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 Dormir bem é fundamental 
para o nosso bem-estar 
físico e psicológico. O que é raro é a insónia 

familiar fatal (ou IFF).

Como o próprio nome 
indica, é uma doença 
fatal com uma causa 
genética conhecida.

A IFF  é uma doença de priões, rara, que
leva a uma significativa perda de função física e 
mental, com um grande impacto na qualidade de 

vida dos doentes e suas famílias.

A doença é causada por uma mutação no
gene PRNP que passa a codificar a proteína 

priónica scrapie “PrPSC”, uma proteína anormal,
em vez da proteína priónica “PrPC”.

A mutação que causa IFF leva à 
formação de uma forma anormal do 
prião, que se acumula primeiro numa 
região do cérebro chamada tálamo 

afetando o seu funcionamento. 

Com o tempo, a acumulação
 de prião anormal espalha-se 
por outras zonas do cérebro.

Os sintomas surgem em 
idade adulta, e levam a 
uma perda progressiva 

e irreversível de 
capacidades motoras

e intelectuais. 

Mas Por vezes não 
conseguimos dormir, e a 
isso chama-se insónia.

Ter insónias é 
relativamente comum 

_ 1 em cada 10 pessoas 
sofre de insónia
crónica e grave.

A sua desregulação 
leva a que doentes com 

IFF tenham insónias.

O tálamo, entre outras 
funções, está envolvido 
na regulação do sono.
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 uma doença neurodegenerativa
que afeta cerca de 50 famílias

a nível mundial.

Esta mutação é transmitida de forma 
dominante aos descendentes. ou seja, se
um dos pais tiver a mutação, existe 50%
de probabilidade de o filho também ter.
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A idade em que começam a surgir 
sintomas é imprevisível (dos 18 aos 65 
anos), mas quando surgem a esperança 

média de vida é curta.

 A investigação sobre 
insónia familiar fatal 

decorre em todo o mundo

Descobrir 
biomarcadores que 
permitam antecipar o 

diagnóstico. 

Haverá
cura? 

Há testes
genéticos que permitem 

determinar se alguém vai ter a 
doença. Ainda não há qualquer 

cura ou terapia eficaz

recorre-se a
cuidados paliativos, 
medidas para tentar 

manter a qualidade de 
vida o mais possível.

No CNC-UC a 
investigação 
foca-se em 

três aspetos: 

Embora a IFF seja 
extremamente rara, merece 

toda a nossa atenção. Há 
inúmeros exemplos de como 
soluções inovadoras para 
doenças genéticas foram 
aplicadas com sucesso.

O que me irá 
acontecer 

agora?
Deve 

a minha 
família ser 
testada?

Devo ou não 
ter filhos?

Desenvolver terapia génica para 
ser possível encontrar uma cura 

para estes doentes; 

criar estratégias 
para testar em laboratório

as novas abordagens, antes de 
as aplicar em doentes.

Terapias 
para doenças 
raras não têm
de ser raras!
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