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Doencas Raras - DR

Afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos.

1,3 pessoas para cada 2.000 individuos.

Entre 6.000 a 8.000 tipos diferentes de DR.

Brasil: 13 milhdes de pessoas com DR.

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



Doencas Raras - Definicdo em varios Paises

Country WHO Definition of rare Definition of rare Persons
Region diseases (prevalence) diseases (fixed no.) per 10,000

Argentina AMR 5/10,000 - 5

Brazil AMR 65/100,000 - 6.5

Peru AMR 1/100,000 - 0.1

Chile AMR 5/10,000 - 5

Colombia AMR 2/10,000 - 2

Ecuador AMR 1/10,000 - 1

Mexico AMR 5/10,000 - 5

Panama AMR 5/10,000 - g5

European Union (EU) EUR 5/10,000 - 5

United States of America AMER - 200,000 5.9
The table shows the difference in "Rare Diseases” definitions in Latin America, the European Union, and the United States. It highlights the importance of effectively
implementing the universal description of rare diseases, proposed by Rare Diseases International (RDI) in May 2022, at the World Health Assembly (WHA).

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



Doencas Raras

Ampla diversidade de sinais e sintomas e variam nao s6 de doenca
para doenca, mas também de pessoa para pessoa acometida pela mesma

condigao.

Manifestacoes relativamente frequentes podem simular doencas
comuns, dificultando o seu diagnostico, causando elevado sofrimento

clinico e psicossocial aos afetados, bem como para suas familias.

Sao doencas cronicas, progressivas e incapacitantes, podendo ser

degenerativas e também levar a morte.

Afetam muito a qualidade de vida das pessoas e de suas familias.

http://portalms.saude.gov.br/saude-de-a-z/doencas-raras
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Doencas Raras — Jornada do Diagndstico
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Doencas Raras — Percurso do Diagndstico

Falta de Falta de testes

conhecimento Preconceitos Multiplas de diagnéstico Erros de
sobre a implicitos apresentagdes disponiveis ou diagndsticos
doenca de doencas acessiveis

——————————————— CaminhO para um diagnaostico preciso 9
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dos primeiros

Sobreposi¢ao

sintomas Dificuldades e e Comorbidades  Resultados de
Helassss com outras teste
doengas imprecisos

Source: GAO analysis of published literature on rare diseases. | GAO-22-104235



A inclusao de Doencas Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saude

= Camara Tecnica de Doengas Raras do CFM; i

= Pilar de atuacao da CT de Doencas Raras do CFM — Educacao
Educagao na graduagao 72 -:DS“ZQ?;: 2
Educacao continuada —
Educacao para a sociedade

= Realizacao de Jornadas, Foruns e eventos; Iﬁfmﬁ'mm

» Elaboraggo de videos, contetidos, cartilha ; "t g e s
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A inclusao de Doencas Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saude

= Mudanca do perfil epidemiologico - doencas genéticas sao relevantes

» -
Genétic
para profissionais que
atuam na Atencao Primaria

como problema de saude publica;
= Manejar estas doencas de forma ética e assertiva, alinhada com a ldgica

e as politicas do Sistema Unico de Satde (SUS), é competéncia desejavel

g|sasM ﬁ}’im ¢

para todos os médicos, impactando sua formacao na graduacao;

= 80% das doencas raras sao de natureza genética;



A inclusao de Doencas Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saude

Diretrizes Curriculares Nacionais do Curso de Graduacao em Medicina, publicada em 2014:
"IV — Promocao de Investigacao Diagnostica:
a) proposicao e explicacao, a pessoa sob cuidado ou responsavel, sobre a investigacao

diagnodstica para ampliar, confirmar ou afastar hipoteses diagnosticas, incluindo as indicacoes

de realizacao de aconselhamento genético”



A inclusao de Doencas Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saude

Perfil de Competéncia em Genética para
Meédicos do Brasil: uma Proposta da Sociedade
Brasileira de Geneéetica Médica e Genomica

Competency Profile in Genetics for Physicians
in Brazil: A Proposal of the Brazilian Society
of Medical Genetics and Genomics

Débora Gusmdo Melo'

André Anjos da Silva"

Antonette Souto EI Husny'™

Victor Evangelista de Faria Ferraz'"™"

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



A inclusao de Doencas Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saude

PERFIL do egresso da graduacao em Medicina:

= SUSPEITAR o diagnostico de uma condicao de base genética;

= EXPLICAR E PROPOR ao paciente a necessidade de realizar investigacao
diagndstica para ampliar, confirmar ou afastar essas hipoteses diagndsticas;

= INTERPRETAR o0s resultados dos exames e propor maior investigacao ou nao;

= INDICAR o aconselhamento genético;



A inclusao de Doencas Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saude

SBGM definiu as quatro competéncias desejaveis:

= 3) Reconhecer a necessidade de educacao continuada, examinando regularmente a sua
propria competéncia clinica;

 b) Identificar individuos que apresentem ou possam desenvolver uma doenca genética e
saber como e quando encaminha-los para aconselhamento genético;

) Manejar pacientes com doencas genéticas e/ou defeitos congénitos no ambito da sua
atuacao profissional;

« d) promover e estimular praticas clinicas e de educacao em saude, objetivando a promocao

e prevencao de doencas genéticas e defeitos congénitos



Quapro 1

Conhecimentos, habilidades e atitudes necessarias para alcangar o perfil de
competéncia em genética proposto pela SBGM para os médicos do Brasil

Reconhecer a importancia das doengas genéticas/defeitos congénitos no contexto epidemiolégico local e nacional.

Conhecer a terminologia e os conceitos basicos usados na genética médica.

Conhecer os padroes de heranga classicos no ambito das familias e comunidades.

Reconhecer a importincia do heredograma ao avaliar a predisposicdo/susceptibilidade e a transmissao de doengas genéticas.
Ter nogoes basicas da morfogénese e da fisiologia humana e do papel da genética nesses processos.

Conhecer os principios basicos de genética e biologia molecular (divisao celular, alteragoes cromossomicas, tipos de mutagao, cédigo
genético, etc.) e como se associam a formacao de doengas, incluindo aspectos de carcinogénese e dos distiirbios neurogenéticos.

Entender como a interagao de fatores genéticos, ambientais e comportamentais atua na susceptibilidade, no inicio e no desenvolvimento

n - - de doengas, assim como na manutengao da satde e resposta ao tratamento.
O I I l pe e n C I a - Conhecer as bases da farmacogenética.
Reconhecer os principais agentes teratogénicos e as medidas preventivas relacionadas (especialmente dlcool e drogas ilicitas).

Reconhecer os principais fatores de risco genéticos — idade parental avangada, consanguinidade, recorréncia familiar.

Conhecer as medidas preventivas relacionadas as doengas genéticas/defeitos congénitos — dcido félico pré-concepcional, imunizagoes
maternas, habitos de vida saudaveis.

Reconhecer que as doengas genéticas sao frequentemente distiirbios multissistémicos, necessitando de abordagem interdisciplinar e
multiprofissional.

Conhecer os principios e diretrizes do Programa Nacional de Triagem Neonatal.

Conhecer os formularios oficiais e obrigatérios para registro das doencgas genéticas/defeitos congénitos — Declaragao de Nascido Vivo
e Declaracio de Obito.

Conhecer as doencgas genéticas/defeitos congénitos que nao sao raros, ou seja, que tém prevaléncia superior a 1,3:2.000 individuos.

Conhecimentos

= conhecimentos,

Conhecer os principais testes genéticos utilizados na pratica clinica.

u u
[ | h a b I I I d a d es e Conhecer as bases do aconselhamento genético.
Conhecer a rede de atencgao e cuidados em satde disponivel nos trés niveis de complexidade para os individuos com doengas genéti-

cas/defeitos congénitos e suas familias.
Conhecer as atribui¢oes do médico geneticista no reconhecimento e manejo das doencas de base genética/congénita, com o intuito de
operacionalizar o sistema de referéncia/contrarreferéncia.
Conhecer os principios de genética e biologia molecular béasica associados aos mecanismos oncolégicos e a consequente interface da
= genética com a oncologia (oncogenética).

[ | a t I tu d e S Conhecer os principios de genética basica e sua interface com os distirbios neurolégicos (neurogenética).
Reunir informagdes e interpretar a histéria genética de uma familia, incluindo a construcao de um heredograma de no minimo trés
geragoes e o reconhecimento de padroes de heranga.

Reconhecer a variacao do fenétipo normal e suas alteragoes morfolégicas e funcionais.

2
= Preencher adequadamente os documentos de referéncia e contrarreferéncia dos pacientes com suspeita ou com diagnéstico definido de
= doencas genéticas e defeitos congénitos.
'_:_% Usar habilidades de comunicacao adequadas e demonstrar consciéncia da necessidade de confidencialidade e de uma abordagem nao
o) diretiva junto aos pacientes e suas familias.

Usar adequadamente a tecnologia disponivel para a obtencao de informagoes atualizadas sobre genética e genémica.

Reconhecer as interfaces principais da genética em diferentes dreas clinicas de forma multidisciplinar.

Respeitar o aconselhamento genético nao diretivo e nao coercitivo.
2 Considerar as crengas culturais e religiosas do paciente a respeito da sua heranga genética, quando presta cuidados a pessoas com ou
= em risco de desenvolver doengas genéticas.
-’E Perceber a importancia e a necessidade de privacidade e confidencialidade.
<

Ter consciéncia do impacto social e psicolégico de um diagnéstico genético no paciente e seus familiares.
Trabalhar de forma cooperativa e colaborativa em uma equipe interdisciplinar e multiprofissional em saude.



A inclusao de Doencas Raras na grade curricular de cursos de ensino superior de saude

A adocao deste perfil de competéncia minimo em genética em todas as escolas
medicas brasileiras com a finalidade de formar um médico mais adequado as

atuais demandas do SUS.

Esse perfil de competéncia pode subsidiar acoes de educacao permanente na area da
genética, de forma a capacitar o recurso humano do SUS em relacao as doencas

geneticas e aos defeitos congénitos.
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