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Doencgas Raras

65 pess0as/100.000 individuos

ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 individuos.

80% das doencas raras

Etiologia genética

+7000 doencas consideradas raras

8% da populacdo mundial

Manifestos clinicos diversos

Pouca frequéncia as unem (?)

\\a,
Estudos internacionais
recentes apontam que
de 3,5a59%das
pessoas em todo
mundo poderiam ser
afetadas por alguma
doenga rara em algum
momento de sua vida, o
que equivaleria a uma
estimativa entre 263 a
446 milhoes de pessoas
por todo planeta. 1,
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~10%

Terapias especificas
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Servico de Medicina Genomica

Identificacéo de individuos e familias com condicdo ou sob risco de doengas genéticas ou

hereditarias para estabelecer estratégias de prevencéao e seguimento.

A investigacao para o diagnostico de risco se da pela avaliacdo da histéria de saude pessoal e

familiar, exames laboratoriais e de imagem, e, quando indicado, teste genético.
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Diagndstico de Risco para Doencas

Diagndstico

Familiar Nél_o, : Hereditario
hereditario
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Servico de Medicina Genomica
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Jornada assistencial da pessoa com doenca rara

Diagnostico

Atendimento as
—— principais necessidades
de saude individuais

Melhoria
—— das condigdes
de saude

Orientacs Cuidados
‘ n:n RGP:Sd —— continuados
sobre cuidado em saude

Acolhimento em saude

Entrada

Suspeita de DR
Sinais de alerta

https://www.gov.br/saude/pt-br/composicao/saes/doencas-raras



Diagnéstico

Entrevista

Propedéutica
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CARIOTIPO
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& Ledbetter, 2017
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Cariétipo w
Array
UM EXAME PARA TODOS?
Exoma
RT-PCR

EXOMA COM
ANALISE DE
CNV

30-50% + 19%
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~10%

Terapias especificas
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"E t30 manifesto que fica
secreto.”



A Beneficéncia
Portuguesa
de S3ao Paulo

13



