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Doenças Raras - DR

Afeta até 65 pessoas em cada 100.000 indivíduos.

1,3 pessoas para cada 2.000 indivíduos.

Entre 6.000 a 8.000 tipos diferentes de DR.

Brasil: 13 milhões de pessoas com DR.

http://portalms.saude.gov.br/saude-de-a-z/doencas-raras



Doenças Raras - Definição em vários Países

https://doi.org/10.1016/j.lana.2023.100434Advancing rare disease policy in Latin America: a call to action
Daniel Wainstock and Amiel Katz



Doenças Raras

Ampla diversidade de sinais e sintomas e variam não só de doença

para doença, mas também de pessoa para pessoa acometida pela mesma

condição.

Manifestações relativamente frequentes podem simular doenças

comuns, dificultando o seu diagnóstico, causando elevado sofrimento

clínico e psicossocial aos afetados, bem como para suas famílias.

São doenças crônicas, progressivas e incapacitantes, podendo ser

degenerativas e também levar à morte.

Afetam muito a qualidade de vida das pessoas e de suas famílias.
http://portalms.saude.gov.br/saude-de-a-z/doencas-raras







Doenças Raras – Jornada do Diagnóstico



Doenças Raras – Percurso do Diagnóstico
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A inclusão de Doenças Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saúde

 Câmara Técnica de Doenças Raras do CFM;

 Pilar de atuação da CT de Doenças Raras do CFM – Educação

Educação na graduação

Educação continuada

Educação para a sociedade

 Realização de Jornadas, Foruns e eventos;

 Elaboração de vídeos, conteúdos, cartilha ;

 SBP; SBGM;  



A inclusão de Doenças Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saúde

 Mudança do perfil epidemiológico - doenças genéticas são relevantes 

como problema de saúde pública; 

 Manejar estas doenças de forma ética e assertiva, alinhada com a lógica 

e as políticas do Sistema Único de Saúde (SUS), é competência desejável 

para todos os médicos, impactando sua formação na graduação;

 80% das doenças raras são de natureza genética;



A inclusão de Doenças Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saúde

Diretrizes Curriculares Nacionais do Curso de Graduação em Medicina, publicada em 2014:

“IV – Promoção de Investigação Diagnóstica: 

a) proposição e explicação, à pessoa sob cuidado ou responsável, sobre a investigação 

diagnóstica para ampliar, confirmar ou afastar hipóteses diagnósticas, incluindo as indicações 

de realização de aconselhamento genético” 



A inclusão de Doenças Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saúde

Revista Brasileira de Educação Médica 43 (1 Supl 1) 451-461; 2019



A inclusão de Doenças Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saúde

PERFIL do egresso da graduação em Medicina:

 SUSPEITAR o diagnóstico de uma condição de base genética;

 EXPLICAR E PROPOR ao paciente a necessidade de realizar investigação

diagnóstica para ampliar, confirmar ou afastar essas hipóteses diagnósticas;

 INTERPRETAR os resultados dos exames e propor maior investigação ou não;

 INDICAR o aconselhamento genético;



A inclusão de Doenças Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saúde

SBGM definiu as quatro competências desejáveis: 

 a) Reconhecer a necessidade de educação continuada, examinando regularmente a sua 

própria competência clínica; 

• b) Identificar indivíduos que apresentem ou possam desenvolver uma doença genética e 

saber como e quando encaminhá-los para aconselhamento genético; 

• c) Manejar pacientes com doenças genéticas e/ou defeitos congênitos no âmbito da sua 

atuação profissional;

• d) promover e estimular práticas clínicas e de educação em saúde, objetivando a promoção  

e prevenção de doenças genéticas e defeitos congênitos



Competência: 

 conhecimentos, 

 habilidades e 

 atitudes



A inclusão de Doenças Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saúde

A adoção deste perfil de competência mínimo em genética em todas as escolas 

médicas brasileiras com a finalidade de formar um médico mais adequado às 

atuais demandas do SUS. 

Esse perfil de competência pode subsidiar ações de educação permanente na área da 

genética, de forma a capacitar o recurso humano do SUS em relação às doenças 

genéticas e aos defeitos congênitos.
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