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Doenças Raras 

65 pessoas/100.000 indivíduos 
ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000 indivíduos. 

80% das doenças raras 
Etiologia genética 

Manifestos clínicos diversos 
Pouca frequência as unem (?) 

~10% 
Terapias específicas 

+7000 doenças consideradas raras 
8% da população mundial 

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



Serviço de Medicina Genômica 
 

Identificação de indivíduos e famílias com condição ou sob risco de doenças genéticas ou 

hereditárias para estabelecer estratégias de prevenção e seguimento. 

A investigação para o diagnóstico de risco se dá pela avaliação da história de saúde pessoal e 

familiar, exames laboratoriais e de imagem, e, quando indicado, teste genético. 
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Diagnóstico de Risco para Doenças 

Diagnóstico 

Esporádico Genético 

Familiar 
Não 

hereditário 
Hereditário 

Fatores Ambientais  

Genes 



Fluxo 

Paciente 

agenda 

consulta 

na MG 

Envio do 

questionário 

Avaliação 

do 

Enfermeiro 

Consulta 

Médica 

Abertura 

de ficha 

Orientação 

do 

Enfermeiro 

Realização 

do Teste 

Genético 

Retorno 

com o 

Médico 

Orientação 

para 

Seguimento 

Exames de Seguimento 

Especialistas 

Suporte 

Orientação aos 

Familiares 

Procedimentos 

Heredograma 

Termo 

Anamnese 

Relatório 

AG Pré-Teste AG Pós-Teste 
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Grupos 
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7 https://www.gov.br/saude/pt-br/composicao/saes/doencas-raras 
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Anamnese Entrevista 

Exame físico Propedêutica 

Exames 
complementares 

Cariótipo 

Array 

Exoma 

RT-PCR 
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Exames 
complementares 

Cariótipo 

Array 

Exoma 

RT-PCR 

CARIÓTIPO 
5%  

ARRAY 
20% 

EXOMA 
30-50% 

RT-PCR 
~1-3% 

Calleja-Pérez et al., 2019. 

Shen et al., 2010 

Martin & Ledbetter, 2017 
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Exames 
complementares 

Cariótipo 

Array 

Exoma 

RT-PCR 

EXOMA COM 
ANÁLISE DE 
CNV 
30-50% + 19% 
(Zhai et al., 2021). 

UM EXAME PARA TODOS? 



~10% 
Terapias específicas 

Tratamento 
Equipe 

multidisciplinar 

TRE TRS 

“Medicamentos 
‘órfãos” 

Terapia gênica 

Restrição dietética Suplementação 



"É tão manifesto que fica 
secreto." 
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