecimento criado nos nossos laboratoérios.

Assim, foi criado um website sobre a DMJ] com informagao sob a forma de texto e
infografias. No site sao abordadas questoes especificas sobre a DMJ mas também
informagoes mais abrangentes de saude e ciéncia. O website esta organizado da seguinte

forma:

* Inicio
o Doengas Raras — introducao sobre as doencas raras, a sua prevaléncia,
exemplos
o Ataxias

o Ataxias Espinocerebelosas

o O que é! — informagoes basicas sobre a DM]J

o Historia — como foi primeiramente identificada a doenga

o DM e cérebro — de que forma a DM] afeta o cérebro, quais as
estruturas afetadas e respetivas consequéncias

o Cromossomas, genes e proteinas — nogoes basicas sobre o nosso
material genético e proteico e como ele esta diferente nestes doentes

o Hereditariedade — padroes de heranga

o Outros nomes — Doeng¢a do Machado,

DM] no mundo

Clinica
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o Sintomas
o Progressao
o Diagnéstico
o Tratamentos — farmacos que aliviam alguns dos sintomas, terapias
* Investigacao
o CNC/UC - ainvestigagao realizada no nosso centro, com alguns artigos
recentes publicados e a respetiva “traducao” para comunidades nao
cientificas
o Outros centros de investigagao
o Como surge um medicamento — o processo de investigagao e
desenvolvimento de um novo medicamento, desde encontrada uma
substancia eficaz até a chegada ao mercado de uma formulagao segura
o Ensaios Clinicos
o Novidades da investigagao
= Recursos

= Glossario

= Agenda

Inicio DM] DMJnomundo Clinica Investigacio Recursos Glossario Agenda Noticias Eventos Contactos Uteis

&

DOENCA DE MACHADO-JOSEPH -
3 = 40)0) LABORATORIO PARA A SOCIEDADE

HISTORIA

Das descricdes das primeiras familias a designagao "Doenca de Machado-Joseph”

Trés doencas?
E provavel que, devido aos seus sintomas particulares, a
Doenca de Machado-Joseph ja tivesse despertado a

1972 1972 1976
curiosidade dos neurologistas. Mas foi apenas na década i
) Familia Machado Familia Thomas Familia Joseph
de 70, mais precisamente em 1972, que apareceram em Mo B e o
revistas médicas as primeiras descricbes da doenca. A /A\
primeira foi feita pelos médicos Nakano, Dawson e Spence, \ s
f . R Degenerescéncia
que identificaram uma ataxia hereditaria em emigrantes | Doengade nigro-espino-
portugueses em Massachusetts. Estes luso-descendentes / domiadscon
- = = > 4 oftalmoplegia
pertenciam a familia Machado e descendiam de William ) // nuclear
=

Figure 4.2 Captura de tela de uma pdgina do website

Consideramos que o proximo passo deste trabalho sera uma melhor divulgagao deste
website, aumentando a sua dispersao por publicos interessados. Acreditamos que a
ligacao deste site as associagoes de doentes, e a plataformas de comunicagao de ciéncia

sera um bom meio de difusao. Adicionalmente, o site podera ser distribuido e partilhado
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por alunos de licenciatura e mestrado na area da salde, assim como redes de
profissionais que trabalhem diretamente com a doenga. E naturalmente importante a
manutencao e alimentacao do site através da criacao de novos contetdos em diferentes

formatos, como infografias e animacgoes, e atualizagao de noticias.

4.2.2 Animacao / Video

A literatura existente tem vindo a denotar a importancia das imagens para a ciéncia.
Como nota Landau e colegas, as representagoes visuais parecem trazer confian¢a ao
publico (2009). Estes formatos permitem muitas vezes transmitir uma mensagem de
forma mais rapida, clara e apelativa, e, portanto, cada vez mais as ilustragoes, os videos,

a arte em geral, tém sido utilizados para comunicar ciéncia.

Alguns exemplos sao o projeto Quero mais e melhores células!, que uniu varios
investigadores do CNC a volta do tema das células estaminais e culminou com o
desenvolvimento de um livro de banda desenhada, cronicas de jornal ilustradas,
entrevistas de radio e animagoes (Amaral et al,, 2015) e o projeto Science Snapshots,
desenvolvido pelo Centro de Investigagao para o Desconhecido da
Fundagao Champalimaud e que consiste numa série de pequenos videos sobre as mais
recentes descobertas feitas pelos seus investigadores, abordando alguns dos maiores

mistérios da biologia (Fundagao Champalimaud, 2018).

Também o mundo virtual esta repleto de exemplos da utilizagao de formatos mais
inovadores para comunicar ciéncia, desenvolvidos tanto por particulares de forma mais
amadora como por revistas de divulgagao cientifica que pretendem agora chegar também
a comunidades nao-cientificas. Estes dois casos podem ser ilustrados respetivamente por
canais de youtube, como o AsapSCIENCE em que além de responderem a questoes do
momento, como foi a divida sobre a cor do vestido ser azul ou dourada ou da gravagao
em que tanto se ouvia Laurel como Yanny, fazem animagoes breves e apelativas sobre
varias questoes em que a sociedade precisa de conselhos ou explicagoes da ciéncia, como
relativamente as questoes de género, salde mental, ambiente, alimentagao e
suplementagao, entre muitos outros (Moffit & Brown.), e pelos videos da Nature, que
adaptam artigos publicados a um novo formato e para um publico diferente (“Nature -

Video,”).

Com o objetivo de criar material informativo mais apelativo sobre a Doen¢a de

Machado-Joseph, optamos por desenvolver uma animagao. Esta foi criada em parceria
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com o Projeto Especial Imagem, Media e Comunicagao da Universidade de Coimbra
(PIMC), tendo sido partilhada no youtube a 10 de outubro e divulgada na rede social
facebook no mesmo dia (no facebook do CNC). A animagao pode ser encontrada na
conta do youtube e no site do CNC ou em https://goo.gl/VZzNvC. A animagao aborda
de forma simples varios detalhes sobre a DMJ, nomeadamente a sua prevaléncia, o que a
causa, os sintomas mais comuns e ainda as estratégias que se tém mostrado mais
promissoras para o tratamento desta doenga (figura 4.3), langando umas luzes ao publico
em geral sobre terapias inovadoras. O guiao completo da animacao pode ser lido no
Anexo E. A locugao é feita em portugués, mas para abranger um publico mais vasto as

legendas sao em inglés.

s
N ¢
CELUI.AS_ESTAMINAIS
e
.,‘/

2. Replace or preserve degenerating cells by resorting to stem cells.

Figura 4.3 Captura de tela durante a visualizagcdo da animagdo

Quando questionados durante a fase de trabalho anterior, 66,7% dos doentes e 57,1%
dos cuidadores referiu que seria interessante receber informagao sobre a DM] através
de redes sociais. Teria sido interessante criar uma pagina de facebook sobre a DMJ, na
qual fossemos partilhando informagao recorrendo a textos, imagens e videos. Contudo,
considerando a duragao deste projeto, nao consideramos viavel criar uma pagina que
provavelmente depois seria votada ao esquecimento. Assim, optamos por divulgar os
conteudos associados ao projeto nas redes sociais do CNC, conseguindo assim chegar a

um publico mais vasto.

71



4.3 Braindemic

O Braindemic € um jogo de tabuleiro cooperativo em que os jogadores (ou equipas)
tém de jogar estrategicamente para vencer o tabuleiro. O objetivo do jogo € evitar a
progressao de 4 doengas — Doenca de Machado-Joseph, Doenga de Huntington, Doenga

de Alzheimer e Doenca de Parkinson — e encontrar a sua cura.

Durante o desenrolar do jogo vao sendo dadas informagdes sobre as proprias
doencgas, como os sintomas e as zonas do cérebro que afetam, e também sobre novas
terapias inovadoras que, ainda nao estando disponiveis na clinica, se espera que possam
um dia contribuir para a cura ou pelo menos para um melhoramento dos sintomas destas
doencas. No jogo é ainda abordada a relagiao entre habitos de sono e alimentares e
algumas destas patologias, tendo o objetivo de promover um estilo de vida mais saudavel.
Como tal, a produgao deste conteudo pretendeu, além de informar sobre a DM|,
contribuir para uma sociedade mais esclarecida sobre algumas doengas que podem, a par
com o cancro, ser consideradas os flagelos do século XXI. Adicionalmente, outro
objetivo do projeto foi o de salientar, junto de audiéncias nao cientificas, o

desenvolvimento de novas ferramentas de investigacao e terapias inovadoras.

Todos os conteldos criados foram revistos por investigadores especialistas nas

doengas abordadas.

O tabuleiro e as cartas do jogo podem ser consultados no Anexo F.

Figura 4.4 — Registo fotogrdfico de uma sessdo de Braindemic
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Foi realizado um estudo piloto com o intuito de averiguar se os objetivos deste
conteudo didatico foram alcangados. Para isto, foram construidos questionarios em papel
(Anexo G) para distribuir pelos participantes das sessoes piloto que promovemos para
testar o jogo. Os questionarios sao compostos por questoes de verdadeiro e falso e
foram aplicados em dois momentos — um antes do contacto com o jogo (pré-jogo) e
outro apos (pds-jogo). 54 sujeitos participaram neste estudo, 37,04% do género feminino
(n=20) e 62,96% do masculino (n=34). As idades estao compreendidas entre 20 e 53

anos, sendo a média 27,42 anos.

Uma vez que a amostra tende para a normalidade, que a variancia dos dados ¢
homogénea e que os dados constituem uma escala de intervalos, pudemos utilizar um
teste paramétrico (Tuckman, 2000). Para comparar os dois momentos de avaliagao o
numero médio de respostas certas, erradas e ndo sei obtidas antes do jogo (pré-jogo) e
depois do jogo (pos-jogo) foram sujeitas a testes t de student emparelhados. As pessoas
acertaram um maior nimero de perguntas no pos-jogo (7.27%1.25), em comparagao com
o pré-jogo (3.84%2.1), t(54) = -15.02, p < 0.001, d de Cohen = 2.0l. De igual forma, o
numero de respostas erradas diminuiu (Pré-jogo 0.8%1.21; Pds-jogo 0.18%0.43) ligeira
mas significativamente, t(54) = 4.18, p < 0.001, d de Cohen = 0.56. Em grande parte, a
magnitude do efeito obtido para o nimero de respostas erradas deve-se ao facto de que
os participantes tenderam a fornecer um maior nimero de respostas ndo sei do que
respostas erradas. Em conformidade, o nimero de respostas ndo sei decresceu
significativamente do pré-jogo (4.36+2.37) para o pos-jogo (1.54%1.28), t(54) = 10.3, p <
0.001, d de Cohen = 1.39. Em suma, os participantes evidenciaram um aumento
significativo do niumero de respostas certas depois do contacto com o jogo, em grande
medida devido a diminuicao do numero de respostas ndo sei (e, num menor grau, no

numero de respostas erradas), conforme se pode ver na Figura 4.5.
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Figura 4.5 Numero médio de respostas certas, erradas e “ndo sei” (abcissa) obtidas no pré-jogo
(colunas brancas) e no pds-jogo (colunas cinzentas). As barras de erro representam o erro padrdo das
médias.

Os resultados deste estudo piloto evidenciam que o jogo contribui para o aumento
do conhecimento e por isso mostra ter potencial para o ensino informal de ciéncia. Os

resultados indicam que esta pode ser uma estratégia de sucesso para comunicar ciéncia.
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Capitulo 5

Discussao Geral e

Consideracoes Finais
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Uma das grandes motivagoes deste projeto, que esta subjacente a todas as tarefas de
comunicagao de ciéncia, € aproximar a ciéncia e a sociedade. Neste caso, destacamos da
sociedade dois publicos distintos, com diferentes necessidades, interesses e
conhecimentos de base, e para os quais, conscientes destas diferengas, desenvolvemos
diferentes estratégias de comunicacao de ciéncia. Acreditamos que, no seu conjunto, as
iniciativas e resultados apresentados nesta tese conseguiram cumprir a sua missao de

aproximar a ciéncia e a sociedade e também a sociedade de si propria.

O primeiro publico consistiu na populagao afetada, direta ou indiretamente por esta
doenca — ou seja, doentes e cuidadores. Consideramos que trazer a discussao os
cuidadores foi um fator inovador deste trabalho. A EuroCarers, rede europeia que
representa os cuidadores informais, estima que em Portugal existam atualmente cerca
de 827 mil cuidadores informais e que apesar da sua contribuicao para a sociedade ser
muito util, o seu papel seja muitas vezes invisivel. Apesar da proposta de criagao do
estatuto do cuidador informal nao ter sido efetivada no passado ano, o papel do cuidador
informal estd cada vez mais presente e a comunidade cientifica tem também uma
responsabilidade na comunicagao e envolvimento com estes atores sociais. Empoderar
nao s6 os doentes, mas também os cuidadores, informa-los e fomentar projetos de
investigagao co-desenhados siao algumas das bases da Investigagio Responsavel e

Inovacao, que este projeto, de forma piloto, tentou seguir.

O segundo publico — o publico-geral — nao tem um interesse direto no tema e
consequentemente é mais dificil conquista-lo. Ainda assim, acreditamos ter conseguido

chegar de forma ligeira e apelativa a este publico, consciencializando-o sobre a DM].

Relativamente as estratégias utilizadas, os questionarios iniciais permitiram perceber
a relagao da sociedade portuguesa com a Doenga de Machado-Joseph e foram, eles
proprios, uma forma de espalhar a curiosidade sobre o tema. A cooperagao com a
associagao de doentes mostrou resultados positivos, essencialmente pelas opinioes

recolhidas no evento, e deu inicio a um caminho que desejamos continuar a percorrer.

Uma parte relevante da tarefa da comunicagao de ciéncia é a execugao de estudos de
avaliagdo, através de instrumentos de avaliagao estatistica, que conduzam a melhorias em
iniciativas futuras. Pela curta duragao do projeto, nao foi possivel avaliar o impacto de

algumas das iniciativas apresentadas. No caso especifico do website, nao sabemos se na
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pratica dara respostas as perguntas dos doentes e cuidadores, nem se a sua real utilizagao

vira a ser a que projetamos.

A animagao conseguiu, a nosso ver, explicar de forma apelativa alguma informacgao
sobre a doenga de Machado-Joseph e a sua maior divulgagao permitira que muitas pessoas
ganhem consciéncia sobre esta patologia. Da mesma forma, também se pretende que o
jogo Braindemic possa chegar a um publico maior, incentivando miudos e graidos a saber
mais sobre ciéncia e saude de forma descontraida e enquanto desenvolvem outras
capacidades como o trabalho em equipa e o pensamento estratégico. E ainda de esperar
que a explicagao ferramentas como a CRISPR-Cas9 possa ajudar a desmistificar as
terapéuticas inovadoras que tém surgido nos Ultimos anos que o jogo possa contribuir
para que mais pessoas estejam alerta aos sinais e sintomas da doenga de Alzheimer e da
doenga de Parkinson, que sendo cada vez mais frequentes, continuam a ser

subdiagnosticadas até a manifestagao de sintomas mais graves.

Para aumentar o impacto deste trabalho seria necessaria uma maior partilha das
estratégias aqui desenvolvidas, e para poder aperfeigoa-lo deveriamos, numa proxima
fase, proceder a avaliagao dos materiais que ficaram por avaliar. De qualquer forma,
consideramos que as estratégias que aqui foram utilizadas sao maiores que a aplicagao
pratica que aqui tiveram, isto €, podem ser utilizadas, com as necessarias alteragoes, no
contexto de outras doengas ou de formas mais ambiciosas. Expandir o conceito do
website, para que integre também um forum em que doentes e cuidadores (e também
médicos e investigadores) possam trocar experiéncias e ideias, mas em que a informagao
partilhada seja revista ou verificada por especialistas, seria bastante util, essencialmente
para doengas raras, em que geralmente ha menos conhecimento disponivel. O
Braindemic é uma forma inovadora de trazer o interesse e o conhecimento sobre ciéncia
para contextos de lazer e esta ideia de criar jogos estratégicos e de tabuleiro com bases
cientificas pode ser um exemplo a ser seguido, nao sé para outras doengas, mas para
varias outras matérias da ciéncia. Este jogo podera ainda ser utilizado no futuro enquanto
forma de angariagdo de fundos para a investigagao. A partilha de animagdes nas redes
sociais parece funcionar, enquanto meio apelativo de disseminagao de informagao, numa
sociedade em que o imediatismo diminui o tempo dedicado a leitura e pesquisa ativa de
informagao. Com este trabalho, acreditamos ter criado uma base para que outros possam

suceder com propositos semelhantes e ter contribuido para a comunicagao sobre a DMJ.
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Questionario 1 (Doentes)

Este questionario tem como objetivo perceber se os doentes com a Doenga de Machado-Joseph
tém acesso a informacdo sobre a doenga, se essa informacao é suficiente e compreensivel e se tém
interesse em saber mais sobre a investigagdo. O questionario foi desenvolvido no dmbito do projeto
“Doenga de Machado-Joseph: do laboratério para a sociedade”. Este projeto pretende aproximar a
sociedade da investigagao, trazendo mais conhecimento cientifico a populagao sobre a Doenga de
Machado-Joseph através da criagdo de conteudos educativos (videos, infografias,...).

O projeto esta a ser desenvolvido no ambito de uma tese de mestrado no Centro de Neurociéncias e
Biologia Celular de Coimbra, onde ha uma grande equipa de investigadores dedicada a esta
doenga, e conta também com a colaboragao do Centro de Estudos Sociais da Universidade de
Coimbra.

Desde ja agradecemos a sua disponibilidade em participar neste projeto. Garantimos que os dados
fornecidos serao tratados de forma adequada, sendo preservado o anonimato.

*QObrigatorio

1. Quando foi diagnosticado, alguém lhe deu informagao sobre a Doenga de Machado-
Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Sim
Néao Passe para a pergunta 5.
N&o sei/Nao me lembro Passe para a pergunta 5.

2. Compreendeu a informagao que lhe deram? *
Marcar apenas uma oval.

Sim
Em parte sim
Pouco

Nao

3. Quem lhe deu informagao sobre a Doen¢a de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Neurologista

Médico de familia

Conselheiro genético

Outro profissional de saude

Associagao de doentes/Grupo de apoio

Familiar

Outro portador da Doenga de Machado-Joseph (ou respectiva familia/cuidador)

Nao sei/Nao me lembro

Outra:
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4. Em que formato lhe foi dada a informagéao? *
Marcar apenas uma oval.

Verbal

Material impresso (brochuras, panfletos,...)

Internet (website, facebook,...)

Meios de comunicagéo social (revistas, jornais, radio,..)

Nao sei/ndo me lembro

Outra:

5. Procurou por iniciativa prépria informagao sobre a Doen¢a de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Sim

Nao Passe para a pergunta 7.

6. Onde procurou informagao sobre a Doenca de Machado-Joseph? *
Marcar tudo o que for aplicavel.

Neurologista

Médico de familia

Conselheiro genético

Outro profissional de saude

Associagao de doentes/Grupo de apoio

Outros doentes ou cuidadores

Internet (website, facebook,...)

Meios de comunicagao social (revistas, jornais, radio,..)

Livros

Qutra:

7. Tem alguma pessoal/organizagao a quem
possa fazer questoes sobre a Doencga de
Machado-Joseph? *

Caso tenha, indique quem.

8. Frequenta algum grupo de apoio? *
Marcar apenas uma oval.

Regularmente.
Ocasionalmente.
Atualmente n3o.

Nunca o fez. Passe para a pergunta 10.
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9. Como teve conhecimento do grupo de apoio? *
Marcar apenas uma oval.

Associagao de Doentes
Hospital
Internet

Outra:

10. Participa em grupos de discussao (facebook, messenger, whatsapp,..) com outros
cuidadores/doentes com a Doenga de Machado-Joseph? *

Marcar apenas uma oval.

Sim Passe para a pergunta 14.

Nao

11. Teria interesse em participar em grupos de discussao (facebook, messenger, whatsapp,..)
com outros cuidadores/doentes com a Doenga de Machado-Joseph? *

Marcar apenas uma oval.

Nao

12. Sente alguma espécie de estigma por ser
portador desta doenga?

13. Acha relevante informar mais pessoas sobre
a existéncia desta doenga? *

Caso ache que sim, diga porqué.

14. Classifique o seu nivel de conhecimento sobre a Doenga de Machado-Joseph. *
Marcar apenas uma oval.

Pouco Muito

Investigagao

15. Conhece a investigagao que esta a ser realizada sobre a Doenga de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.
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16. Alguma vez participou na investigagdo? *
Marcar apenas uma oval.

Sim
Nao

Nao sabe

17. Como participou na investigagdo? *
Marcar tudo o que for aplicavel.
Fornecendo amostras para investigagcao
Representacéo de doentes
Resposta a inquérito

Outra:

18. Tem interesse em saber mais sobre a investigacdo da Doenca de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Sim
Nao

Outra:

19. Em que formatos gostaria de receber essa informagio? *
Marcar tudo o que for aplicavel.

Artigos em revistas

Artigos em jornais

Internet (website)

Redes sociais (facebook, instagram..)
Cronicas radiofénicas (radio)
Panfletos/brochuras

Outra:

20. Considera util uma pagina da internet com informagao sobre a doeng¢a? *

(O que é, sintomas, contactos uteis,...)
Marcar apenas uma oval.

Sim
Nao

Nao sei

21. E sobre a investigagao da doenga? *

(Novas descobertas cientificas)
Marcar apenas uma oval.

Sim
Nao

Nao sei
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22. Gostaria de ter um contacto mais préximo com os investigadores que estudam a doenga?

*

Marcar apenas uma oval.
Nao

23. Acha util realizarem-se encontros informativos sobre a Doen¢a de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Nao
24. Quem deveria estar presente nesses encontros?

Marcar tudo o que for aplicavel.

Doentes
Cuidadores
Médicos
Investigadores
Publico Geral

Escolas

Outra:

25. Teria interesse em participar em encontros desse género? *
Marcar apenas uma oval.

Nao

Carateristicas Sécio-Demograficas

26. Em que pais vive atualmente?
Marcar apenas uma oval.

Portugal

Brasil

Outra:

27. Sexo *
Marcar apenas uma oval.

Feminino

Masculino

Outra:
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28. Idade *
Marcar apenas uma oval.

<18
18-30
31-55
>55

29. Escolaridade *
Marcar apenas uma oval.

Sem escolaridade

1° ciclo do ensino basico incompleto (1°, 2° ou 3° ano)
1° ciclo do ensino basico (4° ano)

2° ciclo do ensino basico (6° ano)

3° ciclo do ensino basico (9° ano)

Ensino secundario incompleto (10 ou 11° ano)

Ensino secundario (12°)

Curso de Especificagao Tecnoldgica (CET)
Licenciatura

Mestrado

Doutoramento

30. A sua formagao é na area da saude? *
Marcar apenas uma oval.

Nao

Bioquimica/Biologia

Ciéncias biomédicas

Enfermagem

Medicina

Analises Clinicas, Radiologia, Outros Técnicos de Saude
Farmacia

Medicina Dentaria

Outra:

Com tecnologia

a Google Forms

97


https://www.google.com/forms/about/?utm_source=product&utm_medium=forms_logo&utm_campaign=forms

Questionario 2 (Cuidadores)

Este questionario tem como objetivo perceber se os cuidadores de doentes com a Doenca de
Machado-Joseph tém acesso a informagéo sobre a doenga, se essa informagéo € suficiente e
compreensivel e se tém interesse em saber mais sobre a investigagdo. O questionario foi
desenvolvido no ambito do projeto “Doenga de Machado-Joseph: do laboratério para a sociedade”.
Este projeto pretende aproximar a sociedade da investigagao, trazendo mais conhecimento
cientifico a populagao sobre a Doenga de Machado-Joseph através da criagdo de conteudos
educativos (videos, infografias,...).

O projeto esta a ser desenvolvido no ambito de uma tese de mestrado no Centro de Neurociéncias e
Biologia Celular de Coimbra, onde ha uma grande equipa de investigadores dedicada a esta
doenca, e conta também com a colaboragéo do Centro de Estudos Sociais da Universidade de
Coimbra.

Desde ja agradecemos a sua disponibilidade em participar neste projeto. Garantimos que os dados
fornecidos serao tratados de forma adequada, sendo preservado o anonimato.

*Obrigatorio

1. Como cuidador, alguém lhe deu informacao sobre a Doenga de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Sim
Néao Passe para a pergunta 5.
N&o sei/Nao me lembro Passe para a pergunta 5.

2. Compreendeu a informagao que lhe deram? *
Marcar apenas uma oval.

Sim
Em parte sim
Pouco

Nao

3. Quem lhe deu informagao sobre a Doen¢a de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Neurologista

Médico de familia

Conselheiro genético

Outro profissional de saude
Associagao de Doentes/Grupo de apoio
Familiar

Portador da Doenga de Machado-Joseph (ou respectiva familia/cuidador)

Outra:
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4. Em que formato lhe foi dada a informagéao? *
Marcar apenas uma oval.

Verbal

Material verbal (brochuras, panfletos,...)

Internet (website, facebook,...)

Meios de comunicagéo social (revistas, jornais, radio,..)

Nao sei/ndo me recordo

Outra:

5. Procurou por iniciativa prépria informagao sobre a Doen¢a de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Sim

Nao Passe para a pergunta 7.

6. Onde procurou informagao sobre a Doenca de Machado-Joseph? *
Marcar tudo o que for aplicavel.

Neurologista

Médico de familia

Conselheiro genético

Outro profissional de saude

Associagao de doentes/Grupo de apoio

Outros cuidadores ou doentes

Internet (website, facebook,...)

Meios de comunicagao social (revistas, jornais, radio,..)

Livros

Qutra:

7. Tem alguma pessoal/organizagao a quem
possa fazer questoes sobre a Doencga de
Machado-Joseph? *

Caso tenha, indique quem.

8. Classifique o seu nivel de conhecimento sobre a Doenga de Machado-Joseph. *
Marcar apenas uma oval.

Pouco Muito

9. Participa em grupos de discussao (facebook, messenger, whatsapp,..) com outros
cuidadores/doentes com a Doenga de Machado-Joseph? *

Marcar apenas uma oval.

Sim Passe para a pergunta 11.



10. Teria interesse em participar em grupos de discussao (facebook, messenger, whatsapp,..)

com outros cuidadores/doentes com a Doenga de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Nao

11. Acha relevante informar mais pessoas sobre
a existéncia desta doenga? *

Caso ache que sim, diga porqué.

Investigacao

12. Conhece a investigacdo que esta a ser realizada sobre a Doenca de Machado-Joseph? *

Marcar apenas uma oval.
Sim
Nao

Outra:

13. Tem interesse em saber mais sobre a investigacdo da Doenca de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Discordo totalmente Concordo totalmente

14. Em que formatos gostaria de receber essa informagao? *
Marcar tudo o que for aplicavel.

Artigos em revistas

Artigos em jornais

Internet (website)

Redes sociais (facebook, instagram..)
Cronicas radiofénicas (radio)
Panfletos/brochuras

Outra:

15. Considera util uma pagina da internet com informacgao sobre a doenga? *

(O que é, sintomas, contactos uteis,...)
Marcar apenas uma oval.

Sim
Nao

Nao sei
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16. E sobre a investigagado da doenga? *

(Novas descobertas cientificas)
Marcar apenas uma oval.

Sim
Nao
Nao sei

17. Gostaria de ter um contacto mais préximo com os investigadores que estudam a doenga?

*

Marcar apenas uma oval.
Né&o

18. Acha (til a realizagao de encontros informativos sobre a Doenga de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Sim
Néao
19. Quem deveria estar presente nesse tipo de eventos? *
Marcar tudo o que for aplicavel.

Doentes
Cuidadores
Médicos
Investigadores
Publico Geral

Escolas

Outra:

20. Teria interesse em participar nesses encontros? *
Marcar apenas uma oval.

Sim

Nao

Carateristicas Sécio-Demograficas
21. Em que pais vive atualmente?
Marcar apenas uma oval.

Portugal

Brasil

Outra:
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22. Sexo *
Marcar apenas uma oval.

Feminino

Masculino

Outra:

23. Idade *
Marcar apenas uma oval.

<18
18-30
31-55
>55

24. Escolaridade *
Marcar apenas uma oval.

Sem escolaridade

1° ciclo do ensino basico incompleto (1°, 2° ou 3° ano)
1° ciclo do ensino basico (4° ano)

2° ciclo do ensino basico (6° ano)

3° ciclo do ensino basico (9° ano)

Ensino secundario incompleto (10 ou 11° ano)

Ensino secundario (12°)

Curso de Especificagao Tecnoldgica (CET)
Licenciatura

Mestrado

Doutoramento

Outra:

25. A sua formagao é na area da saude? *
Marcar apenas uma oval.

N&o

Bioquimica/Biologia

Ciéncias biomédicas

Enfermagem

Medicina

Analises Clinicas, Radiologia, Outros Técnicos de Saude
Farmacia

Medicina Dentéria

Outra:

Com tecnologia
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Questionario 3 (Publico-Geral)

Este questionario foi desenvolvido no ambito do projeto “Doenga de Machado-Joseph: do laboratério
para a sociedade”, e tem como objetivo ter uma ideia sobre o conhecimento da populagdo acerca
deste topico. Este projeto pretende aproximar a sociedade da investigagao, trazendo mais
conhecimento cientifico a populagao sobre a Doenga de Machado-Joseph através da criagao de
conteudos educativos (videos, infografias,...).

O projeto esta a ser desenvolvido no ambito de uma tese de mestrado no Centro de Neurociéncias e
Biologia Celular de Coimbra, onde ha uma grande equipa de investigadores dedicada a esta
doenga, e conta também com a colaboragao do Centro de Estudos Sociais da Universidade de
Coimbra.

Desde ja agradecemos a sua disponibilidade em participar neste projeto. Garantimos que os dados
fornecidos serao tratados de forma adequada, sendo preservado o anonimato.

*QObrigatorio

1. Ja ouviu falar da Doenga de Machado-Joseph? *
Marcar apenas uma oval.

Sim

Nao Passe para a pergunta 5.

2. Onde ouviu falar da Doenga de Machado-Joseph? *
Marcar tudo o que for aplicavel.

Televisdo

Radio

Jornal/Revista

Internet

Hospital/Centro de Saude
Escola/Universidade

Nao sei/Nao me lembro

Outra:

3. Conhece alguém que tenha esta doeng¢a? *
Marcar apenas uma oval.

Nao

Conhecimento sobre a doencga.

Seguem-se algumas perguntas relativas a Doenga de Machado-Joseph.

Por favor, leia cuidadosamente cada pergunta e assinale a opgao que considera correta.

E importante que assinale uma opgéo para cada pergunta. Caso ndo saiba a resposta, assinale a
opgéao "Nao sei".
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4. *
Marcar apenas uma oval por linha.

.

Sim. N&o. Na&o sei.
A perda de equilibrio € um dos
principais sintomas da DMJ? Q Q

Os portadores da DMJ tém perdas
de memodria? Q Q

Ha um teste ao sangue que diz se
uma pessoa tem DMJ? Q Q
A DMJ tem tratamento? (cura) Q Q

A DMJ é uma doenga do cérebro? O O

A DMJ é uma doenga genética? Q Q

A DMJ é uma doenga dos 0ssos? Q O

o000 0

Caracteristicas Sécio-Demograficas

5. Sexo *
Marcar apenas uma oval.

Q Feminino
O Masculino
Q Outra:

6. Idade *
Marcar apenas uma oval.

() <18
() 1830
() 3155
() »55
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7. Regiao *

Area
Metropolitana
de Lisboa

Madeira

Marcar apenas uma oval.

Norte
Centro
Lisboa
Alentejo
Algarve

Madeira

0000000

Acores

8. Escolaridade *
Marcar apenas uma oval.

Sem escolaridade

1° ciclo do ensino basico incompleto (1°, 2° ou 3° ano)
1° ciclo do ensino basico (4° ano)

2° ciclo do ensino basico (6° ano)

3° ciclo do ensino basico (9° ano)

Ensino secundario incompleto (10 ou 11° ano)

Ensino secundario (12°)

Curso de Especificagdo Tecnoldgica (CET)
Licenciatura

Mestrado

Doutoramento

Outra:

000000000000

105



9. A sua formacgao é na area da saude? *
Marcar apenas uma oval.

Nao

Bioquimica/Biologia

Ciéncias biomédicas

Enfermagem

Medicina

Analises Clinicas, Radiologia, Outros Técnicos de Saude
Farmacia

Medicina Dentaria

Outra:

Com tecnologia

b Google Forms
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Anexo D - Cartaz Evento Dia das Doencas Raras

Doenc¢a de Machado-Joseph:

. 28 de fevereiro, 2018 | 11h - 13h
para a Sociedade
Auditorio do CNC - 2° piso
Edificio Faculdade de Medicina, Univ. Coimbra
Rua Larga, Coimbra

ENTRADA LIVRE

Inscricoes através de: scicomm@cnc.uc.pt

A Doenca de Machado-Joseph: o que a medicina pode oferecer
Cristina Januario | Centro Hospitalar Universitario de Coimbra

Atividades da associacao de doentes
Maria José Santos | Associacao Portuguesa de Ataxias Hereditarias

Viver com a Doenca de Machado-Joseph
Luis Sousa | Associacao Portuguesa de Ataxias Hereditarias

Avancos na investigacao na Doenca de Machado-Joseph
Luis Pereira de Almeida | CNC - Universidade de Coimbra

ESMI - Iniciativa Europeia para a Ataxia Espinocerebelosa do tipo
3/ Doenca de Machado-Joseph
Magda Santana/ Luis Pereira de Almeida | CNC UC

Visita aos Laboratoérios do CNC & Conversas com investigadores

Evento no ambito do
Dia das Doencas Raras
— Projetos: BrainHealth2020

National Ataxia ”"’""“ V-’ rc ViraVector | CortaCAGs
*’ @ T Jatlonal Meda 95590 _coeery. B Yol | conacacs
. ™ - PTDC/NEU-NMCI0084/2014

~ M Upnp ceviror FCT

sasrch - ynSpread | ESMI yQ

oIt eI 10 0 BT
RAZE DISERSEDAY®  (neveasys OF COWERA, AORTUGA
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Anexo E - Guidao da Animacao

A Doenga de Machado-Joseph é uma doenga rara. Estima-se que afete | ou 2
pessoas em cada 100,000 em todo o mundo. Contudo, em algumas regices a
prevaléncia € muito mais elevada, como na llha das Flores, nos Agores, onde em
cada 158 individuos | sofre desta doenga. A DMJ é uma doenca genética hereditaria.
Uma crianga que tenha um dos pais como portador da doenga tem 50% de também
a ter.

A DM] é também chamada de Ataxia Espinocerebelosa do Tipo 3 e é uma doenga
neurodegenerativa. Isto significa que os sintomas se devem ao mau funcionamento
e consequente morte de células sistema nervoso. As zonas mais afetadas sao o
cerebelo, o tronco cerebral, e parte superior da medula espinhal. Estas regioes
estao associadas ao movimento e ao equilibrio, pelo que a maioria dos sintomas da
DM] sao motores. Apesar dos sintomas serem variaveis entre os doentes, o mais
comum € a ataxia, que se traduz em dificuldades na coordenagao dos movimentos
e perda de equilibrio - primeiro na marcha e numa fase mais avangada nos
movimentos dos bragos e maos. Outros sintomas frequentes sao o aumento da
rigidez dos musculos, reflexos exagerados a estimulos, a paralisia progressiva dos
movimentos dos olhos, problemas de fala e degluticao e problemas do sono.

Estes sintomas geralmente iniciam-se ja na idade adulta, por volta dos 40 anos.

Mas a que se deve o mau funcionamento das células nestas zonas do cérebro?
Tudo comega com uma falha no ADN.

O ADN ¢é uma importante molécula que esta presente em todas as nossas
células e funciona como um manual de instrugoes para a formagao de todas as
proteinas. E formado por genes, e cada pessoa tem duas copias do mesmo gene,
uma herdada da mae e outra do pai. O ADN é constituido por 4 blocos de
construgao — Adenina, Citosina, Timina e Guanina, formando um pequeno
vocabulario com as letras A, C, T e G, respetivamente.

Nas pessoas com a Doenca de Machado-Joseph, uma das copias de um gene,
tem um erro, uma mutagao — neste caso uma repeticao excessiva da sequéncia
CAG. Como se existisse uma “gaguez” no vocabulario do ADN. A forma normal
do gene tem 51 ou menos repeticoes de CAG e codifica uma proteina - a ataxina
3, muito importante para o controlo da homeostasia celular isto é o estado de
equilibrio do organismo.

Contudo, a forma mutada do gene da ataxina 3 tem mais de 55 repetigoes da
sequéncia CAG, que se traduzem numa longa cadeia do aminoacido glutamina na
proteina ataxina 3. Esta cadeia faz com que a proteina mutada se torne toxica e
tenha tendéncia a agregar e a formar aglomerados, especialmente no centro de
comando das células — o seu nucleo.
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Geralmente, quanto maior o nimero de repeticoes de CAG, mais cedo
aparecem os primeiros sintomas e mais graves se tornam.

Na auséncia de uma cura efetiva, os tratamentos atualmente disponiveis visam
aliviar os sintomas, como por exemplo o baclofeno para diminuir a rigidez dos
musculos. Também a fisioterapia e a terapia da fala parecem ajudar nalguns
sintomas.

Atualmente, estd disponivel um teste genético que permite que as pessoas com
familiares afetados possam saber se também tém a doenga antes dos sintomas se
manifestarem. Ainda assim, ha pessoas que optam por nao fazer o teste, uma vez
que neste momento ainda nao ha maneira de atrasar o inicio da doenga ou a sua
progressao.

Entre as diferentes estratégias que o nosso e outros grupos de investigagao
demonstraram ser promissoras para o tratamento desta doenga salientam-se
aquelas que visam:

* promover a eliminagao mais eficiente da proteina mutada mediante
activagao da autofagia - um processo em que as células digerem parte de
si mesmas). Entre as estratégias que potenciam a autofagia temos a
restricao calorica e o resveratrol, um composto que podemos encontrar
no vinho tinto;

» substituir ou preservar as células degenerescentes recorrendo a células
estaminais,

* silenciar o gene mutado por terapia génica impedindo assim a produgao
da proteina que causa a doenca.

As descobertas dos ultimos anos resultantes da investigacio desta doenga,
fazem-nos acreditar que num futuro proximo sera possivel trata-la, bem como a
outras patologias semelhantes. E assim, a ciéncia traz-nos esperanca!
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PJ 5} retlrar uma
~cartafg) do Baralhodo
Jogador Descartar, colocé-la
' sobre estq carta e usé-la quando
quiser. Esta estratégia conta como
‘ acdo, ma$ a carta® ndo conta |
para o limite de é. Depois de
usada, a carta(® deve ser -
retirada do jogo: ‘- -

Ren%ve todos os ..
cubos de uma cor
apenas huma ag¢&o.
Se adoenga estiver
" curadaremover os - - |
" cubos ndo conta -
‘como agéo.

o fazer a a;ao
Partllh r Conhecimento, -
s dé\qualquer carta’ ~ ©
a outro joﬁndor que se encontre
|~ na‘mesma casa que vocé.
Esta troca é sempre feita da-m3o |
l de @ para a do outro jogador,
. mas pode ser feita
no turno de ambos

- Tjrogardores.

qualq er outro peao
- como'se fosse o seu
 (usando as suas cartas) |
Ou para uma casa com |
- outro pedo.

Prevnr‘n‘e a coloca;ao‘

e cubos e
dlssemlnac;oes
nacasaem que

~estae nas que lhe:

: es‘éo‘ ligadas.

Caso o tro jogador este;a
numa casa da mesma cor

‘daquela em que se encontra,‘

" . _mova-se para & -
com apenas uma agao..

111



PUTAMEN

N

N3WV.ilnd

NUCLEO CAUDADO

oavanvo O3T00N

DEPRESSAO
OES PSIGUI&TRICAS

VI3¥400

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

CORTEX CEREBRAL

1VAE3¥30 X3L¥0O

oydI8INIS3a

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA




ANSIEDADE

LOBO FRONTAL

AVLINOYd4 0801

TRONCO CEREBRAL

. IvY¥83¥30 OONOUL

HIPOCAMPO

OdWVIOdIH

suicioio-
IDEACOES SVICIDAS /
A }T\‘\

BARALHO
DOENCA

BARALHO g I
DOENCA S vIvasiuv

LOBO TEMPORAL

BARALH
DOENCA

| 1v30dwW3l 0801

PERDA DE MEMORIA
DE CURTO PRAZO

BARALHO

0ZVdid 013NnD 34
VIIOW3W 30 vai3d

DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALH
DOENCA

BARALHO
DOENCA

113



COMPORTAMENTO ALTERADOY * y DIFICULDADES DE
INSTABILIDADE EMOCIONAL . APRENDIZAGEM

BARALH i Vax BARALH

> [ TVNOIOOW3 3avariav.LsNI o W3OV ZIANIYIV
OaVIILTV OLNIWVY LIOIWOD, DOENQA 3g aavaindidia DOENQA

. -
DIFICULDADE EMRECONHECER ) * DESORIENTA (.:AO
PESSOAS E OBJECTOS . TEMPORAL E ESPACIAL

BARALHO . i BARALHO

s [SRIVIINVESVOSS3d/SOLO3r80 e Y TVIOVdS3 3 TVIOdW3AL
YIOFHNODORI W3 3AVAINOIFIA DOEN?A OYSVLNBI&OSSG DOENGA

071383830

ESPINHAL MEDULA | ESTRIADO

- BARALHO s BARALHO
S || VINA3W TVHNIdS3 DOEN?A « v oaviyLs3 DOENQA

114



BOLBO RAQUIDIANO

CORTEX

X31309

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

FALA ARRASTADA

—

VNI4 3aVaISILOW
A\ Vva OYOINNIWIQ

DIFICULDADE EM ANDAR

FALTA DE EQUILIBRIO

ESTRIADO

oaviyisa

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA




Substantia *
Migra

N\
.
é!%\(

\ y
S A AV,
&’ N aviaNLsod \
3avalgv.isNI

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

! 4 =

N 4 Ve
S At

‘ | AVINOSNW \

%&1 zaaion

\‘

Wi

SVAILIN®OD \
$3avaindidia

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA

BARALHO
DOENCA




PUTAMEN

Em consequéncia da DH estas
células sdo as primeiras a
morrer, causando coreia.

N

| Os neurénios desta érea séo dos

| mais afetados pela DH, resultando |

fiem alteragdes de comportamento, A

8% de raciocinio e incapacidade A
7 de controlar emogdes.

E um dos sintomas emocionais
mais tipicos da DH. As pessoas
parecem mais distantes e
revelam indiferenca e perda

. de interesse perantes as
N pessoas e o
acontecimentos.

Muitos doentes
apresentam sintomas de
desinibigdo, como B
irritabilidade e impulsividade. A%

E a camada mais externa do
cérebro. Com a progressao
da DH estes neurénios
também sdo afetados

| Dificuldades na iniciativa, atengéo |
A e planeamento, falta de raciocinio A
8, légico e défices no raciocinio

/ e fluéncia verbal.

| E o principal sintoma motor da DH
4 estando presente em mais de 90% /
‘ dos doentes. Consiste em
movimentos incontrolaveis,
A ndo ritmicos, rapidos e
- imprevisiveis.

\E um dos sintomas comportamentais
4 mais frequentes e pode aumentar |
2 outras manifestagées da
doenga, como a frequéncia
dos movimentos Z
involuntarios
XCessivos.




Pode ser reflexo, em parte, do desejo
| dendo prolongaravida até afase |
terminal da doenca. Mas estd também A

| Apesar de, por vezes, ser uma reagéo
4a perda progressiva de capacidades,j
na maioria dos casos aparece A
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AN meses, ou mesmo anos,
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personalidade e A antes do inicio de outros

N sintomas.
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3

As pessoas com DA podem ter

alteragoes de comportamento
social (como tirar a roupa em
contextos imprérios ou
comportamentos agressivos

tive rente)
sem mo &:g:sdo)e

TVNOIOOW3 3aVaIigv.LSNI
OAVIILTV OLNIWVYLIODWOD,

Com a progressdo da doenga, a

méria a longo prazo
le um acontecimento
gue ocorreu o ou
hé muitos anos;
também é a.

SRIVITINVYASVOSS3Id/SOLOINEO
YIOIHNOORI WA 3AVAINOIa

Estd associado as sensacées
faciais e ao movimento.

ESPINHAL MEDULA

A Espinhal Medula ndo faz parte do
cérebro. E uma estrutura comprida
que comega no final do tronco
cerebral e se estende quase
até ao fim da coluna vertebral,
constitulda por nervos trans-

- portando mensagens entre £
o cérebro e o resto do

organismo. !

VINA3W TVHNIAS3

DIFICULDADES DE
APRENDIZAGEM

A capacidade de aprender novos
conceitos ou tarefas vai sendo
prejudicada com a evolugéo
da doenga.

CEREBELO

|Controla o equilibrio, a coordenagé&o,
L os movimentos voluntérios e a
{\aprendizagem motora. E das éreas/|
- mais afetadas na DMJ, causando

)\ sintomas como a dificuldade
em andar e a falta

. deequilibrio. _¢

~

071383830

ESTRIADO

Faz parte do sistema motor.
Os danos da DMJ nesta érea
§ traduzem-se em movimentos
~, irregulares e contragéo e
torgdo dos membros. y

oaviyisa




BOLBO RAQUIDIANO

Conduz impulsos nervosos entre

| o cérebro e a espinhal medula, é |

responsavel por fungdes vitais
*_como a respiracdo, batimentos
£ A cardiacos, pressdo arterial.
. Atrofia nos doentes

ONVIAINOVY O8108

Dificudade em deglutir, que
geralmente é mais pronunciada
com liquidos do que com
sélidos. Pode levar a perda
, de peso e nalguns casos
amorte. <

| Oscilagdes repetidas, involuntérias
e ritmicas dos olhos.
Também é frequente a vis&o
dupla e a limitagdo do
olhar para cima, de
convergéncia
elateral. _

CORTEX

N\
| Est& envolvido na coordenagdo de
movimentos e na resolugéo de
problemas. Na DP ocorre
a atrofia desta érea que leva
a alteragdes no -
novimento e na &

pa

__cognigdo.

X31300

O discurso vai-se tornando
cada vez mais arrastado,
lento e pouco claro.

vavisvyyv vivd

Dificuldade em movimentos
mais pequenos e precisos,
como escrever ou
pegar em objetos.

Andar cambaleante,
incerto e com
tropegdes.

ESTRIADO

O estriado é um conjunto de

4 neurénios envolvidos no sistema |/
§, motor e no de recompensa.

A DP leva a diminuigéo
dos niveis da dopamina
. nesta zona.

oaviyiLsa




Substantia
Nigra
| Os neurénios da substancia nigra
i sdo os principais produtores
| de dopamina. A sua morte
ﬂ\f comega muito antes dos
¥ primeiros sintomas da DP

0. aparecerem.
D N

| Os doentes tendem a adoptar uma
postura fletida para a
frente e tém dificuldade
em manter o equilfbrio.

NI |

= TS
150d
aavannavis

Dificuldade em iniciar e lentiddo
na execugdo de movimentos
voluntdérios.

A perda de olfato é um dos
sintomas inciais da DP, geralmente A
aparecendo muitos anos a
antes dos sintomas Ay

) N motores.
\
~ \ 72 S
| ( VIWSONY

l Numa fase avan¢ada da DP existe

atrofia do hipocampo, o que
contribui para a diminuigéo
cognitiva e deméncia.

|Movimento ritmico das extremidades
principalmente em repouso, nas |
méos, face e ldbio. Normalmente A
aparece numa das méos |
) e com a progressdo

B da doenga pode ﬂf
\\Yafetar ambos os %
D ”,Iados./ - y
1 osNod3y \
30 AOWIIL

| Resisténcia & mobilizagéo passiva
) de uma parte do corpo
% (ex.: brago).

!

S -
% =
S~ A e A
‘ v YVINOSNKW \
N Z3aion

Inclui diminuigdo da capacidade
| de memoéria, dificuldades de
) planeamento e gestéo, diminuicdo A
) * dafluéncia verbal e da atengdo, 4
# . e ainda pensamento mais lento. AN
Estes sintomas aparecem 5

S, apos vérios anos de
N N _ evolugdo da
N - doenga.
| SVAILIN9OD \
S3avainoidia




AUMENTO DA
PREVALENCIA DE DIABETES

Apenas acontece caso a carta
seja retirada por um jogador
gue se encontre numa
casa amarela ou azul
1. Mova o marcador de
propagacéo para a casa seguinte
2. Retire uma carta do baralho
de Doencga e coloque 3 cubos dessa
cor na casa indicada. Descarte a carta.
3. Baralhe as cartas do Baralho
Doenca Descartar e coloque-as
no topo do Baralho Doenga.

A diabetes é um fator de
risco pagpa DAea

MAUS
HABITOS DE SONO

1. Mova o marcador de
ropagacdo para a casa seguinte
2. Retire uma carta do baralho
de Doenca e coloque 3 cubos dessa

cor na casa indicada. Descarte a carta.

3. Baralhe as cartas do Baralho

Doenca Descartar e coloque-as
no topo do Baralho Doenga.

A privagdo de sono esta relacionada
com vérias patologias, como
as doengas neurodegenerativas.

HOMEOPATIA

1. Mova o marcador de
ropagacdo para a casa seguinte
2. Retire uma carta do baralho
de Doenca e coloque 3 cubos dessa
cor na casa indicada. Descarte a carta.
3. Baralhe as cartas do Baralho
Doenca Descartar e coloque-as
no topo do Baralho Doenga.

Na homeopatia séo usadas substéncias
muito diluidas e ndo hé provas cientificas
que sejam eficazes. Os doentes
devem squlr os conselhos dos seus
neurologistas e ndo adotar
estes métodos que néo
estéo cientificamente
provados.

MAUS
HABITOS ALIMENTARES
1. Mova o marcador de
ropagacdo para a casa seguinte
2. Retire uma carta do baralho
de Doenga e coloque 3 cubos dessa

cor na casa indicada. Descarte a carta.

3. Baralhe as cartas do Baralho

Doenga Descartar e coloque-as
no topo do Baralho Doenga.

Os maus hébitos alimentares, como
o consumo em excesso de comida
calérica e rica em gordura,
pode ser um fator de risco
para as doencas
neurodegerativas.
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TERAPIA GENETICA
(Efeito imediato. N&o é uma agéo)

Retir
de dreas afetadas

E a introducio de material genético
numa célula com o objetivo de
compensar genes anormais ou
de produzir proteinas benéficas

para tratar determinada
doenga.

AUTOFAGIA
(Efeito imediato. Ndo & uma agéo)

Retir
de sintomas

E o processo que a célula faz para a
limpeza e reciclagem de componentes
celulares. A estimulagdo da autofagia
pode ser uma possivel
abordagem terapéutica
para as doengas
neurodegenerativas,

ARTIGO CIENTIFICO
(Efeito imediato. Ndo é uma agdo)

_Bastam-lhe

3 cartas para curar
esta doenga.

Parabéns! Publicou um artigo cientifico
sobre a doenga em cuja cor se
encontra agora.

TERAPIA DA FALA
(Jogue em qualquer altura.
N&o é uma agdo)

Num turno a sua escolha, nao retire
cartas do Baralho de Doen

A terapia da fala ajuda a melhorar
problemas de expresséo verbal e
deglutigéo, carateristicos destas
doengas neurodegenerativas.

TRANSPLANTE DE
CELULAS ESTAMINAIS.
(Efeito imediato. Ndo é uma ac&o)

de dreas afetadas

S&o transplantadas células capazes de

se dividir e diferenciar em varios tipos

de células, que podem substituir

células lesadas e regenerar
tecidos

CRISPR-Cas9
(Efeito imediato. Ndo é uma agéo)

Retire 3
de sintomas

E uma das tecnologias usadas para
edigdo génica, sendo a mais répida
e barata atualmente. E uma espécie
de tesoura molecular que permite
inserir, substituir ou remover
material genético de
forma precisa.

CAFE
(Efeito imediato. N&o é uma ag&o)

Retire 3 cubos.
N& vali tiver
numa casa vermelha.

Alguns estudos sugerem que o
consumo moderado de café (com
cafeina) é um fator protetor contra

a DA e DP e pode atenuar os
sintomas da DMJ
(estudo em ratinhos)

FISIOTERAPIA
(Jogue em qualquer altura.
N&o é uma agéo)

Num turno a sua escolha, ndo retire
cartas do Baralho de Doen

A fisioterapia pode ajudar a diminuir

a progresséo dos efeitos motores

destas doengas e prolongar a

independéncia nas atividades
didrias.




INVESTIGAGCAO CONJUNTA
(Jogue em qualquer altura.
N&o é uma agdo)

I¢ L r

PREVISAO
(Jogue em qualquer altura.
Né&o é uma agéo)
Retil rimeiras 5 cart:

em conjunto com a equipa
reorganiza-as.

<

MEDICAMENTO
DESCOBERTO
(PARA SINTOMA)
(Jogue em qualquer altura.
N&o é uma agdo)

Retira uma carta

de sintoma do jogo
(do Baralho de
Doenga Descartar)

RESTRICAO CALORICA
(Jogue em qualquer altura.
Né&o é uma agéo)

Dispde de 3 acdes extra
numa mesma jogada

E uma dieta com reduzida quantidade
de calorias, sem redugéo na qualidade
de nutrientes. Vérios estudos
em animais tém mostrado que a
restricdo caldrica protege contra
a neurodegenerescéncia.
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Anexo G - Questionario Braindemic

BRAINDEMIC - Questionario Inicial(/Final)

O jogo BRAINDEMIC foi desenvolvido no ambito do projeto Doenca de Machado-Joseph: do
laborat6rio para a sociedade e tem como objetivo principal contribuir para uma sociedade mais
informada sobre algumas Doencas Neurodegenerativas e a investigacdo que tem sido feita
para encontrar as respetivas curas.
Este questionario serve para avaliar se o BRAINDEMIC contribui para um melhor e maior
conhecimento sobre estas doencas.

Por favor, leia cuidadosamente cada pergunta e assinale a opcéo que considera correta. Caso
nado saiba a resposta, assinale a opcao "N&ao sei".

\ F | Néo
sei
1 A coreia é carateristica da Doenca de Alzheimer. X
2 Os neurdnios da substancia nigra morrem na doenca de | x
Parkinson.
3 A Doenca de Parkinson ndo tem sintomas cognitivos. X
4 A homeopatia trata a Doenca de Huntington. X
5 As pessoas com Doenga de Huntington tém uma maior | x
tendéncia a desenvolver depresséo.
6 A dificuldade em andar e a falta de equilibrio carateristicos da | x
Doenca de Machado-Joseph devem-se a danos no cerebelo.
7 Numa fase avancada, a Doenca de Machado-Joseph leva a X
dificuldades em movimentos grandes, como andar, mas nao
em movimentos pequenos e precisos, CoOmo escrever.
8 A terapia génica consiste na introducdo de material genético | x
nas células com o objetivo de prevenir ou tratar uma doenca.
9 A diabetes pode agravar patologias do Sistema Nervoso | x
Central, tais como a Doenca de Parkinson e a Doenca de
Alzheimer.
Idade Género

Area de formacao (se aplicavel. Ex.: Informética, Sociologia, ...)

Todas as informac6es decorrentes deste questionario séo confidenciais, sendo os
resultados codificados e utilizados apenas para fins de investigagao pela equipa.

Autorizo a utilizacdo dos meus dados para fins de investigacéo

(rubrica)

Muito obrigada pela colaboracéo!
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