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INTRODUGAOQ

O CONCEITO DE DOENCAS RARAS -2 EUA .DECADA DE 80
DIA 28 DE FEVEREIRO->DIA MUNDIAL DAS DOENCAS RARAS
DOENCA RARA -->DOENCA ORFA DE ATENCAO

NAS INVESTIGACOES

NA INDUSTRIA FARMACEUTICA

NAS POLITICAS DE SAUDE PUBLICA




INTRODUCAO

INICIA SE PP NA IDADE PEDIATRICA
PREDOMINA ETIOLOGIA GENETICA

EM GERAL MULTISISTEMICAS

CRONICAS /DEGENERATIVAS

ALTO RISCO DE INCAPACIDADE E OBITO




INTRODUCAO

Doengas Raras representam risco para sobrevivéncia e sao condi¢oes
cronicamente debilitantes . (1)

.6000 a 8000 distintas doencas raras --> 6 a 8% de toda populacao.
80% das quais sao de etiologia genética (3)

Essas condicdes consideradas raras individualmente afetam como um
grupo unico:

30 milhdes de europeus

25 milhdes de norte americanos(4)

13 MILHOES DE BRASILEIROS !l




DEFINICOES

Existem varias conceituagoes para Doencas raras :

Na Uniao Européia (EU)classifica se como Doenga Rara aquela com prevaléncia
inferior a 05 casos /10000 habitantes.(1)

A OMS define doenga Rara , aquela que afeta 1,3 pessoas para
cada 2000 individuos

Orphan Drug Act (ODA) define doenga rara como uma doenca que afeta menos que
200000 pessoas no pais (EUA)(2)




IMPACTO --> 6% DA POPULACAO 11!

* O impacto populacional - tanto maior quanto mais tardio o
diagnostico agravado por:

* Deficiéncia de politicas publicas

* Desconhecimento dos profissionais de saude

* Deficiéncia do ensino UNIVERSITARIO

* Caréncia de Servicos de REFERENCIA

* Centros de REFERENCIA em Doencas raras no pais.(6)




DIAGNOSTICO

O atraso diagndstico pode durar décadas e como consequéncia :
Efeito devastador p / paciente -->deterioragdo /invalidez /
obito

Falta de aconselhamento genético familiar -=> recorténcia

Estima-se que as doencas raras afetam perto de 40 milhdes de pessoas ,
especialmente criangas, sendo a segunda causa de obito infantil no Brasil




REALIDADE

 No Brasil como na America Latina, 3 a 5% do Recém-
nascidos(RN) apresentam um defeito congénito .

« O impacto desses defeitos congénitos vém aumentando no
Brasil

* representam a segunda causa de Obito infantil

* responsaveis por um terco (1/3) das internacbes pediatricas

(7)




DIAGNOSTICO

* Pacientes com doencas raras historicamente nao DESPERTAM
grande interesse na area da saude -

* Ausencia de guidelines de tratamento
* Limitado conhecimento

* COMO CONSEQUENCIA ...

* Atraso no diagndstico

* subtratamento




CUIDADOS

PASSOS CRITICOS PARA OPTIMIZAR OS CUIDADOS EM DR.-=>
ORGANIZACAO DE EQUIPE MULTIDISCIPLINAR
COOPERACAO CIENTIFICA
EMPODERAMENTO DO PACIENTE COM:

COOPERACAO ENTRE PACIENTES

PACIENTES E ORGANIZACOES




DIFICULDADES DIAGNOSTIC A&

A deficiéncia intelectual afeta 1 a 3% da populagao

* Altamente heterogénea

A causa genetica permanece desconhecida em 40% dos pacientes

Potfiria > grupo heterogeneo de doengas metabolicas herdadas-=>

* tambem um dilema diagnoético

(J.Clin. Pathol. 2014)




DIFICULDADES DI&AGNOSTIC &

Problema diagnostico-=> heterogeneidade associada a raridade
tecnologia variada e de ponta
Medicagoes de alto custo

Outras Prioridadedes como fome e
pobreza em paises em desenvolvimento




POLITICAS PUBLICAS

* Desde 1999 a Comissao Europeia vem desenvolvendo uma aproximacao
proativa em direcao as Doengas Raras mas com grande heterogeneidade

entre os membros da UE
. * No Brasil, uma politica nacional para Doencas raras teve inicio oficial com
a publicacdo da Portaria SAS/MS n° 199 de 30 de janeiro 2014 , revisada
pala portaria complementar 981 ,devendo ser implantada através das
DIRETRIZES PARA ATENCAO INTEGRAL AS PESSOAS COM
DOENCAS RARAS NO SISTEMA UNICO DE SAUDE -SUS

* Folia Med.2007;49(1-2):59-67
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EIXOS DAS DOENCAS RARAS

*ERROS INATOS
DO

*DEFEITOS
CONGENITOS

*DEFICIENCIA
INTELECTUAL

*METABOLISMO




DOENCAS RARAS NAO GENETICAS

* AUTO —IMUNES

 INFLAMATORIAS

. INEECCIOSAS




SOCIEDADE BRASILEIRA DE GENETICA MEDICA E AS POLITICAS
PUBLICAS PARA DOENCAS RARAS

* A organizacao da aten¢ao deve seguir a l6gica de cuidados vigente no SUS, produzindo

saude de forma sistémica, por meio de processos dinamicos voltados ao fluxo de assisténcia
20 USuario

A assistencia ao usuario deve ser centrada em seu campo de necessidades, vistas de forma
ampla.

A atencao aos familiares e pacientes com DR devera garantir:

a) Estruturacao da atencao de forma integrada e coordenada em todos os niveis, desde a
prevencao, acolhimento, diagnostico, tratamento, apoio até a resolucao, seguimento €
reabilitacao.

b) Acesso a recursos diagndsticos e terapéuticos;

c) Acesso a iInformacao e ao cuidado;

d) Aconselhamento Genético (AG), quando indicado.




No Brasil, a Constituicao, no artigo 196,destaca que “[...] a saude € um
direito de todos e dever do Estado, garantido mediante politicas sociais e
economicas que visem a reducéao do risco de doencas e de outros agravos e
ao acesso universal e igualitario as acoes e servicos para a sua promocao,

. protecao e recuperacao .

”»



O QUE SAO DROGAS ORFAS

* Os medicamentos utilizados para tratar essas doengas raras sao conhecidos
como medicamentos 6rfaos e, por se destinarem a um numero pequeno de
pacientes, sao em geral muito caros para serem produzidos nas condi¢obes — usuais

de mercado

* Politicas de Atencao Integral aos pacientes com Doencas Raras através da Portaria
199 /2014  prevé diagnostico + tratamento + reabilitacdo




A raridade colabora para Judicializacao

Dificulta e atrasa o inicio do tratamento e seu uso regular

* Diminui a competitividade de mercado elevando ainda mais o valor monetario

* Os direitos dos pacientes

A avanco da genetica molecular com numero crescente de drogas no mercado

PODERAO DETERMINAR O USO PADRONIZADO DE ROTINA




VANGUARDA DOS (]

CNTROS D

5 INFUSAO

DOENCAS LISOSSOMAIS
FIBROSE CISTICA

ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL
DEFICIENCIA DE LIPASE ACIDA
HIPOFOSFATASIA

PORFIRIAS

OSTEOGENENS IMPERFECTA
DOENCA DE POMPE




POLITICAS PUBLICAS NO DF

* O atendimento as Doencas raras iniciou se em
. 1989 como Servico de Geneética e em 2007 esse
Servico fol oficialmente reconhecido como

“Nucleo de Genética’,




POLITICAS PUBLICAS NO DF

* A Coordenacéao de Doencas Raras instituida em Diario Oficial
de 04de Marco de 2013 pela SES-DF, a primeira no Pais ,

. destina se a estruturacao de forma integrada e coordenada em

todos os niveis da Atencao a Saude aos pacientes com

Doencas Raras e seus familiares, garantindo acesso a

recursos diagnaosticos e terapéuticos; acesso a informacao,

suporte e Aconselhamento Genético familiar




POLITICAS PUBLICAS NO DF

LEI N° 4.190, DE 06 DE AGOSTO DE 2008
DODF de 11.08.2008
Assegura a todas as criang¢as nascidas nos hospitais e

S

e demais estabelecimentos de atengao a saude de

gestantes da rede publica de saude do Distrito
Federal o direito ao teste de triagem neonatal, na

sua modalidade ampliada.




POLITICAS PUBLICAS NO DF

* LEI N° 5.225, DE 29 DE NOVEMBRO DE 2013

* Dispde sobre a Politica para Tratamento de Doengas Raras no
Distrito Federal e da outras providéncias...
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EMBORA DIFICIL ....E SEMPRE POSSIVEL!

* Demos o primeiro passo

* Apoio governamental efetivo e constante

* Avancgo nas tecnologias
* Mudanga de curriculos
* Divulgacao

* Parcerias




Psicologa

Fonoaudiol.

Odontoped
Fisioterap
TO

DOENG AS RARAS
NUGEN

Neuropediatria
Endocrinopediatria
Cardiopediatria
Oftalmologia

Imagens
ENM
Ecocardiog.
Hormonios
Bioquimica
MSMS
Molecular




CONCLUSAOQ

* Paul Cutler 2”PROBLEM SOLVING IN CLINICAL MEDICINE”
“DEVE SE PENSAR NO COMUM POREM LEMBRAR DO RARO”

>3S0 SE DIAGNOSTICA AQUILO EM QUE SE PENSA

->LEMBRAR QUE : NENHUMA ENFERMIDADE E RARA PARA O
PACIENTE QUE DELA SOFRE!!!
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