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Doencas Raras: tema importante!
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Doencas Raras

Doencas raras: acometem até 65 pessoas em cada 100 mil
1,3 pessoa para cada 2.000 individuos (OMS)

Etiologia:
80%: fatores genéticos (que podem ou nao ser hereditarios)
20%: fatores ambientais, imunologicos ou a infecgoes.

Mais de 7.000 doencas raras atualmente identificadas

Estima-se que 6 a 8% da populacao sao afetados
por doencas raras.

O Paradoxo da Raridade

' ' milhdes



Desafio inicial: diagndstico assertivo




Jornada do paciente com doencga rara
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Diagndstico: Tratamento:
Ponto de Virada Gestdo da Complexidade



Doencas raras

Atencio Primaria meeessssssssssssssss—m) Servicos especializados
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Diagnéstico definitivo ~ Especialistas ~ Diagnosticos incorretos

w Desafio: distinguir manifestagdes comuns de condicoes raras,
exige vigilancia clinica constante e conhecimento sobre red flags especificos.

Frequentemente, as primeiras preocupacoes genuinas da familia sao
minimizadas ou atribuidas a ansiedade parental.

O impacto financeiro e psicossocial da "nao-doenca"

0 pior ndo era saber que meu filho tinha al_qo grave, era ndo saber o que ele tinha.”

Relato de uma mde ao final da jornada diagnéstica.



Doencas raras

% w Navegando no labirinto: ferramentas diagnosticas

Servicos: sao heterogéneos

Eﬂ Exames laboratoriais £ | Imagem Avancada =3 Histologia

Falta: acido biliar Elastografia Hepatica Patologista experiente

(ARFI/FibroScan)

§ Revolucao Genomica

Painéis de genes

Exoma



Doencas raras
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_ Diagndstico estabelecido: Ponto de Virada
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“Conquista de um Nome” mmmmm) impacto transformador

Fim da Odisséia Acesso Comunidade
Interrupg¢ao da busca incessante e Abertura de portas para terapias Conexao com outras familias,
desgastante por respostas. especificas, beneficios sociais e associacoes de pacientes e redes
Redirecionamento da energia participagdo em ensaios clinicos de apoio especializadas.
para o tratamento. promissores.

Progndstico

Permite um possivel roteiro para o futuro, permitindo planejamento familiar e decisoes informadas.

"O diagndstico nao é o fim da jornada, mas o “fim para o comec¢o”.
A incerteza se transforma em um plano de acao estruturado.”



Doencas raras
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_/ Diagnéstico estabelecido: ponto de virada
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Montar a orquestra: equipe multidisciplinar

Os pais e cuidadores:

fazem parte da equipe!

Associacoes de pacientes:

Sao parceiros cruciais no cuidado!




Doencas raras: tratamento

A Gestao da Complexidade

Manejo proativo e transicao de cuidados.



Cuidado de Suporte 1

Base fundamental para a maioria das doengas raras.

Manejo sintomatico, preven¢ao de complicagdes e

otimizag¢ao da qualidade de vida.
2 Terapia de Reposi¢cao Enzimatica (TRE)
Exemplo paradigmatico: Doenga de Gaucher.

Reposicao da enzima deficiente com impacto

i 2 d ati jstico.
Terapia de Redugdo de Substrato 3 ramatico no prognostico

Miglustat e outras pequenas moléculas que reduzem a

producao do substrato acumulado nas doengas de depdsito.

4 Moduladores Moleculares

Moduladores de CFTR na Fibrose Cistica (lvacaftor, Lumacaftor)

- medicina de precisao baseada na mutagao especifica.

Terapia Génica 5

6 Transplante de Orgdos
Transplante hepatico para Tirosinemia tipo 1, Doencga

de Wilson avangada, glicogenoses com complicagdes.



Fronteiras terapéuticas: das drogas orfas a terapia génica

Acesso no Brasil: a realidade do SUS

Desafios

e Lentid3ao naincorporacao de inovagoes terapéuticas
e Judicializacao como rota comum, mas nao ideal
e Disparidades regionais no acesso aos Centros de Referéncia

e Falta de protocolos clinicos para muitas condi¢oes
e Falta de defini¢ao de fluxos e interface entre os servigos

T Desafio: transicio de cui PR
L Desafio: transicao de cuidados nn . |
i Construindo uma Ponte para a Vida Adulta



Doencas raras

Politicas publicas

Pesquisas clinicas Registros de Pacientes

Esperanca!

Servicos com cuidados interdisciplinares

Novos hlorizontes

Diagndstico Revolucionario Terapias Transformadoras Cuidado Inovador



Doencas raras

Nosso papel como especialistas: mais que médicos
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Clinico Pesquisador
Fornecer cuidado baseado nas Contribuir com dados para
melhores evidéncias disponiveis registros e pesquisas

Lutar por politicas publicas e

Ensinar sobre doencas raras
acesso equitativo

para proximas geragoes

Nossa responsabilidade transcende o consultorio.
Defensores inabalaveis da esperanga para familias que enfrentam o desconhecido!



Doencas Raras

Em resumo ...
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e [ndividualmente raras em sua especificidade
e Coletivamente comuns em sua totalidade - e
e Diagndstico precoce é essencial para sobrevida e qualidade de vida

e A jornada é complexa, mas o diagnodstico transforma

e O manejo proativo é essencial

e Nosso papel como médicos transcende o consultdrio




Divulgar conhecimentos
Estruturar servicos especializados
Registros de pacientes
Construcao de protocolos
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_DESCOMPLIQUE

E possivel construir boas histdrias no Brasil!




Doencas hepaticas raras

"Raro é o diagnostico.
Rara é a doenca.
Nao a coragem.
Nao a esperanca.

Nao o amor."

Obrigadal
draelisadecarvalho@gmail.com
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