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Introducao

Faremos uma analise abrangente das
doencas raras no Brasil, abordando
sua prevaléncia, impacto social e
desafios no diagnostico e tratamento.
Vamos explorar as necessidades néao
atendidas e as oportunidades de
melhoria na area da saude.
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oencas
aras

e Definicao (OMS):
o Afeta 65 a cada 100 mil individuos
o 1,3 para cada 2000 pessoas

e Aproximadamente 6000 - 8000 mil doencas
raras

e 75% se apresentam na infancia
o 30% levam a 6bhito com menos de 5 anos
de idade

e Incidéncia no mundo: 350 milhdes de pessoas

e Incidéncia no Brasil: 13 milhdes de pessoas m Outras causas
com doencas raras 0 causas geneticas
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A odisséla
diagndstica

e Um paciente com Doenca Rara demora 4 a 8 anos para um diagnostico
® Muitos passam com ao menos 8 médicos especialistas diferentes

® Frequentemente recebem 3 a 6 diagnosticos antes do correto

® 75% dos casos ocorrem em criancas e jovens.

® Em 3% dos casos ha tratamento cirurgico ou medicamentos regulares
gue atenuam os sintomas.

® Atrasos no diagnostico podem levar a complicacdes adicionais.
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Desaflos no
tratamento

e Disponibilidade limitada de
medicamentos especificos,

e [alta de protocolos de tratamento
padronizados

e Necessidade de cuidados
multidisciplinares.

e Pesquisa e desenvolvimento de terapias
Inovadoras sao essenciais.
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Necessidades
nao Atendidas

Incluem:

Acesso aos profissionais devidamente capacitados

Acesso a exames para diagnosticos e de
seguimento

Acesso equitativo a cuidados de saude e terapias
necessarias

Apoio psicossocial
Informacodes precisas

Oportunidades de participacdo em ensaios clinicos.
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Impacto
Social

e Aproximadamente 70-90% das doencas raras comecam na
Infancia.
e Os pais, especialmente as maes, assumem o papel de

cuidados primarios com impacto na saude financeira e
emocional de toda a familia.

e O acesso limitado a diagnostico, tratamento e suporte
adequados aumenta o 6nus emocional, financeiro e social.
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Impacto
Economico

e Alem do impacto social, as doencas raras
também tém um impacto econémico significativo,
devido aos custos diretos e indiretos associados
ao diagnostico e aos tratamentos e cuidados de
longo prazo.

e O reconhecimento desse impacto € fundamental
para a formulacao de politicas eficazes.
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Volume |

e Atualmente, existem 36 Protocolos Clinicos e Diretrizes e
Terapéuticas (PCDT), que orientam  médicos, Ministério da Satde
enfermeiros, técnicos de enfermagem e demais st gpiochcahydu

profissionais de saude sobre diagnodstico, tratamento e ﬂ" = 4
LEE

reabilitacdo dos pacientes, bem como a assisténcia
farmacéutica no Sistema Unico de Saude (SUS).

e Desde 2014, o Brasil adota a Politica Nacional de
Atencéao Integral as Pessoas com Doencas Raras - Lei
gue regulamenta a rede de atendimento para prevencéao,
diagnostico, tratamento e reabilitacao.
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Alguns tratamentos liberados pela
ANVISA

e Doenca de Gaucher: Terapia de reposicao enzimatica (TRE), com imiglucerase
(Cerezyme), velaglucerase alfa (VPRIV) e taliglucerase alfa (Elelyso).

e Doenca de Fabry: TRE com betagalsidase (Fabrazyme), Alfagalsidase (Replagal) E
Migalastate (Galafold),

e Mucopolissacaridoses (MPS): TRE, com idursulfase (Elaprase) para MPS Il
(Sindrome de Hunter); Galsulfase (Naglazyme) para MPS VI; Alfaelosulfase
(Vimizim) para MPS IVA; Alfavestronidase (Mepisevii) para MPS VII;

e Doenca de Pompe: TRE com Alfaglicosidase (Myozyme)

e Fibrose Cistica: Moduladores do CFTR, como ivacaftor (Kalydeco),
lumacaftor/ivacaftor (Orkambi), tezacaftor/ivacaftor (Symdeko) e
elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor (Trikafta).
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Desafios -
Futuros [

e Formacéao de profissionais capacitados o—

e Credenciamentos de novos centros de referéncia

e Ampliacdo dos programas diagnosticos
e Garantia de acesso equitativo

e Criacao e analise de protocolos clinicos de diagnostico e tratamento
o Aprovacao de novos medicamentos na ANVISA para medicacoes de alto custo em
doencas raras
o As inovacoes trazidas pelas terapias génicas devem ser acompanhadas por profissionais
e pela ANVISA afim de garantir aos pacientes brasileiros acesso a tratamento de ponta

e Promocao da inclusao das pessoas afetadas.

e Colaboracao entre entidades publicas, organizacfes nao governamentais, associacoes de
pais e entidades privadas
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A Doenca pode ser rara,
mas...

« Saber que elas existem deve ser comum.

» O acesso a informacao deve ser comum.
» Reconhecer as limitagcbes pessoais e saber encaminhar deve ser comum.
« O acesso as medidas terapéuticas deve ser comum.

« Conversar sobre novas tecnologias e tratamentos deve ser comum.

» Os cuidados, a atencéao, e a solidariedade da sociedade com as pessoas com doencas
raras deve ser comum.
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Em caso de duvidas:
manuella.genetica@gmail.com
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