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Potenciais Conflitos de Interesse

Nao tenho conflitos de interesse relacionados a essa apresentacao.

Nos ultimos 12 meses recebi apoio cientifico e honordarios para palestras,
pesquisas, material didatico cientifico e/ ou consultorias das empresas Vertex,
Sanofi e Novartis.



A Jornada do Paciente A., atualmente com 16 anos

Nascimento a termo,
aparentemente
saudavel

0-3 meses

N3ao apresentou
Nao teve acesso a sintomas precoces
triagem neonatal -
desigual nos estados
brasileiros

Fonte: paciente acompanhado pela palestrante
Figuras: Google

Desde os 8 Anos

Peregrinagao diagndstica:
tosse cronica Umida,
InfeccBes respiratorias,
internacdes por “asma e
pneumonia”, sinusites, pélipo
nasal, desnutri¢ao.

Diagndstico aos 15 anos e

11 meses ao chegar no HCB
Tardio: jd com bronquiectasias,
gueda de Sat02, dependéncia ao
oxigénio, bastante desnutrido e
com complicagGes (HP)

Teste do suor: 78 mmol/I
Genética: 2 variantes patogénicas
Elastase fecal 635
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Vida adulta (?)

Lesdo pulmonar
irreversivel

Qualidade de vida |
Dependéncia ao 02 24h
Transplante pulmonar
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Paciente A.

Test comments (Pre;
Test comments (Post

VC Vioksme vs. Time, Best Pre- and Posi-

TC seios da face 05/11/2025

Acervo pessoal. Fotos autorizadas pelo paciente.



O diagndstico tardio nao € apenas uma variavel clinica...
... uma experiéncia vivida
Impede acesso ao cuidado e ao tratamento preciso

e tem implicacoes progndsticas



O diagnostico tardio ndo € apenas um marcador de
falha do sistema de saude: € uma janela de
oportunidade perdida e repercute ao longo de toda
uma vida.

Imagem Google



Idade ao diagnadstico: a importancia da TRIAGEM NEONATAL

3.10 - BOXPLOT DA IDADE AO DIAGNOSTICO SEGUNDO REALIZAGAO OU NAO DA TRIAGEM

Fibrose cistica NEONATAL COMO ELEMENTO DIAGNOSTICO
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Registro Brasileiro de Fibrose Cistica — Relatdrio Anual — 2023, Grupo Brasileiro de Estudos em Fibrose Cistica — GBEFC



Sobrevida das pessoas com Fibrose Cistica ao longo do tempo
Moduladores
da CFTR
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Seis pilares que merecem a nossa total atencao - doencas raras

Qs

Capacitacao
dos

Monitoramento

dos dados -
profissionais plataformas e
da saude e registros
comunidade nacionais
em geral

* Desigualdades nas diversas regides brasileiras

Reflexdes da autora



Mensagens finais

Ha dezenas de milhares de pessoas com doengas raras no Brasil, muitas vezes com diagnostico tardio,
gue envolve uma peregrinagao traumatizante.

[ Consequéncias Fisicas [ Consequéncias Psicossociais /A Acdo

Articulacao de varias esferas:
saude, assisténcia social, educacao
e direitos humanos, para o acesso
equitativo ao diagndstico,

LesOes funcionais e
estruturais irreversiveis
Deficiéncias e impactos
clinicos

Piora na qualidade de vida
Prejuizo a Saude Mental
Dependéncia funcional

i icaco Exclusdo educacional e social tratamento e cuidado, fortalecendo
Mais complicacGes Prejuizo na vida profissional ’

HospitalizagOes e planos de vida as redes nos diversos qus
Reducgao da sobrevida (Federal, Estadual e Municipal)
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