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O QUE E UMA DOENCA RARA??

« <1/2.000 (incidéncia) (Europa)
« <200 mil pessoas (prevaléncia) (EUA)
 Falta de dados epidemioldgicos no Brasil
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As doencas raras sao um
problema de saude publical

 Anomalias Congénitas sao a segunda
causa de mortalidade infantil no Brasil ha
30 anos!!

 Anomalias Congénitas sao a primeira
causa de mortalidade infantil até 5 anos
de idade no Brasil ha 30 anos!!



AS DOENCAS GENETICAS SAO RARAS

Sao numerosas (cerca de 7 mil), afetando
cerca de 6—8% da populacao mundial.

Em conjunto, sao tao comuns quanto
Diabetes e Asma.

/5% delas afetam criancas

30% dos pacientes com doencas geneticas
morrem antes de 5 anos de idade.



Doencas Raras

Sao doencas cronicas, graves e degenerativas e colocam, muitas vezes, a
vida em risco;

Apresentam uma grande diversidade de disturbios e sintomas, que variam
nao so de doenca para doenca, mas também de doente para doente;

Tém associado um déficit de conhecimentos médicos e cientificos;
S&o muitas vezes incapacitantes, comprometendo a qualidade de vida;

Muitas ndo tém tratamento especifico, sendo que os cuidados incidem,
sobretudo, na melhoria da qualidade e esperanca de vida;

Implicam elevado sofrimento para o doente e para a sua familia,
elevadissimo fardo social.



DOENCAS GENETICAS
TEM EM COMUM

POUCO CONHECIMENTO SOBRE ELAS

DIFICULDADE DE DIAGNOSTICO CLINICO E
ABORATORIAL

DOUCOS CENTROS DE REFERENCIA
ESPECIALIZADOS

POUCAS TEM TRATAMENTO ESPECIFICO,
NENHUMA TEM CURA




