
Umas doenças são comuns, outras nem 
por isso. São as chamadas doenças raras, 
ou doenças órfãs, e têm uma prevalência 

inferior a 5 em cada 10 mil pessoas. 

Estima-se que existam entre 5 e 8 mil 
doenças raras diferentes, afetando 

até 6% da população, ou seja: 
existirão até 600 000 pessoas com 

estas patologias em Portugal. 

A Doença de Machado-Joseph é uma 
doença rara que foi caraterizada 

nos anos 1970-80 por dois 
investigadores portugueses, que 

estudaram famílias açorianas, 
algumas com descendência nos EUA.

A Doença de Machado-
Joseph é uma doença 
neurodegenerativa, 

hereditária, progressiva 
e dominante.

Duas dessas 
famílias (Machado e Joseph) 

deram o nome à doença.

Na verdade, nos Açores (e 
sobretudo na ilha das Flores) esta 

doença não é assim tão rara.

Uma criança com um dos pais 
afetado tem 50% de probabilidades 
de a ter, e os sintomas manifestam-

se maioritariamente entre os 35
e os 50 anos.

Paula 
Coutinho

Corino de 
Andrade

pico

Faial

flores

corvo

são jorge

graciosa

terceira

são miguel

santa maria

arquipélago dos açores

1 em 100000

1 em cada 158 pessoas A ilha das flores é o local 
com maior prevalência da 

doença no mundo.
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O problema desta patologia reside numa 
alteração num gene específico, que afeta o 

funcionamento de algumas zonas do cérebro: o 
cerebelo, o tronco cerebral, os gânglios da 
base e a parte superior da medula espinhal.

Infelizmente esta 
doença ainda não tem 
cura. A fisioterapia…

...e alguma medicação 
ajudam a minorar

os sintomas.

Mas há esperança, 
quer na investigação, 

quer em ensaios 
clínicos atualmente 

em curso.

pelo que os doentes de 
Machado-Joseph apresentam 

movimentos progressivamente 
descoordenados, e perda de 

equilíbrio (a chamada “ataxia”).

que pode culminar em
problemas na marcha e no equilíbrio, 

problemas na fala, deglutição, 
movimentos oculares e sono.

Estas estruturas cerebrais 
são responsáveis pelo 

equilíbrio e movimento.

Dos sintomas e zonas do cérebro afetadas
resulta a outra designação pela qual esta 

doença é também conhecida: Ataxia 
Espinocerebelosa do Tipo 3.

Existem várias doenças 
similares, coletivamente 
designadas Ataxias, a de 
Machado-Joseph é uma

das mais comuns.
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os investigadores criam também novos 
modelos para poder testar todas 

estas alternativas, de modo a garantir 
que são seguras e eficazes antes 

de passarem para a clínica.

Desde novas 
ferramentas de
diagnóstico e 

caraterização…

...a terapias avançadas que incluem a 
substituição de células danificadas, a 

terapia génica tal como a edição genética 
para silenciar ou corrigir o gene alterado…

No CNC mais de 30 
investigadores estudam a Doença 
de Machado-Joseph, utilizando 

diferentes estratégias.

…E A descoberta de 
novas moléculas que 

podem aliviar sintomas.

Não é essa 
a melhor 

abordagem, 
e por dois 
motivos.

depois porque as descobertas 
feitas aqui poderão ter inúmeras 

aplicações em Medicina e 
Biotecnologia, e não só em ataxias…

…mas também 
em doenças 

neurodegenerativas 
como Alzheimer ou 

Parkinson. 

Com a ajuda de todos 
(doentes, famílias, 

investigadores, 
clínicos, e público 

em geral), o objetivo 
último é que os efeitos 
de doenças como a de 
Machado-Joseph sejam 
cada vez mais raros!

Por vezes discute-se 
se não seria de 

apostar apenas no 
estudo de doenças 

mais comuns. 

Primeiro porque não 
podemos deixar doentes 
e famílias sem resposta;
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