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Nao apresento conflito de
interesses com essa
apresentacao;

Reproducao de fotos e videos
foram autorizadas previamente
pelos pacientes e responsaveis.




Desafios da apresentacao:

» Publico nao médico;
» Simplificar a mensagem e os termos;
» Trazer algo que agregue e acrescente;

» Trazer entusiasmo!!!




Conceitos:

» Doencas Raras: de acordo
com a OMS, sao aquelas que
afetam até 65 pessoas a cada

100.000 individuos;

» Doencas Ultrarraras: Doenca
cronica, debilitante ou que
ameace a vida, com incidéncia
menor ou igual a 1 caso para
cada 50.000 habitantes.
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Medicina € a arte de praticar ciénc

E Pacientes e familiares almejam ciéncia, empatia e
esperanca;

[ A esperanca se inicia com o diagnostico;

= Diagnostico: proposta de plano de vida e seguim




Por que devemos investir em
conhecimento das raras?

E Isoladamente raras, coletivamente comuns

= 1: 2.000 nascidos vivos

= 7.500 doencas raras catalogadas: aproximadamente 500 tem tratamer

@ Acometem usualmente neonatos ou lactentes, mas podem ocor
qualquer idade, até em adultos

Odisséia do diagnostico: 5 a 8 anos
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» Embora nao haja tratamento especifico para muitas

existéncia de cuidados adequados pode melhorar a

[ qualidade e esperanca de vida ]

» Tém sido feitos progressos fantasticos em algumas doencas, o

indica que nao € tempo de desistir, mas sim de

intensificar o esforco na investigacao
e na solidariedade social

» As pessoas afetadas por doencas raras estao mais vulneravei

ponto de vista psicoldgico, social, economico e cultural.
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Desafios:

= Diagnostico precoce e preciso;

= Qualificacao de profissionais ao dar a noticia, relaca
medico-paciente, confianca, empatia;

@ Infra estrutura minima adequada, com equipe
multidisciplinar;
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IMIP: Instituto de Medicina Integral
Professor Fernando Figueira




IMIP

» Fundado em 1960, € uma entidade filantropica,
que atua nas areas de assisténcia médico-social,
ensino, pesquisa e extensao comunitaria.
Voltado para o atendimento da populacao
carente, o IMIP é reconhecido como uma das
estruturas hospitalares mais importantes do
pais, sendo centro de referéncia assistencial em
diversas especialidades médicas.

» Foi o primeiro hospital do Brasil a receber o
titulo de “ Hospital Amigo da Crianca”;

Com mais de mil leitos, realiza mais de 600 mi
atendimentos anuais em seus servicos.




IMIP:

» Referéncia em pacientes com Fibrose Cistica, com 140 pacientes
cadastrados;

» Referéncia no tratamento de pacientes com Epidermélise Bolhosa, cc
17 pacientes cadastrados em pesquisa com tratamento inovador;

» Referéncia em Disturbios de diferenciacdo sexual, com mais de 80
pacientes acompanhados por equipe multidisciplinar;

» Referéncia em pacientes com Osteogénese Imperfecta, com mais de 70 |
pacientes acompanhados.; .

» Referéncia em acompanhamento de pacientes com Sindrome de Laron
sendo o Unico do Brasil com 2 pacientes em tratamento;

Referéncia em Erros Inatos do Metabolismo (CETREIM), com mais de
diagnosticos realizados, sendo 82 em Terapia de Reposicao Enzimat
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“Raro é sermos
Normais”.

Existem raros entre nos.




Obrigada!!!!




