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APRESENTACAO

A obra "Saberes e Praticas no Cuidado as Doencas Raras: Uma Coletanea
Interdisciplinar" € fruto do compromisso académico e social da Pds-Graduagcdo em
Doencas Raras do Centro Universitario UNIESP, realizada em parceria com a
Associagao Paraibana dos Portadores de Doengas Raras (ASPADOR). Trata-se de uma
especializagao pioneira no cenario nacional, voltada a qualificagcado de profissionais de
saude - como médicos, enfermeiros, nutricionistas, profissionais de educagao fisica,
fisioterapeutas, assistentes sociais, psicologos, fonoaudidlogos, entre outros - para
atuarem de forma ética, critica e tecnicamente fundamentada no cuidado as pessoas com
doencas raras.

A coletanea reune produgdes interdisciplinares que articulam fundamentos teéricos,
praticas profissionais e experiéncias do cotidiano do cuidado, refletindo a complexidade
e a transversalidade que caracterizam o campo das doencgas raras. Os textos
apresentados dialogam com diferentes perspectivas da atencédo a saude, abrangendo
desde o diagndstico precoce e o manejo clinico até o acompanhamento longitudinal, o
suporte psicossocial e a inser¢ao das familias nas redes de cuidado.

Ao propor uma abordagem integral e interprofissional, esta publicacdo busca
contribuir para a consolidagado de politicas publicas, o fortalecimento da formagao em
saude e a ampliacdo da visibilidade das doencas raras como questdo prioritaria no
sistema de saude brasileiro. Destina-se, portanto, a estudantes, pesquisadores,
docentes, profissionais, familiares e cuidadores que atuam ou desejam atuar com
sensibilidade, competéncia e responsabilidade nesse campo tdo desafiador e urgente
das doencas raras.

Somos todos raros!

Professora Dra® Karelline lzaltemberg V. Rosenstock

Docente do Centro Universitario UNIESP
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ANALISE DE CASOS DE AMILOIDOSE HEREDITARIA POR TRANSTIRRETINA NO
BRASIL: A RELEVANCIA DO CONHECIMENTO E DA ATUACAO
MULTIPROFISSIONAL NO CUIDADO INTEGRAL

Andressa Mendonca Viana
Juliana Alves Carnauba
Keyla Santos De Sousa

INTRODUCAO

A amiloidose hereditaria por transtirretina (ATTRv) € uma doenca rara, progressiva
e de dificil diagnostico, caracterizada pela deposi¢cao de proteinas mal dobradas em
tecidos e orgaos vitais, como o0 coragdo e o sistema nervoso (Adams et al.,, 2019;
Manganelli et al., 2022).

Embora a amiloidose seja reconhecida como endémica em paises como Portugal,
Japao e Suécia, o Brasil também configura uma regido de relevancia epidemioldgica.
Casos confirmados tém sido descritos especialmente nos estados da Bahia e de Minas
Gerais, onde foram identificadas familias portadoras de muta¢des associadas a doenca
(Schmidt et al., 2018; Pinto et al., 2023).

No contexto brasileiro, a ATTRv e outras formas de amiloidose configuram um
desafio relevante em razdo da baixa familiaridade dos profissionais de saude com essas
condicbes. Os sintomas iniciais, frequentemente inespecificos e confundidos com
doencas prevalentes — como neuropatia diabética ou insuficiéncia cardiaca de outras
etiologias — prolongam a jornada diagnostica dos pacientes, levando a atrasos que
podem ultrapassar cinco anos (Simdes et al., 2021; Pinto et al., 2023).

No Brasil, a assisténcia a amiloidose concentra-se em poucos centros de
referéncia, como o CEPARM, no Rio de Janeiro, pioneiro no atendimento a familias
portadoras de paramiloidose; o HC-FMRP/USP, em Ribeirdo Preto, que abriga o Centro
de Investigacdo em Amiloidose; e unidades especializadas em manifesta¢des cardiacas,
como o Instituto Dante Pazzanese e o InCor, em Sdo Paulo. Somam-se a essas
iniciativas, o ambulatério de Neuromuscular da EBMSP, na Bahia, e 0 RARUS, em
Pernambuco, que atuam no acompanhamento de neuropatias e doengas raras. Mesmo

diante de avangos pontuais, a rede de atencido a amiloidose no Brasil permanece



insuficiente e desigual, comprometendo tanto o diagndstico precoce quanto a oferta de
cuidado integral. (SIMOES et al., 2021; SCHMIDT et al., 2018; PINTO et al., 2023;
ASSOCIACAO BRASILEIRA DE PARAMILOIDOSE, 2023).

No Brasil, o0 acesso a testes diagndsticos, sobretudo genéticos, permanece restrito
a poucos centros de referéncia, o que acentua desigualdades regionais e retarda o
diagnodstico da amiloidose. Essa limitagao frequentemente obriga pacientes a recorrer a
servigos privados ou a programas especificos da industria farmacéutica, evidenciando a
fragilidade da rede publica em garantir equidade no cuidado (INES et al., 2020; POLI et
al., 2023; KARGER, 2021; SCIELO, 2019; LABNETWORK, 2022; ALNYLAM, 2023).

A amiloidose € uma doenca de alta complexidade clinica e de dificil
reconhecimento precoce. Diante desse cenario, este estudo busca responder a seguinte
questdo: como a falta de conhecimento especializado e a limitada integragcéo

multiprofissional podem influenciar o diagndstico e a integralidade do cuidado?

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo de abordagem qualitativa, baseado na analise de
casos clinicos publicados previamente na literatura cientifica e em veiculos de divulgacéo
médica, publicados em peridédicos Pubmed, Scielo, Mayo Clinic, The New England
Journal of Medicine, The Lancet, Nature, Science, Journal of the American College of
Cardiology, Clinical Cardiology, Journal of American Medical Association, European
Journal of Heart Failure e Amyloid Journal International Society of Amyloidosis. O objetivo
foi identificar padrées clinicos, diagndsticos e terapéuticos relacionados a amiloidose por
transtirretina (ATTRv), destacando os desafios para o reconhecimento precoce da
doenca no contexto brasileiro.

A busca foi realizada por meio de descritores relacionados ao tema, como:
amyloidosis, familial amyloidosis, transthyretin, ATTR, hereditary ATTR, polineuropatia
amiloidética familiar, multidisciplinary care, rare diseases. Foram selecionados estudos
de revisdo, metanalises, ensaios clinicos randomizados e relatos de caso. Foram
incluidos artigos que abordaram estratégias e integracao multiprofissional, evidenciando
impacto clinico positivo em desfechos relacionados a ATTRv e fortalecendo o cuidado

colaborativo centrado no paciente.
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Os casos foram selecionados com base em sua relevancia clinica, disponibilidade
de informacgdes detalhadas sobre o processo diagndstico e desfechos, e diversidade de
variabilidade fenotipica da doenca.

A andlise foi realizada de forma qualitativa e interpretativa, buscando identificar
pontos comuns e divergentes entre os casos, com énfase na suspeita clinica precoce,

uso de métodos diagnosticos e impacto do diagndstico tardio.
REVISAO DE LITERATURA
ASPECTOS GERAIS DA AMILOIDOSE

A amiloidose € um grupo de doengas raras caracterizadas pela deposigcao
extracelular de proteinas mal dobradas, denominadas amiloides. Essas proteinas, em
vez de se degradarem ou permanecerem soluveis, sofrem alteragdes estruturais que as
tornam insoluveis, acumulando-se progressivamente em diversos 6érgédos e tecidos,
comprometendo a funcdo celular e levando a danos sistémicos graves e irreversiveis
(Adams et al., 2019).

Dentre as diversas formas de amiloidose, a amiloidose hereditaria por transtirretina
(ATTRv) é a mais relevante no contexto brasileiro. Essa forma clinica € causada por
mutagdes no gene da transtirretina (TTR), localizado no cromossomo 18, que codifica
uma proteina responsavel pelo transporte de tiroxina e retinol. Quando a proteina sofre
instabilidade estrutural, formam-se fibrilas amiloides, que se depositam principalmente no
sistema nervoso e no coragao, causando neuropatia, insuficiéncia cardiaca e disfuncao
autonébmica (MANGANELLI et al., 2022; DISPENZIERI et al., 2022).

Historicamente, a ATTRv foi descrita como endémica em regides especificas,
como norte de Portugal, Japao e Suécia. No entanto, estudos epidemiolégicos recentes
reconhecem o Brasil como parte de areas geograficas relevantes para a doenga: casos
familiares tém sido relatados, principalmente nos estados de Minas Gerais e Bahia. De
fato, o pais aparece entre os chamados “clusters endémicos” em revisdes globais
(SCHMIDT et al., 2018) e em consensos nacionais que destacam registros clinicos e

genéticos no contexto brasileiro (PINTO et al., 2023).
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A prevaléncia global de ATTRv € estimada em cerca de 10.186 pessoas, com uma
variacao entre 5.000 e 38.000. A idade de inicio é geralmente entre a 22 e a 5% décadas
de vida em areas endémicas, enquanto os casos de inicio tardio (72 a 8% década) sao
mais frequentemente relatados em paises ndo endémicos.

O ATTRVv afeta homens e mulheres geralmente sem prevaléncia significativa de
género, mas o efeito dos pais de origem em portadores € hipotetizado porque a heranca
materna da mutagao parece estar relacionada a um maior risco de doenca. No entanto,
em familias com doencga de inicio tardio, foi relatada predominancia do sexo masculino.

A prevaléncia global da amiloidose hereditaria por transtirretina (ATTRv) é
estimada em cerca de 10 mil pessoas, embora o numero real possa ser maior devido a
frequente confusdo com neuropatia diabética, cardiomiopatias ou insuficiéncia cardiaca
(SCHMIDT et al., 2018).

O inicio geralmente ocorre entre a 2% e a 52 décadas em regides endémicas e, de
forma mais tardia (72-82 décadas), em paises ndo endémicos. A doenga afeta ambos os
sexos sem diferencga significativa, embora a heranga materna possa aumentar o risco de
manifestagéo clinica e, em familias com inicio tardio, observe-se maior predominancia
masculina (PINTO et al., 2023).

Clinicamente, a ATTRv apresenta ampla gama de manifestagdes. Os pacientes
podem desenvolver dor neuropatica, parestesias em membros inferiores, perda da
sensibilidade térmica, hipotensdo ortostatica, disturbios gastrointestinais e perda
involuntaria de peso. Além disso, o envolvimento cardiaco € comum, levando a
cardiomiopatia restritiva, arritmias e aumento do risco de morte subita (Dispenzieri et al.,
2022; Simoes et al., 2021).

Adiversidade dos sintomas da ATTRVv dificulta seu diagndstico, especialmente nos
estagios iniciais, quando os sinais podem ser confundidos com outras doengas comuns.
Além dos efeitos fisicos, a condicao gera impacto psicoldgico e social relevante para os
pacientes e suas familias. Por se tratar de uma doenca hereditaria autossdmica
dominante, os descendentes tém alto risco de desenvolvé-la, o que provoca ansiedade e
demanda acompanhamento genético. Esse contexto familiar torna o cuidado mais
complexo e exige uma abordagem multidisciplinar continua (Inés et al., 2020; Conceig¢ao
et al., 2016).
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Portanto, os aspectos gerais da amiloidose evidenciam n&o apenas sua gravidade
do ponto de vista biomédico, mas também sua relevancia social. Trata-se de uma doenca
marcada por um processo diagnostico frequentemente prolongado, com impacto
significativo na qualidade de vida dos pacientes e sérias repercussdes no ambito familiar.
Diante desse cenario, torna-se essencial compreender sua fisiopatologia, epidemiologia
e manifestagdes clinicas, a fim de subsidiar estratégias eficazes de diagndstico precoce

e aprimorar a assisténcia a saude no contexto brasileiro.

DESAFIOS NO DIAGNOSTICO E MANEJO NO BRASIL

Arealidade brasileira do manejo da amiloidose € marcada por multiplos obstaculos
que comprometem desde a suspeita inicial até a conduta terapéutica. O primeiro deles é
a falta de reconhecimento clinico. Como os sintomas sao frequentemente inespecificos
e semelhantes a doengas comuns, como neuropatia diabética ou insuficiéncia cardiaca
hipertensiva, muitos pacientes percorrem diversas especialidades até receber
diagnostico correto, o que muitas vezes leva anos (Pinto et al., 2023).

Outro fator que dificulta a identificagdo precoce da doenca é a concentragao de
exames confirmatérios em grandes centros urbanos. Bidpsias com coloragdes
especificas e testes genéticos, essenciais para a confirmagao da ATTRYy, s&o limitados a
hospitais de referéncia, geralmente localizados em capitais. Em regides mais remotas,
como Norte e Nordeste, essa dificuldade gera atrasos ainda maiores, obrigando os
pacientes a percorrerem longas distancias em busca de atendimento especializado
(Simdes et al., 2021).

No campo terapéutico, o cenario também apresenta fragilidades. Por muito tempo,
a principal alternativa foi o transplante de figado, procedimento de alto risco e dificil
acesso. Com os avangos da medicina, surgiram opgdes como estabilizadores de TTR e
agentes silenciadores génicos, capazes de modificar a progressao da doenca (Adams et
al., 2019; Gillmore et al., 2021).

Apesar disso, o0 alto custo dessas terapias e a burocracia envolvida em sua

incorporacao ao Sistema Unico de Saude (SUS) restringem sua disponibilidade, gerando
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desigualdade entre pacientes que dependem exclusivamente do sistema publico e
aqueles com acesso ao sistema privado (Poli et al., 2023; Obici et al., 2016).

Embora a Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras
(Portaria n® 199/2014) exista, sua aplicacdo pratica permanece limitada. A falta de
capacitagao profissional, a auséncia de fluxos de atendimento bem definidos e a
escassez de centros de referéncia impactam negativamente a manutencgao de pacientes
vulneraveis (Simdes et al., 2021).

Além dos aspectos clinicos e estruturais, € necessario considerar os impactos
psicossociais relacionados a amiloidose. O diagnéstico tardio, aliado ao inicio retardado
do tratamento e a incerteza quanto a evolucdo da doencga, acarreta significativo
sofrimento emocional e repercute negativamente na qualidade de vida do paciente e de
seus familiares. Conforme apontam Silva e colaboradores (2019), o contexto de doencgas
raras frequentemente impde sobrecarga psicoldgica, social e financeira, exigindo suporte
integral que va além do cuidado biomédico.

Nesses casos, 0 acompanhamento multidisciplinar e o apoio psicossocial tornam-
se fundamentais para a promogédo de um cuidado mais humanizado e centrado na
pessoa.Os cuidadores frequentemente precisam deixar seus empregos para
acompanhar o tratamento, aumentando o énus social e econdmico da doencga (Inés et
al., 2020; Poli et al., 2023).

IMPORTANCIA DO TRABALHO MULTIPROFISSIONAL NAS DOENGAS RARAS

Conforme a figura 1, o tratamento da amiloidose exige muito mais do que consultas
meédicas pontuais. Por se tratar de uma doenca rara, cronica, progressiva e de impacto
sistémico, os pacientes necessitam de cuidados integrados, que envolvem diferentes
especialidades da saude, como cardiologia, neurologia, genética, psicologia e assisténcia
social.

De acordo com Conceigao et al. (2016), o manejo clinico da amiloidose por
transtirretina requer uma abordagem multidisciplinar continua, uma vez que os sintomas
variam amplamente entre os individuos e comprometem diversos érgaos e sistemas.

Além disso, como apontado pelo Ministério da Saude (2014), a atengéo integral as
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pessoas com doengas raras deve contemplar nao apenas o tratamento medicamentoso,
mas também agdes de reabilitagdo, aconselhamento genético e suporte psicossocial.

Neurologistas e cardiologistas atuam na identificagdo e no manejo de
complicagdes clinicas, enquanto fisioterapeutas auxiliam na preservagdo da mobilidade
e da autonomia. Nutricionistas, psicélogos e assistentes sociais fornecem suporte
essencial para manter a qualidade de vida, reduzir o sofrimento emocional e lidar com as
dificuldades sociais decorrentes da doencga (Inés et al., 2020; Dispenzieri et al., 2022;
Conceigdo et al., 2016).

O farmacéutico tem papel fundamental no acompanhamento da farmacoterapia,
contribuindo para a adesao, a segurancga e a otimizagao do tratamento medicamentoso,
enquanto o enfermeiro atua de forma continua no monitoramento clinico, na educagéao

em saude e na coordenacao dos cuidados, sendo elo essencial entre o paciente, a familia

e a equipe multiprofissional (Conceicéao et al., 2016; Sekijima, 2001).

Nefrologista

000 Neurologista

e

w.wu.omose
EQUIPE

MULTIPROFISSIONAL

Enfermeiro Psicélogo

Figura 1 — Equipe multiprofissional no cuidado de suporte para amiloidose.
Fonte: Adaptado de Muchtar et al. (2025).

Conforme a tabela 1, estudos mostram que esse modelo colaborativo garante
melhores resultados do que o atendimento fragmentado. Pacientes que recebem
atendimento de equipes multidisciplinares tém maior adeséo ao tratamento, gerenciam
melhor os efeitos da doenca e se sentem mais apoiados durante todo o processo
terapéutico (Poli et al., 2023).
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Tabela 1 - Equipe multidisciplinar no cuidado da amiloidose por transtirretina (ATTRv)

| PROFISSAO || SINTESE DA ATUAGAO | SINTOMAS/ASPECTOS ABORDADOS |

| Cardiologista || Diagnéstico e manejo cardiaco || Insuficiéncia cardiaca, arritmias |

. Diagnéstico e manejo da polineuropatia, || Neuropatia periférica, sintomas motores e

Neurologista . e - -
neuropatia periférica e autonémica sensoriais
Enfermeiro Monitoramento clinico e educagao Acompanhamento, prlentagao, suporte
continuo
| Farmacéutico || Gerenciamento da farmacoterapia || Adeséo, efeitos colaterais, otimizagdo |
| Geneticista || Aconselhamento genético || Risco familiar, aconselhamento preditivo |
Psicologo Suporte psicossocial Ansiedade, depre_ssao, adaptagao

emocional

Fisioterapeuta Reabilitagdo e funcionalidade Manutengdo da mo\t/)il(ljlgade € qualidade de

Nutricionista Orientagdo nutricional Manutengdo do estadq r_1utr|C|onaI, suporte
metabolico

., Avaliagao e intervencgao na degluti¢ao, Disfagia, disartria, alteragdes de voz e
Fonoaudidlogo L . X X
fala, voz e motricidade orofacial linguagem, macroglossia
. . . . . Direitos sociais, rede de apoio,
Assistente social || Apoio sociofamiliar e acesso a recursos . '
encaminhamentos a servigos

No Brasil, predomina um modelo assistencial centrado no médico, o que limita a
atuacao multiprofissional e dificulta a troca de conhecimento entre especialidades. Além
disso, devido a natureza hereditaria da ATTRv, o acompanhamento deve incluir familiares
por meio de aconselhamento genético e apoio psicoldgico, praticas ainda pouco
difundidas nos servicos publicos, deixando pacientes e seus familiares vulneraveis

emocional e socialmente (Inés et al., 2020; Adams et al., 2019).

CASOS DE AMILOIDOSE REGISTRADOS NO BRASIL

A amiloidose por transtirretina (ATTRv) € uma doenga rara e muitas vezes
subdiagnosticada no Brasil, principalmente devido a apresentacao clinica inespecifica e
ao baixo indice de suspeita por parte dos profissionais de saude (Pinto et al., 2023;
Simoes et al., 2021).

Na literatura nacional, relatos clinicos de ATTRYv ilustram a ampla variabilidade de
manifestacdes e os obstaculos no diagndstico precoce. A seguir, sao sintetizados casos

provenientes de diferentes regides do Brasil, que exemplificam tanto as formas
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neuropaticas quanto cardiacas da doenga, bem como o impacto do atraso diagnostico
sobre a evolugao clinica.

Caso 1 — Neuropatia progressiva com suspeita tardia
Mulher de 52 anos, natural de Alagoas, com queixa inicial de parestesias em pés e méos,
dor neuropatica e perda de sensibilidade térmica. Por anos foi tratada como neuropatia
diabética, sem melhora. Evoluiu com hipotensao ortostatica, disturbios gastrointestinais
e perda de peso. Apenas apds 7 anos foi encaminhada a centro de referéncia, onde
realizou bidpsia de gordura abdominal positiva para depdsitos amiloides e teste genético
confirmando mutagao Val30Met (ATTRVv). (Simdes et al., 2021; Pinto et al., 2023).

Caso 2 - Amiloidose cardiaca em idoso
Homem de 75 anos, residente em Sao Paulo, apresentava insuficiéncia cardiaca
refrataria com fragcao de ejecao preservada e espessamento miocardico. Foi inicialmente
tratado como hipertenso de longa data. O diagnéstico de ATTR cardiaca s6 foi firmado
apo6s cintilografia com pirofosfato e exclusdo de gamopatia monoclonal. Evoluiu com
progressao rapida para IC avangada. (Silva et al., 2020).

Caso 3 — Paciente submetido a transplante cardiaco apds diagnédstico tardio
Homem de 65 anos, natural de Olinda (PE), tratado durante 12 anos como cardiopata
isquémico devido a angina e infartos. O diagndstico definitivo de ATTR cardiaca ocorreu
apenas no Canada em 2017, apds estudo genético. Evoluiu para insuficiéncia cardiaca
grave e precisou de transplante cardiaco. (UOL, 2022).

Caso 4 - Familia com mutagao lle107Val no Sudeste
Estudo multicéntrico brasileiro relatou familia em Minas Gerais com histérico de
neuropatia periférica progressiva e cardiomiopatia restritiva, todos portadores da mutagao
lle107Val. A manifestacdo inicial foi neuropatica (dor e fraqueza distal), seguida de
disfungdo autondmica e comprometimento cardiaco. O tempo médio até diagndstico foi
de 8 anos. (Pinto et al., 2023).

Caso 5 - ATTRv com manifestagbes mistas no  Nordeste
Relato do Ambulatério de Neuromuscular da Bahia descreveu paciente de 49 anos com
disautonomia grave (diarreia crénica, hipotensao postural, disfungao erétil), neuropatia

sensitivo-motora e cardiopatia leve. Confirmada mutagédo Val30Met. Tratamento com
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tafamidis foi iniciado, com estabilizagao clinica apds dois anos. (Associagao Brasileira de
Paramiloidose, 2023).
6 —

Homem de 56 anos, acompanhado no RARUS (PE), apresentou perda de sensibilidade

Caso Neuropatia hereditaria em Pernambuco
em membros inferiores, atrofia muscular e necessidade de bengala. Historia familiar
positiva para neuropatia progressiva. Diagnéstico confirmado por teste genético para
ATTRv. Evoluiu com necessidade de reabilitagcéo fisioterapéutica continua. (Inés et al.,

2020).

Tabela 2 — Casos clinicos de amiloidose hereditaria por transtirretina (ATTRv) descritos

no Brasil
Caso|| Idade / Sexo || Localidade Mamfes_tagao 'I_'emp'o a_te Desfecho clinico Fonte
predominante diagnéstico
Neuropatia Diagnéstico por Simoes et
1 52 anos / F Alagoas progressiva 7 anos teste genético a!. (2021);
(confundida com (Val30Met) Pinto et al.
neuropatia diabética) (2023)
Insuficiéncia cardiaca
2 75 anos /M || Szo Paulo refrataria, Tardio Evoluiu para IC || Silva et al.
espessamento avancada (2020)
miocardico
Pernambuco Cardiopatia
(diagnéstico isquémica Transplante UoL
3 65 anos /M confirmado || (diagndstico inicial 12 anos cardiaco (2022)
no Canada) equivocado)
F_am|I|a Minas Neuropa_t|a penfe_rlca 8 anos Progressao Pinto et al.
4 | (diversas Gerais | * cardiomiopatia (média) sistémica (2023)
idades) restritiva (lle107Val)
Disautonomia grave
. + neuropatia Nao Estabilizagdo com| ABPAR
5 49anos /M Bahia sensitivo-motora + informado tafamidis (2023)
cardiopatia leve
Neuropatia periférica Necessidade de Inés et al
6 56 anos / M |[Pernambuco|| hereditaria, atrofia Tardio reabilitacéo (2020) )
muscular fisioterapéutica

Fonte: Adaptado de Simoes et al. (2021); Pinto et al. (2023); Silva et al. (2020); UOL (2022); Associagao
Brasileira de Paramiloidose (2023); Inés et al. (2020).
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BARREIRAS ENFRENTADAS NO DIAGNOSTICO E TRATAMENTO

O diagndstico precoce da ATTR continua sendo um desafio no Brasil, dificultado
por multiplos fatores clinicos, estruturais e sociais (Adams et al., 2019). A doenca
apresenta manifestagdes clinicas inespecificas, frequentemente atribuidas a condi¢cdes
comuns, como hipertensao, cardiopatia isquémica ou neuropatia diabética, dificultando a
suspeita inicial e gerando atrasos no encaminhamento para exames especializados
(Simdes et al., 2021; Pinto et al., 2023).

Afalta de familiaridade com doengas raras, especialmente em regides sem centros
de referéncia, contribui para diagnésticos tardios. Exames especificos como cintilografia
com pirofosfato, ressonancia magnética cardiaca e testes genéticos sao restritos a
grandes centros urbanos, criando barreiras estruturais ao manejo adequado da doencga
(Poli et al., 2023).

Questdes econdmicas impactam diretamente o tratamento, visto que terapias
modificadoras da doenga apresentam alto custo e podem n&o ser acessiveis a todos os
pacientes. O diagnostico tardio, aliado a recursos limitados para acompanhamento,
frequentemente resulta em rapida progressao para insuficiéncia cardiaca avangada,
arritmias graves, comprometimento neuroldgico e declinio significativo na qualidade de
vida (Dispenzieri et al., 2022; Silva et al., 2020).

REPERCUSSOES DAS FRAGILIDADES NA ATUAGAO DAS EQUIPES
MULTIPROFISSIONAIS

As lacunas de conhecimento especializado entre as equipes multiprofissionais
constituem um fator que pode impactar a evolugao clinica dos pacientes com ATTR. A
nao identificagao de sinais iniciais compromete a suspeita diagndstica precoce e contribui
para a progressao da doenga, com risco aumentado de insuficiéncia cardiaca avangada,
arritmias graves, complicagdes neurolégicas e deterioragao funcional (SILVA et al., 2020;
UOL, 2022).

Além disso, a auséncia de comunicagao efetiva entre médicos, enfermeiros,
fisioterapeutas, nutricionistas e outros profissionais compromete a coordenacdo do

cuidado, reduzindo a eficacia do tratamento e a continuidade do acompanhamento.
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Casos que progrediram rapidamente ou necessitaram de transplante cardiaco
demonstram que a falta de preparo das equipes multiprofissionais pode resultar em
desfechos graves ou fatais, além de afetar significativamente a qualidade de vida e
expectativa de sobrevida (UOL, 2022).

POSSIVEIS CAMINHOS PARA MELHORAR A ASSISTENCIA

Para superar as barreiras ao diagnostico e tratamento da ATTR, é essencial
investir em treinamento continuo para profissionais de saude, com foco em doencas raras
e na identificagdo precoce de sinais sugestivos. Programas de educagdo meédica
continuada, workshops, cursos e materiais informativos podem aumentar a familiaridade
com os diferentes perfis clinicos da ATTR, reduzindo atrasos no diagndstico e
aprimorando a tomada de decisao clinica (Adams et al., 2019; Poli et al., 2023).

A criagao de protocolos clinicos padronizados e fluxos de encaminhamento para
centros especializados é outra estratégia essencial, permitindo rapido acesso a exames
complementares adequados e terapias avangadas. A implementagdo desses fluxos
padroniza procedimentos, reduz variabilidade no atendimento e otimiza o tempo entre
suspeita e confirmacéo diagnostica.

O fortalecimento do trabalho multidisciplinar, com comunicacado efetiva entre
cardiologistas, neurologistas, enfermeiros, fisioterapeutas, farmacéuticos e nutricionistas,
permite cuidado coordenado, individualizado e centrado no paciente (Brasil, 2014).

A integracdo entre os profissionais favorece monitoramento continuo, deteccéo
precoce de complicagdes e orientacdo adequada sobre mudancas no estilo de vida e
adesao ao tratamento. Programas educativos direcionados a populagao e familiares
aumentam a conscientizacdo sobre os primeiros sinais da doenca e fortalecem o apoio

social do paciente (Inés et al., 2020; Adams et al., 2019).
RESULTADOS

A analise dos casos clinicos revisados evidenciou:

e Diagnéstico tardio — em média entre 5 e 12 anos apés o inicio dos sintomas.
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¢ Sintomas confundidos com doengas prevalentes, como diabetes mellitus e

cardiopatia isquémica, atrasando a suspeita clinica inicial.

e Desigualdade no acesso a exames confirmatérios, com a maioria dos testes

genéticos e de cintilografia disponiveis apenas em capitais e centros de referéncia.

¢ Impacto clinico e social da demora diagnéstica, incluindo evolugdo para
insuficiéncia cardiaca avangada, necessidade de transplante cardiaco e incapacidades

neuroldgicas graves.

¢ Auséncia de acompanhamento multiprofissional estruturado, resultando em

cuidados fragmentados e pouco suporte psicossocial, nutricional e de reabilitagdo.

DISCUSSOES

Os achados deste estudo confirmam o atraso diagndstico e o impacto social
previamente descritos na literatura internacional e nacional. A heterogeneidade fenotipica
— com apresentacdes predominantemente neuropaticas, cardiacas ou mistas — reforca a
necessidade de capacitacdo continua das equipes multiprofissionais para reconhecer e
manejar a doenga em suas diferentes manifestacoes (ADAMS et al., 2019; PINTO et al.,
2023).

Outro aspecto critico € a auséncia de protocolos nacionais padronizados para o
diagndstico e o acompanhamento da ATTRv, o que gera desigualdade regional
significativa. Enquanto alguns pacientes tém acesso a exames de ponta e terapias
inovadoras em centros de referéncia, outros permanecem sem diagndstico ou tratamento
adequado, principalmente nas regides Norte e Nordeste, onde os servigos especializados
SA0 escassos.

Além disso, observou-se que a atuagcao multiprofissional ainda é limitada nos
casos analisados. Essa lacuna compromete ndo apenas o manejo clinico, mas também
0 suporte psicoldgico, nutricional, fisioterapéutico e social, fundamentais para garantir
qualidade de vida e adesdo terapéutica em doencas raras. O fortalecimento da

abordagem integrada deve ser compreendido como estratégia essencial para melhorar
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os desfechos clinicos e reduzir desigualdades (CONCEICAO et al., 2016; POLI et al.,
2023).

Os relatos também demonstram que o diagnostico tardio esta diretamente
associado a desfechos graves, como insuficiéncia cardiaca avangada, necessidade de
transplante e perda funcional progressiva, com forte repercussdo emocional e
socioecondmica para pacientes e familiares (SILVA et al., 2020; UOL, 2022).

Assim, a analise evidencia um cenario ainda marcado por falhas estruturais no
sistema de saude, mas também aponta caminhos para avangos: maior sensibilizacao
meédica, criagdo de protocolos clinicos nacionais, ampliagdo do acesso a exames

genéticos e incorporagao de equipes multiprofissionais no cuidado integral.
LIMITAGCOES

Este estudo apresenta algumas limitagbes que devem ser consideradas na

interpretacéo dos resultados:

e Numero restrito de casos analisados — a revisdo contemplou apenas um
conjunto limitado de relatos clinicos disponiveis na literatura nacional, o que pode nao
representar a real magnitude da amiloidose por transtirretina no Brasil.

e Dependéncia de dados secundarios — os casos foram extraidos de publicacées
cientificas, o que implica possivel viés de relato e limitagbes decorrentes da auséncia de
informacdes clinicas detalhadas, especialmente sobre o seguimento longitudinal e a linha
de cuidado multiprofissional.

¢ Distribuicao geografica desigual — os relatos concentram-se em centros de
referéncia localizados nas regides Sul, Sudeste e Nordeste, deixando lacunas
importantes sobre a ocorréncia e o manejo da doenga em outras regides do pais.

Apesar dessas restricbes metodoldgicas, os achados reforgcam a relevancia do tema
e contribuem para o debate sobre a necessidade de ampliacdo de politicas publicas,
protocolos diagnodsticos mais claros e integragdo multiprofissional no cuidado da

amiloidose hereditaria por transtirretina.
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CONSIDERAGOES FINAIS

A ATTRv no Brasil é marcada por diagnéstico tardio, desigualdade regional e
auséncia de fluxos multiprofissionais consolidados. Casos de neuropatia e cardiopatia
confirmam que a falta de suspeita clinica precoce resulta em desfechos graves, como
insuficiéncia cardiaca terminal e perda funcional neuroldgica.

O fortalecimento da atengdo multiprofissional — com integracdo entre
cardiologistas, neurologistas, geneticistas, fisioterapeutas, nutricionistas, enfermeiros,
farmacéuticos, fonoaudidlogos, psicélogos — é essencial para oferecer cuidado integral.

Além disso, politicas publicas voltadas as doengas raras devem priorizar acesso a
testes genéticos, terapias modificadoras e acompanhamento familiar, reduzindo

desigualdades regionais.
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DIAGNOSTICO TARDIO DA SINDROME DE DEFICIENCIA DO TRANSPORTADOR
DE GLICOSE TIPO 1 (GLUT1-DS): RELATO DE CASO E DESAFIOS CLINICOS

Leandro Henrique Ricarte Machado da Silva

Cicero de Sousa Lacerda

INTRODUGAO

A sindrome de deficiéncia do transportador de glicose tipo 1 (GLUT1-DS) é uma condigao
genética rara caracterizada pela falha no transporte de glicose através da barreira
hematoencefalica, provocando deficiéncia energética no cérebro. Essa glicose, que € a
principal fonte de energia do sistema nervoso central, torna-se escassa em regides
cerebrais criticas, comprometendo o desenvolvimento neurolégico desde os primeiros
meses de vida (DE VIVO et al., 1991).

Descrita pela primeira vez na década de 90, essa deficiéncia esta associada a mutagoes
no gene SLC2A1, que codifica o transportador de glicose tipo 1 (GLUT1). Desde entéo,
vem sendo identificada em pacientes, principalmente aqueles com epilepsia de dificil
controle, atraso no desenvolvimento ou disturbios do movimento (LEVY; WANG, 2021).
A auséncia de biomarcadores especificos e a variabilidade fenotipica tornam o

diagndstico um grande desafio clinico.

Embora a prevaléncia exata da GLUT1-DS ainda seja indefinida, estudos recentes
estimam uma ocorréncia entre 1,65 e 2,22 por 100.000 nascimentos, indicando que a
condigdo rara € provavelmente subdiagnosticada, especialmente em formas mais leves
ou atipicas (P1ZZl et al., 2021; LEEN et al., 2010). Isso reforga a necessidade de maior

conscientizagdo médica sobre o espectro clinico da sindrome.

De acordo com Pizzi et al. (2021), o quadro clinico classico inclui convulsdes desde os
primeiros meses de vida, microcefalia adquirida, atraso psicomotor, distonia, ataxia e
outros disturbios de movimento. No entanto, formas mais leves podem manifestar-se com

dificuldades de aprendizagem, déficits cognitivos sutis e até quadros compativeis com
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transtornos do espectro autista ou TDAH, o que pode mascarar o diagndstico e dificultar
o tratamento (ARSOV et al., 2012).

O diagnostico da sindrome pode ser sugerido pelo nivel reduzido de glicose no liquido
cefalorraquidiano com glicemia normal e confirmado por testes genéticos que
identifiquem mutagdes no gene SLC2A1 (DE VIVO et al., 2002). Em muitos casos,
exames como EEG e neuroimagem sdo normais ou inespecificos, o que pode atrasar

ainda mais a investigacéo diagndstica (ARSOV et al., 2012).

A principal estratégia terapéutica € a dieta cetogénica, rica em gorduras e pobre em
carboidratos, que promove a produgdo de corpos cetdnicos como fonte alternativa de
energia para o cérebro (LEVY; WANG, 2021). Estudos demonstram que essa abordagem
pode reduzir significativamente a frequéncia das crises convulsivas e melhorar o
desenvolvimento motor e cognitivo, especialmente quando iniciada precocemente
(YANG et al., 2024).

Apesar disso, o diagndstico precoce continua sendo um desafio, principalmente em
regides com menor acesso a testes genéticos e profissionais especializados. Nesse
cenario, muitos pacientes recebem diagndsticos alternativos (como epilepsia idiopatica,
TDAH ou TEA), o que atrasa o inicio do tratamento adequado e compromete o
prognostico neurolégico (LEEN et al., 2010; YANG et al., 2024).

O presente artigo tem como objetivo discutir os desafios enfrentados no diagnéstico da
Sindrome da Deficiéncia do Transportador de Glicose Tipo 1 (Glut1 DS), reforgando a
importancia do reconhecimento precoce da doencga. Para isso, apresenta-se um relato
de caso com diagndstico tardio, previamente tratado com abordagens voltadas a outras
hipbteses clinicas, a fim de ilustrar as consequéncias do atraso diagndstico e a relevancia

da suspeita clinica adequada diante de quadros neuroldgicos atipicos.

FUNDAMENTAGAO TEORICA

A Sindrome de Deficiéncia do Transportador de Glicose tipo 1, também conhecia como
GLUT1-DS, é uma doenga neurometabdlica rara, causada por mutacbes no gene

SLC2A1, responsavel pela producdo da proteina transportadora de glicose tipo 1
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(GLUT1). Segundo Marques (2022), esta proteina € essencial para o transporte de
glicose através da barreira hematoencefalica, garantindo energia ao cérebro. Quando sua
funcdo € comprometida, ha deficiéncia de glicose no liquido cefalorraquidiano
(hipoglicorraquia), mesmo na presenga de niveis normais de glicemia periférica. O
resultado € um comprometimento energético cerebral que se manifesta clinicamente de

diversas formas, afetando o desenvolvimento neurolégico (MARQUES, 2022).

As manifestagdes clinicas da GLUT1-DS sado amplas e diversificadas. A forma classica
inclui epilepsia de inicio precoce, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, disturbios
de movimento (como ataxia, distonia e discinesia), microcefalia adquirida e dificuldades
cognitivas. No entanto, formas mais leves ou variantes atipicas podem se manifestar
apenas com cefaleia episddica, dificuldades escolares ou disturbios de atengao. Essa
diversidade contribui significativamente para o atraso no diagndstico, pois os sinais
podem ser confundidos com outras condigdes neuroldégicas e comportamentais
(MARQUES, 2022; MUIR et al., 2023).

O diagnéstico da sindrome ainda é um grande desafio. Em muitos casos, ha uma longa
trajetoria de investigacao antes que se chegue a hipotese correta. Isso se deve nédo so a
sua raridade, mas também a semelhanga dos sintomas com outras condigdes mais
prevalentes, como epilepsias idiopaticas, transtornos do desenvolvimento, e disturbios
de comportamento. No Brasil, relatos de caso demonstram que o0s pacientes
frequentemente passam por diversos especialistas até que o diagndstico seja
considerado, o que pode levar anos (LIMA; PEREIRA; FIORI, 2019). Entre os critérios
clinicos que devem levantar suspeita estao: epilepsia de inicio precoce, especialmente
no primeiro ano de vida; microcefalia progressiva; discinesias associadas a alimentagao

ou ao estresse; e atraso no desenvolvimento cognitivo e motor (MARQUES, 2022).

Um ponto critico e frequentemente negligenciado no processo diagndstico é a
semelhanga de sintomas da GLUT1-DS com transtornos como Transtorno do Espectro
Autista (TEA) e o Transtorno do Déficit de Atencéo e Hiperatividade (TDAH). Muitas
criancas com GLUT1-DS apresentam comportamentos que inicialmente se encaixam nos
critérios desses transtornos, como dificuldades de atencado, atraso na fala, agitagéo

psicomotora ou isolamento social. No entanto, diferentemente dos transtornos primarios
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do neurodesenvolvimento, esses sinais tém origem em uma deficiéncia metabdlica
cerebral tratavel, o que torna ainda mais importante a diferenciagdo diagndstica. O nao
reconhecimento dessa possibilidade pode resultar em tratamentos inadequados e perda
de oportunidade terapéutica precoce (MARQUES, 2022).

Além dos sintomas neurolégicos, as repercussdes sociais da GLUT1-DS séo
significativas. Criangas com a sindrome frequentemente enfrentam dificuldades no
desempenho escolar, nas relagdes interpessoais e na participagao em atividades sociais.
O comprometimento cognitivo, aliado as crises epilépticas e as limitacbes motoras, pode
gerar estigmatizacao, baixa autoestima e exclusao social. Estudo em adultos portadores
da sindrome revelou que, apesar de alguns alcangarem uma vida independente, a
maioria apresenta limitagdes em dominios como mobilidade, atividade fisica e interagcao
social (MUIR et al., 2023). No Brasil, essas dificuldades sdo agravadas por limitagdes no
acesso a terapias multidisciplinares e suporte educacional (LIMA; PEREIRA; FIORI,
2019).

O tratamento mais eficaz da GLUT1-DS atualmente é a dieta cetogénica, que fornece
corpos cetdnicos como fonte alternativa de energia para o cérebro (LEVY; WANG, 2021).
Essa abordagem é considerada terapéutica de primeira linha e pode reduzir ou eliminar
as crises epilépticas, além de melhorar o desempenho motor e cognitivo. Quanto mais
precoce for o inicio da dieta, melhores sdo os resultados. Entretanto, € necessario
acompanhamento médico e nutricional especializado, 0 que nem sempre esta disponivel
no sistema publico de saude brasileiro (LIMA; PEREIRA; FIORI, 2019; MARQUES, 2022).
A adesao a dieta pode ser desafiadora para as familias, exigindo mudancas significativas

na rotina alimentar e cuidados constantes.

No Brasil, o diagnéstico e tratamento da GLUT1-DS enfrentam barreiras importantes. A
escassez de centros especializados, a falta de familiaridade dos profissionais com
doencas raras € a limitacao no acesso a exames genéticos e a punc¢ao lombar dificultam
a identificacdo dos casos. A literatura nacional indica que muitos pacientes sao
diagnosticados tardiamente ou sequer sao diagnosticados, o que compromete

significativamente o prognostico (LIMA; PEREIRA; FIORI, 2019). Além disso, as politicas
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publicas voltadas para doencas raras, embora existam desde 2014, ainda enfrentam

dificuldades na implementacgéo e cobertura em todo o territério nacional (BRASIL, 2014).

Conforme destaca Le&o (2022), o reconhecimento de doengas raras como a GLUT1-DS
tem crescido globalmente, inclusive com a contribuicdo de cientistas brasileiros na
descricdo e compreensao da doenga, o que demonstra o potencial do pais para avancar

também no diagnostico e manejo clinico desses pacientes.

METODOLOGIA

Este estudo trata-se de um relato de caso clinico, com abordagem qualitativa, descritiva
e retrospectiva, baseado na trajetéria de um paciente diagnosticado com a Sindrome da
Deficiéncia do Transportador de Glicose Tipo 1 (GLUT1-DS). A escolha por essa
metodologia se justifica pela relevancia de ilustrar, por meio da experiéncia clinica
concreta, os desafios no reconhecimento precoce da doenca e os impactos do atraso

diagndstico.

A coleta de dados foi realizada a partir da analise documental do prontuario do paciente,
bem como de entrevistas informais com familiares e profissionais envolvidos no seu
acompanhamento. As informagdes clinicas foram organizadas cronologicamente, desde
0s primeiros sinais e sintomas observados na infancia até a confirmagéo diagndstica e

inicio do tratamento especifico.

A andlise foi conduzida com base em uma reviséo da literatura cientifica atualizada sobre
a sindrome de GLUT1, buscando contextualizar o caso em relacido as manifestacoes
clinicas descritas, estratégias diagnosticas recomendadas e condutas terapéuticas
estabelecidas. Foram utilizadas bases de dados como PubMed, SciELO e Google
Scholar, com prioridade para artigos publicados nos ultimos 10 anos, além de diretrizes

clinicas e capitulos de livros especializados.

A identificagao do paciente foi preservada, mantendo-se a confidencialidade conforme os

principios éticos estabelecidos pela Resolugdo n° 466/2012 do Conselho Nacional de
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Saude. Por se tratar de um estudo de relato de caso sem intervengao, nao foi necessaria

submiss&o ao Comité de Etica em Pesquisa, conforme normativas vigentes.

Durante o relato, foram destacadas as dificuldades enfrentadas pelo paciente ao longo
da vida, especialmente decorrentes do atraso no diagndstico, que resultou em multiplas
abordagens terapéuticas ineficazes e impacto negativo no desenvolvimento motor,
cognitivo e social. Além disso, evidenciou-se a complexidade da mudanga de vida
imposta pela adogao da dieta cetogénica, que demandou um rigoroso controle alimentar,
monitoramento continuo e o suporte multidisciplinar para garantir a adesdo e o manejo

dos efeitos colaterais.

Por fim, a metodologia adotada possibilita um aprofundamento na compreensao dos
desafios clinicos, sociais e nutricionais vivenciados pelo paciente e sua familia,
ressaltando a importancia do acompanhamento multiprofissional e do reconhecimento

precoce da doencga para a melhora dos desfechos clinicos e qualidade de vida.

RESULTADOS E DISCUSSAO

O caso em questao descreve a trajetoria de um paciente, do sexo masculino, com 25
anos, diagnosticado tardiamente com Sindrome da Deficiéncia do Transportador de
Glicose Tipo 1 (GLUT1-DS), doenga genética rara, caracterizada por hipoglicorraquia
cronica e manifestagdes neurolodgicas diversas, cuja gravidade estd diretamente
relacionada ao atraso no diagndstico e inicio do tratamento (LEEN et al., 2010; SBDCN,
2019).

Desde o nascimento, o paciente apresentou sinais neuroldgicos sugestivos, como crises
convulsivas e movimentos oculares irregulares, interpretados inicialmente como
hipoglicemia neonatal. Esses sintomas precoces, ainda que inespecificos, estao
presentes em mais de 90% dos casos de GLUT1-DS (DE GIORGIO et al., 2019), sendo,
portanto, uma oportunidade para a suspeig¢ao clinica precoce que, neste caso, nao foi
aproveitada. O desconhecimento sobre doengas metabdlicas raras no periodo neonatal
€ uma das principais barreiras a identificagéo oportuna (BRASIL, 2014).
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Durante a infancia, o paciente apresentou importantes atrasos no desenvolvimento motor
e de linguagem, além de crises convulsivas recorrentes e refratarias aos tratamentos
convencionais. Tais caracteristicas sdo compativeis com os quadros classicos da
GLUT1-DS, que frequentemente incluem epilepsias de dificil controle, atraso
neuropsicomotor e disturbios cognitivos (WARBURG et al., 2015). Apesar disso, os
diversos exames de imagem realizados (tomografias e eletroencefalogramas) nao
apresentaram alteragdes, o que contribuiu para a manutengao de hipoteses diagnoésticas

equivocadas.

Durante seu periodo escolar as dificuldades foram significativas. O paciente teve grande
dificuldade para acompanhar o ritmo das atividades, manter a atencédo em sala de aula e
progredir academicamente. A auséncia de adaptagdes pedagogicas e a falta de
compreensao do seu quadro clinico resultaram em exclusao e frustracao familiar. Esse
cenario € comum entre criangas com doengas neuroldgicas raras, que muitas vezes nao
encontram suporte adequado no ambiente escolar, comprometendo ainda mais sua
trajetdria educacional (PIMENTEL; SILVA, 2020; FERREIRA et al., 2017).

No ambito social, o paciente também vivenciou barreiras. A limitagdo na comunicacgao e
o comportamento atipico dificultaram a socializagédo com colegas, e as crises convulsivas
contribuiram para o isolamento, uma vez que eram mal compreendidas. A literatura
destaca que, além dos impactos clinicos, doengas raras provocam consequéncias
emocionais e sociais significativas, tanto para o paciente quanto para sua rede de apoio
(OLIVEIRA; MENDES, 2020).

Aos oito anos, o paciente foi diagnosticado com Transtorno de Déficit de Atengao e
Hiperatividade (TDAH) e possivel deficiéncia intelectual, o que levou ao inicio de um
acompanhamento multiprofissional. Embora tenha havido certo avango académico, as
crises convulsivas persistiram, indicando que a causa subjacente ndo havia sido
corretamente identificada. Esse tipo de diagndstico equivocado é comum em pacientes
com GLUT1-DS, pois ha sobreposicdo de sintomas com transtornos do

neurodesenvolvimento (LEWIS et al., 2020).

Durante a pandemia da COVID-19, houve uma piora significativa no quadro clinico: o
paciente apresentou ganho de peso excessivo, perda de coordenagdo motora fina e
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grossa, além de crises convulsivas mais prolongadas, com duragéo de até 30 minutos. O
contexto de isolamento social, suspensao de terapias e redugcdo no acesso a saude
(devido ao isolamento) contribuiu para esse agravamento, como também relatado por
autores que estudaram o impacto da pandemia em criangas com condi¢cdes crbnicas
(FREITAS; REIS, 2021).

Uma nova avaliagéo neuropsicologica, nesse periodo, confirmou a deficiéncia intelectual,
identificou um quadro ansioso e levantou a hipotese de Transtorno do Espectro Autista
(TEA). No entanto, a observacao atenta dos episddios convulsivos por meio de videos
permitiu que um psiquiatra identificasse caracteristicas compativeis com crises

epilépticas, o que redirecionou a investigagao para o campo neuroldgico.

Mesmo com a introdugao de anticonvulsivantes, o controle das crises nao foi alcangado.
Foi entdo indicada a investigagao genética, que confirmou a Deficiéncia do Transportador
de Glicose Tipo 1. O diagnéstico definitivo, aos 24 anos, representou um ponto de virada
no tratamento do paciente, pois permitiu a introdugéo da dieta cetogénica como principal
intervencao terapéutica. Essa abordagem é considerada padrdo ouro no manejo da
GLUT1-DS, pois fornece ao cérebro uma fonte alternativa de energia em substituicao a
glicose, cujo transporte esta prejudicado (SBDCN, 2019; KERNIK et al., 2021).

A dieta cetogénica foi iniciada com o uso da féormula Ketocal, um produto nutricional
especializado que fornece a proporgao adequada de lipidios, proteinas e carboidratos,
facilitando o alcance do estado de cetose necessario para melhorar o metabolismo
cerebral. A utilizacdo do Ketocal é especialmente importante em criancas com restricoes
alimentares severas ou com dificuldades na adaptagdo a dieta convencional, sendo
considerado um recurso essencial no controle das crises e na melhora da fungao
cognitiva (SBDCN, 2019).

No entanto, a implementacao da dieta exigiu um grande esfor¢o da familia, que precisou
adaptar toda a rotina alimentar, realizar monitoramentos constantes de glicemia e
cetonas, e enfrentar desafios financeiros para a aquisicdo dos alimentos especificos da
férmula Ketocal. Como destaca Oliveira e Mendes (2020), a dieta cetogénica, apesar de
eficaz, pode gerar um alto custo social, emocional e econdmico para a familia, exigindo

suporte multiprofissional continuo.
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Atualmente, o paciente é acompanhado por equipes especializadas em centros de
referéncia, como o Centro de Doencgas Raras de Jodo Pessoa e o Centro FOLLOW do
Hospital Universitario, além de receber orientagao nutricional de profissional do estado
de Santa Catarina. Esse acompanhamento tem sido fundamental para garantir a adeséo
ao tratamento, monitorar a eficacia da dieta e oferecer suporte nas diversas areas

comprometidas pelo longo atraso diagndstico.

CONSIDERAGOES FINAIS

Diante desse cenario, é possivel afirmar que o diagnéstico tardio da Sindrome de
Deficiéncia do Transportador de Glicose Tipo 1 (GLUT1-DS), embora tenha acarretado
prejuizos ao desenvolvimento neurolégico, escolar e social do paciente, também
representou um marco fundamental para a mudancga no curso da sua condig¢ao clinica. A
partir da confirmacgéo diagndstica e da introdugéo da dieta cetogénica como intervencgao
terapéutica especifica, observou-se uma melhora na frequéncia e intensidade das crises
convulsivas, bem como uma evolugdo no desempenho cognitivo e na capacidade de

interagao social.

A postura vigilante da familia foi um fator determinante para que o paciente tivesse acesso
a diferentes exames e acompanhamentos, ainda que o diagndstico definitivo tenha
demorado a ser alcangado. A insisténcia em buscar respostas para os sintomas
apresentados, mesmo diante de diagndsticos equivocados e da falta de recursos

especificos, permitiu que o quadro clinico fosse continuamente reavaliado.

Além disso, apés a confirmagao da sindrome, o envolvimento familiar foi essencial para
a adesao e manutengao da dieta cetogénica, exigindo adaptagdes na rotina alimentar,
acompanhamento nutricional rigoroso e monitoramento diario de parametros
metabdlicos. Esse comprometimento continuo da familia tem sido um dos pilares para a
estabilidade clinica e a melhora funcional do paciente, evidenciando o papel crucial que

0 nucleo familiar exerce no manejo das doengas raras.



34

Essa resposta positiva ao tratamento reforga a importancia do diagndstico precoce e da

abordagem terapéutica adequada para doencgas metabdlicas raras, como a GLUT1-DS.

Para tanto, torna-se essencial o fortalecimento da capacitacdo continua dos profissionais
de saude, sobretudo em atencgao primaria, para que saibam identificar sinais precoces e
encaminhar adequadamente os pacientes. Além disso, € fundamental ampliar 0 acesso
a exames diagnosticos especificos, hoje ainda concentrados em poucos centros de

referéncia.

Por fim, destaca-se a importancia da conscientizacdo e educagao das familias, que
desempenham papel central tanto na detecg¢ao precoce quanto na adesao ao tratamento.
A soma desses esforgos € indispensavel para garantir equidade no cuidado, melhorar o
prognostico e proporcionar maior dignidade aos individuos com doengas raras como a
GLUT1-DS.
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SINDROME DE PITT-HOPKINS ASSOCIADA AO TRANSTORNO DO ESPECTRO
AUTISTA: RELATO DE UM ATENDIMENTO FONOAUDIOLOGICO

Ingrid Evelyn Guns Rondon de Souza
Carolina Carvalho Nogueira Alves
Janaina von Séhsten Trigueiro
INTRODUGAO

A Sindrome de Pitt-Hopkins (PTHS) é uma doenga rara caracterizada pela
alteracdo genética que acarreta mutagao ou delegao do gene TCF4 do cromossomo 18
(Chen; Bohlen; Moher, 2021). E de pouca prevaléncia, com estimativa de 1:34.000 a
1:41.000 pessoas (Godspeed et al., 2018), mas apresenta inumeros desafios médicos,
cognitivos e sociais (Dias et al., 2024). Foi identificada em 1978, requerendo minucia na
analise das manifestagbes clinicas e genéticas, a fim de nortear as condutas corretas
para as condicoes especificas e complexas. Atualmente acredita-se que existam registros
de aproximadamente 500 casos de PTHS no mundo todo (Sweatt, 2013; Godspeed et
al., 2018).

Autores a conceituam como sendo um disturbio raro do neurodesenvolvimento,
que comumente esta atrelado a atrasos no desenvolvimento global, deficiéncia intelectual
moderada a grave e diferentes caracteristicas faciais. Pode apresentar ainda episddios
epiléticos, problemas respiratorios, gastrointestinais, oftalmolégicos, incluindo a miopia e
o estrabismo (Zollino et al., 219; Koppen et al., 2023).

Clinicamente, ha inumeros desafios para os pacientes com PTHS. Dias et al (2024)
acrescentam sobre as caracteristicas faciais e anatdbmicas dissemelhantes, enaltecendo
a raiz nasal longa com ponte nasal proeminente, asas nasais alargadas, ponta nasal
deprimida, orelha com hélice dobrada, labio inferior evertida, bochechas maiores, filtro
labial curto, vermelhao dos labios espesso, dentes espagados, boca larga, testa pequena,
queixo proeminente. E, segundo Zollino et al. (2019), possui predisposi¢ao para
Transtorno do Espectro Autista (TEA).

Frente as caracteristicas assinaladas, percebe-se a importancia de um
acompanhamento  multiprofissional, abarcando médicos como geneticista,
pneumologista, neurologista, gastroenterologista e também fonoaudidlogos,

fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais (Pitthopkins Uk, 2021), sem deixar de citar os
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cirurgides dentistas e psicopedagogos. Lembrando que o didlogo entre os profissionais &
crucial, a fim de aprimorar as propostas de acolhimento e
estratégias de intervencao, além de criar um suporte em rede com diferentes visbes a
respeito das demandas do paciente (Davico et al., 2024).

Desse modo, ao reconhecer que tal sindrome é uma condi¢c&o genética rara, que
afeta o desenvolvimento global, da fala e da comunicagao (Martinowich, 2023) e, ainda,
considerando que os disturbios comunicativos podem ter um impacto significativo na vida
social de um individuo (Coelho, 2016), é visto que a Fonoaudiologia desempenha papel
relevante no tratamento dos pacientes com a PTHS.

Salienta-se que, em 2018, apds o primeiro Congresso Mundial da Sindrome de
Pitt-Hopkins, foi elaborado um documento que recomendava diretrizes para o diagnéstico
e tratamento. Nele, enfatizou-se que a atuagdo do fonoaudidlogo se da também na
caracterizagdo do fendtipo, descrevendo detalhadamente as alteragdes encontradas
nesta sindrome. A participacao interprofissional nas discussdées com geneticistas,
neurologistas e outros profissionais, para entender o quadro completo contribui, tanto
para o diagnostico precoce quanto para o desenvolvimento de um plano de intervengao
adequado para o paciente. Na perspectiva da colaboragao no cuidado, pode-se identificar
mais precisamente as manifestacoes clinicas e consequente manejo eficaz (Zollino et al.,
2019).

Perante o exposto, na tentativa de suprir as lacunas ainda existentes na literatura
aliando a necessidade de aprofundar sobre as peculiaridades inerentes a atuacao da
Fonoaudiologia nos casos de PTHS, surgiu o interesse em descrever a experiéncia de
uma fonoaudiéloga ao admitir em sua clinica um paciente diagnosticado com essa
sindrome. A partir dai, suscitar que novos estudos sejam realizados, a fim de aprimorar
nao somente o trabalho dos fonoaudiélogos no ambito das doengas raras, mas tentar
garantir a triagem e o manejo adequados por outros profissionais.

Portanto, objetivou-se relatar como se deu o processo terapéutico fonoaudiolégico,
desde a anamnese, avaliagdo, planejamento até as intervengbes fonoaudiologicas
direcionadas para um paciente com a sindrome de Pitt-Hopkins associada ao TEA. Para
alcancar o objetivo, optou-se por desenvolver um estudo de cunho descritivo, do tipo

relato de experiéncia, que aborda a vivéncia clinica de uma fonoaudi6loga durante o
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atendimento de um paciente com diagnéstico médico da PTHS, apds a confirmagao do
exame genético, associado ao TEA, CID-11: 6A04.2.

Ressalta-se que, respeitando a ética em pesquisa, ndo sera explicitada nenhuma
informagéo que possa identificar o paciente e/ou a sua familia, somente serdo descritos
dados gerais concernentes ao atendimento fonoaudioldégico em si, uma vez que nao se
trata de um estudo de caso.

Inicialmente, a queixa principal que justificou 0 encaminhamento do paciente pela
neuropediatra para a fonoaudiologa refere-se a auséncia de fala, dificuldades de
compreensao verbal, estereotipias motoras, prejuizos na interagao social e atraso global
do desenvolvimento, especialmente nas areas de linguagem e motricidade. Porém, apos
anamnese e avaliagdo fonoaudioldgica, percebeu-se a necessidade de abarcar outros
aspectos, os quais estao pontuados detalhadamente na sintese do relatério abaixo.

Ao avalia-lo, foram constatados atrasos significativos no desenvolvimento, marcha
com apoio (faz uso de ortese) e estereotipias motoras frequentes. Ele demonstrou
hiporresponsividade oral, hipersensibilidade tatil em algumas abordagens intraorais,
porém mostrou boa responsividade a estimulos sonoros e musicais. Quanto a linguagem
receptiva, apresentou compreensao prejudicada, ndo executando comandos simples
sem suporte visual e fisico. Ainda ndo reconhece categorias semanticas; no que diz
respeito a linguagem expressiva, o paciente € nao verbal. No quesito interagao social, ha
contato visual, respostas positivas ao vinculo terapéutico, com atendimento
assistematico.

Além disso, foi percebido que ele necessita de ajuda total para realizagcdo das
atividades de vida diarias (AVDs), possui prejuizo nas fungdes motoras finas e em
aspectos funcionais da alimentagdo. No que tange aos aspectos clinicos, foram
observados: hipotonia perioral, postura de labios entreabertos com repouso lingual
inferior; mastigagao unilateral sem balanceio; ha boa tolerancia a estimulagao tatil quando
precedida de acolhimento e ambientagdo ludica; resisténcia variavel a manipulacéo
intraoral, especialmente em presenca de lesdes como aftas.

Em seguida, deu-se inicio ao atendimento. Desde o més de abril do corrente ano,
ele tem trés sessdes terapéuticas semanais com duragdo de 45 minutos cada. Foi

estabelecido pela fonoaudidloga como objetivo geral para a terapia promover o
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desenvolvimento da linguagem, comunicagédo funcional, regulagcdo comportamental e
habilidades orofaciais, por meio de estratégias individualizadas e baseadas em
evidéncias, respeitando o perfil sensorial e comunicativo, associado a condi¢éo clinica
de base.

Apo6s uma leitura minuciosa da anamnese e avaliagao realizada, considerando
todas as suas necessidades, a fonoaudidloga escolheu as seguintes estratégias de
intervencao: a estimulagao da linguagem por meio de atividades ludicas, estruturadas e
interativas; implementacdo de recursos visuais, gestuais e sonoros para suporte a
comunicagao; introducado progressiva de CAA de alta tecnologia, conforme perfil e
respostas do paciente; aplicacdo de técnicas de integracdo sensorial e exercicios
miofuncionais; utilizagdo de jogos de imitagdo, turnos e musicas para fortalecer vinculo e
promover engajamento; inclusado da familia em parte das sessdes para orientar e reforgar
os estimulos em casa; adaptagao continua das atividades com base nas respostas do
paciente e nas avalia¢des periddicas.

E pertinente referir que a profissional realiza sua pratica clinica com embasamento
tedrico pautado nos seguintes métodos cientificos: 1)Abordagem centrada na familia e
na funcionalidade da comunicagao; 2)Estratégias de Comunicagdo Aumentativa e
Alternativa baseadas em estudos de evidéncia nivel | e Il; 3)Principios da terapia
miofuncional orofacial e integracdo sensorial; 4)Intervengées baseadas no modelo
DIR/Floortime e abordagem responsiva para autismo e transtornos do
neurodesenvolvimento; 5)Estratégias de organizacdo e previsibilidade baseadas em
Analise do Comportamento Aplicada (ABA), com foco em autorregulagao e reducao de
comportamentos desorganizados.

Dentre os materiais mais utilizados durante as sessdes da terapia fonoaudiolédgica
estdo: em motricidade orofacial ha destaque para os massageadores elétricos e manuais,
espatulas de madeira e saborizadas, escovinhas sensoriais com multiplos estimulos,
canudos, boleadores, 6leos e hidratantes (adequados para a idade, a fim de evitar
alergias), gazes, algoddo bem como bandagem terapéutica. E feita ainda a estimulagéo
térmica (quente e frio); na area da linguagem sao usados brinquedos, com finalidades

diversas, tais como bolas texturizadas, encaixes (argolas, formas geométricas, letras e
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numeros, copos e blocos), livros indicados para a faixa etaria, fantoches, musicas para
dar leveza e alegria ao ambiente terapéutico.

Atualmente o paciente se encontra em processo ativo de estimulacéo
fonoaudioldégica com resposta positiva as intervengdes propostas. A continuidade da
terapia é fundamental para a manutengdo dos ganhos ja conquistados e evolugao nas
areas de comunicagao, motricidade oral e interagao social. Recomenda-se o seguimento
com a equipe multiprofissional, com especial atencdo as areas de neurologia,
otorrinolaringologia, terapia ocupacional e psicologia, além de suporte educacional

adaptado as suas particularidades.

REVISAO DA LITERATURA

Para sistematizar as informagdes e organizar os apontamentos dos diversos
autores referenciados na revisédo da literatura, foi elaborado um Quadro que evidencia o
planejamento terapéutico por eixo e suas respectivas intervengdes, frente a hipotese
diagnostica da Fonoaudiologia, que € o Transtorno de linguagem associado a Sindrome
de Pitt-Hopkins. Salienta-se que, além desta hipétese, outros aspectos estdo sendo
trabalhados com o paciente, considerando a integralidade do cuidado ofertado, como
pode ser visto a seguir.

Quadro 1. Planejamento terapéutico da Fonoaudiologia.

COMUNICACAO

global do desenvolvimento;

Linguagem expressiva: Fala
limitada e/ou ausente;

EIXO SINTOMAS /DEMANDAS ESTRATEGIAS DE
INTERVENGCAO
Atraso motor global; | Estimular linguagem receptiva
coordenagao motora grossa e | com uso de gestos, apoio visual
fina; e recursos concretos;
Ampliar linguagem expressiva
LINGUAGEM E Linguagem receptiva: Atraso | com uso de vocalizagdes,

onomatopeias, gestos e sons
ndo verbais;

Iniciar a implementacdo de
sistema de Comunicacéao
Aumentativa e Alternativa (CAA)
de alta tecnologia.




Hipotonia perioral;

Trabalhar tébnus, mobilidade e
funcionalidade da musculatura

frequentes;

Sialorréia; perioral, intraoral e supra-
MOTRICIDADE OROFACIAL E | Respiragao oral; hididea;

SENSORIAL Postura de labios entreabertos | Utilizar recursos como

com repouso lingual inferior; massagens, estimulos tateis,

Espasmos musculares faciais | manobras isométricas e

involuntarios; bandagem elastica terapéutica;

Bruxismo; Estimular a mastigagao bilateral

Mastigacdo unilateral sem | com recursos alimentares e

balanceio; sensoriais, estimular sucgdo em

Canudos diversos didmetros a

partir de treinos.

Promover vinculos positivos por

Interagao social inadequada; | meio de mdusicas, brincadeiras

Contato visual; sensoério-motoras e jogos de

INTERACAO E Ansiedade social; imitacao;

VINCULO TERAPEUTICO Sorrisos espontaneos e Trabalhar contato visual

sustentado e intencionalidade
comunicativa;

Estimular turnos com pausas e
estimulos ludicos.

REGULAGCAO E
COMPORTAMENTO

Movimentos  estereotipados
das maos como bater palmas
e torcer;

Sensibilidade auditiva;

Busca oral intensa;

Trabalhar estereotipias motoras
com atividades direcionadas a
organizagao sensorio-motora;
Oferecer recursos que
favorecam a autorregulagcéo
emocional e previsibilidade;
Orientar a familia para
continuidade do manejo em
casa.

Fonte: Elaboracao propria, 2025.
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De acordo com o eixo 1, a fonoaudidloga elencou aspectos da linguagem e

comunicacéo. E visto que seu papel é imprescindivel, ja que é habilitada para verificar,

justamente, tanto a intencionalidade quanto a funcionalidade comunicativa e de

compreensao verbal, mesmo quando o paciente nao oraliza, como € o caso. Tem a

oportunidade ainda de promover e ampliar, a partir do processo terapéutico, a busca pela

gama de possibilidades com fins de melhoria da qualidade de vida do paciente e,

consequentemente, da sua familia (Teodoro et al., 2019).

E notdria a necessidade de estabelecer um meio comunicativo adaptativo para a

pessoa com a PTHS associada ao TEA, uma vez que o desejo é a quebra de qualquer

barreira que impeca esse processo. A nao verbalizagao do paciente ndo pode impedi-lo

de se comunicar, pois “mesmo quando o corpo é atingido, o sujeito pode encontrar
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recursos para responder as restricbes colocadas pelos prejuizos impostos” (Moura;
Catrini, 2021, p.5). Deve-se também criar estratégias adaptativas, treinamentos técnicos
e funcionais com os cuidadores, buscando sempre uma forma de melhorar o dia a dia do
paciente e familiares (Rosaneli; Broto; Fischer, 2021).

A comunicacgao é a base da interacao social e desempenha papel imprescindivel
para a aprendizagem de habilidades de fala e desenvolvimento da linguagem expressiva
e compreensiva. Habilidades essas que sao consideradas preditoras da linguagem, como
a capacidade de imitar, a compreensao de expressdes faciais, contato visual, atencao
conjunta e compartilhada, intengdes dos pares, gestos e posturas. A habilidade social
cognitiva, € ponto indispensavel para a aquisicdo da linguagem (Hernandez-Pérez,
2021).

A profissional propés, ainda na estratégia de intervencdo do eixo 1, iniciar a
implementagdo de sistema de Comunicagdo Aumentativa e Alternativa (CAA) de alta
tecnologia. E imprescindivel compreender que a implementagéo da CAA pode levar anos,
que cada pessoa tem um processo singular diante de suas potencialidades e limitagdes,
as quais devem, obrigatoriamente, serem consideradas. E um trabalho conjunto com a
familia, onde cada etapa, avanco e/ou barreiras, precisam ser evidenciadas, no intuito de
nao gerar frustragado, sobretudo dos pais/cuidadores. Ela ndo inibe a intencao de fala, ao
contrario disso, faz com que o paciente se interesse mais pelo ato comunicativo, pela
interagdo com outras pessoas (Sena, 2025).

Quanto ao eixo 2, a profissional abrangeu a motricidade orofacial (MO) e sensorial,
priorizando o ténus, a mobilidade e a funcionalidade. American Speech-Language-
Hearing Association (ASHA) ([s.d.]) destaca que o objetivo da terapia miofuncional
orofacial (TMO) é propiciar que o desenvolvimento das estruturas ocorra num processo
mais tipico possivel, estimulando a parte musculoesquelética facial. A avaliacdo e a
conduta clinica em MO nos casos de DR, especificamente na PTHS, € indispensavel para
que o fonoaudidlogo possa identificar e desenvolver um trabalho individualizado, frente
aos achados que envolvem o sistema estomatognatico e que necessitam estar
harménicos concomitante as fungdes vitais, tais como a respirag¢ao, sucg¢ao, mastigagao,

degluticao e fala (Medeiros et al., 2023).
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No que tange ao eixo 3, sao evidenciadas as estratégias utilizadas para trabalhar
a interagao e promover o vinculo terapéutico. A intersegao de saberes entre a educagao
e a saude que a profissdo da Fonoaudiologia faz, Ihe da respaldo e meios para
transformar a terapia num momento ludico, interativo e repleto de sentidos. E vai além,
pois no movimento do corpo durante as terapias, ao ouvir musicas e realizar as
brincadeiras, se consegue criar um espago de interagbes terapéuticas singulares
(Escariao, 2022) que podem impactar de maneira positiva o vinculo terapéutico com o
paciente.

E relevante mencionar que, desde o inicio do processo terapéutico, a
fonoaudidloga teve o cuidado em fortalecer o vinculo clinico-terapéutico, por meio de
interacdes sensiveis, afetivas e responsivas. Como a terapia estd em curso, havera
avaliacbes continuas, ajustes nas metas e estratégias de intervengdo, de forma
individualizada e centrada nas necessidades do paciente e de sua familia, considerando
todo o contexto no qual estao inseridos.

Assim, o atendimento humanizado, o qual € o mais novo principio do Sistema
Unico de Salde (SUS) conforme a Lei n® 15.126, de 28 de abril de 2025 (Brasil, 2025),
esta sendo fielmente cumprido, prezando a qualidade do cuidado ofertado e a evolugao
do paciente, como também a adesao familiar quanto as orientagcdes. Para tanto, a criacao
do vinculo de confianga entre todos os envolvidos no cuidado torna-se primordial no
cenario das doencas raras. Atitudes como a escuta ativa, comunicagcdo acessivel e
empatica, compreensao das singularidades do paciente e do seu contexto de vida, sé&o
determinantes para que a terapia tenha a adesdo e evolugcao esperada (Austriaco-
Teixeira; Silva, 2025).

A PTHS, assim como grande parte das doengas genéticas, ndo possui terapia
medicamentosa disponivel. Desse modo, a humanizagao proveniente dos profissionais
bem como a qualificacdo para atender as doencas raras, sdo pilares essenciais para
propiciar o auxilio emocional, ja que muitos pacientes precisam, desde muito cedo,
realizar varios tipos de terapias, necessitando, comumente, de estimulos motores,
sensoriais e cognitivos (Iriart et al., 2019).

Por fim, o eixo 4, que trata da regulacao e comportamento do referido paciente,
verifica-se que o treinamento motor intensivo pode melhorar as habilidades de atencgao e
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alcance de pacientes, além de diminuir a intensidade das estereotipias depois de algum
tempo. O programa de intervencao deve ser realizado de maneira estruturada e repetitiva
(Fabio et al., 2022).

A proposta da fonoaudiologa em trabalhar as estereotipias motoras com atividades
direcionadas a organizagdo sensorio-motora esta em consonancia com o Ministério da
Saude (MS), o qual orienta a utilizacao de estimulos positivos no ambito sensorial, visual,
proprioceptivo, comportamental e de psicomotricidade. Deve-se ainda incentivar a
realizacado de atividades com o uso da visdo residual e dos sentidos remanescentes,
nomeadamente, pelo tato. Isso gera o desenvolvimento de habilidades perceptivas,
sensoriais e motoras. Convém lembrar que o comportamento pode variar conforme a
concentracao ou frente aos sentimentos de cansaco, excitacdo e ansiedade. Para tanto,
o ideal é que o paciente continue sendo acompanhado pelo terapeuta ocupacional e pelo
psicologo (Brasil, 2023).

Partindo do pressuposto que, no caso do paciente que tem a PTHS e o TEA
associado, ha a dificuldade de autorregulacdo, o que pode resultar em dificuldades de
comunicagdo social e de comportamento. E visto ser fundamental que, na terapia
fonoaudioldgica, haja o cuidado em favorecer o equilibrio entre as emocgdes, o0s
comportamentos e a cognigdo. Na comunicacdo social do paciente em questédo, as
habilidades devem estar conectadas entre si, abragando as suas necessidades
individuais com fins de alcangar uma comunicagao funcional e abstrata (Ferreira et al.,
2025).

O estudo de Schotkis, Zen e Almeida (2024), realizado num servigo de genética
de um hospital de Porto Alegre-RS, revelou que parte significativa da amostra tinha
queixas e/ou manifestagcdes nas areas da comunicacao, sobretudo no que concerne as
areas da linguagem, fala e fungbes estomatognaticas. Embora nos achados nao esteja
descrita especificamente a PTHS, os autores inferem ser relevante suscitar a interface
entre a genética médica e a Fonoaudiologia, com o intuito de subsidiar o tratamento
precoce, delineando intervencdes direcionadas a melhoria dos aspectos comunicativos,

socializacao e qualidade de vida dos pacientes.
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CONSIDERAGOES FINAIS

O presente estudo prop6s relatar o atendimento de uma fonoaudiologa direcionado
a um paciente com a PTHS associada ao TEA. Na sua pratica clinica, foi empregada uma
abordagem individualizada, sensivel as particularidades do paciente, comprometida,
principalmente, com a melhoria das fungdes do sistema estomatognatico, os principios
da comunicagao funcional e a qualidade de vida do mesmo no ambito familiar e social.

Ao longo do acompanhamento, verificou-se que, mesmo diante das suas
limitagcoes, o paciente tem apresentado respostas positivas as intervencdes realizadas.
Essa experiéncia reforga a relevancia do olhar clinico ampliado do fonoaudiélogo, capaz
de adaptar metodologias e reconhecer pequenos progressos como conquistas
significativas.

Fica evidente que a intervenc&o fonoaudioldgica ndo deve ser restrita. E essencial
o trabalho multi e interprofissional, unindo, além do conhecimento técnico de diferentes
especialidades, a humanizacéo e a escuta ativa em todo o processo de cuidado. Ha a
necessidade de estudos adicionais e o desenvolvimento de novos métodos terapéuticos
para ampliar as evidéncias cientificas, com o intuito de otimizar o desempenho dos
pacientes que possuem a PTHS.

Indubitavelmente, é preciso instigar também os profissionais da Fonoaudiologia a
expandir o conhecimento e compreensao acerca das doencgas raras, sendo elas de

origem genética ou ndo, contribuindo para uma pratica mais embasada, ética e eficaz.
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NARRATIVAS DE VIDA COMO FERRAMENTA DE CONSCIENTIZAGAO E
INCLUSAO DE PACIENTES COM DOENGAS RARAS NO BRASIL

Guilherme Vicente Morais de Araujo

INTRODUCAO

As doencgas raras constituem um dos maiores desafios contemporaneos da saude
publica. Embora afetem entre 6% e 8% da populagdo mundial, de acordo com estimativas
da Organizacdo Mundial da Saude (2020), ainda permanecem a margem da visibilidade
publica, tanto pela escassez de informagdes quanto pela dificuldade de diagndstico e
tratamento. No Brasil, o Ministério da Saude (2014) estima que mais de 13 milhdes de
pessoas convivam com alguma dessas condigdes, numero que refor¢ca a importancia de
compreender o fendmeno para além da dimensdo biomédica, alcangando suas
implicagdes sociais, psicoldgicas e comunicacionais.

Em meio a esse contexto, o livro Raros — Histérias que Transformam (Araujo, 2024) surge
como um marco simbdlico e narrativo ao reunir dez relatos biograficos de pessoas
diagnosticadas com diferentes doencas raras em varias regides do pais. As histdrias,
escritas a partir de entrevistas realizadas com pacientes e familiares, abordam
experiéncias de enfrentamento, fé, superacao, ativismo e esperanca. Mais do que
descrever condig¢des clinicas, a obra traduz o cotidiano dos raros, revelando suas lutas e
as estratégias de resisténcia que desenvolvem para sobreviver, conviver e pertencer.

O presente trabalho tem como objetivo analisar como as narrativas biograficas reunidas
em Raros — Histérias que Transformam podem contribuir para a humanizagao do olhar
social sobre as doencas raras e para a ampliagdo da conscientizagdo publica acerca
dessas condi¢des. Ao propor uma leitura comunicacional e sociocultural do livro, busca-
se compreender o papel das histérias de vida como ferramenta de sensibilizacdo e
instrumento de inclusao social.

A justificativa deste estudo baseia-se na compreensao de que a comunicagao em saude,
quando aliada a narrativa, tem poder de transformar percepg¢des, ampliar o acesso a

informacéo e fortalecer vinculos de empatia entre sociedade e pacientes. Segundo Freire
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(1996, p. 58), “ninguém educa ninguém, ninguém se educa a si mesmo, os homens se
educam em comunhao, mediatizados pelo mundo”. A obra de Araujo, ao mediar o dialogo
entre pacientes, leitores e instituicdes, cumpre fungdo educativa e politica, convidando o
publico a enxergar o humano por tras do diagnaéstico.

A relevancia do tema também se justifica pelo fato de as doencas raras representarem
um campo historicamente negligenciado, tanto na producdo cientifica quanto nas
politicas publicas. O desconhecimento sobre elas provoca atrasos diagnosticos,
isolamento social e falta de assisténcia integral. Nesse sentido, compreender como a
literatura e o jornalismo podem se articular para comunicar essas experiéncias é
fundamental para o desenvolvimento de praticas de conscientizagao e inclusao.

Do ponto de vista metodologico, trata-se de um estudo de natureza qualitativa e
documental, com base na analise de conteudo proposta por Bardin (2011). O corpus da
pesquisa € composto pelas dez narrativas do livro Raros — Histérias que Transformam,
que foram examinadas a luz dos conceitos de comunicagdo humanizada, narrativa
biografica e inclusdo social.

O método de Bardin permite identificar unidades de sentido recorrentes nas falas dos
personagens, agrupando-as em categorias tematicas como peregrinacao diagnostica,
rede de apoio, fé e espiritualidade, ativismo e advocacy.

A analise também dialoga com os fundamentos de Frank (1995), para quem “a narrativa
de adoecimento devolve ao paciente o poder sobre sua propria histéria”, e com Ricoeur
(1991), que entende a narrativa como forma de reconstrugdo simbdlica da experiéncia
humana. Desse modo, a abordagem narrativa utilizada por Araujo (2024) é compreendida
aqui como uma estratégia de resisténcia simbdlica e de empoderamento social, capaz de

promover a humanizagao do olhar sobre as doencgas raras no Brasil.

REVISAO DE LITERATURA

A comunicacdo em saude, segundo Araujo (2018), constitui um campo interdisciplinar
essencial para a promog¢ao da equidade e da humanizacdo no cuidado. Nas doencgas
raras, essa fungcdo ganha relevancia ampliada, pois a falta de informacédo € uma das

principais causas de sofrimento e exclusdo. A Organizagdo Mundial da Saude (2020)
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define as doencgas raras como aquelas que afetam até 65 pessoas em cada 100 mil
habitantes, ressaltando que a conscientizagcdo publica € um dos pilares fundamentais
para o avango em diagndstico, tratamento e qualidade de vida.

A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencgas Raras (BRASIL, 2014)
reforga o papel da comunicagao e da sensibilizagdo social como eixos estratégicos para
a implementacdo de politicas publicas efetivas. O documento reconhece o direito a
informagdo como parte da atencdo integral a saude. Entretanto, passados dez anos de
sua publicacdo, observa-se que a invisibilidade social ainda é uma realidade, o que
justifica a importancia de estudos que utilizem a comunicagdo como instrumento de
conscientizacao e transformacao.

Nesse contexto, Raros — Historias que Transformam (Araujo, 2024) surge como exemplo
de pratica comunicacional humanizada. A obra reune dez narrativas biograficas de
pacientes e familiares diagnosticados com diferentes doengas raras. As histérias
abordam desde a descoberta do diagndéstico até o enfrentamento cotidiano das limitagdes
impostas pela condicido, destacando o papel da fé, da familia, da rede de apoio e das
associacdes de pacientes.

Para Freire (1996), comunicar € um ato politico e humanizador. O autor afirma que
‘ninguém liberta ninguém, ninguém se liberta sozinho: os homens se libertam em
comunhao” (p. 67). As narrativas presentes em Raros materializam essa visao freiriana
de dialogo e libertagcdo. Ao compartilhar suas experiéncias, os personagens transformam
o sofrimento individual em experiéncia coletiva, possibilitando que o leitor compreenda
as doengas raras nao apenas como diagnosticos meédicos, mas como vivéncias
humanas.

Frank (1995), em The Wounded Storyteller, observa que, ao narrar sua trajetoria, o
paciente “restitui a doenga um significado que a medicina técnica tende a suprimir” (p.
40). A narrativa, portanto, € um meio de cura simbdlica: permite que o sujeito retome o
controle sobre sua histéria. Essa perspectiva € evidente nas narrativas analisadas, nas
quais a palavra escrita se torna instrumento de reconstrugao identitaria.

No capitulo sobre Marina, diagnosticada com Atrofia Muscular Espinhal (AME), a

personagem expressa com clareza essa reconstrugcao simbdlica: “Aprendi que a minha
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forca ndo esta nas pernas que ndo se movem, mas no sorriso que ainda insiste em se
abrir” (Araujo, 2024, p. 43).

A fala evidencia a ressignificagao da deficiéncia e a capacidade de transformar a limitagéo
em aprendizado e resisténcia. Essa constru¢ao discursiva aproxima-se do conceito de
“narrativa de esperancga” descrito por Ricoeur (1991), segundo o qual contar é reorganizar
o tempo vivido e resgatar a coeréncia da existéncia apos a ruptura provocada pela dor.
O livro também apresenta casos que expdem as dificuldades estruturais do sistema de
saude brasileiro. Gleyzielen, diagnosticada com Diabetes Insipidos, descreve o
sentimento de exclusao diante da auséncia de politicas efetivas:

“Esse sentimento aumentou em situagdes em que encontrou profissionais de saude que
nao a trataram com a sensibilidade que esperava. Ela lembra de um episddio especifico
em que discutiu com um médico que se recusou a atendé-la adequadamente, apesar de
ser advogada” (Araujo, 2024, p. 103)

Esse relato ilustra o que Bardin (2011) denomina “expressao simbdlica de resisténcia”: o
discurso que denuncia o nao reconhecimento e transforma a fala em ato politico. Ao dar
voz aos pacientes, o livro atua como um dispositivo de resisténcia social e educativa,
legitimando saberes que tradicionalmente foram silenciados.

A andlise das narrativas permite identificar quatro categorias centrais: a peregrinagao
diagnodstica, também conhecida como odisseia do paciente, a rede de apoio, a fé e
espiritualidade e o ativismo. Esses temas nao aparecem isoladamente, mas entrelacados
na trajetoria dos personagens.

A peregrinagao diagndstica € uma constante. Muitos relatos mencionam a demora no
reconhecimento da condigdo, o que acarreta sofrimento e agravamento clinico. Essa
realidade coincide com dados do Ministério da Saude (2021), que reconhece o
diagnodstico precoce como um dos maiores desafios da politica de atencado as doencas
raras.

Outro eixo é o papel da familia e da comunidade. Cleide, paciente com Neuromielite
Optica, expressa o valor do acolhimento coletivo ao afirmar:

“Em outubro de 2022, dei um passo audacioso e fundei a Associagao Brasileira de
Neuromielite Optica (ABNMO), para que nenhum paciente precisasse enfrentar essa

caminhada sozinho” (Araujo, 2024, p. 64).
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O ativismo de Cleide exemplifica o conceito de “advocacy em saude”, no qual o préprio
paciente se torna agente transformador. Essa dimenséo reflete a comunicagao dialdgica
de Freire (1996), na qual o sujeito passa de receptor a protagonista do processo de
mudanca.

A fé e a espiritualidade também estdo presentes em praticamente todas as narrativas.
Thiago Bezerra, pai de Benjamin Bezerra, diagnosticado com PFIC deixa claro isso:
“Para Tiago, o transplante representou uma grande ligao sobre resiliéncia e a for¢ca que
a unido familiar pode proporcionar em momentos de crise. Esse periodo também reforgou
sua fé na importancia de buscar todas as alternativas médicas possiveis para garantir a
saude do filho, independentemente dos desafios que surgissem” (Araujo, 2024. p.34)

A espiritualidade, nesse caso, ndo € apenas um recurso religioso, mas uma linguagem
simbdlica que sustenta emocionalmente o enfrentamento da doenca. Bardin (2011)
aponta que os discursos de fé sdo formas de resisténcia cultural, capazes de restabelecer
o sentido de continuidade da vida.

Além da dimensao espiritual, Raros também revela a forca das redes de apoio afetivo.
Em diversas historias, o suporte familiar € o elemento que possibilita a continuidade do
tratamento e da esperanca. Essas redes refletem o que a Politica Nacional de
Humanizagcdo denomina de “cuidado integral centrado na pessoa” (BRASIL, 2013),
conceito que valoriza o vinculo, a escuta e a corresponsabilidade entre pacientes e
cuidadores.

Desse modo, as narrativas analisadas ndo apenas comunicam experiéncias individuais,
mas traduzem valores universais de solidariedade, empatia e cidadania. Cada historia
amplia o repertorio simbalico do leitor e colabora para reduzir o estigma que ainda cerca
as doengas raras. A obra de Araujo (2024) demonstra que contar histérias €, também,
uma forma de fazer politica publica e de promover incluséo social.

Em sintese, a revisdo de literatura evidencia que a narrativa € uma ferramenta
comunicacional potente para humanizar o olhar sobre as doencas raras. Conforme Freire
(1996), “a palavra tem o poder de libertar e transformar” (p. 72). Raros — Historias que
Transformam reafirma essa ideia ao reunir vozes antes silenciadas e oferecer ao publico

uma compreensao mais empatica da vida rara no Brasil.
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CONSIDERAGOES FINAIS

O estudo das narrativas apresentadas em Raros — Historias que Transformam (Araujo,
2024) permitiu compreender como a comunicagao humanizada pode se constituir em um
poderoso instrumento de inclusdo, conscientizagao e transformacgao social. As histérias
analisadas evidenciam que a vivéncia com uma doencga rara ultrapassa a dimensao
bioldgica e se insere no campo das relagdes humanas, onde a palavra, o afeto e a escuta
tornam-se formas de cuidado.

O livro revela que o simples ato de narrar € um gesto politico. Ao contar suas trajetorias,
os pacientes e familiares deixam de ocupar o lugar da invisibilidade e assumem o papel
de sujeitos historicos, produtores de sentido e de conhecimento. Essa perspectiva reforca
0 pensamento freiriano de que a comunicagao é um processo dialégico e libertador. As
historias, portanto, ndo sao apenas testemunhos individuais, mas expressbdes de
resisténcia coletiva.

A analise das dez narrativas mostra que ha temas recorrentes que se entrelacam e
formam um panorama realista sobre a vida das pessoas com doencgas raras no Brasil: a
odisseia diagnostica, a escassez de politicas publicas, a forca da rede de apoio, a
espiritualidade e o ativismo social. Esses elementos revelam que o enfrentamento néo é
apenas médico, mas também simbdlico e cultural.

A peregrinacao diagnostica expressa a fragilidade do sistema de saude, ainda pouco
preparado para identificar e acompanhar condigdes de baixa prevaléncia. O sofrimento
dos pacientes durante o processo de busca por respostas € intensificado pela falta de
informacgéao e pela desarticulagcéo entre os servigos. Essa realidade vai de encontro com
os dados do Ministério da Saude (2021), que reconhece a necessidade urgente de
ampliar o numero de centros de referéncia e de capacitar profissionais para o
atendimento das doencgas raras.

A rede de apoio, formada por familiares, amigos, associagbes e profissionais
comprometidos, é apresentada no livro como um dos principais fatores de sustentacao
emocional e pratica. A historia de Cleide, fundadora da Associacao Brasileira de
Neuromielite Optica (ABNMO), simboliza a transformagao da dor em propésito coletivo.

A criagdo de organizagbes de pacientes € um dos caminhos mais concretos para o
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fortalecimento da cidadania e para a construgdo de politicas publicas baseadas em
evidéncias e vivéncias reais.
A espiritualidade também se destaca como elemento estruturante das narrativas. Longe
de representar fuga ou negacao, a fé aparece como linguagem de enfrentamento e como
recurso simbdlico que confere sentido a existéncia diante da incerteza. “Gragas a Deus
estou indo, eles vao ver se esta tudo bem comigo” (Araujo, 2024, p. 103), afirma
Gleyzielen, sintetizando a esperanga que perpassa toda a obra. Essa fé traduz o que
Frank (1995) denomina de “narrativa de sobrevivéncia”, uma forma de reconstruir o
sentido da vida apds a experiéncia do adoecimento.
Em resumo, Raros — Historias que Transformam é um exemplo de como a comunicagao
pode ser utilizada como ferramenta de saude publica, educagao e cidadania. A obra
demonstra que a empatia nasce do encontro entre o relato e a escuta, e que contar
histérias € uma forma de transformar realidades. Ao dar visibilidade a pessoas que
historicamente permaneceram a margem, o livro contribui para a consolidagao de uma
cultura de cuidado mais inclusiva e sensivel a diversidade humana.
Com base nos resultados desta analise, conclui-se que as narrativas biograficas sao
instrumentos eficazes para a humanizacdo do olhar sobre as doencas raras. Elas
fortalecem o vinculo entre pacientes, profissionais de saude e sociedade, inspirando
acoes de conscientizacao e politicas publicas mais alinhadas as necessidades reais das
familias afetadas.
O estudo reforga ainda que o campo das doengas raras demanda nao apenas avangos
cientificos, mas também avangos comunicacionais e culturais. O reconhecimento da
singularidade de cada historia € o primeiro passo para a construgdo de um sistema de
saude verdadeiramente equitativo e compassivo. Nesse sentido, a obra Raros — Histérias
que Transformam transcende o espaco literario e se afirma como um ato de
responsabilidade social, transformando o conhecimento em empatia e a empatia em
acao.
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O PAPEL DO SERVICO SOCIAL NO ACOLHIMENTO INICIAL DE PACIENTES E
FAMILIAS COM DOENCAS RARAS

Ranielle de Sousa Oliveira
Cicero de Sousa Lacerda

INTRODUCAO

As doengas raras constituem um grupo heterogéneo de condicbes que afetam um
numero limitado de individuos em relagdo a populacéo geral. No Brasil, estima-se que
cerca de 13 milhdes de pessoas convivam com algum tipo de doenga rara, o que
representa aproximadamente 65 casos a cada 100 mil habitantes, ou seja, até 1,3 em
cada 2 mil pessoas. Dessas, cerca de 95% nado possuem tratamento especifico
disponivel, segundo dados do Ministério da Saude (BRASIL, 2021). Tais enfermidades
sdo, em sua maioria, cronicas, progressivas e de origem genética, demandando cuidados
continuos e politicas publicas especificas para 0 acompanhamento e a inclusao social
dos pacientes e de suas familias (BRASIL, 2014).

O Servigo Social, inserido no campo da satde por meio do Sistema Unico de Saude
(SUS), desempenha papel fundamental na mediacdo entre o usuario e as politicas
publicas, assegurando o acesso aos direitos sociais e de saude. No contexto das
doencas raras, o assistente social atua como elo essencial entre os pacientes, suas
familias e a rede de atencdo, promovendo acolhimento, escuta qualificada e
encaminhamento adequado. O acolhimento inicial, nesse sentido, representa um
instrumento de humanizagédo do cuidado, possibilitando que o diagndstico seja
compreendido ndo como uma sentengca, mas como um ponto de partida para o
enfrentamento coletivo e interdisciplinar da condig¢ao.

O presente artigo tem como objetivo analisar o papel do Servigo Social no acolhimento
inicial de pacientes e familias acometidas por doencas raras, compreendendo-o0 como
uma pratica mediadora entre o impacto emocional do diagnostico e a construgao de
estratégias de enfrentamento e adaptagdo a nova realidade. Tal abordagem busca

evidenciar como o acolhimento se configura como uma ferramenta de humanizagao e
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inclusdo, capaz de fortalecer os vinculos entre o sistema de saude, o paciente e sua rede
de apoio.

A metodologia adotada neste estudo € de natureza qualitativa, com base em pesquisa
bibliografica e exploratéria. Foram utilizadas fontes secundarias provenientes de livros,
artigos cientificos, documentos oficiais do Ministério da Saude e publicagbes da
Organizagao Mundial da Saude (OMS), que abordam a tematica das doencas raras € a
atuacao do Servigo Social no campo da saude. A analise de conteudo, conforme os
principios propostos por Bardin (2011), foi empregada para interpretar os dados e
identificar categorias de sentido relacionadas ao acolhimento inicial e a humanizacao do
cuidado.

A relevancia deste estudo reside na necessidade de ampliar a compreensao sobre o
papel do assistente social no atendimento inicial de familias afetadas por doencas raras,
tema ainda pouco explorado na literatura brasileira. A investigagdo propicia reflexdes
acerca da importancia do acolhimento humanizado como pratica que transcende o
atendimento técnico, tornando-se um instrumento ético e politico de promocg¢ao da
dignidade humana. Ao discutir o impacto das doengas raras sob a 6tica do Servigo Social,
o trabalho contribui para o fortalecimento das politicas publicas de saude e para a
consolidacéo de praticas interdisciplinares.

As contribuicbes deste artigo se manifestam em duas dimensdes principais: tedrica e
pratica. No campo tedrico, o estudo amplia o debate académico sobre o acolhimento de
pacientes com doencgas raras e suas familias, integrando conceitos de humanizagéo,
bioética e direito a saude. No ambito pratico, oferece subsidios para a atuacao
profissional de assistentes sociais e demais profissionais da saude, reforgando a
importancia da escuta sensivel e da construgao coletiva de estratégias de cuidado. Dessa
forma, o trabalho busca inspirar novas praticas de acolhimento no SUS e fortalecer a

rede de atengao as doengas raras no Brasil.

2 REVISAO DE LITERATURA
2.1 Doencgas Raras e Seus Impactos Biopsicossociais
As doencas raras sao caracterizadas como condi¢cées que afetam um numero reduzido

de individuos em relagao a populagao geral. De acordo com a Organizagao Mundial da



60

Saude (OMS), considera-se doenga rara aquela que acomete até 65 pessoas a cada 100
mil individuos, ou aproximadamente 1,3 em cada 2 mil (OMS, 2020). No Brasil, estima-
se que cerca de 13 milhdes de pessoas vivam com algum tipo de doenca rara,
representando cerca de 5% da populagédo nacional (BRASIL, 2021). A maioria dessas
enfermidades apresenta carater crénico, progressivo e degenerativo, sendo que
aproximadamente 80% possuem origem genética (BRASIL, 2014).

Para atender a essa populagdo, o Ministério da Saude instituiu politicas publicas
especificas, como a Politica Nacional de Atengéo Integral as Pessoas com Doengas
Raras, regulamentada pela Portaria n° 199, de 30 de janeiro de 2014. Essa politica
organiza a assisténcia no ambito do Sistema Unico de Saude (SUS), estabelecendo
diretrizes para a atencgéao integral e criando incentivos financeiros de custeio. Segundo a
portaria:

. Art. 1°: Institui a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencas
Raras e aprova as Diretrizes para atencgao integral as pessoas com essas condigdes no
SUS;

. Art. 2°: Define que a politica tem abrangéncia transversal as redes tematicas
prioritarias do SUS, incluindo Rede de Atencao as Pessoas com Doencas Crdnicas, Rede
de Atencdo a Pessoa com Deficiéncia, Rede de Urgéncia e Emergéncia, Rede de
Atencao Psicossocial e Rede Cegonha;

. Art. 3°: Define como doenca rara aquela que acomete até 65 pessoas a cada 100
mil individuos;

. Art. 4°: Estabelece como objetivo a redugado da mortalidade e morbimortalidade, a
melhoria da qualidade de vida e a promogao de agdes de prevencdo, detecgao precoce,
tratamento oportuno, reducéo da incapacidade e cuidados paliativos;

. Art. 5°: Aponta objetivos especificos, incluindo a universalidade, integralidade e
equidade das acdes de saude, a definicdo de diretrizes de cuidado, o acesso regulado a
servigos diagnoésticos e terapéuticos e a qualificagéo da atengéao (BRASIL, 2014).

A implementacao dessa politica consolidou o compromisso do SUS com a atencgao as
pessoas com doengas raras, promovendo O acesso a exames diagndsticos,
aconselhamento genético, medicamentos e procedimentos de avaliacdo e tratamento.

Apesar dos avancgos, persistem desafios significativos, como o diagnéstico tardio, o



61

elevado custo das terapias e a auséncia de tratamentos eficazes para grande parte das
condicgdes.

Os impactos das doencgas raras vao além do aspecto biolégico, afetando as dimensdes
psicoldgica, social e econémica do paciente e de sua familia. Entre os principais efeitos
estdo ansiedade, medo, sentimento de impoténcia, sobrecarga fisica e emocional,
reorganizagao da rotina familiar, isolamento social e estigmatizacdo. Além disso, o
acesso a medicamentos de alto custo frequentemente demanda judicializagao,
evidenciando lacunas no sistema de saude e a necessidade de politicas integradas.
Assim, a experiéncia com doencas raras deve ser compreendida de maneira
multidimensional, envolvendo fatores sociais, econdmicos e culturais que demandam
suporte integral das politicas publicas (ARAUJO, 2024; FREIRE, 1996; OMS, 2020).

2.2 O Desafio do Diagnéstico

O diagnéstico de doencgas raras constitui um dos principais desafios enfrentados no
contexto da saude, apesar da existéncia de politicas publicas voltadas para essa
populacao. Frequentemente, a identificagdo da doenga ocorre apds uma longa jornada
clinica, caracterizada por multiplos exames, encaminhamentos inadequados e a
escassez de profissionais capacitados e humanizados, incluindo a auséncia de
especialistas. Esse percurso, comumente denominado “peregrinagdo diagndstica”,
resulta em desgaste emocional, atraso no inicio de terapias e maior comprometimento
da qualidade de vida dos pacientes (BRASIL, 2014; OMS, 2020).

O atraso no diagndstico impacta diretamente a saude mental da familia, que lida com
sentimentos de incerteza, medo e frustragdo. Além disso, a confirmagao do diagndstico
geralmente é acompanhada de informacgdes sobre a inexisténcia de cura ou de terapias
especificas de dificil acesso, muitas vezes de elevado custo, intensificando a sensagao
de vulnerabilidade (ARAUJO, 2024; FREIRE, 1996).

Os efeitos do diagndstico transcendem o aspecto bioldogico, influenciando
significativamente a esfera psicoldgica e social do paciente e de sua familia. Os pacientes
podem apresentar baixa autoestima, depressao e sofrimento emocional, enquanto os

familiares enfrentam sobrecarga fisica e emocional, alteragdes na rotina, isolamento



62

social e desconhecimento de direitos sociais. Dessa forma, o acolhimento inicial deve ser
compreendido de forma biopsicossocial, reconhecendo a complexidade das
necessidades individuais e familiares, e proporcionando suporte integral a partir de redes
publicas e comunitarias (IAMAMOTO, 2015).

Segundo Goffman (1988), a invisibilidade social contribui para a exclusdo e
marginalizagdo desses individuos, dificultando a construgdo de redes de apoio e a
efetividade das politicas publicas. Assim, o impacto das doencgas raras deve ser analisado
de forma ampliada, contemplando dimensdes bioldgicas, emocionais e sociais, sendo
essencial a atuagao do Servigo Social como mediador na promogao de cuidado integral

e humanizado.

2.3 A Importancia do Servigo Social no Acolhimento de Pacientes e Familias com
Doencas Raras

A insergao do Servigo Social no campo da saude brasileira esta intrinsecamente ligada a
construcdo do Sistema Unico de Saude (SUS), instituido pela Constituicdo Federal de
1988. O SUS estabeleceu principios fundamentais, como universalidade, integralidade e
equidade, rompendo com o modelo assistencialista excludente que predominava
anteriormente. Nesse contexto, o assistente social integra equipes multiprofissionais,
garantindo o acesso da populagdo aos direitos sociais e de saude (BRASIL, 1988;
BRAVO; MATOS, 2014).

A pratica do Servigo Social no SUS baseia-se em uma concepcédo ampliada de saude,
que nao se limita a auséncia de doencga, mas compreende a saude como fendmeno
determinado por fatores sociais, econémicos, culturais e ambientais. Essa perspectiva
esta alinhada ao conceito de determinag¢ao social do processo saude-doenga e ao projeto
ético-politico do Servigo Social IAMAMOTO, 2015).

O Cadigo de Etica Profissional do Servico Social orienta a pratica do assistente social por
meio de principios como defesa dos direitos humanos, qualificacdo do atendimento e
compromisso com a democracia. No campo da saude, tais principios se traduzem em
acolhimento, escuta qualificada e mediacéo entre usuarios e instituicdes. Dessa forma, o

trabalho do Servigco Social ultrapassa encaminhamentos burocraticos, promovendo a



63

autonomia do paciente e reconhecendo-o como sujeito de direito, especialmente no
contexto das populagdes vulneraveis e portadoras de doengas raras.

Dentre as atribuicées do assistente social destacam-se: atendimento direto ao paciente
e a familia, escuta qualificada, acolhimento, orientagdo sobre direitos (como BPC/LOAS,
acesso a medicamentos de alto custo e tratamentos especializados) e articulagdo com
equipes multiprofissionais (médicos, enfermeiros, psicélogos), garantindo atendimento
integral e humanizado. Essa atuacg&o contribui para minimizar o sofrimento e restaurar a
esperanga (BRASIL, 2013).

O acolhimento, previsto na Politica Nacional de Humanizagcdo (PNH), instituida pelo
Ministério da Saude em 2003, é compreendido como reconhecimento das necessidades
singulares do paciente e construgdo de relagdes de confianga entre usuarios e equipes
de saude. Trata-se de uma postura ética e técnica que inclui escuta qualificada,
responsabilizacdo pela demanda apresentada e construgdo conjunta de solugdes
possiveis (BRASIL, 2013).

N o contexto das doencgas raras, o acolhimento transcende a simples recepcéo,
sendo um espago em que o assistente social reconhece o paciente como sujeito de
direito. Muitos pacientes relatam que recebem o diagndstico de maneira fria e técnica,
sem consideragao pelo aspecto emocional. Nesse cenario, o Servigo Social desempenha
papel estratégico, articulando informacéo técnica e cuidado humanizado, transformando
0 encontro inicial em espago de escuta, orientagao e construcido de esperanca.

Assim, o acolhimento n&o se limita a uma etapa do processo assistencial, mas constitui
pratica continua, acompanhando a trajetéria do paciente e da familia ao longo do
tratamento. Por meio dessa atuacgéao, o assistente social ndo promete cura, mas oferece
caminhos para enfrentar a condicdo com dignidade, ressignificando o sofrimento e
garantindo o acesso a direitos sociais e apoio comunitario. Dessa forma, a esperancga se
constitui como estratégia politica e subjetiva, sustentando pacientes e familias na busca
por qualidade de vida (ARAUJO, 2024; FREIRE, 1996; GOFFMAN, 1988).
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CONSIDERAGOES FINAIS

O presente artigo objetivou refletir sobre o papel do Servigo Social no acolhimento inicial
de pacientes e familias com doencas raras, evidenciando a relevancia da atuacao
profissional como mediadora entre o sofrimento causado pelo diagndstico e a construgao
de estratégias de enfrentamento. A abordagem integral e humanizada, proporcionada
pelo assistente social, € fundamental para minimizar os impactos biopsicossociais dessas
condigbes, que frequentemente geram sobrecarga emocional, social e econdmica
(IAMAMOTO, 2015; BRASIL, 2013).

O Servigo Social atua como uma ponte entre a dor e a esperanga. Ao reconhecer o
sofrimento do paciente e de sua familia, o profissional oferece suporte material,
psicolégico e social, possibilitando que os individuos reorganizem suas vidas frente a
condigcdes crbnicas e, muitas vezes, incuraveis. Essa atuacao reforga a dimensao ética
do cuidado, transformando a experiéncia do diagndstico em oportunidades de
ressignificacdo e fortalecimento da qualidade de vida (ARAUJO, 2024; FREIRE, 1996).
E importante destacar que o acolhimento realizado pelo Servigo Social ndo se limita &
recepcao inicial, mas se configura como pratica continua, articulando recursos da rede
de saude, assisténcia social e politicas publicas. Estudos indicam que a escuta
qualificada e 0 acompanhamento sistematico promovem maior adesao aos tratamentos,
reducdo da ansiedade e fortalecimento do protagonismo do paciente e da familia
(BRAVO; MATOS, 2014; IAMAMOTO, 2015).

Além disso, o assistente social desempenha papel estratégico na orientagdo quanto ao
acesso a direitos e beneficios sociais, como o Beneficio de Prestacdo Continuada
(BPC/LOAS), acesso a medicamentos de alto custo e tratamentos especializados. Essa
atuacgao reduz desigualdades e contribui para a equidade no atendimento, especialmente
considerando que grande parte das doencas raras demanda tratamentos complexos e
onerosos (BRASIL, 2014; OMS, 2020).

O acolhimento realizado pelo Servico Social também possui dimenséo educativa, pois
promove informagdes sobre a condigdo de saude, terapias disponiveis e estratégias de
enfrentamento, permitindo que pacientes e familiares compreendam melhor sua situagao

e desenvolvam habilidades para lidar com os desafios do cotidiano. Nesse sentido, o
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Servigo Social atua ndo apenas como mediador, mas como agente de transformagao
social, ampliando a rede de apoio e fortalecendo o vinculo entre familia, comunidade e
sistema de satde (ARAUJO, 2024; IAMAMOTO, 2015).

Adicionalmente, a presenca do Servico Social contribui para a humanizacdo do
atendimento no SUS, alinhando-se as diretrizes da Politica Nacional de Humanizagao
(PNH), que preconiza acolhimento, escuta qualificada e construgdo de vinculos de
confianca. O cuidado humanizado fortalece a capacidade de enfrentamento do paciente
e de seus familiares, reduzindo o impacto da doenca em multiplas dimensdes da vida
cotidiana (BRASIL, 2013; FRANK, 1995).

Evidencia-se a necessidade de expandir estudos e investimentos no campo das doengas
raras, tanto no desenvolvimento cientifico quanto no fortalecimento das redes de atencao
e cuidado. O Servigo Social, nesse contexto, emerge como componente essencial da
equipe multiprofissional, garantindo que a humanizacgao, a ética e o acesso equitativo aos
direitos sejam efetivamente incorporados na trajetoria do paciente e da familia (FREIRE,
1996; GOFFMAN, 1988).
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A TERAPIA OCUPACIONAL E O BRINCAR NA INFACIA COM DOENGAS RARAS

Ludymilla Maria Teixeira Pereira

Suénia dos Santos Lima
INTRODUCAO

A terapia ocupacional € uma profissdo de nivel superior que atua em diversos
campos de conhecimento para prevenir e tratar comprometimentos cognitivos,
psicomotores, perceptivos, afetivos e sensoriais, provenientes de alteragdes genéticas,
traumaticos e/ou doengas adquiridas, que estejam impactando o desempenho das
atividades de vida diaria, atividades de vida instrumentais, na gestao da saude, descanso

e sono, educacgao, trabalho, brincar/ jogar, lazer e participagao social (COFFITO, 2025).

O terapeuta ocupacional que atua na infancia reconhece esse periodo como uma fase
muito importante do desenvolvimento humano, marcada por grandes mudancgas,
aprendizagens e descobertas, compreendendo que nao € s6 uma forma de lazer e
diversao, mas que € de forma prépria uma maneira da crianga se expressar, uma parte

essencial para o seu desenvolvimento emocional, fisico e social. (IPA Brasil, 2020)

Brincar é essencial, um direito garantido por lei e preconizado pela ONU desde 1959
(NACOES UNIDAS 1959). A Declaragéo Universal dos Direitos da Crianga, aprovada na
Assembleia Geral das Nag¢des Unidas em 1959 e fortalecida pela Convencéao dos Direitos
da Criancga de 1989, enfatiza: “Toda crianca tera direito a brincar e a divertir-se, cabendo
a sociedade e as autoridades publicas garantirem a ela o exercicio pleno desse direito.”
(NACOES UNIDAS 1989).

Para o terapeuta ocupacional, o brincar constitui-se simultaneamente como meio de
intervencdo e como fim terapéutico (BAZYK & CASE-SMITH, 2010). E durante o brincar
que o terapeuta ocupacional pode acessar o mundo subjetivo da crianga e pode promover
autonomia, competéncias funcionais e inclusdo social, o que justifica a importancia

terapéutica e o interesse como objeto de estudo para a profissao, sobretudo de criangas
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em contextos de maior vulnerabilidade, como aquelas que vivem com doencgas raras.
(REIS E REZENDE, 2007)

Nesta circunstancia, é de extrema importancia refletir sobre as doencas raras, que,
apesar de afetarem individualmente um numero pequeno de pessoas, representam
coletivamente um importante desafio de saude publica. Estima-se a existéncia de 6.000
a 8.000 doencas raras identificadas, afetando aproximadamente 300 milhées de pessoas
(EURORDIS, 2020).

Mesmo com numeros que crescem, o diagnostico precoce das patologias raras ainda sao
um desafio. As varias etapas que se apresentam desde o inicio da doenga até a incluséo
em servigcos de referéncia, sdo conhecidos como itinerarios diagndstico e terapéutico.
Vale ressaltar que o diagnostico tardio das doencgas raras aumenta a morbidade e da

mortalidade, principalmente, a infantil.

As repercussdes sociais e familiares sdo igualmente significativas. O cuidado continuo,
as adaptacgdes constantes e a necessidade de suporte emocional acarretam um grande
impacto nas familias (PELENTSOV et al., 2016; EURORDIS, 2020). Além disso, a
escassez de investigagao e de terapias direcionadas reforga a urgéncia de investimento

em inovacgao cientifica e no desenvolvimento de tratamentos eficazes e acessiveis.

Diante do exposto, esta pesquisa teve como objetivo identificar na literatura estudos que
tratam do brincar de criangas com diagnosticos de doengas raras e a relagdo com a
terapia ocupacional. O numero reduzido de publicacbes evidencia a lacuna cientifica
sobre a tematica, reforcando a relevancia deste estudo e a necessidade de novas

pesquisas.
METODOLOGIA

Trata-se de uma revisao narrativa, de natureza qualitativa, cujo objetivo foi compreender
e discutir os principais aspectos presentes na literatura sobre o brincar de criangas com

diagnostico de doengas raras.
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A pesquisa bibliografica foi realizada nas bases de dados Scielo, BDTD e google Scholar,

utilizando os descritores “brincar”, “doencas raras”, “infancia”, “terapia ocupacional”’ e

“hospitalizagao”.

Foram inicialmente identificados 41 artigos, dos quais apenas 4 atenderam aos critérios
de inclusdo do estudo que eram o de pertinéncia tematica, disponibilidade do texto
integral e Ano = 2010.

Ap0s a selecéao, os textos foram lidos e submetidos a uma analise qualitativa de conteudo,
como descritos por BARDIN (2011) e MINAYO (2014). O processo de analise deu inicio
com a leitura exploratoria do material coletado, seguindo com a identificagdo de unidade
de registro, onde palavras, frases e ideias centrais pertinentes ao tema eram identificados

€ agrupados por categorias de analise e por ultimo a sintese interpretativa.

O BRINCAR COMO OBJETO DE ESTUDO NO CONTEXTO DAS DOENCAS RARAS
NA INFANCIA

O brincar tem sido objeto de estudo transversal em diversas areas do conhecimento,
como Psicologia, Pedagogia, Sociologia e Antropologia, cada uma atribuindo significados
e funcdes especificos. De forma consensual, reconhece-se que brincar ndo é apenas
entretenimento ou lazer, mas sim uma atividade estruturante da infancia, permitindo a
crianga organizar experiéncias, elaborar emogdes e estabelecer vinculos (KISHIMOTO,
2011; PIAGET, 1962; VYGOTSKY, 1978).

Na Terapia Ocupacional, autores como Yolande Ferland e Donald Winnicott oferecem
contribuigdes relevantes. Ferland (2006), ao propor o Modelo Ludico, descreve o brincar
como experiéncia criativa, relacional e prazerosa, essencial para a identidade e o
desenvolvimento global da crianga. Ja Winnicott (1975), numa perspectiva psicanalitica,
compreende o brincar como espaco transicional entre mundo interno e externo,
fundamental para o amadurecimento emocional e para a criatividade. Apesar das
diferencas, ambos convergem na valorizagéo do brincar como elemento estruturante do

desenvolvimento humano.
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No contexto das doencgas raras, marcadas por desafios clinicos e sociais, o brincar
adquire ainda maior relevancia. Mesmo diante de hospitalizagbes prolongadas,
tratamentos invasivos e incertezas, ele permanece como linguagem universal e territorio
possivel — um espago onde a crianga exerce a imaginagao, experimenta autonomia,
expressa emogdes e encontra formas simbodlicas de lidar com a sua condi¢cao
(PELENTSOQV et al., 2016; EURORDIS, 2020).

Além disso, fortalece vinculos com familiares e profissionais de saude, contribuindo para
o0 bem-estar global da crianca. Nesse cenario, a Terapia Ocupacional garante
oportunidades de participacao e inclusdo, mesmo em ambientes restritivos, reafirmando

o brincar como direito essencial da infancia (AOTA, 2020; Fonseca & Bianquin, 2021).

As teorias de Piaget, Vygotsky e Kishimoto continuam centrais na compreensao do

brincar:
° Piaget (1962) destaca o papel do jogo na construgao de estruturas cognitivas;
° Vygotsky (1978) valoriza o brincar como espagco de mediagdo social e

desenvolvimento de fungdes psicoldgicas superiores;
° Kishimoto (2011) insere-o no contexto educativo e cultural, evidenciando sua

importancia para significados e valores sociais.

Estas abordagens oferecem subsidios teéricos fundamentais, sobretudo para terapeutas
ocupacionais que atuam com criangas com doencas raras, evidenciando o brincar como

pratica de resisténcia, expressao e desenvolvimento.
RESULTADOS E DISCUSSAO

A revisao dos artigos analisados evidenciou que o brincar, no contexto da Terapia
Ocupacional e das doencas raras na infancia, se apresenta como recurso central, mas

também como dimensao essencial da experiéncia humana.

Ferreira et al. (2021), ao estudarem o uso do brincar em criangas com paralisia cerebral,

demonstraram ganhos expressivos nas areas motora, cognitiva, sensorial e social. Estes
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resultados reforcam que, mesmo em condi¢des de comprometimento neurolégico, o
brincar possibilita vivéncias prazerosas e significativas, ampliando nao apenas

habilidades funcionais, mas também a autoestima e a sensacgéo de pertenga da crianga.

Monteiro e Santos (2022), numa revisao sistematica de 16 artigos, identificaram trés eixos
centrais de analise: (1) multiplas definicdes do brincar, (2) instrumentos de avaliagao
disponiveis e (3) utilizacdo do brincar como recurso terapéutico. As autoras concluem
que ndo ha uma definigdo unica e universal, mas todas as perspectivas convergem
quanto ao papel estruturante da ludicidade para aprendizagem, socializagdo e

desenvolvimento global.

Fonseca e Silva (2015) destacam a coexisténcia de diferentes abordagens entre
terapeutas ocupacionais: para 86,9% dos entrevistados, o brincar é utilizado como meio
para treinar habilidades especificas; ja 52,2% o utilizam como fim em si mesmo,
reconhecendo-o como direito fundamental da crianca. Esse achado evidencia uma

tensdo entre a visao instrumental e a valorizagcdo do brincar em sua esséncia.

Silva e Pontes (2013), por sua vez, identificaram que na Baixada Santista o brincar esta
presente em todas as etapas do atendimento clinico de terapeutas ocupacionais. Os
referenciais mais citados foram a Integragcdo Sensorial e o Método Bobath, ambos
frequentemente aplicados em condigdes neurolégicas e doencgas raras. Nessa
perspectiva, o brincar ndo apenas engaja a crianga, mas também potencializa o

desenvolvimento motor, cognitivo, emocional e social, facilitando a adesao ao tratamento.

De forma transversal, os artigos analisados apontam para alguns nucleos tematicos

fundamentais:

1. Dimensao motora:

° O brincar contribui para o treino de movimento, postura e coordenagao, muitas
vezes de forma mais eficaz que exercicios clinicos isolados.
° Jogos simbalicos e atividades ludicas tornam os movimentos mais espontaneos e

menos mecanicos, aumentando a motivacéo da crianga (Ferreira et al., 2021).
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2. Dimensao cognitiva:

) Alinhando-se a perspectiva piagetiana, o brincar promove assimilacido e
acomodacéo de conceitos, permitindo aprendizagens significativas.
) Em criangcas com doencgas raras, cuja trajetéria escolar pode ser marcada por

interrupgdes, o brincar constitui-se como ferramenta essencial de continuidade educativa.
3. Dimensao emocional e social:

° Como defendido por Vygotsky (1978), o brincar € espago de mediagao social. Nos
estudos revisados, verificou-se que ele facilita a comunicagdo, fortalece vinculos
familiares e promove inclusao.

° Criangcas com doencgas raras, frequentemente expostas a hospitalizagcdes

prolongadas, encontram no brincar um espacgo simbdlico de resisténcia e expressao

emocional.
4. Dimenséo cultural e de direitos:
° A ludicidade, reconhecida pela ONU como direito universal, precisa ser garantida

mesmo em contextos de vulnerabilidade clinica.
° Os artigos destacam que negar esse direito em ambientes hospitalares ou

terapéuticos é reforgar a excluséo social.

Os estudos também apontam limitagcées que dificultam a consolidagdo do brincar como

recurso terapéutico plenamente reconhecido:

. Escassez de pesquisas nacionais que articulem brincar, Terapia Ocupacional e
doencas raras, sobretudo em lingua portuguesa.

. Predominio de abordagens instrumentais, que reduzem o brincar a treino de
habilidades, em detrimento da sua dimensao simbdlica, criativa e relacional.

. Falta de padronizacdo nos instrumentos de avaliagao, dificultando comparagodes

entre estudos e a construgao de protocolos baseados em evidéncias.
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. Barreiras socioecondmicas, que limitam o acesso das familias a brinquedos,
recursos adaptados e tecnologias assistivas.
o Lacunas na formagao académica, que muitas vezes nao contemplam a ludicidade

como eixo estruturante da pratica terapéutica.

Diante desses achados, € possivel afirmar que o brincar deve ser compreendido como
estratégia de cuidado integral na Terapia Ocupacional, especialmente para criangas com

doencas raras. Para além dos beneficios funcionais, ele garante:

° Experiéncias de autonomia, mesmo em contextos de hospitalizagao.

° Fortalecimento de vinculos familiares, por meio de atividades partilhadas.

° Promocgao da inclusao social, combatendo o isolamento e o estigma.

° Ressignificagdo da experiéncia da doenca, oferecendo a crianga um espago para

elaborar simbolicamente as limitagdes impostas pela condi¢&o clinica.

Assim, o brincar, mais do que um recurso de reabilitacdo, deve ser entendido como direito
e pratica humanizadora, capaz de integrar dimensdes clinicas, pedagogicas, sociais e

culturais.

A analise dos artigos corroborou que o brincar constitui uma das atividades mais
significativas da infancia, reconhecido tanto como direito fundamental quanto como
recurso central na Terapia Ocupacional. Seja no contexto clinico, educacional ou social,
a ludicidade mostrou-se capaz de potencializar o desenvolvimento motor, cognitivo,
social e emocional das criangas, além de favorecer a autonomia, a qualidade de vida e a

participacao ativa nos diferentes contextos da vida diaria.

No caso das doencas raras, este papel torna-se ainda mais relevante. Criangas com
condigbes crénicas e complexas, como paralisia cerebral ou sindromes genéticas,
enfrentam limitagdes que afetam profundamente sua rotina e suas oportunidades de
interacdo. Nesse cenario, o brincar ndo deve ser reduzido a técnica auxiliar de
reabilitacdo, mas compreendido como dimens&do essencial do cuidado integral. Ele

representa oportunidade de ressignificagdo da realidade, de enfrentamento das
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limitagdes impostas pela condicdo de saude e de fortalecimento dos vinculos familiares

e comunitarios.

Além disso, os resultados indicam que o brincar atua como estratégia de inclusdo social,
ajudando a combater o isolamento e o estigma frequentemente associados as doencas
raras. Ao permitir que a crianga exer¢ca a imaginagao, expresse emogdes e vivencie

autonomia, o brincar reafirma sua identidade para além da doencga.

Contudo, os achados revelaram a escassez de estudos nacionais que relacionam de
forma sistematica a Terapia Ocupacional, brincar e doengas raras, demonstrando a
necessidade de protocolos baseados em evidéncias que orientem intervengcdes mais

consistentes.

As limitacbes praticas dos terapeutas ocupacionais, que muitas vezes ainda abordam o
brincar de maneira instrumental, desconsiderando sua dimenséao subjetiva, e evidencias
de limitagbes estruturais e socioecondmicas das familias ao acesso de recursos ludicos

e tecnologias assistivas foram outros achados da analise.

Diante desse panorama, conclui-se que investir no brincar como estratégia terapéutica e
de cuidado é investir ndo apenas no desenvolvimento funcional da crianga, mas também

na sua dignidade, cidadania e inclusao social.

Para que isso se concretize, é urgente ampliar a pesquisa sobre a tematica, fortalecer a
formagao continuada na area da ludicidade, implementar e/ ou fortalecer politicas
publicas que assegurem 0 acesso universal a recursos ludicos adaptados, inclusive em
contextos hospitalares e incentivar praticas interdisciplinares que articulem saude,

educacao e assisténcia social no atendimento as criancas com doencas raras.

Em sintese, reconhecer o brincar como direito e necessidade essencial € dar voz as
criangas em sua singularidade e garantir-lhes uma infancia plena, rica em experiéncias
significativas. Mais do que recurso terapéutico, o brincar € um ato de resisténcia, incluséo
e humanizacgao, capaz de transformar a vida das criangas com doengas raras e de suas

familias.
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TRIAGEM NEONATAL: PAPEL DO TESTE DO PEZINHO NO DIAGNOSTICO DAS
DOENCAS RARAS
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INTRODUGAO

A triagem neonatal, popularmente conhecida como Teste do Pezinho, € considerada uma
das mais relevantes estratégias de saude publica voltadas a detecgdo precoce de
doencas metabdlicas, genéticas, endocrinas e hematologicas trataveis ainda no periodo
neonatal. Sua aplicagao sistematica permite a identificagao de condi¢cdes assintomaticas
em recém-nascidos, possibilitando intervengdes terapéuticas oportunas que reduzem
complicagdes, mortalidade e sequelas irreversiveis (Sao Paulo, 2025; Brasil, 2025).

No Brasil, a implantagao do Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), em 2001,
consolidou o direito universal ao exame e estabeleceu uma rede de Servigcos de
Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN), garantindo acompanhamento clinico e
laboratorial dos casos diagnosticados. Essa politica publica marcou um avango
significativo para a saude neonatal, permitindo o acesso equitativo a diagnostico e
tratamento em todo o territério nacional (Brasil, 2025).

A aprovacgao da Lei n® 14.154, em 2021, ampliou progressivamente o painel de doencas
investigadas, contemplando, além das condi¢cbes ja rastreadas, imunodeficiéncias
primarias, doencas lisossdmicas e atrofia muscular espinhal. A ampliagao do escopo de
triagem reflete o reconhecimento da importancia do diagndstico precoce no contexto das
doencas raras, uma vez que o inicio rapido do tratamento esta associado a melhoria do
prognéstico e da qualidade de vida das criangas e familias afetadas (Brasil, 2021;
Agéncia Brasil, 2021).

As doencgas raras, que acometem até 65 pessoas em cada 100 mil habitantes,

representam um desafio de saude publica pelo seu carater crénico, progressivo e muitas
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vezes degenerativo. Estima-se que cerca de 13 milhdes de brasileiros convivam com
essas condi¢cdes, sendo aproximadamente 80% de origem genética. A demora no
diagnostico continua sendo um dos principais obstaculos, gerando impactos clinicos,
sociais e econbmicos relevantes. Nesse cenario, a triagem neonatal surge como
ferramenta estratégica para superar parte dessas barreiras (Fiocruz, 2024; Rio Grande
do Sul, 2025).

A justificativa para esta pesquisa encontra-se na relevancia cientifica e social de discutir
o papel do Teste do Pezinho no diagnostico precoce das doengas raras. Apesar dos
avancgos conquistados, ainda persistem desigualdades na implementagdo do exame
entre as regides brasileiras, além da necessidade de maior sensibilizagao de profissionais
de saude e familias sobre a importancia da coleta. Do ponto de vista académico, a analise
desse tema contribui para ampliar a produgao cientifica em um campo ainda em
expansao, fornecendo subsidios para politicas publicas mais efetivas. Do ponto de vista
pratico, fortalece a compreensao de profissionais de saude acerca da triagem neonatal e
sua interface com a deteccdo precoce das doencgas raras, podendo contribuir para a
melhoria da atencdo neonatal no ambito do Sistema Unico de Saude.

Este estudo, portanto, busca refletir sobre a importancia do Teste do Pezinho como
instrumento de equidade e prevencdo em saude, destacando seus impactos clinicos e

sociais e apontando os desafios e perspectivas para a sua consolidagao no Brasil

OBJETIVO DA PESQUISA

Objetivo Geral

Analisar a importancia do Teste do Pezinho para o diagnéstico precoce das doencgas

raras no contexto da triagem neonatal no Brasil.

Objetivos Especificos

. Descrever o histoérico e a evolugéo do Programa Nacional de Triagem Neonatal no
Brasil.

. Identificar as principais doengas raras contempladas no Teste do Pezinho.
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. Discutir os beneficios do diagndstico precoce para pacientes, familias e sistema
de saude.
. Refletir sobre os desafios e perspectivas futuras da triagem neonatal frente as

doencas raras.

METODOLOGIA

O presente estudo caracteriza-se como uma pesquisa de natureza bibliografica,
de perfil tedrico, tendo como finalidade reunir, analisar e discutir o conhecimento ja
produzido acerca da triagem neonatal, em especial do Teste do Pezinho, e sua
importancia para o diagnostico precoce de doengas raras. A pesquisa bibliografica é
aquela que se desenvolve a partir de material ja publicado, envolvendo livros, artigos
cientificos, teses, dissertagdes, documentos oficiais, legislagdes, relatérios técnicos e
fontes eletronicas de carater cientifico, compondo um acervo de informacdes validadas
pela comunidade académica (Gil, 2019).

Segundo Lakatos e Marconi (2021), a pesquisa bibliografica consiste em um
levantamento sistematico de obras que ja tratam do tema em estudo, permitindo a
construcado de uma base soélida de conhecimento e fundamentagao para analises criticas.
Essa técnica tem como diferencial o carater exploratério, uma vez que busca identificar,
organizar e interpretar informagdes previamente publicadas, favorecendo a compreensao
do fendbmeno investigado.

Para a selecao das fontes, foram utilizados critérios de relevancia, atualidade e
pertinéncia em relagao ao objeto de estudo. Foram priorizados documentos publicados
nos ultimos dez anos, sem excluir, no entanto, producdes classicas que possuem valor
histérico e cientifico consolidado. A busca foi realizada em bases de dados cientificas
como SciELO, PubMed, LILACS e Google Académico, além de documentos oficiais
disponibilizados pelo Ministério da Saude, secretarias estaduais de saude e organismos
internacionais, utilizando como descritores: “triagem neonatal”’, “teste do pezinho”,
“doencgas raras” e “diagndéstico precoce”.

A analise do material selecionado sera realizada de forma qualitativa, a partir da

leitura critica e interpretativa dos textos, com o objetivo de identificar convergéncias,
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divergéncias e lacunas de conhecimento. De acordo com Severino (2018), a pesquisa
bibliografica demanda um processo de organizagao conceitual que possibilite ndo apenas
a descricdo dos conteudos encontrados, mas também a reflex&o critica, a comparacéao

entre diferentes perspectivas e a construcdo de novos entendimentos.

REVISAO DA LITERATURA

A triagem neonatal, amplamente conhecida como Teste do Pezinho, é uma das
estratégias mais eficazes de saude publica para a identificacdo precoce de doencas
metabdlicas, genéticas, enddcrinas e hematoldgicas que podem comprometer o
desenvolvimento infantil se ndo diagnosticadas a tempo. Sua implementacéao sistematica,
em diversos paises, permitiu reduzir significativamente a morbimortalidade associada a
essas condigdes, consolidando-se como um instrumento fundamental de prevengao e
equidade em saude (Fiocruz, 2024; Brasil, 2025).

O marco inicial da triagem neonatal remonta a década de 1960, quando Robert Guthrie
e Ada Susi desenvolveram um método simples e econbmico para detectar a
fenilcetonuria utilizando sangue seco em papel-filtro (Guthrie; Susi, 1963). A descoberta,
rapidamente adotada em varios paises, revolucionou a saude publica e estabeleceu as
bases para os programas de triagem neonatal em todo o mundo. A partir desse modelo,
diferentes nagdes criaram protocolos e legislagdes especificas voltadas ao rastreamento
populacional de doencas trataveis no periodo neonatal.

No Brasil, as primeiras experiéncias de triagem neonatal surgiram na década de 1970,
em projetos isolados conduzidos por hospitais e universidades, sem cobertura nacional
e sem integragéo ao sistema publico de saude. Apenas em 2001 o Ministério da Saude
instituiu oficialmente o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), por meio da
Portaria n°® 822, com o objetivo de garantir o acesso universal e gratuito ao exame e
organizar uma rede de Servicos de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN) (Brasil,
2001). O programa foi estruturado em fases de implantagdo gradual, permitindo a
inclusdo progressiva de novas doengas e o fortalecimento da rede assistencial para

diagnéstico confirmatério, acompanhamento e tratamento.
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Inicialmente, o PNTN contemplava apenas duas doengas — fenilcetonuria e
hipotireoidismo congénito. Posteriormente, foram incorporadas outras condigdes, como
doenca falciforme, fibrose cistica, deficiéncia de biotinidase e hiperplasia adrenal
congénita, ampliando o alcance diagnostico e reforcando a importancia da detecgao
precoce para o controle e manejo clinico (Brasil, 2016; Ministério da Saude, 2020). Essa
evolugao reflete 0 avango das tecnologias laboratoriais e 0 compromisso do Sistema
Unico de Saude (SUS) com politicas publicas voltadas & promogéo da satde infantil.

A aprovagédo da Lei n°® 14.154/2021 marcou um novo ciclo de expansdo, ao prever a
inclusdo de doencgas raras e complexas, como imunodeficiéncias primarias, doencgas
lisossbmicas e atrofia muscular espinhal, de forma progressiva conforme a capacidade
técnica dos estados (Brasil, 2021). Essa ampliacdo busca alinhar o Brasil as
recomendagdes internacionais, nas quais a triagem neonatal tem incorporado
tecnologias avangcadas como a espectrometria de massa em tandem (MS/MS) e testes
genéticos de alta precisao, permitindo detectar precocemente centenas de condi¢des de
origem metabdlica ou genética (Ferreira et al., 2022).

As doencas raras, definidas pela Organizacdo Mundial da Saude como aquelas que
afetam até 65 pessoas em cada 100 mil habitantes, representam um grupo heterogéneo
de condi¢des crbnicas, progressivas e frequentemente degenerativas. Estima-se que
existam entre seis e oito mil doengas raras conhecidas, das quais cerca de 80% tém
origem genética (Fiocruz, 2024). No Brasil, aproximadamente 13 milhdes de pessoas
convivem com alguma dessas condi¢des, enfrentando, na maioria das vezes, longos
periodos até a obtengao do diagndstico definitivo. Nesse cenario, o Teste do Pezinho
torna-se uma ferramenta essencial para identificar precocemente doencgas raras que, se
tratadas logo apds o nascimento, podem ter o curso clinico significativamente alterado
(Brasil, 2025).

Entre as principais doengas raras atualmente contempladas no Teste do Pezinho
ampliado estdo os erros inatos do metabolismo, as doengas lisossbmicas e as
imunodeficiéncias primarias. Essas condicdoes compartilham o fato de apresentarem
manifestagdes iniciais inespecificas e graves repercussdes neuroldgicas, imunoldgicas e

metabdlicas.
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A detecgado precoce possibilita a introdugdo imediata de terapias especificas, como
reposicao enzimatica, dietas restritivas ou intervengdes imunoldgicas, prevenindo
sequelas e reduzindo a mortalidade infantil (Brasil, 2021; Souza et al., 2023).

O diagndstico precoce traz beneficios diretos ndo apenas para o individuo, mas também
para as familias e para o sistema de saude. Para a crianga, o inicio imediato do
tratamento significa maior expectativa e qualidade de vida, além da prevengao de
deficiéncias permanentes. Para as familias, representa redu¢cao do sofrimento e maior
acesso a informagdo e ao acompanhamento multiprofissional. Do ponto de vista do
sistema publico, o diagnostico precoce reduz custos associados a internagoes,
reabilitacdo e tratamentos tardios, reafirmando o carater preventivo e econémico do
programa (Ministério da Saude, 2020; Fiocruz, 2023).

Apesar dos avangos alcangados, a triagem neonatal no Brasil ainda enfrenta desafios
estruturais e organizacionais. Persistem desigualdades regionais na cobertura e na
qualidade dos servicos, especialmente em estados com menor infraestrutura laboratorial
e dificuldades logisticas para o transporte das amostras. Além disso, o tempo entre a
coleta, o processamento e a liberagdo dos resultados pode comprometer a efetividade
do diagndstico precoce, especialmente em doencas de rapida evolugao clinica (Fiocruz,
2023; Brasil, 2024). Outro desafio relevante é a capacitagao continua dos profissionais
de saude, tanto na coleta adequada do material quanto na orientacdo as familias e no
encaminhamento dos casos suspeitos.

O futuro da triagem neonatal caminha para a incorporagdo de novas tecnologias
diagndsticas, como a analise gendmica, capaz de ampliar de forma significativa o numero
de doengas detectaveis logo apds o nascimento. Essa evolugcdo, contudo, demanda
investimento em infraestrutura, formacéao de profissionais especializados e fortalecimento
das redes de atencdo a saude. E fundamental que a ampliagéo do Teste do Pezinho seja
acompanhada por politicas de gestdo e financiamento sustentaveis, assegurando
equidade no acesso e continuidade do cuidado (Souza et al., 2023; Brasil, 2025).
Assim, a triagem neonatal, além de uma estratégia de diagndstico precoce, consolida-se
como um instrumento de equidade, prevencéo e promocao da saude infantil, articulando
ciéncia, tecnologia e politicas publicas. Sua ampliagao e fortalecimento representam nao

apenas um avango técnico, mas também um compromisso ético e social com o direito a
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vida e a saude das criangas brasileiras, especialmente aquelas afetadas por doengas

raras.

CONSIDERAGOES FINAIS

A presente pesquisa permitiu compreender que o Teste do Pezinho constitui uma das
mais relevantes estratégias de saude publica voltadas a prevencgao e a deteccao precoce
de doencgas raras, representando um marco no cuidado neonatal brasileiro. A analise
bibliografica demonstrou que o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) evoluiu
significativamente desde sua criagdo em 2001, ampliando progressivamente o numero
de doencas rastreadas e consolidando-se como uma politica publica essencial para a
promocéo da equidade e da integralidade no Sistema Unico de Saude (SUS).

A aprovacgao da Lei n°® 14.154/2021 simboliza um avango expressivo ao incluir, de forma
gradual, um conjunto mais abrangente de condigdes genéticas e metabdlicas, refletindo
o compromisso do Estado com a ampliagdo do acesso ao diagnostico precoce e ao
tratamento oportuno. Todavia, os achados da literatura evidenciam que ainda persistem
desigualdades regionais significativas quanto a cobertura, a infraestrutura laboratorial e
a capacitagao dos profissionais de saude, o que limita a efetividade do programa em
algumas localidades do pais.

Conclui-se que o fortalecimento da triagem neonatal no contexto das doengas raras
requer uma abordagem intersetorial e continua, que envolva n&o apenas o
aprimoramento tecnoldgico e laboratorial, mas também investimentos em educagao
permanente, gestdo integrada e sensibilizacdo das familias e comunidades sobre a
importancia da coleta e do acompanhamento dos resultados. E fundamental que a
ampliacdo do Teste do Pezinho venha acompanhada de politicas sustentaveis de
financiamento, da consolidacao das redes de referéncia e contrarreferéncia e da garantia
de tratamento e acompanhamento multiprofissional.

Do ponto de vista cientifico, a discussdo sobre a triagem neonatal ampliada reafirma a
necessidade de novas pesquisas voltadas a avaliagao de custo-efetividade, impacto
social e desfechos clinicos das doencas diagnosticadas precocemente. No campo ético
e social, reforga-se o principio do direito a vida e a saude, especialmente para criancas
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com condi¢cdes raras, cuja trajetéria pode ser profundamente modificada por um
diagndstico precoce e uma intervengao adequada.

Assim, o Teste do Pezinho transcende a dimensao técnica de um exame laboratorial,
consolidando-se como um instrumento de justica social, equidade e humanizagdo do
cuidado, capaz de traduzir em pratica o compromisso constitucional com a saude como

direito de todos e dever do Estado.
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DOENCAS RARAS: A PRESENCA DA EQUIPE MULTIPROFISSIONAL NO
PROCESSO DE DIAGNOSTICO, ACOLHIMENTO E FORTALECIMENTO DE
VINCULO

Nedjma Brandao Araujo Limeira
Luciana Pereira de Melo
Rochele de Oliveira Silva

_ Klénia Magno dos Santos
INTRODUCAO

No Brasil, a Portaria n°® 199/2014, do Ministério da Saude, estabelece que doencas raras
sao aquelas que incidem em até 65 pessoas por 100.000 habitantes, o que corresponde
a 1,3 por 2.000. Apesar da baixa incidéncia, afetam cerca de 13 milhdes de brasileiros.
Trata-se, em geral, de enfermidades de evolugao crénica, progressiva, degenerativa e
incapacitante (BRASIL, 2014), que implicam limitagées funcionais e necessidades de
acompanhamento especializado. As consequéncias fisicas e psicossociais atingem tanto
os individuos diagnosticados quanto seus familiares, exigindo cuidados permanentes e a
atuacao coordenada de diferentes areas profissionais.

Essa complexidade manifesta-se nos chamados itinerarios diagnédsticos e terapéuticos,
descritos por Luz, Silva e Demontigny (2015), que envolvem percursos longos, busca em
multiplos servigos, atrasos e dificuldades de acesso a especialistas. Tais trajetérias
ultrapassam os aspectos clinicos, sendo atravessadas por incertezas e profundo
desgaste para as pessoas com doengas raras e suas familias. Somam-se a esse cenario
barreiras adicionais, como a escassez de medicamentos, a demora na entrega de
resultados e, muitas vezes, a necessidade de recorrer a instancias juridicas para garantir
o tratamento adequado. Essa realidade evidencia a problematica central: a necessidade
de um cuidado que transcenda a dimenséo clinica, incorporando igualmente os aspectos
sociais, emocionais e educacionais envolvidos na experiéncia das doengas raras.
Diante desse cenario, a atuacao da equipe multiprofissional mostra-se imprescindivel. A
Enfermagem pode atuar no acolhimento pré-natal, triagem neonatal, avaliagao clinica

continua e no acompanhamento humanizado (BRASIL, 1987; 2021); O Servigo Social
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contribui para a defesa da efetivagdo da garantia dos direitos e para o fortalecimento dos
vinculos familiares e comunitarios (BRASIL, 2004; BRASIL, 2009); a Psicologia oferece
espacos de escuta e ressignificagdo, auxiliando pacientes e cuidadores a elaborarem
perdas e reconstruir rotinas (Aureliano, 2018; Maldonado, 2017; Hollanda-Winkler et al.,
2024); e a Psicopedagogia media processos de aprendizagem e pertencimento,
articulando neurociéncia e praticas de acolhimento para favorecer inclusao (Brotto,
Rosaneli, Pilotto, 2020; Fonseca, 2016; Ribeiro, Johnson, 2023).

O objetivo deste estudo é analisar como essas areas, de modo integrado, participam do
diagnostico, do acolhimento e do fortalecimento de vinculos em doencas raras.
Especificamente, busca-se compreender o papel da Enfermagem no auxilio a detecgao
precoce e no cuidado integral, do Servigo Social no enfrentamento das expressdes da
questdo social, da Psicologia no suporte emocional e na resiliéncia familiar, e da
Psicopedagogia na promogao da aprendizagem e inclusédo escolar.

Considerando essas questdes, optou-se por realizar uma revisdo de literatura que
possibilitasse sistematizar os principais referenciais tedricos e normativos relacionados
ao cuidado em doengas raras. A pesquisa foi conduzida com base em artigos
académicos, relatorios técnicos e documentos oficiais, complementada pela observagao
de praticas multiprofissionais na Associacao Paraibana de Doengas Raras (ASPADOR)
e no Centro de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras (CRMDR), ambos
localizados em Jo&o Pessoa, na Paraiba. Essa abordagem teérico-metodoldgica permitiu
articular evidéncias e experiéncias de diferentes areas, oferecendo subsidios para a

analise interdisciplinar que se desenvolve a seguir.

REVISAO DE LITERATURA

Enfermagem nas doencas raras: diagnostico precoce, triagem neonatal e cuidado

humanizado

A Enfermagem atua de forma estratégica no cuidado as pessoas com doengas raras,
integrando usuarios, familias e a equipe multiprofissional. Por estar inserida em diferentes

niveis assistenciais, desde a atencao basica até os servigos especializados, ela €, em
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muitos casos, a primeira a identificar sinais de alerta, ouvir relatos familiares e
acompanhar a evolugao clinica.

De acordo com o Ministério da Saude (BRASIL, 2025), essa posigédo permite ndo apenas
detectar precocemente altera¢gdes no desenvolvimento, mas também orientar as familias
em meio a itinerarios diagnosticos frequentemente longos, complexos e desgastantes.
O marco legal da profissdo também respalda essa atuagédo. O Decreto n° 94.406/1987
(BRASIL, 1987), que regulamenta a Lei n° 7.498/1986, define como competéncia do
enfermeiro prestar assisténcia a gestante, a parturiente, a puérpera e ao recém-nascido.
Essa previséao juridica fundamenta a atuacao em etapas decisivas da atengdo materno-
infantil e evidencia que o exercicio profissional inclui praticas de acolhimento
humanizado, escuta ativa e educagao em saude, fundamentais para reduzir a ansiedade
dos familiares diante das incertezas e possibilitar a constru¢ao de vinculos de confianca.
Esse papel educativo se torna particularmente evidente no acompanhamento de
gestantes e familias nas Unidades Basicas de Saude e nas Estratégias de Saude da
Familia, onde o enfermeiro orienta sobre consultas, exames, vacinas e direitos, além de
criar espagos de didlogo e esclarecimento. Ao promover um ambiente acessivel e de
confianga, o profissional ajuda a diminuir o impacto emocional que acompanha a busca
pelo diagndstico, favorecendo maior segurancga e adesao aos cuidados.

No campo da prevencéao, destaca-se a Triagem Neonatal, considerada a maior iniciativa
de saude publica preventiva no campo da genética. Segundo o Ministério da Saude
(BRASIL, 2025), esse programa visa detectar doengas genéticas e congénitas em fase
pré-sintomatica, ampliando as chances de intervencao precoce. Com a promulgagao da
Lei n° 14.154/2021 (BRASIL, 2021), o numero de doencgas rastreadas foi expandido,
incluindo diversas condi¢des raras. Trata-se de um avanc¢o fundamental para o sistema
de saude brasileiro, pois permite reduzir complicacbes e oferecer tratamentos mais
eficazes desde os primeiros dias de vida.

Essa contribuicao também se evidencia em iniciativas regionais. O Laboratério Central
de Saude Publica da Paraiba incorporou a espectrometria de massas (LACEN/PB, 2025),
possibilitando identificar mais de cinquenta doencgas raras em recém-nascidos. Esse

recurso amplia a capacidade diagndstica e fortalece a rede de cuidados especializados.
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Além da triagem, a atuagdo da Enfermagem ¢€ relevante para a vigilancia do
desenvolvimento infantil, identificando atrasos motores, neurolégicos, cognitivos e
infeccbes de repeticdo, entre outros, garantindo encaminhamento precoce a

especialistas.

Doencas raras e Servigo Social: acolhimento, direitos e fortalecimento de vinculos

De acordo com a Portaria n°® 199/2014, que institui a Politica Nacional de Atenc&o Integral
as Pessoas com Doencas Raras, o cuidado deve ser ofertado de forma integral,
multiprofissional e interdisciplinar, garantindo acesso equitativo € humanizado em todos
os niveis de atencgao. Esse principio se articula a concepg¢éo da Organizagdo Mundial da
Saude (OMS, 1946), que define a saude como condi¢ao integral, envolvendo dimensdes
fisicas, mentais e sociais, e nao restrita a inexisténcia de doencas.

Nesse sentido, o cuidado voltado as pessoas com doengas raras deve abranger nao so
o tratamento clinico, mas também estratégias de reabilitacdo, apoio psicossocial e
inclusdo social.

Iriart et al. (2019) apontam que o cuidado intensivo, geralmente assumido pelas maes,
gera sobrecarga fisica, emocional e social, configurando situagdo de vulnerabilidade.
Essa condigcdo é agravada pelo afastamento das atividades laborais e pela insuficiéncia
de renda, o que intensifica as dificuldades enfrentadas pelas familias. Dias et al. (2023)
ressaltam ainda que vinculos paternos e familiares tendem a se fragilizar diante da
progressao da doenca, concentrando responsabilidades sobre a figura materna.

Essas situacbes refletem expressdes da questdo social, entre elas a dificuldade de
acesso a transporte para servigos especializados, exames diagnésticos e medicamentos
de alto custo, além de processos burocraticos que prolongam o sofrimento das familias.
A soma desses condicionantes repercute diretamente no isolamento social e no
sentimento de culpa vivenciado por maes e familiares ao acompanhar uma pessoa com
doenca rara em meio a um contexto social que tende a valorizar padrées de
desenvolvimento considerados usuais, frequentemente marcado pela insensibilidade

diante da diversidade.
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Diante desse quadro, torna-se fundamental que os profissionais reconhegam a
importancia de cuidar de quem cuida. Nesse contexto, o Servigo Social participa de
maneira integrada na articulagdo de acolhimento, orientagdo e defesa da efetivagao da
garantia dos direitos sociais, com énfase no fortalecimento dos vinculos familiares e
comunitarios.

Compete ao Servigo Social a avaliagao do contexto socioecondmico e 0 encaminhamento
para beneficios e programas, elementos centrais para a garantia da protegao social. O
Servigo de Convivéncia e Fortalecimento de Vinculos (SCFV), previsto na PNAS
(BRASIL, 2004) e na Tipificagdo Nacional de Servigos Socioassistenciais (BRASIL,
2009), constitui um programa da assisténcia social que desenvolve atividades de
fortalecimento de lagos familiares e comunitarios, prevenindo situagoes de isolamento e
vulnerabilidade.

Diante do exposto, experiéncias do Terceiro Setor e de centros especializados,
como o Centro de Referéncia Multiprofissional em Doencas Raras e a Associagao
Paraibana de Doengas Raras (ASPADOR), assumem papel complementar ao realizar o
acolhimento, orientacao e inclusdo social do publico-alvo, suas familias e comunidade
em geral. Nessas instituigdes, o trabalho é conduzido por equipes multiprofissionais que
integram dimensdes da saude, da educacao e da assisténcia social, oferecendo suporte
continuo, promovendo momentos de bem-estar e fortalecendo redes de apoio. Como
destaca Carvalho (1998), tais iniciativas evidenciam a crescente contribuicdo da
sociedade civil e de instituicdes especializadas para ampliar os espacos de protecao

social e apoiar grupos em situagao de vulnerabilidade.

Psicologia diante do diagnéstico de doengas raras: impactos e possibilidades de

cuidado

Receber o diagnéstico de uma doenca rara representa uma experiéncia profundamente
transformadora, que ultrapassa o campo clinico e atinge dimensbes emocionais,
familiares e sociais. Frequentemente antecedido pela chamada “odisseia diagnostica”

(Aureliano, 2018), esse processo se caracteriza por sucessivas consultas, hipéteses
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inconclusivas e longos periodos de espera, resultando em desgaste fisico, psicolégico e
em uma sensacao de invisibilidade diante dos servicos de saude.

Se, por um lado, o diagnostico pode trazer alivio por finalmente nomear a condi¢do, por
outro, também impde apreensao e incertezas diante de um futuro imprevisivel, como
destacam Carvalho e Llerena Junior (2025). As repercussdes nao recaem apenas sobre
a pessoa com doenga rara, mas se estendem a todo o nucleo familiar, especialmente a
mae, que com frequéncia assume a posicao central no cuidado. Esse papel, embora
nascga do vinculo afetivo, pode se tornar solitario e exaustivo, como ressaltam Hollanda-
Winkler et al. (2024), sobretudo quando os lagos conjugais e familiares se fragilizam
diante da sobrecarga imposta pela doenca. Maldonado (2017) acrescenta que, esse
processo frequentemente acarreta sentimentos de impoténcia, medo e lutos simbdlicos,
associados a perda do filho idealizado ou de expectativas familiares interrompidas.

A pessoa com doenca rara, por sua vez, enfrenta desafios que vao além dos sintomas
clinicos. Criangas, adolescentes e adultos diagnosticados com doencas raras podem
conviver com deficiéncias fisicas, intelectuais, dificuldades cognitivas e de comunicagao
ou limitagdes sensoriais que favorecem o isolamento social, a estigmatizacao e restrigbes
de autonomia (Soares, Araujo, Bellato, 2016). Nesse cenario, a Psicologia ndo se limita
a acolher a dor subjetiva, mas se coloca como espaco de desenvolvimento integral,
auxiliando o individuo a reconhecer capacidades, elaborar frustragcbes, valorizar
conquistas e potencialidades, bem como, ampliar recursos de enfrentamento.

A pratica psicologica se concretiza em diferentes modalidades, como atendimentos
individuais, terapias familiares, grupos de apoio e agdes de psicoeducacgao, voltadas ao
fortalecimento das redes de suporte e a promocado da resiliéncia familiar. Hollanda-
Winkler et al. (2024) destacam que, ao reconhecer a singularidade da pessoa com
doenca rara, a Psicologia fortalece recursos internos, favorece a expresséo emocional e
promove a saude mental como dimenséao transversal do cuidado, ampliando a qualidade
de vida. No contexto familiar, sua atuagao contribui para a reorganizacao de rotinas, o
compartilhamento de responsabilidades e o reconhecimento de limites, prevenindo que
0 cuidado ndo se torne insustentavel. Assim, reafirma a centralidade da pessoa no
processo de cuidado, compreendendo-a para além do diagndstico ou da condigao rara
que a acompanha.



93

Outro aspecto relevante da contribuicdo da Psicologia na equipe multiprofissional € a
mediagcao entre especialidades, favorecendo a comunicacdo de diagndsticos e
colaborando na construgdo de estratégias terapéuticas integradas que diminuam a
sobrecarga dos cuidadores. Essa atuagao esta em consonéncia com a Politica Nacional
de Atencao Integral as Pessoas com Doencgas Raras (BRASIL, 2014), que preconiza a
integralidade do cuidado e reconhece a Psicologia como componente integrante da

assisténcia.

Psicopedagogia em doencgas raras: mediagao da aprendizagem e fortalecimento de

vinculos

A aprendizagem mediada pela Psicopedagogia no atendimento a pessoas com doengas
raras exige integrar rigor cientifico e sensibilidade diante de fatores bioldgicos,
emocionais e sociais. Essas condigbes, por serem crénicas e de baixa prevaléncia,
repercutem no cotidiano familiar e escolar, impondo desafios a inclusdo. Nesse cenario,
a Psicopedagogia atua de forma integrada entre sujeitos, familias, escola e servigos de
saude, articulando aportes da neurociéncia a praticas de acolhimento e de construgao de
redes de apoio.

O ingresso de pessoas com doengas raras na escola evidencia a necessidade de praticas
que ultrapassem adaptagdes curriculares minimas. Brotto, Rosaneli e Pilotto (2020)
mostram que o diagndstico provoca transformagdes profundas na vida das familias,
atravessadas por sentimentos ambiguos, estigmas e preconceitos. A criagao de vinculos
de pertencimento, nesse contexto, aparece como fator essencial para reduzir o
isolamento e favorecer a inclusao social.

Esse desafio também encontra respaldo normativo na Politica Nacional de Educacéao
Especial na Perspectiva da Educagao Inclusiva (MEC, 2008), que prevé o direito ao
acesso, a permanéncia e a aprendizagem mediante a eliminacao de barreiras e a oferta
de apoios intersetoriais. No caso das doengas raras, tais diretrizes ganham relevancia
especialmente quando a condicdo interfere na participacdo escolar, demandando

recursos que garantam inclusao e continuidade da aprendizagem.
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A mediacao psicopedagogica contribui para organizar espagos de escuta e dialogo,
promovendo interagbes que sustentam o processo de aprendizagem. Essas redes de
apoio manifestam-se em diferentes dimensdes: entre escola e familia, ao alinhar
expectativas e praticas; entre pares, ao favorecer experiéncias de socializagdo; e no
espaco terapéutico, ao fortalecer vinculos de confianga com o psicopedagogo,
prevenindo rupturas no percurso escolar.

Catana, Ribeiro e Carvalho (2014) ressaltam que professores precisam conhecer as
caracteristicas do aluno para planejar intervengdes pedagdgicas adequadas. No caso de
pessoas com doengas raras, essa exigéncia se torna mais complexa, pois as dificuldades
de aprendizagem podem decorrer tanto de fatores associados a condigao clinica quanto
de situagbes pedagodgicas. Nesse ponto, a Psicopedagogia contribui ao oferecer
subsidios que auxiliam a diferenciar dificuldades de aprendizagem de transtornos de
aprendizagem, cuja identificagcdo exige diagndéstico especifico, evitando confusbes que
poderiam comprometer o encaminhamento escolar.

A neurociéncia oferece subsidios fundamentais a Psicopedagogia ao demonstrar a
relacdo entre fatores emocionais e cognitivos no processo de aprendizagem. Fonseca
(2016) evidencia que emocgbdes modulam atencdo, memodria e motivagao, elementos
indispensaveis ao engajamento em tarefas. Esses achados, quando considerados pela
Psicopedagogia, contribuem para organizar ambientes de aprendizagem que favoregam
estabilidade emocional e participagao ativa, reduzindo os efeitos negativos do estigma
social associado as doencas raras.

Complementarmente, Ribeiro e Johnson (2023) ressaltam a plasticidade cerebral,
mostrando que reorganizacgdes funcionais sao possiveis mediante estimulos continuos,
sobretudo quando sustentados por redes de apoio familiar, escolar e comunitaria. Esse
dado amplia o campo de atuagdo da Psicopedagogia, que pode planejar intervengdes
graduais e integradas, favorecendo a continuidade da aprendizagem mesmo diante das
limitagbes impostas pela condigao clinica. Ainda segundo Brotto, Rosaneli e Pilotto
(2020), diante do impacto do diagndstico, familias recorrem a recursos como
espiritualidade, pertencimento e lagos solidarios. Ao reconhecer esses recursos como

praticas legitimas de enfrentamento, a Psicopedagogia valoriza sua incorporagcéo ao
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cotidiano educativo, ampliando o repertorio de mediagao e fortalecendo a aprendizagem

em sua dimensao relacional.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A revisao de literatura apresentada possibilitou compreender os referenciais tedricos e
normativos que sustentam a atuagédo da Enfermagem, do Servigo Social, da Psicologia e
da Psicopedagogia no contexto das doengas raras, evidenciando tanto as
potencialidades quanto os limites de cada area. Para além da sistematizagédo conceitual,
torna-se necessario analisar de que forma essas contribuicbes se manifestam na pratica,
considerando os desafios vivenciados por familias e profissionais diante de itinerarios
diagndsticos prolongados, sobrecarga de cuidadores e fragilidades institucionais.

Nessa perspectiva, a secdo de Resultados e Discussido busca articular os achados da
literatura com reflexdes criticas, destacando as implicagdes da atuagcdo multiprofissional
e 0s caminhos possiveis para o fortalecimento de redes de cuidado e incluséo.

A presenga da Enfermagem nos servigos de saude mostra como esse campo de atuagao
contribui desde a linha de frente até o acompanhamento prolongado. O marco legal
(BRASIL, 1987) e programas como o PNTN (BRASIL, 2025) asseguram o cuidado
integral e preventivo, mas a pratica cotidiana ainda enfrenta lacunas que exigem
investimento em infraestrutura, capacitagdo profissional e integracédo intersetorial. A
Triagem Neonatal, ampliada pela Lei n°® 14.154/2021 (BRASIL, 2021), € um exemplo
importante de avango, embora persista a desigualdade de cobertura regional.
Experiéncias como a do LACEN/PB (2025) demonstram o potencial de inovacao
tecnoldgica, mas também revelam disparidades que exigem maior equidade territorial.
Além da dimenséo preventiva, o papel educativo da Enfermagem é central para a escuta
ativa e o acolhimento das familias, ainda que a sobrecarga de demandas e a
precarizagao das condi¢des de trabalho possam comprometer esse exercicio. Para que
a Enfermagem exerga plenamente sua contribuicdo, é necessario que suas praticas
preventivas e humanizadas estejam sustentadas por redes interdisciplinares e

intersetoriais.
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Na mesma dire¢ao, o Servigo Social contribui para ampliar o alcance do cuidado integral
previsto pela Portaria n° 199/2014. Embora a normativa assegure atendimento
multiprofissional e humanizado, a realidade das familias que convivem com doencas
raras revela lacunas significativas entre o que esta previsto e o que se efetiva. O
enfrentamento das vulnerabilidades, descritas por Iriart et al. (2019) e Dias et al. (2023),
mostra como a sobrecarga incide, em grande parte, nas mulheres, sobretudo mées solos,
o que resulta em isolamento social, desgaste emocional e fragilidade econémica.

Essas condicdes ndo decorrem de uma suposta desestruturagdo familiar, mas de
barreiras institucionais e da insuficiéncia de suporte publico. Nesse contexto, iniciativas
como o projeto Cuidando de quem cuida, desenvolvido pela ASPADOR, oferece espagos
de acolhimento, fortalecimento de vinculos familiares e comunitarios e inclusdo social,
demonstrando como a articulagao entre saude, educacéao e assisténcia social pode criar
redes de suporte ainda pouco estruturadas pelo poder publico. Carvalho (1998) observa
que a sociedade civil tem desempenhado um papel crescente nesse campo, embora nao
deva substituir politicas publicas, mas sim dialogar com elas de forma integrada.

Nessa perspectiva, ressalta-se a necessidade de fortalecer o trabalho em rede, em
conformidade com o artigo 227, da Constituicdo Federal do Brasil (1988), que atribui ao
Estado, a familia e a sociedade o dever compartilhado de assegurar, com absoluta
prioridade, os direitos da crianca, do adolescente e do jovem. Quando efetivada, essa
integracdo garante a protecéo social, traduzida em cuidado, dignidade e fortalecimento
dos vinculos familiares. Por outro lado, a fragilidade no acesso aos servigos compromete
diretamente esses vinculos, podendo leva-los ao enfraquecimento ou até ao rompimento.
Assim, ndao se deve atribuir as familias o estigma de desestruturagcado, quando, na
realidade, € a auséncia ou insuficiéncia do cumprimento das responsabilidades estatais
e comunitarias que compromete a continuidade do cuidado.

Diante desse contexto, a Psicologia integra o cuidado multiprofissional, contribuindo nao
apenas para o enfrentamento das demandas clinicas, mas também para a valorizagao
da experiéncia singular de cada individuo. Conforme Maldonado (2017), o impacto
emocional do diagndstico envolve perdas simbdlicas que demandam reelaboragao
continua, e a atuacéo psicolégica permite que pessoas com doengas raras, maes e
cuidadores elaborem essas experiéncias, fortalecam suas potencialidades e preservem
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sua identidade. Dessa forma, promove narrativas mais saudaveis e a ressignificacdo do
cotidiano, considerando de forma integral a dimensdo emocional e relacional das
vivéncias, consolidando-se como instrumento de promogéo de autonomia, significado e
qualidade de vida.

Hollanda-Winkler et al. (2024) ressaltam que a sobrecarga do cuidado recai
majoritariamente sobre mulheres, muitas vezes vivenciando uma condi¢ao de solidao. A
Psicologia contribui para transformar essas experiéncias em vinculos de apoio mutuo,
promovendo espacos coletivos de partilha, pertencimento e psicoeducagao que oferecem
informacao, orientacao e recursos para o0 manejo das demandas do cuidado.

Soares, Araujo e Bellato (2016) destacam que pessoas com doencgas raras enfrentam
barreiras que vao além dos sintomas clinicos, incluindo limitagcbes comunicacionais,
cognitivas e motoras, reforgando a importancia de reconhecer cada trajetéria em sua
singularidade.

Outro aspecto decisivo é a comunicagao dos diagndsticos. Conforme Aureliano (2018), a
forma como a noticia € transmitida pode intensificar o sofrimento ou, ao contrario,
favorecer processos de adaptacdo. Nessa perspectiva, a atuagdo psicolégica €
fundamental para assegurar uma comunicagcao empatica, clara e respeitosa, alinhada as
diretrizes da Politica Nacional de Atencgao Integral as Pessoas com Doengas Raras
(BRASIL, 2014).

No campo educacional, a Psicopedagogia enfrenta desafios que dialogam com os de
outras areas, o que se confirma quando analisados os resultados desta pesquisa.

A mediagado psicopedagogica em doencgas raras evidencia-se como pratica que
reconhece a relevancia do diagndstico, mas nao se restringe a ele. A especializacao
nesse campo permite compreender que a aprendizagem da pessoa deve ser analisada
em toda a sua complexidade, articulando dimensées clinicas, emocionais e sociais. Ao
promover o dialogo entre diferentes areas, a Psicopedagogia amplia o horizonte de
interpretacdo, mostrando que nem sempre as dificuldades escolares resultam apenas de
fatores pedagogicos. Essa abordagem evita encaminhamentos precipitados e formas
sutis de exclusdo, ao considerar o diagnéstico como ponto de partida que precisa ser

integrado a um processo de cuidado mais amplo.
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O diagnéstico de uma doenca rara, além de suas implicagdes clinicas, gera repercussdes
emocionais e sociais que podem fragilizar a continuidade da aprendizagem. Nesse
cenario, a criagdo de vinculos de confianga torna-se indispensavel, pois garante que a
pessoa nao seja reduzida a condicdo médica, mas reconhecida em sua integralidade. Ao
valorizar praticas ja mobilizadas pelos cuidadores — como a busca de sentido espiritual,
redes de solidariedade e experiéncias de pertencimento —, a Psicopedagogia transforma
esses recursos em elementos educativos.

Esses vinculos, ao favorecer estabilidade emocional e engajamento, sustentam a
aprendizagem, assegurando continuidade e ampliando a participagdo em diferentes
contextos de vida.

A aprendizagem, entendida como processo multifatorial, exige considerar a interagao
dindmica entre aspectos cognitivos, emocionais, sociais e bioldgicos. Evidencia-se que o
aprender ndo se restringe ao espago escolar, mas se mantém ativo em experiéncias
familiares, comunitarias e de cuidado em saude, desde que haja estimulos consistentes
aliados a apoio interpessoal continuo.

A Psicopedagogia, ao integrar-se a equipes multiprofissionais, atua de modo
colaborativo, articulando saberes que reforcam a continuidade da aprendizagem sem
sobreposicao de fungbes. Essa compreensao dialoga diretamente com a Lei Brasileira
de Inclusao da Pessoa com Deficiéncia (Lei n° 13.146/2015), que assegura a educacao
inclusiva como direito em todos os niveis e modalidades de ensino. No caso das doencgas
raras, esse marco legal se torna aplicavel quando a condi¢éo resulta em impedimentos
que, diante de barreiras sociais ou institucionais, configuram deficiéncia nos termos da
lei. Nessas situagdes, a atuagao psicopedagogica ndo apenas se alinha ao previsto na
legislagdo, mas também contribui para que esse direito seja efetivado no cotidiano,
garantindo que a aprendizagem se mantenha significativa e continua mesmo em
contextos de maior vulnerabilidade.

A mediagao psicopedagogica em doencgas raras, portanto, desloca o olhar exclusivo das
limitacbes e enfatiza a valorizacdo das potencialidades, promovendo respostas
construidas de forma compartilhada e garantindo que a aprendizagem seja reconhecida

como experiéncia significativa e socialmente legitimada.
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De modo geral, a discussdo demonstra que nenhuma dessas areas atua de forma
isolada. A integralidade do cuidado se sustenta quando praticas de prevencgéo,
acolhimento, escuta, ressignificagdo e mediagdo educativa sdo articuladas em rede.
Cada profissdo compartilha a responsabilidade de “ser presenca” na vida das familias,
reconhecendo suas singularidades e colaborando na construcdo de estratégias que

favorecam autonomia, pertencimento e qualidade de vida.

4 CONSIDERAGOES FINAIS

O conjunto das analises permite reafirmar que o enfrentamento das doencgas raras requer
um compromisso coletivo, no qual politicas publicas, agdes do terceiro setor, praticas
académicas, engajamento das comunidades e a participagao ativa da sociedade civil se
articulam com o Estado para assegurar o cuidado integral. A construgdo de redes
integradas, capazes de articular ciéncia e atengdo humanizada, representa a via mais
promissora para transformar itinerarios marcados por incertezas em percursos de
cuidado equitativos, inclusivos e centrados nas necessidades das pessoas. Por
conseguinte, mais do que respostas pontuais, torna-se essencial consolidar estratégias
interdisciplinares de longo prazo, capazes de sustentar autonomia, pertencimento e
qualidade de vida para pessoas com doencas raras e suas familias.

Diante das lacunas identificadas na literatura, € necessario incentivar novas pesquisas
que aprofundem o papel integrado da Enfermagem, do Servigo Social, da Psicologia e
da Psicopedagogia na promog¢ao da saude, na construcdo de estratégias de
enfrentamento e na melhoria da qualidade de vida de pessoas com doencas raras e de
suas familias. Estudos futuros poderiam fortalecer evidéncias sobre praticas
colaborativas e subsidiar politicas e protocolos que garantam um atendimento mais

abrangente e efetivo.
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SINDROME DE ANGELMAN: UMA DOENGA RARA EM ESTUDO

Licania Correia Carneiro
Jeane Odete Freire dos Santos Cavalcanti

INTRODUCAO

As doengas genéticas raras como um amplo problema de saude vém ganhando

extensdo de discussao, cada vez maior, no Brasil e no mundo. Elas afetam cerca de 8%
da populagao mundial e, no Brasil, estima-se que 13 milhdes de pessoas sao acometidas.
Calcula-se que existam entre 6 e 8 mil doengas raras no mundo e, para 95% delas, néo
ha tratamento especifico até o momento (INTERFARMA, 2018; BRASIL, 2019).
Descrita pela primeira vez em 1965, pelo pediatra inglés Harry Angelman, a Sindrome de
Angelman (SA) é uma sindrome neurogenética que se caracteriza por retardo mental
severo, acompanhado por disturbios da fala, andar ataxico desequilibrado, problemas de
movimento e equilibrio, transtornos de comportamento e personalidade, retardo mental
grave, microcefalia, macrostomia, hipoplasia maxilar, prognatismo e convulsbdes
epilépticas com anormalidades especificas no EEG. Pelo fato de seus portadores rirem
excessivamente sempre que ha um estimulo de qualquer natureza, esses sorrisos
inapropriados, que acontecem involuntariamente, semelhante a um reflexo, além do
andar vacilante, levou a denominacao de “sindrome da marionete feliz”. Posteriormente,
considerada depreciativa, foi renomeada de Sindrome de Angelman (MARIS; TROTT,
2011).
De acordo com a Angelman Brasil (2019) e Peter et al (2004), a SA é uma disfungao
neurologica rara causado pela deficiéncia materna do gene UBE3A, que codifica a
ubiquitina-proteina ligase E6-AP. que ocorre em aproximadamente um a cada quinze mil
nascimentos  (1:15.000). Considerada um disturbio hereditario raro do
neurodesenvolvimento que afeta 1 em 10.000 a 24.000 nascimentos. Com base nesta
prevaléncia estimada, o Brasil pode possuir uma populagao de aproximadamente 13.500
individuos com sindrome de Angelman, tomando como base a populagdo de
aproximadamente 203 milhdes de brasileiros (COBO-ALVAREZ, 2022)
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Em 28 de abril de 2024, houve uma proposta em audiéncia publica no Senado Federal,
envolvendo pais e familiares, na intencao de apresentar um Projeto de Lei com o objetivo
de instituir uma data oficial no calendario brasileiro e assim, a comunidade Angelman
global elegeu, democraticamente, o décimo quinto dia do més de fevereiro como o Dia
Internacional da Sindrome de Angelman em razao dessa condi¢ao neurogenética estar
associada a uma disfungcdo em um gene do cromossomo 15. Além disso, fevereiro é
reconhecido mundialmente como o més de conscientizagdo sobre doengas raras,
inserindo a Sindrome de Angelman no amplo contexto das mais de 8.000 condi¢des raras
ja identificadas (SOCIEDADE BRASILEIRA DE GENETICA MEDICA E GENOMICA,
2025).

Até 2018, a auséncia de um cddigo de diagnostico unico para a SA (CID-10:
Q93.51) dificultava o acompanhamento de dados abrangentes sobre a saude e a
expectativa de vida de individuos com SA porqué até o ano mencionado acima, o National
Center for Health Statistics designou um codigo ICD-10, Classificacdo Estatistica
Internacional de Doencgas e Problemas Relacionados com a Saude especifico para a
Sindrome de Angelman. A designagéao do cédigo CID-10 resultou de um esforgo conjunto
da industria biofarmacéutica, médicos, especialistas, farmacéuticos e outros profissionais
de saude.
O novo cadigo CID-10 (Q93.51) entrou em vigor em 1° de outubro de 2018, mas continha
um grande grupo de doencgas com diferentes causas genéticas e diferentes estratégias
de tratamento e nao é especifico da SA.Ja existe uma nova CID, a CID-11, mas que
ainda nao esta ativa no Brasil. CID 11: LD90.0 Sindrome de Angelman e LD90 condigcbes
com transtornos do desenvolvimento intelectual como uma caracteristica clinica
relevante.
]O codigo mais atualizado dedicado para a SA tornara mais acessivel para a area médica
conduzir pesquisas epidemioldgicas e estudos retrospectivos, determinar a prevaléncia
real e as taxas de morbidade e mortalidade, recrutar pacientes para ensaios clinicos,
rastrear resultados de intervencgdes clinicas e desenvolver protocolos para padroes de
cuidado (Angelman Brasil, 2019; OMS, 2024).

O diagndstico preciso e precoce de uma doenca rara é essencial para o

acompanhamento, identificacdo de possiveis tratamentos e reducdo de complicagoes,
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buscando uma melhor qualidade de vida do paciente e de sua familia. Esses individuos
vivenciam uma longa busca diagndstica, muitas vezes sendo submetidos a extensas
investigacbes com muitos especialistas. Apesar disso, muitos continuam sem
diagndstico, o que influencia no ambito emocional do paciente e de sua familia.

Gomes et al (2025) demonstra que aproximadamente 91% das pessoas com SA

tém epilepsia, portanto, alguns casos do Sistema Unificado e Descentralizado de Saude
(SUDS) podem ser considerados mortes subitas abruptas em epilepsia. As causas de
morte variam de acordo com a idade e diferem da populagcéo em geral.
Os tratamentos aplicados englobam medicamentos anticonvulsivantes Adaptacao para
comportamentos hipermotores e vigilia noturna disruptiva.  Fisioterapia, terapia
ocupacional e fonoaudiologia com énfase em métodos ndo verbais de comunicacgao,
incluindo recursos de comunicagao aumentativa (p. ex., cartdes com figuras, quadros de
comunicacgao) e linguagem de sinais. Individualizacdo e flexibilidade em ambientes
escolares. Manejo de rotina de refluxo gastroesofagico, dificuldades de alimentacgao,
constipagcdo e estrabismo. Coletes toracolombares e/ou intervengéo cirurgica para
escoliose. Orteses ou cirurgia, conforme necessario, para tornozelos subluxados ou
pronados ou tenddes calcaneos tensos.

A Fundagdo da Sindrome de Angelman investiu mais de US$ 15,7 milhdes em
pesquisas sobre a sindrome de Angelman até 2019, apoiando projetos em todo o mundo
na busca por tratamentos e finalmente pela cura (Angelman Brasil, 2019).

O interesse pelo tema surgiu a partir de um acompanhamento e atendimento
fisioterapéutico feitos em um curso de reabilitagao pediatrica motora, em que a autora,
profissional fisioterapeuta, foi apresentada a esta sindrome. Cabe ressaltar, que a
pesquisadora nao tinha conhecimento da existéncia da Sindrome de Angelman pelo fato
desta ser pouco encontrada na sua pratica profissional da fisioterapia, na area infantil. A
partir da curiosidade, a mesma teve conhecimento da pds graduacao na UNIESP, o que
a fez procurar informagdes e matricularsse, bem como, com o intuito de conhecer mais
afundo as doencas raras. Assim, a autora realizou esta pesquisa para compreender
melhor a doenga rara encontrada anteriormente e também, com o objetivo de dar mais

visibilidade a esta doenca rara.
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DISCUSSAO

Em 1997, a causa da sindrome de Angelman foi relacionada a perda da fun¢éo do
gene UBES3A, localizado no cromossomo 15 com alteragdes genéticas que impedem a
producdo do gene citado acima, ndo havendo a fungdo do mesmo nos neurdnios.
Descobertas advindas de estudos indicam que esta auséncia compromete a fungéo e a
plasticidade neuronal (MARIS; TROTT, 2011)

Em criangas com a SA, a aparéncia e desenvolvimento no inicio geralmente sao
semelhantes a bebés saudaveis, inclusive a gestagao ocorre normalmente. Entre 06
meses e 01 ano de vida que iniciam os sinais de hipotonia, dificuldades para succgéo e
degluticdo, surgindo as dificuldades alimentares, choro frequente e inexpressivo,
disturbio do sono, comportamentos repetitivos. A média dos diagndsticos acontece
aproximadamente aos 6 anos de idade (CHAVES, 2018; PASSAMANI ET AL., 2023).

De acordo com os autores supracitados e de Clayton-Smith e Laan (2003) ocorre
sério atraso do desenvolvimento neuropsicomotor, desaceleracido do crescimento da
cabeca durante o primeiro ano de vida, auséncia ou limitacdo na fala, dificuldade no
aprendizado, ataxia, tremores, convulsdes, ansiedade e/ou labilidade emocional,
problemas de visdo (estrabismo, astigmatismo e catarata), de audi¢ao (infec¢des por
repeticdo), denticdo supranumeraria e espagada, macroglossia e macrostomia, escoliose
e braquicefalia.

Em uma revisdo das caracteristicas clinicas de 36 criangcas com SA, “relataram
atraso global do desenvolvimento, convulsdes, episddios de riso paroxistico e protruséo
da lingua. O disturbio do movimento consistia em uma marcha ataxica de base ampla,
com movimentos bruscos frequentes dos membros e batimentos de m&os” (ROBB ET
AL, 1989).

Visicato et all (2013) relata que os sinais clinicos englobam atrofia dptica, atrofia
cerebral agregada a dilatagao ventricular, deficiéncia intelectual, macrostomia, atraso no
desenvolvimento motor, hiperatividade, comprometimento da linguagem, comportamento
alegre tipico com risos imotivados, convulsdes, mioclonia, movimentos estereotipados de
membros superiores, marcha ataxica, forca e amplitude dos movimentos diminuidos e

deficit no controle do equilibrio. A maioria das criancas apresenta atraso nos marcos do
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desenvolvimento e desaceleragdo do crescimento da cabega durante o primeiro ano de
vida.

A marcha é desequilibrada, com frequéncia sendo acompanhada por tremores, com
cotovelos flexionados, os antebragos erguidos e as méos flexionadas para baixo. Ha uma
incoordenacdo na musculatura motora voluntaria, principalmente dos membros e
hipotonia do tronco. A hiperatividade e a hiperexcitabilidade estao presentes em todos os
casos, sendo que reagem aos menores estimulos fisicos e mentais com explosdes
descontroladas de risos, gritos de excitagdo e com agitagcéo
convulsivas. A explosao de felicidade, € um reflexo motor, que dar a impressao de que
os portadores tendem a se sentir felizes, exceto quando nao estdo conseguindo
comunicar um desejo (MARIS; TROTT, 2011).

A comunicagcdo é uma das areas drasticamente afetadas nesta sindrome, com
déficits expressivos e receptivos, auséncia de produgdo oral ou produgdao de vogais
isoladas sem intengao comunicativa. A contribuigdo do fonoaudiélogo no processo de
diagnostico e na conduta do caso torna-se fundamental, a fim de que as habilidades de
comunicagao e os demais sinais clinicos sejam verificados e observados, contribuindo
para a deteccao precoce dos sinais sugestivos da SA (TEODORO ET AL, 2019).

Cerca de 80% dos individuos apresentam diferentes tipos de crises epilépticas. O

diagndstico precoce é essencial para o tratamento positivo das crises, ja que as mesmas
podem se tornar mais graves caso sejam administrados medicamentos como
inadequados no tratamento de crises epilépticas na populagéo geral.
Além disso, portadores da SA que utilizem medicamentos derivados do acido valpréico
podem apresentar consequéncias colaterais nocivas ligadas as habilidades motoras,
sendo importante que o diagndstico clinico seja preciso para que o individuo seja
medicado adequadamente e sejam evitadas complicagbes do quadro neuromotor
(BRASIL, 2024).

Um estudo utilizou as Escalas Bayley de Desenvolvimento Infantil e as Escalas de
Comportamento Adaptativo Vineland para examinar as habilidades cognitivas e o
comportamento adaptativo de 20 criangas com diagndstico ja estabelecido, incluindo
padrées de pontos fortes e fracos em todos os dominios do comportamento adaptativo e
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a relacado entre o comportamento adaptativo e as habilidades cognitivas gerais. As
habilidades cognitivas se encaixam na faixa de deficiéncia mental grave a profunda.

As diferencas nas habilidades cognitivas de acordo com o subtipo genético confirmam
apenas parcialmente pesquisas anteriores e sugerem que ha sobreposicdo de
habilidades entre os subtipos genéticos de SA. As habilidades de comportamento
adaptativo também foram significativamente atrasadas, com os participantes
demonstrando uma forga significativa na socializagdo e uma fraqueza nas habilidades
motoras (PETERS, 2004).

Kara et al (2010) investigaram os beneficios de um programa de fisioterapia em
um paciente com sindrome de Angelman (SA) durante 03 anos avaliando nivel de
incapacidade com sistemas de classificacdo da fungdo motora bruta, equilibrio,
desempenho motor e tdnus muscular. O programa de fisioterapia foi realizado durante
36 meses, 3 dias por semana por fisioterapeuta de acordo com a abordagem do
Tratamento Neurodesenvolvimental. Durante os 36 meses com resultados positivos.

Olimedo et al (2024) realizaram um estudo descritivo retrospectivo, que analisou
um caso clinico atendido em um ambulatério de pediatria. Foram analisadas as
caracteristicas fenotipicas e comportamentais da crianga, bem como os resultados de
exames laboratoriais € de imagem. Os critérios diagndsticos de consenso para a SA
foram utilizados para avaliar o fendtipo, e o caridtipo padrdo foi analisado para o
diagndstico genético.

Gomes et al. (2025) cita que a SA por se tratar de uma doenca rara, acaba por sua vez
sendo um assunto desconhecido na area educacional em virtude disso, € de grande
importancia aborda-lo, para ter uma compreensao maior acerca da mesma, a fim de
descobrir quais as possiblidades de aprendizagem da crianga. A importancia da tematica
discorre acerca de como o processo de inclusdo ocorre nas instituicbes escolares, pois,
0 mesmo vai além de somente matricular a pessoa com necessidades educativas
especiais, € preciso realmente inseri-la no processo.

Importante ressaltar a possibilidade de uma formacéo continuada para os profissionais
da educacao, devido ao despreparo frente uma sindrome rara, pois uma formagao
especializada facilita o aprendizado das necessidades do publico-alvo (VALE et al.,
2022).
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METODOLOGIA

Este trabalho é um levantamento bibliografico exploratério que utilizou como fonte de
pesquisa as bases de dados encontradas no Google, tendo como critérios de busca os
termos “doencga rara Sindrome de Angelman”, de forma isolada e em combinagdes
variadas como no titulo dos artigos. Dentre os artigos encontrados, foram selecionados,
artigos de reviséo para rever a parte clinica e comportamental, publicagbes em sites de

associagao para divulgacao do tema, publicacdo em congresso, dentre outros.

Neste estudo, o objetivo foi revisar as informagdes publicadas no setor online do Google
divulgando os principais mecanismos genéticos, progressos na divulgagao da sindrome,
avancos na area do tema escolhido, sintetizando a importancia da sindrome de Angelman
no desenvolvimento do conhecimento intelecto-motor. Os resultados obtidos forneceram
a base e a motivagdo para maiores investigagdes sobre as doengas raras que

necessitam.

CONCLUSAO

A Sindrome de Angelman é uma doenca genética rara nao progressiva que se caracteriza
por uma modificagdo na regido cromossémica, de diagndstico complexo, envolvendo
caracteristicas clinicas, neurolégicas e analise genética. Ocorre profundo atraso do
desenvolvimento fisico e mental, auséncia ou dificuldade na fala, dificuldade no
aprendizado, ataxia, tremores, convulsdes, ansiedade e/ou labilidade emocional,
problemas de visao (estrabismo, astigmatismo e catarata)

Apesar das alteragdes permanentes causadas pela SA, é possivel melhorar a
qualidade de vida dos individuos afetados por meio de um acompanhamento médico
especializado, que inclui o controle dos episoddios convulsivos. Além disso, um
acompanhamento multidisciplinar sera sempre benéfico, envolvendo terapias
direcionadas ao desenvolvimento fisico, cognitivo, psicolégico, ocupacional e

pedagdgico.
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E imprescindivel a existéncia de politicas publicas cientifico tecnolégicas para o
diagnodstico especifico das doengas genéticas para que assim, se possa implementar
estratégias de prevengéao e assessoramento genético para um tratamento personalizado.

Neste estudo, demonstramos publicagdes online que abordam as caracteristicas

clinicas e avangos nas divulgagdes, pelo surgimento desta sindrome rara que atinge a
crianga como um todo, e em virtude desses aspectos, os portadores dessa doenca rara
necessitam de uma terapéutica global multidisciplinar e interligada, para proporcionar-
Ihes um melhor desenvolvimento neuropsicomotor e por consequéncia, uma significativa
qualidade de vida.
Por isso, sdo necessarios que mais estudos sejam realizados porqué a pesquisa € o
caminho para revelar descobertas que levarao aos tratamentos clinicos, terapias na area
da reabilitacdo e inclusdes seguras e eficazes, para obter-se uma maior compreensao e
assim, se estabeleca programas de educacido continuada no setor da saude e da
educacao e também na via familiar para que se encontrem melhores maneiras do cuidado
continuo e acolhimento das criangas com doengas raras.

Ao dar visibilidade as tendéncias das produ¢des encontradas, observa-se que a
doenca rara vem sendo abordada nas areas estudadas sob diversas o6ticas, evidenciando
a necessidade de que mais estudos continuem a caminhar no sentido de apropriar
destaque as diversas informagdes envolvidas no processo de diagnosticar e cuidar, de
modo a ndo se fixar apenas nos sinais e sintomas especificos de determinada doenca
genética rara. Além do mais, os trabalhos localizados revelam a importancia do
conhecimento tema proposto das doencgas raras.

Ademais, torna-se importante incentivar que mais pesquisas sejam desenvolvidas
para qualificar toda comunidade terapéutica, desenvolver tecnologia nacional, promover
acesso aos tratamentos desenvolvidos e divulgar o conhecimento sobre a importancia
da doenca rara e por fim, fortalecer as familias em relacédo aos direitos da pessoa com

doenca rara.
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MASS MEDIA & AWARENESS
CASE CASA HUNTER E TV GLOBO NO MES DAS DOENGAS RARAS

Ariadne Guimaraes Dia

INTRODUGAO: CENARIO DE RARAS

Existem diferentes classificagcdes para as doengas de menor prevaléncia no mundo. No
Brasil, sdo consideradas raras aquelas que afetam até 65 pessoas em cada 100 mil, ou
seja, 1,3 pessoa a cada 2.000 individuos®'. A partir dessa incidéncia, estima-se que
existam cerca de 13 milhdes de brasileiros convivendo uma patologia rara e, por
consequéncia, pelo menos 50 milhdes de individuos que convivem com essa realidade,
ao incluirmos os familiares. Apesar do numero expressivo, o conhecimento do tema
permanece um desafio para os profissionais da saude e o publico em geral.

A questao é ainda mais paradoxal a medida que a ciéncia impde a Medicina perspectivas
de tratamentos cada vez mais sofisticados e individualizados, como terapias génicas e
CAR-T?, em diagnosticos elaborados a partir da analise do genoma? do paciente. O Brasil
dispbe de um Programa Nacional de Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras e
uma Coordenacao-Geral especifica para as doencas de baixa prevaléncia no Ministério
da Saude. No Legislativo, ha também uma Frente Parlamentar especifica para debater
avangos nesse tema.

Indicadores demonstram que o conhecimento destas patologias permanece, no entanto,
restrito a especialistas. Segundo a Sociedade Brasileira de Genética Médica (SBGM), o
tempo médico para diagndstico de uma doenga rara no pais é de 5,4 anos (incluir fonte).
Com raras excegdes, 0 tema aparece nas midias tradicionais e on-line no més de

fevereiro, quando é celebrado o “Dia Mundial das Doengas Raras”.

! Apresentac3o do conceito doenca rara no site da Rede Nacional de Doencas Raras (Raras). https://raras.org.br/ .

2 CAR-T, forma avancada de imunoterapia que utiliza as préprias células do paciente (células T) para combater o
cancer. https://accamargo.org.br/sobre-o-cancer/tratamento-oncologico/tudo-sobre-celulas-car-t

3Genoma é o conjunto completo do material genético (DNA) de um organismo, contendo todas as informacdes
hereditdrias necessdrias para seu desenvolvimento e funcionamento. Brittanica - Human genome | DNA Sequencing
& Mapping | Britannica.

4 0O dia 29 de fevereiro, por ser um dia raro, foi escolhido para celebrar o Dia Mundial das Doencgas Raras pela
Organizacao Europeia para Doencas Raras (EURORDIS).
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A complexidade e tamanho do desafio sdo desafios extras. Segundo a Orphanet?,
plataforma global que reune informagédo e promove o conhecimento sobre as doengas
raras, existem 6.528 patologias mapeadas, disponiveis para a melhora do diagnaostico,
do cuidado e do tratamento de pessoas com este grupo de doengas. Essa biblioteca
virtual possibilita a realizagao de estudos e a divulgagao de dados para profissionais da
salde, estudantes e a populacéo, em geral. E preciso lembrar, porém, que a ferramenta
segue como uma referéncia aos que se dedicam ao assunto, seja pela curiosidade
cientifica ou a necessidade pessoal de dados. A desinformagé&o persiste um paradigma
no mundo das doengas raras.

Em artigo cientifico publicado na revista “Genetic in Medicine”, periddico oficial do
American College of Medical Genetics and Genomics, Ferreira, C.R, faz uma revisao
profunda dos desafios diagnosticos das patologias de baixa prevaléncia. E entre eles
destaca: “a escassez de conhecimento médico” e a “falta de conscientizacdo”. Visao
semelhante foi observada no estudo realizado pela Eurordis em 2009 (“The Voice of
12,000 Patients — Experiences and Expectatiosn of Rare Diseases Patients on Diagnosis
and Care in Europe”, que leva ao lado mais dramatico desse padrdo: a correlagao
existente entre falta de informacéo e dificuldade de identificacdo da doencga, a tao falada
“odisseia diagnostica®”.

Os dados apresentados, enfim, tornam-se ainda mais dramaticos, quando
acrescentamos o fato de que 80% dessas patologias tem origem genética, apresentam
manifestagcbes na primeira infancia, podendo em muitos casos ser degenerativas,
progressivas e incapacitantes. O tempo perdido implica em agravamento de sinais e

sintomas e leva ao 6bito criancgas, que deixam a vida sem a identificacido do problema.

Casa Hunter
Fundada por Antoine Daher” em 2013, a Casa Hunter € uma das instituicdes de referéncia

na defesa dos direitos das pessoas com doencas raras e seus cuidadores no Brasil € no

5 Criada pelo Instituto Nacional Francés para a Satde e Investiga¢cdo Médica (INSERM), em 1997, a Orphanet retine
hoje um consdrcio de 40 paises, da Europa e de todo o mundo.

 Terminologia utilizada pelos especialistas no tema para descrever as dificuldades e o tempo necessario ao
diagndstico de uma doenga rara.

7 Pai de um paciente com Mucopolissacaridose Tipo Il, a Sindrome de Hunter, é também criador da Casa dos Raros e
Presidente da Febrararas, a Federagdo Brasileiras das AssociagGes de Doengas Raras.


https://www.orpha.net/
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exterior. Esta presente em diferentes estados do pais, atua no desenvolvimento de
politicas publicas em nivel federal, estadual e municipal e, ha quatro anos, faz parte do
NGO Branch, o brago das Nagdes Unidas para as organizagdes do Terceiro Setor. Em
2023, ao completar 10 aos de existéncia, ingressou no Rare Diseases International (RDI),
orgéao responsavel pela articulagao do tema internacionalmente.

A instituicdo desenvolve varias agdes e eventos todos os anos para a defesa dos direitos
dos pacientes e cuidadores e disseminacao de informacgdes sobre doencgas raras, como
o “Cenario das Doencas Raras no Brasil”’, com a participacdo de stakeholders ; a série
“Viver & Raro” com episddios sobre a jornadas das pessoas com patologias de baixa
incidéncia, no canal de streaming Globoplay; promog¢ao de webinars, aulas online e
outras atividades, com o fim de divulgagao sobre o tema.

Ha dois anos, gragas a uma iniciativa da TV Globo, canal de TV aberto brasileiro de
presenca nacional, a Casa Hunter pode veicular um anuncio gratuito de um minuto sobre
a organizacao e a importancia de se falar sobre doencas raras. O video foi veiculado nas
emissoras préprias da organizagado e ainda no canal pago de noticias GloboNews, em
diversos horarios, inclusive nos classificados como “nobres”, devido ao maior numero de
telespectadores conectados.

O presente artigo tem o objetivo de apresentar dados de atendimentos registrados pela
organizagao da sociedade civil durante o periodo da campanha e que documentam a
importancia da disseminagdo de informagdo para a realizacdo de diagndsticos e
identificacdo de doencas ultrarraras, de baixissima prevaléncia. O procedimento foi
possivel gracas a implantagdo de uma ferramenta de CRM (Customer Relationship
Management, Gestdo de Relacionamento com o Cliente) no inicio de 2025. Importante
destacar que os dados coletados documentam os contatos efetuados por pacientes e
cuidadores por telefone, WhatsApp e e-mail, dias antes do inicio da acdo no canal de
televisgo.

O projeto contou com o suporte financeiro da Chan Zuckerberg Iniciative (CZI), empresa
de responsabilidade limitada (LLC) fundada por Mark Zuckerberg e Priscilla Chan, que
visa promover o potencial humano e a igualdade através da filantropia, com o objetivo de
erradicar doencgas, melhorar a educacao e abordar as necessidades das comunidades,



117

combinando tecnologia e colaboragdo para construir ferramentas e tecnologias que
acelerem o progresso em ciéncia e educacgao.

Entre os dados apurados pela ferramenta de CRM estdo desde os registros de
identificacdo da pessoa de contato (nome, sexo, idade, localizagdo) até a solicitagéo
apresentada, como a busca de auxilio para diagndstico, registro da doencga (nos casos ja
identificados), entre outros, possibilitando a organizacdo dos pedidos de ajuda, bem

como de um banco de dados sobre doencgas raras a partir de contatos ativos.

Ferramenta de CRM e o Case Globo

A plataforma de CRM adquirida e customizada pela Casa Hunter foi a Ploomes,
desenhada para auxiliar na gestdo de operacdo, integrando gestdo de clientes,
automacao de processos e geragao de propostas e contratos. Para a organizagédo da
sociedade civil, sem fins lucrativos, a centralizacdo de informacgdes, permitiu a
identificacdo de gargalos no atendimento, oportunidade de melhorias nos contatos com
os pacientes e cuidadores, além da producao de relatérios diversos.

A implantacdo da operagao aconteceu, por coincidéncia, no més de fevereiro, ja
conhecido por concentrar acdes de awareness sobre as doencas raras e a decisdo do
maior canal de TV aberta do pais, a TV Globo, de atender a uma solicitacdo da Casa
Hunter de publicar gratuitamente uma pega de 30 segundos falando sobre o que séo
doencas raras, a instituicdo, os servicos oferecidos aos pacientes e cuidadores. Os

resultados superaram todas as expectativas.
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Figura 1 — Registro Relatério Ferramenta Ploomes / Casa Hunter

Figura 2 — Visao por estado dos casos observados na campanha. Na imagem, o unico
caso reportado no estado de Roraima, com os nomes do paciente e do cuidador
preservados.

Na Figura 1, que apresenta uma viséo do relatério de atendimentos no ano de 2025, de
fevereiro, més de implementacao da ferramenta, até setembro, podemos observar trés
picos visiveis: os meses fevereiro (02) e margo (03) e o més de maio (05). Neste ponto é
importante informar que o més 5 foi considerado atipico, por ser ter sido objeto de uma
forgca especial para a inser¢cédo dos casos de atendimento realizados sem registro oficial,
e que se encontravam armazenados em planilhas informais em Excel. Eliminado da
amostra, por ser um outlier, € possivel visualizar uma normalizacdo do numero de

atendimentos, que corre na casa dos 90 a 100 casos/més.
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Uma vez analisado o desempenho, sem o0 més de maio, torna-se claro, ainda, o impacto
da campanha da TV Globo, que provocou um numero quatro vezes maior de
atendimentos no periodo de exibicdo entre os meses de fevereiro e margo. Nas trés
semanas de exibicdo foram recebidos contatos de 26 dos 27 estados brasileiros. As
solicitagbes foram classificadas em cinco principais tipos: orientacédo (48,45%),
diagnéstico (17,93%), avaliacado (13,31%), apoio juridico (8,69%), outros (7,17%) e
exames.®

A avaliagao do impacto da acéo social publicitaria da TV Globo também pode ser
observada na identificagdo de novas patologias raras e ultrarraras, que permitiu a
ampliagao do banco de dados da Casa Hunter e toda a cadeia positiva de atividades que
decorrem dos diagnédsticos: como o desenvolvimento de novos planos de manejos;
tratamentos medicamentosos, nos casos em que eles ja existem; identificagdo de
pacientes para futuras pesquisas clinicas; coleta de dados de vida real; criagdao de
protocolos clinicos; entre tantos outros.
Ao longo das trés semanas de campanha foi documentada a entrada de 187 patologias
de baixa prevaléncia. Entre elas, doencas nunca antes tratadas pelas equipes de
atendimento da organizagdo, como a Sindrome Skraban-Deardorff (SKDEAS); a
Sindrome de Walker Wauburg ou Distrofia de Musculo-olho-cérebro (Muscle-eye-brain);
a Sindrome de Silver-Russell (SSR); a Sindrome de Potocki-Lupski (PTLS); a Sindrome
de Pitt Hopkins e Sindrome de Parry-Romberg, todas classificadas como ultrarraras por
ter incidéncia inferior a 1 em cada 50 mil habitantes®.
A soma dos fatores apresentados reforga a convicgdo da importancia do trabalho de
awareness em causas sociais, especialmente quando envolvem midias de grande porte,
sejam tradicionais (como a televisdo aberta) ou eletrénicas (como o Twitter). Conforme o
artigo sobre o caso “#MeTo0"'? demonstra, o awareness/conscientizagdo pode quebrar

o siléncio e mobilizar pessoas, seja na resposta a agressdes sexuais ou na denuncia dos

8 Em 1,59% dos casos, os pacientes foram contactados apds o recebimento de solicitacio, mas retornaram.

% Classificac3o utilizada pela Sociedade Brasileira de Genética Médica.
https://sbgm.org.br/detalhe.aspx?area=4&id=6324

19 Embora a frase tenha sido criada pela ativista dos direitos das mulheres afro-americanas Tarana Burke em 2006, A
hashtag #MeToo ganhou ampla atencdo quando a atriz Alyssa Milano a usou no Twitter em resposta as alega¢des
de agressdo sexual do produtor de Hollywood Harvey Weinstein (CBS, 2017).
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problemas enfrentados pela comunidade das pessoas com doengas raras e seus

cuidadores.

CONSIDERAGOES FINAIS

- A analise do “Casa Hunter & Rede Globo” comprova a necessidade de manutencéo e
promogao de agdes de divulgacdo sobre doengas raras para alavancar o numero de
diagnosticos e reduzir a temida “odisseia diagnéstica”;

- Agbes de awareness auxiliam ainda no combate a redugéo do estigma sobre patologias
relacionadas a deformidades e comprometimento cognitivo;

- O envolvimento de todos os envolvidos no tema da saude (stakeholders) acelera as

conquistas na construgdo de um novo ecossistema para as doengas raras.
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SINDROME DE RETT - AJMPORTANCIA DA ABORDAGEM MULTIDISCIPLINAR
PARA PROMOGCAO DA QUALIDADE DE VIDA E LONGEVIDADE

Lidianne Bezerra Martins de Souza

INTRODUGAO

A Sindrome de Rett € uma doenga neuroldgica progressiva, com heranga do tipo
dominante ligada ao cromossomo X, afetando consequentemente quase que
exclusivamente mulheres. Cerca de 80% dos casos de Sindrome de Rett, séo
esporadicos, e causados por mutagdes de ponto no gene MECP2 localizado em Xq28
(Fukuda er al, 2005; Li et al., 2007; Zahorakova et al., 2007) e aproximadamente 8% dos
casos sao causados por dele¢des ou duplicagdes parciais ou de todo o gene (Zahorakova
et al., 2007).

Os restantes 12% dos casos, s&o causados por mutagdes em outros genes relacionados
a Sindrome de Rett, como por exemplo, o gene CDKL5 (Tao et al., 2004; Weaving et al.,
2004; Evans et al., 2005; Scala et al., 2005; Bahi-Buisson et al., 2008).

Durante os ultimos anos, os conhecimentos sobre as caracteristicas clinicas e a historia
natural da Sindrome de Rett, evoluiram muito. Porém, ainda se trata de uma sindrome
muito desconhecida para segmentos importantes, como meédicos, terapeutas e
educadores, boa parte ndo faz ideia do que seja, e quem ja ouviu falar, permanece
relativamente desinformado sobre os avancos no conhecimento clinico e terapéutico.
Historicamente, a sindrome de Rett tem sido vista como um disturbio neurodegenerativo.
Hoje, sabe-se que isso é incorreto e que um numero expressivo de mulheres com
Sindrome de Rett estdo chegando aos 50 anos com assisténcia médica e suporte
adequados ©. Destaca-se a importancia da abordagem multidisciplinar na Sindrome de

Rett para promover qualidade de vida e alcangar a longevidade?®.
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REVISAO DE LITERATURA

Historico e Descoberta da Sindrome de Rett

Entre o final da década de 1950 e o inicio da década de 1960, dois médicos europeus,
em contextos distintos, observaram e documentaram manifestagdes clinicas que
posteriormente seriam reconhecidas como caracteristicas da Sindrome de Rett. O
primeiro deles foi o Dr. Andreas Rett, pediatra vienense (Austria), que identificou um
grupo de meninas apresentando um padrao peculiar de desenvolvimento neurolégico.
Apds um periodo inicial de evolucdo aparentemente normal durante a primeira infancia,
essas criangcas passaram a demonstrar desaceleracdo do crescimento craniano
(microcefalia adquirida), perda das habilidades motoras manuais (apraxia manual) e
déficits de comunicacao, incluindo prejuizos na linguagem e na interagao social (RETT,
1966).

Além desses sintomas, o Dr. Rett observou que todas as pacientes exibiam movimentos
manuais estereotipados repetitivos, como bater, esfregar ou levar as maos a boca. Tais
achados foram cuidadosamente registrados e apresentados em diversos congressos
cientificos na Europa, em uma tentativa de sensibilizar a comunidade médica quanto a
relevancia clinica dessas manifestacdes e de identificar outros casos semelhantes. A
maior parte das publicagdes de Rett foi redigida em alemao e divulgada em periédicos
meédicos locais de Viena. Sua unica publicagdo em lingua inglesa apareceu em um
Manual de Neurologia Clinica, na qual o autor ainda associava a condi¢cdo observada a
presenca de hiperamonemia, interpretacao posteriormente considerada incorreta (RETT,
1977).

Paralelamente, o Dr. Bengt Hagberg, pediatra de Géteborg (Suécia), comegou a observar
meninas com padrbes comportamentais e neuroldgicos similares. Embora tenha
documentado detalhadamente seus casos, Hagberg optou por ndo publica-los em
revistas cientificas, incluindo-os em um grupo mais amplo de criangas com deficiéncia
mental e motora inespecifica (HAGBERG; WITT-ENGERSTROM, 1986).
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Somente no final da década de 1970, durante um congresso cientifico realizado no
Canada, Andreas Rett e Bengt Hagberg se encontraram casualmente, oportunidade que
culminou na primeira publicagdo em lingua inglesa amplamente reconhecida sobre o
tema. Esse artigo, publicado em 1983 no periédico Annals of Neurology, marcou o
reconhecimento internacional da Sindrome de Rett e despertou o interesse da
comunidade médica e cientifica, especialmente nos Estados Unidos (HAGBERG et al.,
1983).

A partir desse marco, a sindrome passou a ser diagnosticada com maior frequéncia no
territério norte-americano, motivando o Instituto Nacional de Saude (NIH) a apoiar
estudos voltados a compreenséo da patologia. Nesse contexto, foi criada a International
Rett Syndrome Association (IRSA), a primeira associacdo internacional de pais e
pesquisadores dedicada ao tema. Essa entidade teve papel fundamental na promogéao
de pesquisas sobre as caracteristicas clinicas, causas genéticas e abordagens

terapéuticas relacionadas a sindrome (IRSA, 1984).

No Brasil, os primeiros relatos de casos clinicos de Sindrome de Rett foram publicados
em 1986 pelo Dr. Sérgio Rosenberg e sua equipe da Santa Casa de Sao Paulo
(ROSENBERG et al.,, 1986). Posteriormente, em 1990, foi fundada a Associagéao
Brasileira de Sindrome de Rett, sediada no Rio de Janeiro, com o objetivo de apoiar
pacientes, familiares e fomentar estudos cientificos sobre a condicdo (ASSOCIACAO
BRASILEIRA DE SINDROME DE RETT, 1990).

Desde as primeiras observagdes clinicas, neurologistas infantis suspeitavam da etiologia
genética da Sindrome de Rett, dada sua predominancia quase exclusiva em individuos
do sexo feminino e pela ocorréncia de casos recorrentes em algumas familias, incluindo
gémeas monozigoticas, tia e sobrinha afetadas, e até uma mulher portadora da sindrome

que deu a luz uma crianga também acometida (ZOGHBI, 1999).

Com base em estudos genéticos envolvendo essas familias, as pesquisas foram
direcionadas para a regido terminal do brago longo do cromossomo X (Xq28). O avango
significativo ocorreu a partir da analise de uma familia brasileira do estado do Parana, na
qual quatro filhas apresentavam a sindrome (AMIR et al., 1999). Em setembro de 1999,
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consolidou-se a descoberta da associacao entre a Sindrome de Rett e mutagdes no gene

MECP2, localizado nessa regido cromossdmica.

Desde entdo, as bases genéticas e moleculares da Sindrome de Rett vém sendo
amplamente investigadas em diversos paises, incluindo o Brasil. As pesquisas tém
buscado compreender ndo apenas 0os mecanismos fisiopatoldgicos e as manifestagdes
clinicas, mas também estratégias terapéuticas capazes de atenuar seus sinais e
sintomas (NEUL; KAUCHAK; ZOGHBI, 2010).

Em 2007, os estudos de Bird e colaboradores, realizados na Escdcia, representaram um
marco na pesquisa sobre a Sindrome de Rett. Esses autores demonstraram a
possibilidade de reversdo parcial de sintomas em modelos animais adultos (ratos)
mediante o restabelecimento dos niveis adequados da proteina MeCP2, contrariando a
ideia até entdo predominante de que os danos neuronais eram irreversiveis (GUY et al.,
2007).

Essa descoberta inaugurou uma “nova era” nas pesquisas sobre a Sindrome de Rett,
reforcando a concepgdo de que se trata de uma desordem grave do
neurodesenvolvimento, e ndo de uma doenga neurodegenerativa. Os resultados
mostraram que, embora os neurénios apresentem alteragdes morfoldgicas significativas,
nao ha evidéncias de morte neuronal, abrindo perspectivas promissoras para o
desenvolvimento de terapias genéticas e farmacoldgicas direcionadas a modulagao da

expressao do gene MECP2.

MANIFESTAGOES CLIiNICAS E DIAGNOSTICO DA SINDROME DE RETT

A identificacdo precoce dos sinais e sintomas caracteristicos da Sindrome de Rett é
essencial para o estabelecimento de um diagndstico preciso e para a definicdo das
estratégias de manejo clinico e terapéutico adequadas (HAGBERG et al., 1983; NEUL et
al., 2010). Trata-se de uma condigado neurogenética complexa, cuja apresentagao clinica
evolui em estagios, caracterizados por perda progressiva de habilidades previamente
adquiridas e pelo surgimento de comportamentos estereotipados.

Entre os principais sintomas observados, destaca-se a irritabilidade crescente,
geralmente associada a crises de choro inconsolavel e periodos de desconforto
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inexplicavel, frequentemente interpretados como manifestagcbes de dor ou frustracédo
(NEUL; ZOGHBI, 2004). Tais episddios tendem a se intensificar no inicio da regressao
do desenvolvimento, momento em que a crianga apresenta interrupcao ou estabilizacdo
na aquisicdo de habilidades motoras e de linguagem, marcando o inicio da fase de
deterioragao funcional (AMIR et al., 1999).

Outro aspecto clinico amplamente descrito refere-se a perda das habilidades motoras
finas, especialmente o uso funcional das maos para manipulagéao de objetos, brinquedos
e utensilios (ZOGHBI, 2003). Essa perda ocorre concomitantemente a diminuicdo do
interesse pelo ambiente e pela interagcao social, o que frequentemente leva a diagndsticos
equivocados de Transtorno do Espectro Autista (TEA) nos estagios iniciais da sindrome
(POMEROQY et al., 2017).

As alteracbes comunicativas constituem outro componente fundamental do quadro
clinico. Muitas criangcas com Sindrome de Rett demonstram resposta auditiva inconstante
— aparentando nao ouvir o que lhes é dito, mesmo apresentando audigcdo periférica
normal, comprovada por exames audiologicos (CIPRIANI; VERGANI; CESARI, 2015).
ApOs essa fase inicial de regressao funcional, surgem os movimentos estereotipados das
maos, considerados o sinal clinico mais caracteristico da forma classica da doenca
(HAGBERG; WITT-ENGERSTROM, 1986; HUPPERTZ et al., 2020). Esses movimentos
variam individualmente, podendo incluir gestos repetitivos como “lavar” ou “torcer’ as
maos, bater palmas, levar as maos a boca, morder a roupa ou apertar partes do corpo,
frequentemente realizados na linha média do corpo. Tais movimentos ocorrem
exclusivamente quando a crianga esta acordada e tendem a se intensificar em situagdes
de excitacdo emocional, estresse ou fadiga (CARTER et al., 2008).

Na maior parte dos casos, as meninas com Sindrome de Rett desenvolvem a capacidade
de andar de forma independente, embora sua marcha seja dispraxica e sem propdsito
funcional definido (BUCHANAN et al., 2022). Com o tempo, ha uma progressiva perda
da coordenagao motora, levando a necessidade de suporte fisico ou cadeira de rodas.
Quando preservada, a marcha apresenta base alargada, movimentos rigidos e sem
diregéo intencional (ENGERSTROM; HAGBERG, 1989).

A deficiéncia intelectual associada a Sindrome de Rett tem sido tradicionalmente
classificada como de grau severo a profundo (PARKER et al., 2019). Entretanto, estudos



126

recentes que utilizam tecnologias de rastreamento ocular como meio alternativo de
comunicagao indicam que muitas pessoas com Rett possuem niveis de compreensao
significativamente superiores a sua capacidade de expressao motora e verbal (WHELAN
et al.,, 2021). Essa descoberta reforca a necessidade de abordagens comunicativas
diferenciadas, baseadas em recursos assistivos e tecnolégicos que promovam maior
inclusao e interagao social.

Dessa forma, compreender a diversidade de manifestagdes clinicas da Sindrome de Rett
— desde os sinais iniciais de regressao até as limitagdes motoras e cognitivas crénicas
— ¢é indispensavel para garantir um diagnoéstico diferencial preciso e o desenvolvimento
de planos terapéuticos individualizados, que considerem nao apenas o comprometimento
neurologico, mas também o potencial cognitivo e comunicativo de cada individuo (GUY
et al., 2007; NEUL et al., 2014).

2.3 DIAGNOSTICO CLINICO

2.3 Diagnéstico Clinico

O diagnéstico clinico da Sindrome de Rett baseia-se em critérios amplamente
reconhecidos pela comunidade médica internacional, definidos por protocolos clinicos
especificos que visam identificar a condigdo com precisdo (NEUL et al., 2010). Em seus
estagios iniciais, o diagndstico pode ser dificultado devido a semelhanga dos sinais e
sintomas com outras desordens do desenvolvimento neurolégico, como o Transtorno do
Espectro Autista (TEA) e a Paralisia Cerebral (VIEIRA, 2019).

A literatura evidencia que o desconhecimento médico acerca da Sindrome de Rett € um
fator que contribui para diagnésticos equivocados, retardando intervengdes adequadas e
comprometendo o progndstico (MORO, 2020). O estudo “Rett Syndrome: Revised
Diagnostic Criteria and Nomenclature”, publicado por Neul et al. (2010) no Annals of
Neurology, estabeleceu critérios diagnosticos atualizados, amplamente utilizados por
pediatras, neuropediatras, psiquiatras e geneticistas.

Os critérios principais incluem:

. Perda parcial ou total de habilidades manuais funcionais previamente adquiridas;
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. Perda parcial ou total da linguagem falada;
. Anormalidades na marcha, caracterizadas por padrdes ataxicos ou dispraxicos;
. Movimentos manuais estereotipados, como torcer, bater ou esfregar as méos,

considerados manifestacdes tipicas da sindrome (NEUL et al., 2010).

Esses elementos clinicos sdo fundamentais para o diagndstico diferencial e para a
distingao da Sindrome de Rett em relagéo a outros transtornos neuropsicomotores (LIMA,;
SILVA, 2020).

2.4 Diagnéstico Molecular

O diagndstico molecular constitui um avango significativo na confirmacéo da Sindrome
de Rett, permitindo identificar mutagdes especificas no gene MECP2, localizado no
cromossomo X. Essa etapa é fundamental para a complementagao do diagndstico clinico
e para o aconselhamento genético familiar (ORPHANET, 2025).

Segundo Vieira (2019), o diagnostico genético € realizado por meio de coleta de sangue
periférico ou raspagem de células da mucosa oral, sendo os testes mais indicados:

. Sequenciamento de Nova Geragao (NGS) ou Sanger, que permite examinar a
regidao codificante do gene MECP2;

. Analise de delegdo ou duplicagao génica por MLPA (Multiplex Ligation-
dependent Probe Amplification), indicada quando n&o se identifica mutagdo pelo
sequenciamento.

A Rede Nacional de Doencgas Raras (2025) ressalta que a confirmagdo molecular nao
apenas valida o diagndstico clinico, mas também auxilia na elaboracdo de planos
terapéuticos personalizados e na inclusdo social das pessoas com doencgas raras,
assegurando o direito ao tratamento adequado no ambito do Sistema Unico de Salde
(SUS).

2.5 Abordagem Multidisciplinar

Estudos recentes demonstram que as intervengbes terapéuticas intensivas e

multidisciplinares sao determinantes para o prognostico e qualidade de vida das pessoas
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com Sindrome de Rett (VIEIRA, 2019; LIMA; SILVA, 2020). Embora a condi¢ao ainda
nao tenha cura, estratégias integradas envolvendo fisioterapia, fonoaudiologia, terapia
ocupacional, nutricio e acompanhamento médico especializado contribuem
significativamente para a manutengao das fun¢gdes motoras e cognitivas (MORO, 2020).
De acordo com a Sociedade Brasileira de Genética Médica (2025), a abordagem
interdisciplinar continua ¢é indispensavel para reduzir complicagdes respiratorias,
gastrointestinais e ortopédicas, além de favorecer maior independéncia funcional.
Permanecer em posicao ortostatica ou caminhar com assisténcia, mesmo que de forma
limitada, esta associado a uma melhora significativa na sobrevida e na fungéo respiratéria
(AC CAMARGO, 2025).

Assim, o reconhecimento precoce da sindrome € essencial para prevenir diagnosticos
tardios e garantir o inicio de terapias integradas que promovam um melhor
desenvolvimento e bem-estar (REDE NACIONAL DE DOENCAS RARAS, 2025).

3 Relato de Experiéncia

O acompanhamento de pacientes com Sindrome de Rett exige uma compreenséo
abrangente de suas particularidades clinicas e terapéuticas. Na pratica fisioterapéutica
respiratoria, observa-se que esses pacientes frequentemente apresentam disturbios
respiratorios diversos, como apneia, aerofagia, hipoventilagdo e uso excessivo da
musculatura acessoria, decorrentes de comprometimento neurolégico (MORO, 2020).

A realizacao de exercicios que promovem o ortostatismo, ainda que por periodos breves,
estimula sistemas corporais essenciais, incluindo o motor, o respiratorio e o
gastrointestinal, favorecendo o equilibrio homeostatico e prevenindo complicagbes
secundarias (VIEIRA, 2019).

Apesar do estigma que por muito tempo acompanhou a Sindrome de Rett, estudos atuais
evidenciam que, com acompanhamento multiprofissional continuo, muitas pessoas com
Rett podem atingir a terceira e até a quinta década de vida, contrariando previsdes
anteriores (LIMA; SILVA, 2020). Tal fato reforca que a longevidade esta diretamente
relacionada ao acesso a cuidados de saude de qualidade e a inser¢gdo em programas de

reabilitacdo de longo prazo.
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Portanto, € imprescindivel assegurar uma rede de apoio interdisciplinar permanente,
centrada na pessoa com Sindrome de Rett e em sua familia, de modo a garantir ndo
apenas a sobrevivéncia, mas também a qualidade de vida e o exercicio pleno de sua

cidadania.

4 CONSIDERAGOES FINAIS

O diagnéstico clinico da Sindrome de Rett € fundamentado em critérios aplicados
internacionalmente*, e sdo hoje utilizados por pediatras, neuropediatras, psiquiatras e
geneticistas.

O acompanhamento multiprofissional garante as pessoas com Sindrome de Rett maior
longevidade e qualidade de vida®.

E papel de todos desconstruir conceitos antigos do tipo “se é Rett, ndo ha nada que pode

ser feito” e lutar por atendimento adequado, com foco preventivo, a todos.
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CONTRIBUIGCOES DO SERVICO SOCIAL E DA PSICOLOGIA NO CONTEXTO DAS
DOENCAS RARAS NO BRASIL: UMA ANALISE DA LITERATURA

Adriana Tavares Ribeiro
Daniella Martins De Oliveira
Marcela Ligia De Freitas Lemos

As doencas raras, afetam cerca de 6% a 8% da populacdo mundial,
aproximadamente 420 a 560 milhdes de individuos. Nesse recorte, 75% sao criangas e
jovens. Estudos apontam que existam entre 7 mil e 8 mil tipos diferentes de doencgas
raras, onde 80% sdo de origem genética e 20% por causas infecciosas, virais e
degenerativas (INTERFARMA, 2018).

No estudo acima citado, estima-se que 95% das Doengas Raras - DR tem
tratamento com medicamentos paliativos e servicos de reabilitagdo, 3% tratamento
cirurgico ou medicamentos regulares que atenuam sintomas e 2% tratamento com
medicamentos 6rfaos, capazes de interferir na progressao, possibilitando qualidade de
vida a esses individuos.

Considerando estes dados e dada a complexidade clinica e social dessas
condigdes, percebemos que o cuidado com as DR representa um grande desafio coletivo
para os sistemas de saude, assisténcia social e para as familias envolvidas.

E de suma importancia a colaboracdo entre diferentes disciplinas e se torna
essencial para assegurar um atendimento completo aos pacientes e suas familias, um
olhar amplo e capacitado dos profissionais que atuam diretamente com esse publico.
Nesse contexto, o assistente social e o psicélogo desempenham papéis essenciais, tanto
na escuta qualificada e apoio emocional quanto na articulagao de redes de protegao
social e garantia de direitos.

Este artigo tem como objetivo realizar uma reviséo bibliografica sobre a atuagao
do Servico Social e da Psicologia no contexto das Doencas Raras (DR) no Brasil,
analisando as contribuicdes e desafios presentes na literatura académica.

Para o desenvolvimento do presente trabalho se utilizou os métodos da pesquisa
bibliografica, este tipo de pesquisa envolve a coleta e andlise de informagdes ja existentes
sobre o tema, como livros, artigos cientificos, teses, entre outros, com o objetivo de

embasar a discussao e aprofundar, o conhecimento sobre o assunto. Esse tipo de
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pesquisa € concebido por diversos autores, dentre eles Gil (2002) Marconi e Lakatos
(2003), Boccato (2006) e Andrade (2010). Para a identificagao de estudos sobre o tema,
foram utilizadas as bases PubMed (U.S. National Library of Medicine), Google Académico
(Google), Scielo (Scientific Eletronic Library Online).

Dessa maneira, nossa intengdo € concentrar as investigacbes nas obras
académicas que utilizam a abordagem qualitativa a respeito de doencgas genéticas raras,
limitadas a artigos em lingua inglesa e portuguesa, langadas nos ultimos dez anos, o que
coincide com o aumento significativo da producado cientifica tanto no Brasil quanto

globalmente sobre esse assunto.

1. BREVE CONTEXTUALIZAGAO SOBRE DOENGAS RARAS NO BRASIL

A definicdo de Doenca Rara (DR) esta baseada no critério da prevaléncia ou do
numero de pessoas por elas afetadas, possui ampla diversidade de sinais e sintomas que
variam a depender da doenga e de como a pessoa a vivencia (SOUZA, et al. 2019). De
acordo com a Organizagdo Mundial da Saude (OMS), sdo assim consideradas aquelas
que afetam até 65 pessoas em cada 100.000 individuos, sendo 1,3 pessoa para cada
2.000. No Brasil, estima-se que ha entre 13 e 15 milhdes de pessoas com alguma doencga
rara.

Divididas em origem genética e ndo-genética (SES et al., 2021) s&do caracterizadas
por serem crénicas, constantes, incapacitantes, degenerativas e trazendo lesbdes as
células, sendo assim, podendo afetar diversas areas e causando alteragdes nos fatores
fisicos, comportamentais, sensoriais € mentais (IRIART et al., 2019).

Em nosso territério, as dificuldades enfrentadas por esses pacientes incluem
diagndstico tardio, escassez de profissionais especializados e centros de referéncia,
tratamentos de alto custo, muitas vezes nao disponiveis no SUS ou sem registro na
Anvisa; e ainda baixa visibilidade social, o que resulta em pouca pesquisa cientifica e

suporte publico.

1.1 DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE (DMD)
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A Distrofia Muscular de Duchenne — DMD, é caracterizada como uma doenca
recessiva (ocorre quando uma pessoa herda duas cépias de uma versado alterada
(mutada) de um gene, uma de cada progenitor), ligada ao cromossomo X, dessa forma,
99% dos casos acometem o0 sexo masculino. A mutacdo do cromossomo X provoca
auséncia de producdo da proteina denominada distrofina, resultando em perda
progressiva de massa muscular e substituicao por tecido adiposo e fibroso. Sabe-se que
dois tergos dos novos casos de DMD sao herdados de mée portadora, ou seja, aquela
que apenas carrega a informag¢ao genética apresentando sintomas leves da doenga e o
outro tergo é consequente de mutagdes novas (PORTELA, 2023; BONFANTE; RIBEIRO;
TRINDADE, 2024).

A distrofina é vital para manter a integridade das fibras musculares e a estabilidade
de sua membrana e a auséncia desta proteina resulta em danos recorrentes nas fibras
musculares, inflamacao croénica, fibrose progressiva e disfungdo das células-tronco
musculares (BONFANTE et al., 2024).

1.2 MANIFESTAGOES CLINICAS E DIAGNOSTICO DA DMD

As manifestagdes clinicas da DMD iniciam na primeira infancia e tem como
principal sintoma a fraqueza muscular progressiva que evolui para complicagées graves
capazes de causar deficiéncias e morte prematura. Ha dificuldade na manutengao da
marcha com quedas frequentes. Tendem a caminhar na ponta dos pés devido surgimento
de contraturas nos tenddes de Aquiles, o que os fazem ter uma marcha com acentuado
balango do corpo devido atrofia precoce dos musculos abdutores do quadril, o que
impede a pelve de se manter nivelada. Ainda ha dificuldade para subir escadas, saltar e
correr. Uma caracteristica marcante € o aumento do volume das panturrilhas decorrente
do grande esfor¢co que os gastrocnémios sao submetidos para compensar o déficit dos
musculos anterolaterais das pernas (PORTELA, 2023; BONFANTE; RIBEIRO;
TRINDADE, 2024).

Os sinais e sintomas incluem: atraso no desenvolvimento dos marcos motores,
fraqueza muscular, panturrilhas hipertroficas e dificuldade na fala. O diagnéstico de

distrofia muscular de Duchenne é realizado com base na histéria clinica do individuo, nos
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sinais e sintomas e no teste para confirmar a mutagdo genética (PORTELA, 2023;
BONFANTE; RIBEIRO; TRINDADE, 2024).

Em paises desenvolvidos, a média de idade para se obter o diagndstico € de 3 a
5 anos, ja no Brasil, observa-se que o tempo para fechar o diagnédstico demora cerca de
2,5 anos a mais, portanto, é feito entre os 3 a 7,5 anos de idade (RIBEIRO et al., 2024).

A confirmagéo diagndstica permite a realizagdo de intervengbes adequadas e
fornece informagdes educativas, de apoio e aconselhamento genético adequado para
capacitar as familias. A suspeita inicial de DMD devera ser feita em todo menino que
apresentar: 1) Fragueza de musculatura proximal entre 2 e 5 anos de idade; 2) Atraso do
desenvolvimento psicomotor, seja na aquisigao dos marcos motores ou de linguagem, ou
com sinais de deficiéncia intelectual ou transtorno do espectro autista; 3) Hipertrofia de
panturrilhas; 4) Aumento de creatinofosfoquinase (CPK) e; 5) Achados incidentais de

aumento das transaminases hepaticas (ARAUJO, 2023).

1.3 COMPLICAGOES DA DMD

Essas criangas apresentam grandes dificuldades de movimentos, sendo visivel e
peculiar a maneira como elas levantam-se do ch&o. Elas utilizam-se das mé&os apoiadas
nos joelhos, usando os membros inferiores como alavancas e, vagarosamente, levantam
o tronco, dando uma impressao de escalada por toda a extensdo dos membros inferiores.
Esse movimento ocorre como uma compensacao, a qual denomina-se sinal de Gowers,
devido a musculatura extensora do joelho e do quadril ndo possuirem um desempenho
satisfatorio para realizar a extensao voluntaria do tronco (TEIXEIRA et al., 2020).

A fragueza muscular debilita o paciente e avanga para o uso de cadeira de rodas,
que costuma ser inevitavel antes da adolescéncia, aparecendo junto a isso ou,
posteriormente, com complicacbes do sistema osteoarticular, respiratério e
cardiovascular. Esses pacientes também sofrem com disfungcao neuro cognitiva, o que
gera contratempos na qualidade de vida e na capacidade de aprendizagem. Ultimamente,
a sobrevida prolonga-se até a terceira ou quarta década de vida em casos de
acompanhamento das complicacbes e do uso de corticosteroides (TEIXEIRA et al.,
2020).
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A DMD ¢é uma doenga incapacitante podendo culminar em oébito por disfungéo
ventilatoria e miocardica. As causas mais frequentes de 6bito, ocorrendo em 75% dos
casos, sao insuficiéncia respiratdria e/ou infecgao pulmonar na faixa etaria de 16 a 19
anos, e é rara apos os 25 anos idade (TEIXEIRA et al., 2020). A Sociedade Brasileira de
Pediatria (2023) aponta as complicacbes cardiovasculares como fator de risco de
morbimortalidade nos jovens com DMD. A deficiéncia de distrofina no coragdo manifesta-
se como uma cardiomiopatia. Com a progressao da doenga o miocardio deixa de atender
as demandas fisioloégicas e desenvolve insuficiéncia cardiaca clinica. O miocardio
disfuncional apresenta maior chance de arritmias com risco de vida.

Porém, com o cuidado otimizado, pacientes com DMD podem viver até os
quarenta anos, principalmente gragcas ao desenvolvimento de diretrizes para cuidado e
gerenciamento e ao tratamento aprimorado para disfungdo cardiaca e pulmonar e a
sobrevivéncia de pacientes com DMD tem melhorado ao longo do tempo. Apesar dos
grandes avancgos terapéuticos nos ultimos 30 anos nao ha cura para a DMD. No entanto,
uma abordagem médica, cirurgica e de reabilitagcdo multidisciplinar direcionada aos
sintomas da patologia pode alterar o curso natural da doenga melhorando a qualidade de
vida e a longevidade. Os principais objetivos da terapéutica para DMD sempre foram
diminuir a velocidade de progressdo da doenga e controlar suas consequéncias mais
danosas. Assim sendo, o acompanhamento multiprofissional e transdisciplinar deve ser
precoce (DUAN et al., 2021 apud BONFANTE et al., 2024).

A avaliacédo da qualidade de vida de jovens e criangas que possuem diagnostico
de Distrofia Muscular de Duchenne é complexa e envolve diversos fatores. Essa analise
se relaciona amplamente com os determinantes sociais de saude, que estdo ligados a
uma condicido social especifica, pertencimento de classe, e acesso a direitos sociais
fundamentais como saude, educacgao, moradia, entre outros. Além disso, esta conectada

ao contexto politico, a presenga da democracia e aos direitos humanos e sociais.

2. AS CONQUISTAS DE DIREITOS DA PESSOA COM DOENCA RARA

As circunstancias da pessoa com Doenca Rara e seus familiares requerem

cuidados especificos e diretrizes de saude focadas nesse grupo. O objetivo é satisfazer
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as necessidades de saude, assim como as sociais e 0s recursos que melhorem a
qualidade de vida.

Os principais pontos da atencgao integral ao paciente com DR sao: diagndstico
precoce e acesso ao tratamento, linha de cuidado integrada, a¢cdes de prevencgéo e
promogao da saude, atengao multidisciplinar, acesso a informacao e aconselhamento.

Desde 2010, foram disponibilizados Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas
(PCDT) para 34 doencas raras de causas genéticas e nao genéticas. Estudos sobre a
incidéncia e a prevaléncia de doencas raras sao de interesse de profissionais da saude,
de autoridades da saude, de pacientes e suas familias, de associagdes de pacientes e
de laboratorios envolvidos com o diagnostico e o desenvolvimento de terapias para estas
condigdes. Além disso, as informagdes geradas neste tipo de estudo sdo importantes
para as autoridades estimarem o peso dessas doencas para a sociedade e considerarem
a implantagao de programas de tratamento e prevengcao (FEDERHEN et al., 2014).

No Brasil, conforme Federhen (2014) o ponto de partida para debater essas
politicas foi a formagao, nos anos 2000, de um grupo de trabalho que tinha como objetivo
desenvolver uma proposta para a Politica Nacional de Atencdo a Genética Clinica no
SUS.

Em janeiro de 2014 foi publicada a Portaria n® 199, que institui a Politica Nacional
de Atencéo Integral as Pessoas com Doencgas Raras, e aprova as Diretrizes para Atencao
Integral as Pessoas com Doengas Raras (DR’s) no ambito do Sistema Unico de Saude
(SUS), tendo como objetivo oferecer diagndsticos mais precisos e rapidos, melhorar a
qualidade de vida e promover agdes de prevengao, deteccdo precoce, tratamento
adequado, reducao de incapacidades e cuidados paliativos (BRASIL, 2014).

As diretrizes para a atengédo integral aos individuos com doengas raras ou com
risco de desenvolvé-las prevé que a assisténcia ao usuario deve ser centrada em seu
campo de necessidades, vistas de forma ampla. O apoio multiprofissional, a partir da
necessidade de cada paciente, € essencial para a qualidade do cuidado prestado. As
orientagdes relacionadas as doencgas raras devem ser realizadas preferencialmente por
equipe multidisciplinar e interdisciplinar, permitindo a discuss&o conjunta, favorecendo a

compreensao e o seguimento da atengao (BRASIL, 2014).
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A Portaria n® 199, ao organizar o cuidado das pessoas com DR’s, classifica-as em
dois Eixos. O Eixo | é composto por DR’s de origem genética, enquanto o Eixo Il engloba
as doengas raras de origem ndo genética. Cada Eixo é organizado em trés grupos. Para
o Eixo I, tais grupos s&o: “a) anomalias congénitas ou de manifestagdo tardia; b)
deficiéncia intelectual; e c) erros inatos de metabolismo”. Ja os grupos do Eixo Il sdo
formados pelas doencgas: “a) infecciosas; b) inflamatdrias; e) autoimunes” (BRASIL,
2014).

No Il Congresso Nacional de Direitos Humanos em Doengas Raras, promovido
pela Associagao Paraibana de Doencas Raras - ASPADOR, foi apresentado um relatério
das leis aprovadas na ALPB — Assembleia Legislativa do Estado da Paraiba, pelo entao
Deputado Estadual dr. Taciano Diniz, que consta sobre a importancia do legislativo na
efetivacéo de politicas publicas nas doencas raras:

Lei Ordinaria n® 9.527, de 24 de novembro de 2011 - Dispde sobre a politica de
tratamento de doencgas raras no estado da paraiba e da outras providéncias.

Lei Ordinaria n° 10.160, de 20 de novembro de 2013 - Institui o dia estadual de
conscientizagao sobre doencgas raras.

Lei Ordinaria n® 11.076, de 29 de dezembro de 2017 - Institui, no &mbito do estado
da paraiba, a semana de conscientizagao sobre doengas raras.

Lei Ordinaria n°® 11.521, de 28 de novembro de 2019 - Dispde sobre a incumbéncia
dos estabelecimentos de saude da rede publica e privada do estado da paraiba em
repassarem informagdes das pessoas diagnosticadas com doencgas raras e da outras
providéncias.

Lei Ordinaria n® 11.528, de 03 de dezembro de 2019 - Determina o atendimento
prioritario aos portadores de doencas raras na rede de saude publica e privada do estado
da paraiba e da outras providéncias.

Lei Ordinaria n® 11.933, de 03 de maio de 2021 - Dispde sobre a obrigatoriedade
da informacgao sobre as doencas raras nao detectaveis pelo teste do pezinho e da outras
providéncias.

Lei Ordinaria n° 12.996, de 19 de dezembro de 2023 - Dispde sobre atendimento
preferencial aos portadores de doencas cronicas, raras e genéticas nas reparticbes
publicas e estabelecimentos de atendimento ao publico no estado da paraiba.
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Lei Ordinaria n° 13.176, de 23 de abril de 2024 - Dispbe acerca da prioridade de
tramitacdo dos processos na administragdo publica do estado da paraiba, cujo
interessado seja pessoa com doenga rara e da outras providéncias. Priorizando a
reducao de desigualdades.

Lei Ordinaria n° 13.498, de 10 de dezembro de 2024 - Dispbe sobre a instituigao
da Carteira de ldentificacdo da Pessoa com Doenca Rara, no ambito do Estado da
Paraiba, e da outras providéncias.

Lei Ordinaria n° 13.675, de 15 de maio de 2025 — Reconhece de Utilidade Publica
a Associacao Paraibana de Doencgas Raras - ASPADOR, localizada no municipio de Joao
Pessoa, no Estado da Paraiba.

Apesar desse investimento em legislagdo e organizagdo do cuidado, vimos no
artigo de Luz et al (2016) que quando se chega a etapa de manutengao do tratamento,
as familias se deparam com a necessidade de suporte judicial para garantir essa
continuidade. No contexto dos servigos de reabilitacdo, € comum a dificuldade de acesso
continuo a outros servigos, incluindo fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacional,
dentre outros. O que implica necessariamente mais esforgos direcionados a implantacao
eficaz e equanime a todos.

Estudos mostram que entre 2010 e 2017, os gastos totais da Unido com demandas
judiciais foram superiores a R$ 5,2 bilhdes. Esse montante torna-se irrisério diante do
custo social imposto pelas enfermidades ndo sé ao paciente, mas também a seus
familiares (INTERFARMA, 2018).

Recentemente, a Camara Técnica Assessora de Doencas Raras (CTA de
Doencas Raras) foi instituida em 19 de fevereiro de 2024, no ambito do Ministério da
Saude. De carater técnico, consultivo, educativo, e de natureza interinstitucional e
multiprofissional, a CTA tem a finalidade de contribuir com o aperfeicoamento e
desenvolvimento da Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doencgas
Raras. A proposta também prevé a criagdo de um Subsistema de Atencao as Doencas
Raras, com o objetivo de estruturar redes de servigo, garantir financiamento e tratamento
especializado, além de priorizar pacientes com manifestagdes dolorosas (MS, 2024).

Aureliano (2018) enfatiza que o diagnéstico € um dos gargalos para a questao das
doencas raras. A inclusao de testes genéticos em politicas nacionais de saude ainda
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depende de uma forte atuacdo das associagdes de pacientes nos mecanismos do
Estado, pois ndo estao implementados de forma sistematica no sistema publico de saude.
Muitas familias s6 conseguem um diagndstico ao participarem de pesquisas académicas,
através de redes de colaboracdo que se formam entre pacientes, pesquisadores e
meédicos.

Contudo, Lopes-Junior (2022) afirma que o Brasil ainda ndo possui uma politica
sustentavel de acesso as doengas raras. Embora o governo tenha ampliado o orgamento
para a compra de medicamentos, particularmente para doencas de alta complexidade,
aléem de programas de ampliagdo do acesso a medicamentos para doengas cronicas,
muito do que foi conduzido permanece insuficiente para atender as novas demandas.

Atualmente ha 36 estabelecimentos habilitados como Servicos de Atencéao
Especializada em Doencas Raras e Servicos de Referéncia em Doencas Raras,
disponibilizando 21 procedimentos entre consultas e exames para a populagao, sendo: 1
na Regiao Norte, 11 no Nordeste, 5 no Centro-Oeste, 12 no Sudeste e 7 no Sul. (BRAZIL,
2025).

Os espacos disponibilizam aos usuarios uma equipe multiprofissional composta
por diversas especialidades meédicas, assim como demais areas da saude como
enfermagem, nutricdo, fonoaudiologia, farmacia, terapia ocupacional, profissional de
educacao fisica, psicologia e assistente social.

Dentre os profissionais que contemplam o atendimento interdisciplinar da pessoa
com doenga rara, discutiremos o papel da(o) psicéloga(o) e da(o) assistente social na
atencao ao paciente com doencga rara e seus familiares, evidenciando a relevancia de

suas fung¢des na equipe interdisciplinar que proporciona assisténcia a esse paciente.

3. ACOLHIMENTO E CUIDADO INTEGRAL: CONTRIBUIGOES DA PSICOLOGIA E
DO SERVICO SOCIAL NO CONTEXTO DE DOENCAS RARAS

A atuacado dos assistentes sociais e psicologos no contexto das doencgas raras
demanda uma compreensao ampliada dos aspectos biopsicossociais que envolvem
essas condi¢des. Partindo de suas formagdes especificas, suas abordagens englobam

um viés critico sobre as dinamicas sociais, familiares e institucionais envolvidas.



141

lamamoto (2007) e Yazbek (2009) referenciam a teoria social critica, e sob esse
viés compreendemos as doengas raras como fendmenos socialmente determinados,
incluidos em uma desigualdade estrutural, observada na dificuldade de acesso aos
servigos de saude e direitos sociais. Nesse contexto, a atuacdo do assistente social deve
estar alinhada ao projeto ético-politico da profissdo, que orienta uma pratica critica,
comprometida com a defesa dos direitos humanos e com a justiga social.

Na area da Psicologia, varias perspectivas podem apoiar a agdo no ambito das
doencgas raras, incluindo a abordagem sistémica, que enfatiza a importancia das
interacdes familiares e comunitarias no enfrentamento da doencga, e a psicologia social
critica, que se concentra nas circunstancias sociais que impactam o sofrimento mental
(PEREIRA, 2013).

Acompanhar a evolucdo do paciente quanto aos aspectos emocionais que a
doencga traz € o objetivo principal do trabalho. Mas o psicologo pode ainda utilizar de
grupos educativos, que facilitam a conscientizagao do paciente e familia no contexto da
doenca e das formas de tratamento, e trabalhos em equipe no sentido de facilitar a
relagdo equipe/paciente/familia (ALMEIDA; MALAGRIS, 2011).

Além disso, a nogdo de cuidado integral proposta pelo Sistema Unico de Saude
(SUS) e aprofundada por Ayres (2004) reforga a importancia de praticas profissionais que
articulem aspectos clinicos, éticos e sociais.

A intervengdo do psicélogo e do assistente social, reconhece a pessoa com
doenca rara como cidadaos de direitos, ampliando e favorecendo o acolhimento, a
autonomia e a participagcao social desses individuos e de suas familias. Procura
desmistificar o estigma da doenca, minimizar os preconceitos e as incertezas entre
diagndstico e tratamento, enriquece a trajetoria dessas familias com atencgéo e suporte
especializado para o enfrentamento das condicdes relacionadas a viver com uma doenca

rara.

3.1 ATUAGAO DOS ASSISTENTES SOCIAIS

A atuacdo do assistente social no campo da saude sofreu transformacdes
significativas a partir da regulamentagdo do SUS. O conceito ampliado de saude
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expandiu o espago de intervengcado desses profissionais, exigindo novas reflexdes e
praticas adequadas ao contexto de saude publica brasileira (SILVA; KRUGER, 2018).

Através da Resolugcdo n° 383/1999 do Conselho Federal de Servigo Social, o
assistente social foi reconhecido como profissional da saude. Esse reconhecimento
reafirma o papel do assistente social como articulador das politicas publicas e a viabilizar
a participacao popular, a democratizagdo das instituicbes, o fortalecimento dos
Conselhos de Saude e a ampliacao dos direitos sociais (CFESS, 1999).

Cabe ressaltar, que esse profissional é capacitado para atuar nas multiplas
expressdes da questao social originadas nas relagdes sociais que afetam a saude
(PEREIRA et al., 2022).

O conjunto Conselho Federal de Servigco Social (CFESS) e Conselho Regional de
Servigo Social (CRESS), no intuito de aprofundar e direcionar a intervengéo do assistente
social na area da saude, apoiou a elaboragdo do documento Parametros para Atuagao
dos Assistentes Sociais na Politica de Saude (CFESS, 2010). Nele, encontram-se
delineados quatro eixos de analise: atendimento direto aos usuarios; mobilizagéo,
participagdo e controle social; investigacdo, planejamento e gestdo; assessoria,
qualificagao e formacéo profissional.

O Codigo de Etica Profissional (1993) também apresenta ferramentas
fundamentais para a atuagao profissional no cotidiano, ao colocar como principios:
reconhecimento da liberdade como valor ético central; defesa intransigente dos direitos
humanos; ampliacdo e consolidagdo da cidadania, com vistas a garantia dos direitos
civis, sociais e politicos das classes trabalhadoras, entre outros.

Sob a 6tica da pessoa com doenca rara, este profissional faz uso de sua formagao
para um acolhimento por inteiro, desprovido de preconceitos e estigmas que o processo
de adoecimento imprime no individuo e sua familia.

Santos e Martins (2019) apontam na sua pesquisa realizada em um Centro de
Genética Médica, que o Servigo Social tem como objetivo atuar sobre os rebatimentos
da questao social na saude de pessoas com doencgas raras, através da articulacido com
as familias, as associa¢des de usuarios e o sistema de garantia de direitos. Tem o seu

exercicio profissional baseado na perspectiva de educagdo permanente, com a plena
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articulagao entre ensino, pesquisa e atencao em saude, porém serado enfatizadas as
acoOes assistenciais.

A necessidade de acesso aos servigos sociais e de saude foi referida como
prioritaria pela totalidade das familias; os pais, frequentemente, sentem-se frustrados
quando se deparam com falta de conhecimento entre os profissionais de saude e na
sociedade em geral (LUZ; SILVA & DEMONTIGNY, 2016).

O assistente social faz parte da equipe que presta atendimento direto a pacientes
e familias da pessoa com doencga rara. Sdo muitos desafios para transpor, para além do
diagndstico. Os impactos sofridos pelas pessoas com DR, atingem o campo do mundo
do trabalho, das atividades sociais e comunitarias, envolvem também os aspectos
relacionados a continuidade dessas familias, como se organizam entre o cotidiano e os
cuidados direcionados ao tratamento.

Diante do diagndstico desconhecido e raro, apds uma longa jornada até que este
seja definido, cercado de insegurancas e questionamentos, as pessoas diretamente
envolvidas necessitam de apoio e direcionamento para tomada de decisao diante de todo
esse processo e reorganizagao familiar.

O assistente social direciona sua atuacdo justamente nessas questbes onde
geralmente os direitos sao violados. As principais agdes a serem desenvolvidas pelo
assistente social sdo: conhecer as condi¢gdes de vida e trabalho dos usuarios, bem como
os determinantes sociais que interferem no processo saude-doenca; facilitar o acesso de
todo e qualquer usuario aos servicos de saude da instituicdo e da rede de servicos e
direitos sociais; buscar a necessaria atuacdo em equipe, tendo em vista a
interdisciplinaridade da atengdo em saude; estimular a intersetorialidade, tendo em vista
realizar agdes que fortalecam a articulacdo entre as politicas de seguridade social,
superando a fragmentagao dos servigos e do atendimento as necessidades sociais; tentar
construir e/ou efetivar, conjuntamente com outros trabalhadores da saude, espacgos nas
unidades que garantam a participagcdo popular e dos trabalhadores de saude nas
decisdes a serem tomadas; fortalecer os vinculos familiares, na perspectiva de incentivar
0 usuario e sua familia a se tornarem sujeitos do processo de promogao, protegao,

prevencgao, recuperacao e reabilitacdo da saude (CFESS, 2010).
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3.2 ATUAGAO DOS PSICOLOGOS

As diretrizes da Linha de Cuidado Para Pessoas Com Doencgas Raras vigentes
atualmente no pais determinam uma ordenac¢do da atencdo a saude pautada na logica
dos cuidados em rede e na assisténcia sistémica, da qual o psicologo faz parte (BRASIL,
2014b; 2022).

O Psicdélogo, dentro de suas especificidades profissionais, atua no ambito da
educacéo, saude, lazer, trabalho, seguranca, justica, comunidades e comunicagdo com
0 objetivo de promover, em seu trabalho, o respeito a dignidade e integridade do ser
humano (CFP, 2005).

Conforme Aureliano (2018) a duracdo e os efeitos de uma doenga rara podem
implicar necessidades de cuidado extenuantes que afetam significativamente outros
membros da familia. Partindo desta premissa percebemos como é importante a presenca
do psicologo nas equipes de atendimento a esses pacientes. Para Matiolli (2023) a
Psicologia destaca-se como agente social de transformacgao, esta para acolher, escutar
ativamente suas demandas e possibilitar uma intervencdo humanizada para além da
doenca.

Sofrimento humano, desconhecimento sobre sua condigdo e acesso inadequado
a assisténcia tornam o acometido de DR especialmente dependente de sua rede de
suporte social (SALVIANO et al., 2020).

O acompanhamento psicolégico na assisténcia aos pacientes/familias com DR
torna-se importante desde o inicio da procura pelo diagnéstico (DAVICO et al., 2024).
Apos a definicdo de um diagndstico de doenga rara, as familias iniciam um processo de
reconhecimento da nova realidade, que desencadeiam medo, aumento dos niveis de
ansiedade, estresse, sentimentos de abandono, muitas vezes seguidos de implicagcbes
financeiras e patrimoniais.

Coutinho et al (2023) afirma que o psicélogo pode atuar para garantir que a
comunicagao aconteca da forma verdadeira, delicada e compreensivel, favorecendo o
estabelecimento de um bom rapport entre equipe e pacientes/familiares. Cita como
principais agdes o aconselhamento, terapia individual ou familiar, mediagao de conflitos,
estreitamento de vinculos e facilitacdo da comunicacdo, o psicologo pode atuar
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significativamente no sentido de fortalecer e dar suporte as familias diante das
dificuldades resultantes da presenca de um doente raro entre eles.

Para Gabrilli (2014) as familias ainda desejam um olhar integral para as doencas
raras, que va muito além do diagndstico.

Os estudos de Luz et al (2016) apontaram como as principais necessidades: o
acesso aos servicos sociais e de saude; conhecimento sobre a doenca; estruturas de
apoio; aceitagado e integragdo na comunidade; preservagao da vida pessoal e familiar,
que configura um contexto no qual inumeras necessidades se manifestam.

Matioli et al (2023) afirma que a presenca do profissional da psicologia no
acompanhamento de pacientes diagnosticados com doengas raras € obrigatéria, visto
que a pessoa diagnosticada com uma doencga rara, assim como qualquer outra doenga,
€ afetada psicologicamente pelo adoecimento e sofre com as repercussdes sociais que

vém com o tratamento.

CONSIDERAGOES FINAIS

A necessidade de atendimento especializado as pessoas acometidas com
Doencas Raras tém provocado em toda sociedade e movimentos simpatizantes, a
cobranga por mais estudos e pesquisas, bem como leis que regulamentem a oferta de
servigos e tratamentos, qualificacdo e formacéo de profissionais, bem como criagao de
redes de apoio as familias.

No que diz respeito ao Servigo Social, a pratica do/a assistente social em doencas
raras ainda é pouco estudada e a producéo cientifica sobre o tema permanece escassa.
No ambito da Psicologia, percebemos um maior acervo acerca do tema.

Importante promover iniciativas junto de associagdes, familias e sociedade para
que seja cada vez mais exercido o direito a saude, que seja implementada estudos e
pesquisas acerca da condigdo da pessoa com doenga rara, diagndstico e possiveis
tratamentos que propiciem qualidade de vida e dignidade como pessoas unicas.

No processo de acompanhamento, a atuacao do Servigo Social alinha a dimensao
politica da intervengao profissional ao fortalecimento de seus familiares na promogao do
cuidado e defesa de direitos. As principais agbes desenvolvidas com este objetivo

envolvem: democratizagdo das informagdes pertinentes ao acesso a tratamento de
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saude, orientagdes/encaminhamentos em prol do acesso a insumos e tecnologias em
saude, acbes que facilitem o acesso a servicos e direitos da seguridade social,
mobilizacdo da rede de servigos e agdes intersetoriais de diferentes politicas (educacgao,
lazer e cultura, assisténcia social, habitagdo, entre outras) em prol do devido suporte a
criangas e adolescentes (JESUS, 2021). Os/as psicologos/as ofertam suporte emocional,
psicoldgico, avaliam o bem-estar de paciente e familia, ajudam a lidar com as mudancas
causadas pela doenca, promovem estratégias para enfrentar os desafios do dia-a-dia,
facilitam a comunicagdo entre o paciente, a familia e outros profissionais de saude,
promovendo qualidade de vida e bem-estar emocional ao longo do tratamento.

E evidente a importancia do exercicio efetivo da multiprofissionalidade,
interdisciplinaridade e da intersetorialidade no acompanhamento de pessoas com
Doencgas Raras e suas familias, uma vez que, trata-se de um diagndstico complexo que

envolve todos os que convivem com 0 usuario.
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A IMPORTANCIA DA ATUAGAO FARMACEUTICA NO CUIDADO DE PACIENTES
COM DOENCAS RARAS

Silvano Da Silva Rodrigues
Cicero Lacerda
1 INTRODUCAO

Sao consideradas doencgas raras segundo a Organizagao Mundial da Saude (OMS)
as que afetem menos de 65 pessoas a cada 100 mil habitantes, embora o numero exato
possa variar de pais para pais. Outra caracteristica, além da baixa prevaléncia é causar
um impacto significativo na qualidade de vida dos pacientes, devido as limitagdes e
necessidade de cuidados especiais. Diante disso, € essencial que os pacientes recebam
o0 acompanhamento de uma equipe multiprofissional de saude que inclua também o
farmacéutico (SITE CFF) 30/01/2023.

Farmacéuticos s&o profissionais com formagdo especifica para atender
necessidades relacionadas a medicamentos. Eles ajudam a evitar problemas de
acessibilidade ou que possam impedir o beneficio potencial dos medicamentos, como
problemas na escolha, dosagem, administracdo inadequada, falta de adesdo ao
tratamento prescrito, interagdes medicamentosas e eventos adversos.

Nesse cenario, o farmacéutico desempenha um papel essencial em varias areas de
atuacao, oferecendo apoio desde o diagnéstico precoce e na gestdo do uso de
medicamentos até a educacdo do paciente e a defesa de seus direitos por terapias
acessiveis. Na gestdo de medicamentos, o profissional é responsavel pelo ajuste de
doses para prevenir toxicidade, além de realizar o monitoramento de interagcbes entre
diferentes farmacos. Na area de educacao ao paciente e seus familiares o farmacéutico
atua como um orientador, ensinando, por exemplo, como administrar medicamentos
injetaveis em casa de forma segura e eficiente, ele pode identificar sinais de doengas
raras na rotina de atendimento e encaminhar pacientes para diagndstico precoce, um
passo essencial para evitar a progressao da doencga. O farmacéutico tem uma presenca
ativa na luta por melhorias no sistema de saude, ele participa de comités para a inclusao

de novos tratamentos no SUS, fortalecendo campanhas por politicas publicas que
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garantam maior acesso a medicamentos e cuidados especializados. (CENTRO
UNIVERSITARIO SAO CAMILO, 28/05/2025).

Diante disso, € muito importante a presenga do farmacéutico para pacientes que
fazem uso de varios medicamentos simultaneamente, garantindo seguranga e eficacia
nos tratamentos. Além de colaborar com pesquisa e inovagao, contribuindo para avangos
cientificos que transformam a pratica médica.

Com o reconhecimento crescente das doengas raras como um problema de saude
publica global com alta carga biopsicossocial e econémica para pacientes, familiares e
sistema de saude, o interesse por estas doengas vem aumentando nos ultimos anos.
Sistemas de saude dos mais diversos passam a tentar se organizar para desenvolver e
implementar politicas para atender as necessidades desses pacientes, permitindo a
melhoria do acesso aos cuidados (2).

No ambito da saude publica no Brasil, foi criada em 1990 a lei n° 8.080 que constituiu
o Sistema uUnico de Saude (SUS) que tem como principio a Universalidade, a
Integralidade e a Equidade (1), respeitando o Art. n°® 196 da Constituicdo de 1988 “a
saude € um direito de todos e dever do Estado”.

Quando se discute direito a saude no Brasil, 0 medicamento € um elemento muito
importante. Apesar da importancia de politicas publicas a partir da década de 1990, como
a Politica Nacional de Medicamentos (PNM), a Politica Nacional de Assisténcia
Farmacéutica (PNAF), a Politica de Medicamentos Genéricos e o Programa Farmacia
Popular, a garantia de disponibilidade, acessibilidade e uso racional de medicamentos se
tornam um desafio, principalmente diante do aumento crescente da demanda.

Geralmente, as familias das pessoas com doencas raras sio tratadas de maneira
desigual nos servigos de saude, mas nao exatamente por preconceito. Seus direitos
relativos ao acesso a servicos de saude de qualidade, a equidade, a resolutividade e a
integralidade das agdes nem sempre sao respeitados, seja porque 0S servigos nao
dispbem de recursos tecnoldgicos para atender uma condigdo rara ou porque 0s
profissionais ndo estdo preparados. De qualquer forma, a “negociagao” dos direitos da
familia € negada desde o inicio da vida do filho. Apds o diagndstico da doenga, a batalha

ainda continua, uma vez que estas familias precisam buscar meios fora do sistema de
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saude para seguir com o tratamento correto, geralmente de alto custo e que, muitas
vezes, sO € possivel por meios judiciais.

O itinerario diagnéstico e terapéutico das pessoas com doengas raras pode ser o
principal desafio na relacdo com os servigcos de saude. O itinerario terapéutico é
caracterizado por uma sucessao de etapas, desde o inicio da doenga, com 0 uso da
medicina tradicional (a automedicacdo e os curandeiros) e moderna (estruturas de
cuidados modernos). Representa o caminho percorrido na tentativa de solucionar seus
problemas de saude, de acordo com as praticas individuais e socioculturais (7). Essa é
uma preocupagao de estudos que buscam conhecer quais caminhos os usuarios
percorrem quando nao se identificam com os esquemas ou os fluxos do sistema de saude
(7,8).

E importante o entendimento da heterogeneidade de doencas que o termo “doencas
raras” abriga e das mais diversas dificuldades em tratar, cuidar e estudar este grupo de
enfermidades. Diversos sinais e sintomas podem ser apresentados, variando nao
somente enquanto patologias diferentes, mas também de pacientes para pacientes. Além
disso, as doengas raras sao subdivididas em anomalias entre: as de origem genética e
nao-genéticas. As primeiras sdo agrupadas em anomalias congénitas ou de
manifestacao tardia, deficiéncias intelectuais e erros inatos do metabolismo. Ja as de
origem ndo genéticas podem ser inflamatodrias, autoimunes e infecciosas, provocadas

pelo ambiente (9).

“‘Ainda ha muito a ser aprendido e aplicado no desvendar dessas doencgas tao
intrigantes e impiedosas, que submetem os pacientes a sua vida de procura por terapias
profissionais capazes de assisti-los, pois a maioria dos médicos nao estao familiarizados

com tais enfermidades” — Dra. Jane Lucia Machado, Neurologista.

2 REVISAO DA LITERATURA

Em geral, as doencas raras sao condi¢cbes crbnicas, geralmente incuraveis,
progressivas e incapacitantes, podendo ser degenerativas e resultar em morte precoce.

Usualmente causam grande impacto no bem-estar dos pacientes e de seus familiares,
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podendo também reduzir a expectativa de vida. Mesmo assim, ha muitos tratamentos
disponiveis que buscam melhorar a qualidade de vida. Algumas dessas doengas, por
exemplo, contam com tratamentos cirurgicos ou medicamentos especificos para
amenizar os sintomas. O acesso a produtos terapéuticos, tanto medicamentos quanto
dispositivos médicos adequados, s&o essenciais para prevenir a progressao da doenga
e manter a qualidade de vida dos pacientes. Os farmacéuticos podem integrar as equipes
de saude, sendo responsaveis por orientar a jornada dos pacientes, monitorar a
farmacoterapia e identificar riscos.

Segundo a Organizagdo Mundial de Saude (OMS), apenas 4% das doengas raras
contam com algum tipo de tratamento e 30% dos pacientes ndo chegam aos cinco anos
de idade. O avango das pesquisas na area da genética, particularmente sobre o genoma
humano, possibilitou conhecer melhor o universo das doengas raras. Constatou-se, até
o momento, que 80% sao de origem genética envolvendo um ou varios genes ou
anomalias cromossémicas que representam entre 3 e 4% dos nascimentos. Outras séo
causadas por infeccoes (bacterianas ou virais) ou alergias, ou por processos
degenerativos, proliferativos ou toxicos (produtos quimicos, radiagdes etc.). Em paises
desenvolvidos, a mortalidade infantil entre pessoas com doencgas raras chega a 30%.
Esse percentual pode ser ainda mais alto no Brasil, uma vez que muitas dessas criangas
nao sao corretamente diagnosticadas e, consequentemente, ndo recebem tratamento
adequado (5,6).

A importancia da atuagao farmacéutica visa promover o acesso a medicamentos,
prevencdo e resolugdo de problemas relacionados a farmacoterapia, auxiliando
profissionais, educadores e gestores na implementagdo de novas abordagens para
melhor atender as necessidades das doencgas raras e proporcionando oportunidades
para pesquisas futuras (CUNICO, C.; LEITE, S.)

Em 30 de janeiro de 2014 foi publicada a Portaria n° 199 que institui a Politica
Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras. Entre os principios dessa
politica esta: a incorporacéo e uso de tecnologias voltadas para a promogéao, prevengao
e cuidado integral na Rede de Atengao a Saude (RAS), incluindo no ambito do SUS, a
disponibilizagao de tratamento medicamentoso e férmulas nutricionais quando indicados,

cujas incorporagdes devem resultar das recomendacgdes formuladas e avaliadas por meio
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da Comissdo Nacional de Incorporagao de Tecnologias no SUS (CONITEC) e sua
Subcomissao de Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT).

Logo, partindo desse principio e para garantir a efetivagao dos objetivos da Politica,
entre eles, estabelecer as diretrizes de cuidado as pessoas com doencas raras em todos
os niveis de atencéao, oferecendo acesso em tempo oportuno, aos meios diagndsticos,
de aconselhamento genético e terapéuticos disponiveis conforme suas necessidades, a
primeira acdo que se impde € priorizar os grupos de doengas que serdo alcangados
nessa fase e elaborar os Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT)
correspondentes. De acordo com a lei n° 12.401 de 28 de abril de 2011, a constituicao e
a alteracao de protocolo clinico ou de diretriz terapéutica sédo atribuicdes do Ministério da
Saude, assessorado pela Comissdo Nacional de Incorporagdo de Tecnologias no SUS
(CONITEC).

Um tépico especial na politica de fiscalizacao e regulacao de medicamentos em todo
o0 mundo vem a ser os chamados “medicamentos 6rfaos”. Este termo foi usado pela
primeira vez em 1968 para descrever medicamentos potencialmente uteis, néo
disponiveis no mercado, sua exploracdo nao era considerada lucrativa por motivos como
dificuldade de producgao ou, ainda, por serem destinados ao tratamento de doencas raras
(3). Para a atribuicao do status de medicamento 6rfao, dois conceitos séo utilizados
conjuntamente: o epidemioldgico (prevaléncia ou incidéncia da doenga numa populagéo)
e o econdmico (presungao de nao rentabilidade do medicamento destinado a terapéutica
da doenga em questao). O principio que norteia a maioria das agéncias de saude em

todo o mundo é o de que a “raridade” das chamadas “doencgas 6rfas” ndo produz
lucratividade para as empresas farmacéuticas, desestimulando-as a investir na pesquisa
e no desenvolvimento de medicamentos para essas enfermidades, e colocando os
portadores dessas doengas em uma situacdo de desvantagem e fragilidade. Este
aspecto, por sua vez, determinaria a necessidade da existéncia de politicas
governamentais especiais para esse grupo de doengas e medicamentos (4).

No entanto, deve ser ressaltado que incentivos para o desenvolvimento de
medicamentos orfaos podem, paradoxalmente, estimular o monopdlio de industrias
farmacéuticas e tornar tais medicamentos altamente lucrativos, o que estaria em

desacordo com a definicdo inicialmente proposta para “medicamento 6rfao”.
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Segundo o CENTRO UNIVERSITARIO SAO CAMILO, o tratamento para doencas
raras envolve diferentes abordagens que visam melhorar a qualidade de vida dos
pacientes. Uma das principais estratégias € o fornecimento de Medicamentos de Alto
Custo (MAC), disponibilizados pelo Sistema Unico de Saude (SUS). Atualmente, o SUS
oferece uma lista com 152 farmacos, incluindo enzimas de reposi¢ao para o tratamento
de condi¢gbes como as mucopolissacaridoses. Esses medicamentos sdo fundamentais
para reduzir o impacto das doengas e controlar sua progressao. Além disso, os cuidados
paliativos desempenham um papel essencial, especialmente em casos em que nao ha
tratamento especifico disponivel. Essa abordagem busca aliviar os sintomas, reduzir o
sofrimento e melhorar a qualidade de vida, garantindo um acompanhamento mais

humanizado para os pacientes e suas familias.

3 RESULTADOS E DISCUSSOES

Pacientes com doencas raras frequentemente enfrentam condicdes crénicas,
progressivas e com grande impacto em sua qualidade de vida e de seus familiares,
exigindo um acompanhamento farmacéutico especializado. A escassez de
medicamentos especificos para doencas raras e a complexidade dos sistemas de
distribuicdo de terapias exigem uma agao pro-ativa do farmacéutico para garantir que o
tratamento chegue ao paciente. O papel do farmacéutico se torna mais efetivo quando
integrado a equipes multidisciplinares, colaborando na busca pela melhor abordagem
terapéutica e promovendo um cuidado mais holistico (ELTON FERNANDES,
11/11/2023).

Com base nos resultados encontrados e nas analises realizadas, pode-se verificar
que, mesmo diante da relevancia do tema, foram identificadas apenas 12 publicacbes
sobre o0 assunto, uma quantidade que pode ser considerada pequena, dada a emergéncia
€ 0 numero crescente de descobertas e tratamentos disponiveis, principalmente
recentes, para doencas raras. A literatura tem, de forma geral, revelado muita importancia
para o tema das doencas raras, em diversos aspectos do diagndstico, do
desenvolvimento de medicamentos, de terapias e acesso, 0 que parece nao ter sido

adequadamente acompanhado pelo desenvolvimento de estudos sobre servicos
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farmacéuticos neste ambito. O papel do farmacéutico é fundamental ndo apenas no
contexto de doencgas raras, mas também em diversas areas da saude, desempenhando
fungdes vitais que abrangem desde a prevencdo até o tratamento de enfermidades
comuns e complexas. O estudo e a publicagdo sobre a atuagcdo do farmacéutico séo
essenciais para fortalecer a compreensao da sua relevancia e impacto na sociedade. Em
relagdo as doencas raras, os farmacéuticos desempenham um papel crucial na melhoria
da qualidade de vida dos pacientes. Eles estdao envolvidos no desenvolvimento e na
producao de medicamentos especificos para essas condi¢des, muitas vezes enfrentando
desafios Unicos relacionados a disponibilidade limitada de tratamentos. Seu
conhecimento especializado contribui para a identificagdo, produgcéo e administragao de
terapias personalizadas, garantindo a eficacia e segurangca desses medicamentos, além
de fornecer apoio e orientagdo aos pacientes e suas familias. Além disso, no ambito geral
da saude, o farmacéutico desempenha papéis multifacetados. Na prevengao de doengas,
eles estdo envolvidos em campanhas de vacinagao, orientagao sobre habitos saudaveis
e aconselhamento sobre o uso racional de medicamentos. Na assisténcia farmacéutica,
tém a responsabilidade de dispensar medicamentos de acordo com prescricdes medicas,
assegurando a correta administracdo e monitoramento dos efeitos dos medicamentos
nos pacientes. No ambiente hospitalar, os farmacéuticos tém uma fung¢ao crucial na
gestao de medicamentos, trabalhando em conjunto com equipes médicas para garantir
o fornecimento adequado e seguro de terapias. Além disso, contribuem para a pesquisa
clinica, desenvolvendo novas formulacdes e participando de estudos para aprimorar
tratamentos existentes. A publicagao e o estudo sobre o papel do farmacéutico sao vitais
para destacar a sua importancia na saude publica e na qualidade de vida dos pacientes.
Essas pesquisas ajudam a disseminar informacbdes atualizadas sobre novas
descobertas, avangos tecnolégicos, e melhores praticas na area farmacéutica,
garantindo o continuo desenvolvimento e reconhecimento da profissdo. Além disso,
promovem a conscientizagcdo sobre a diversidade de fungbes desempenhadas pelos
farmacéuticos em diferentes cenarios de saude, reforgcando seu papel como profissionais
essenciais no cuidado e na promocéao da saude. Muitas vezes, a percepg¢ao publica sobre
o papel do farmacéutico é limitada ao atendimento em farmacias comerciais,

negligenciando suas habilidades clinicas, seu conhecimento especializado em
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medicamentos e sua capacidade de oferecer cuidados personalizados. No entanto, é
preciso enfatizar a importancia de sua presenca nos diversos niveis de atencao a saude,
fortalecendo sua atuacdo nao apenas como distribuidores de medicamentos, mas como
profissionais de saude essenciais para a promoc¢ao do bem-estar e para a qualidade de

vida dos pacientes.

5 CONSIDERAGOES FINAIS

Esse estudo buscou sistematizar as publicagdes sobre um assunto considerado
atual e relevante, o papel do farmacéutico no contexto das doengas raras. Em se tratando
de doengas raras, este grupo de grande e crescente diversidade, compartiiham de
inumeras dificuldades, entre elas, a incerteza na definicdo de atividades e intervencdes
realizadas por profissionais da saude. O farmacéutico tem funcao fundamental no
acompanhamento destes pacientes e deve estar atualizado sobre as novas tecnologias
em desenvolvimento em seu campo de atuagdo para que seja garantido o melhor
atendimento a pacientes diagnosticados com doengas raras.

Conclui-se que o tema a importancia da atuagao farmacéutica no contexto das
doencas raras nao foi contemplado, até o momento, por muitos estudos aprofundados e
sistematicos no ambito académico-cientifico, muito embora desperte interesse de
pesquisa eventual. Com esta analise bibliométrica, foi possivel obter informacgdes sobre
o progresso de estudos que abordam o tema para que, futuramente, melhores
conhecimentos e metodologias sejam adotadas nas atividades relacionadas ao

farmacéutico.
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QUEM CUIDA DE QUEM CUIDA? UM RETRATO DOS CUIDADORES DE PESSOAS
COM DOENCAS RARAS NO RIO DE JANEIRO

Adriana Santiago da Silva Ferreira
Jeane Odete Freire dos Santos Cavalcanti

1. INTRODUCAO

O papel do cuidador de pessoas com doengas raras € um tema de extrema
importancia , cercado por muitos desafios complexos, dedicacao e, muitas vezes,
sacrificios, essa parcela da populagdo é totalmente invisivel para a sociedade.
Normalmente, a jornada de uma pessoa com doenca rara afeta ndo apenas o individuo
diagnosticado, mas toda a sua familia, que vé-se envolvida em um processo continuo de
adaptacao e cuidado. Ao pensarmos em doencgas raras, um tema profundo e repleto de
questdes a serem abordadas, o cuidador € uma delas. Nesse contexto, surge a pergunta
central: “qguem cuida de quem cuida?”, assim, o estudo propde a reflexdo sobre a
sobrecarga e invisibilidade dos cuidadores de pessoas com doencgas raras.

As doengas raras representam um desafio consideravel na saude publica global,
impactando uma parcela importante da populagéo. Segundo a Organizagdo Mundial de
Saude (OMS), sao consideradas raras, quando atingem até 65 individuos a cada 100 mil,
essas condi¢gdes sao cronicas, normalmente progressivas, degenerativas e podem ser
incapacitantes, muitas vezes ameacando a vida. O diagndstico tardio, a falta de
tratamentos especificos e a complexidade de suas manifestacdes clinicas sdo apenas
algumas das barreiras enfrentadas pelos pacientes e suas familias. Nesse cenario, os
cuidadores sdo um pilar essencial no suporte a individuos com doengas raras.
Comumente, familiares — pais, maes, cdnjuges, filhos — que assumem a responsabilidade
primaria pelo cuidado integral do paciente.

Assim, pesquisas como essa, que tratam a problematica dos cuidadores como
eixo principal sdo de suma importancia, porque eles estao sujeitos a vulnerabilidades e
a diversos fatores, como:

(1) Sobrecarga fisica e emocional: a natureza crénica e complexa das doencas

raras exige um cuidado continuo e muitas vezes exaustivo. Cuidadores geralmente
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experienciam altos niveis de estresse, ansiedade, depressao, privagdao de sono e
esgotamento fisico, afetando sua prépria saude e bem-estar.

(2) Invisibilidade social e desamparo: apesar de seu papel primordial, raramente
sao reconhecidos ou recebem o suporte adequado das politicas publicas e da sociedade.
Suas necessidades, desafios e o impacto do cuidado em suas vidas pessoais,
profissionais e financeiras permanecem largamente invisiveis.

(3) Impacto na qualidade de vida: o cuidado de um ente querido com doenga
rara pode levar ao abandono de empregos, restricdes sociais e financeiras, isolamento e
uma diminui¢cao drastica na qualidade de vida do préprio cuidador.

(4) Melhoria do cuidado ao proprio paciente: reconhecer e apoiar os cuidadores
nao € apenas uma questao de justiga social, mas também uma estratégia essencial para
garantir a qualidade e a continuidade do cuidado ao paciente. Um cuidador saudavel e
apoiado com certeza vai oferecer o melhor cuidado possivel.

(5) Subsidiar politicas publicas: pesquisas como esta fornecem dados e
evidéncias necessarias para embasar a criacido e implementacao de politicas publicas
que visem o suporte aos cuidadores, como programas de apoio psicossocial,
treinamento, acesso a servigos de saude e auxilio financeiro, promovendo uma rede de
cuidado humanizada e eficaz.

Com base nessa premissa, o presente estudo propde-se a aprofundar a analise
dessa realidade no estado do Rio de Janeiro, partindo da hipétese de que a maioria
desses cuidadores é do sexo feminino, predominancia que reflete uma dinadmica social
em que as mulheres historicamente assumem o papel principal de cuidadoras no
ambiente familiar, e enfrentam uma acentuada invisibilidade e a auséncia de
reconhecimento, o que culmina em profundas alteragdes em suas trajetérias pessoais e
profissionais, decorrentes da sobrecarga fisica, emocional e financeira imposta pelo
papel de cuidador.

Dessa maneira, o objetivo geral deste estudo é analisar a sobrecarga e a
percepcao de invisibilidade vivenciadas por cuidadores de pessoas com doencgas raras
no Rio de Janeiro, bem como seus impactos. Para alcangar esse objetivo, a pesquisa se
desdobrara em uma série de objetivos especificos, incluindo: tragcar o perfil
sociodemografico desses cuidadores; identificar a predomindncia de género na
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responsabilidade do cuidado; compreender as dimensdes da sobrecarga; e descrever os
impactos desse papel nas trajetorias pessoais e profissionais. Adicionalmente,
buscaremos relatar a percepcdo dos cuidadores sobre o reconhecimento e apoio
recebidos, tanto no ambito familiar quanto nas instancias do poder publico e da
sociedade.

Para abordar a hipétese e alcancgar os objetivos propostos neste estudo, utilizamos
uma abordagem exploratoria de carater descritivo. Esta escolha metodologica é
justificada pela necessidade de caracterizar e compreender esse fenébmeno complexo e
pouco explorado na literatura nacional: a experiéncia de cuidadores de pessoas com
doencas raras.

A pesquisa contou com a participacao de 101 cuidadores de pessoas com doencgas
raras no Rio de Janeiro. A sele¢ao dos participantes foi realizada por meio de uma
amostra do tipo ndo probabilistica, utilizando as estratégias de conveniéncia e bola de
neve. A quantidade de participantes dependeu da adesao voluntaria ao estudo. Para a
inclusdo, foram considerados individuos maiores de 18 anos, residentes no Rio de
Janeiro e que atuavam como cuidadores de uma pessoa com diagnostico de doenca rara.
Por outro lado, foram excluidos da pesquisa os participantes que ndao se enquadraram
nesses critérios, como menores de 18 anos, pessoas que nao cuidavam de individuos
com doengas raras ou que nao residiam no estado.

O recrutamento dos participantes deu-se de forma online, através da divulgagao
do questionario em redes sociais e parcerias com Organizagdes Nao Governamentais
(ONGs) ligadas a doencas raras. Antes de iniciar o questionario, todos os participantes
foram apresentados ao Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) digital, onde
foram informados sobre os objetivos da pesquisa, o carater voluntario da participagao, os
riscos, os beneficios, o sigilo e a anonimidade das respostas, e o direito de desistir a
qualquer momento sem qualquer prejuizo, sendo a aceitagdo do TCLE um pré-requisito
para o acesso ao questionario, garantindo a compreensao e o consentimento informado
dos participantes. A pesquisa levou em consideragao os principios éticos em pesquisa
envolvendo seres humanos, observando o que preconiza a Resolugao n° 466/2012 do

Conselho Nacional de Saude (CNS), assim como a Resolugao n°® 510 de 2016. Antes do
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inicio da coleta de dados, o projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do
Centro Universitario UNIESP, sob o CAAE 90436325.1.0000.5184.

O instrumento de coleta de dados utilizado foi um questionario online, estruturado
e autoaplicavel, cuidadosamente desenvolvido para coletar informacdes
sociodemograficas e dados especificos relacionados a experiéncia dos cuidadores. As
variaveis de interesse incluiram a sobrecarga fisica, emocional e financeira, a percepg¢ao
de invisibilidade e reconhecimento, e o impacto do cuidado nas trajetorias pessoais e
profissionais. As perguntas foram formuladas utilizando escalas de Likert e questdes
objetivas para quantificar percepc¢des e informagdes, e perguntas qualitativas para
aprofundar a andlise. A anadlise dos dados foi quantitativa, empregando estatistica
descritiva, e qualitativa, com analise de conteudo das respostas abertas para aprofundar
a compreensao dos resultados.

Considerando essa realidade, trazer a luz a realidade dos cuidadores de pessoas
com doencas raras € um passo fundamental para promover uma sociedade mais justa e
solidaria, onde "quem cuida" também é visto, valorizado e cuidado. O Cuidado sempre
sera uma via de mao dupla.

2. REVISAO DE LITERATURA
A discussédo sobre doencgas raras e suas implicacdes € crucial, pois quando uma

pessoa com doenca rara perde habilidades ou capacidades, existe um luto da saude,
tanto para o paciente quanto para seus familiares, podendo passar pelas fases de
negacao, raiva, barganha, depressao e aceitacdo. Nesse cenario, a familia
frequentemente assume o papel de cuidadora, e essa demanda por ajuda é ainda mais
acentuada pela natureza das doencas raras, que muitas vezes possuem uma odisseia
diagnostica, o que traz sofrimento e possiveis transtornos psicolégicos, como a
ansiedade e a depressédo (BROTTO, A. M. & ROSANELI, C. F., 2021). Ao usar o termo
“cuidadores”, existem distingbes: os cuidadores informais sao representados por
familiares ou amigos, conhecidos, que se dispéem ao ato de cuidar, e existem os
cuidadores formais/ profissionais os quais possuem formacao para o cuidado especifico
do individuo, podendo ser enfermeiros, ou técnicos de enfermagem, por exemplo.
Ademais, entre os cuidadores formais e informais, existem os que ocupam o papel de
cuidador principal, assim, se responsabilizam pelos cuidados na maior parte do tempo.

Os cuidadores secundarios auxiliam o que o cuidador principal orienta (BROTTO, A. M.
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& ROSANELI, C. F., 2021). E fundamental reconhecer que, em muitas situacdes, a
funcdo de cuidador ndo € uma escolha voluntaria, especialmente quando o vinculo é
familiar ou de amizade. E necessario entender que essa é uma miss&o de grande valor,
porém ardua, e que frequentemente envolve uma gama complexa de sentimentos, muitos
deles contraditérios (Brasil, Ministério da Saude, 2008).

A sobrecarga vivenciada por esses cuidadores € um dos aspectos mais marcantes
e visiveis desse papel, rodeada de diversos impactos psicolégicos e fisicos, ainda que
sua atuagdo seja muitas vezes desprezada. Alguns impactos vistos sdo: fadiga,
esgotamento emocional, perda progressiva da vitalidade, afastamento do ciclo social,
sentimento de abandono, expressdes de tristeza, raiva, medo e uma dualidade de
sentimentos - amor e 6dio - em relagc&o ao familiar (BARROS, A. C. et al., 2021). A rotina
de cuidado é longa e exaustiva, a maioria dos cuidadores dedica mais de 13 horas diarias
ao paciente, o que inclui os cuidados de saude, afazeres domésticos e deslocamentos
para acessar os servigcos de saude, sendo que quase 60% dedica de 18 a 24 horas
diarias. Essa intensa dedicacio dificulta a realizacdo de outras atividades essenciais,
como trabalhar e cuidar de si mesmo e outros familiares (PINTO, M. et al., 2019).

Historicamente, a relagao cuidador-paciente é predominantemente filial e conjugal,
e ha uma perpetuacao da desigualdade de género (CAPELO, M. R. T. F., et al, 2024).
Estudos revelam que a maioria dos cuidadores e atores na esfera publica sdo mulheres
— maes (59%), filhas (13%), esposas (7%) —, as principais responsaveis pelo cuidado do
doente raro (BROTTO, A. M. & ROSANELI, C. F., 2023), ainda ha outros estudos, como
a Pesquisa Nacional dos Cuidadores de Pacientes Raros no Brasil que afirma que as
maes representam 81% das cuidadoras de pacientes com doengas raras (Agéncia Brasil,
2022). O silenciamento dos cuidadores, predominantemente mulheres, conforme
abordado anteriormente, € uma questdo urgente. Além disso, um numero consideravel
de associag¢des de pacientes € coordenado por pais, especialmente maes de criangas
com doencas raras hereditarias. O género &, portanto, uma dimenséo crucial no cuidado
e na definicdo dos cuidadores familiares, sendo relevante também na reproducéo, dada
a maternidade como valor simbdlico. Consequentemente, as mulheres suportam uma
carga moral, econdmica e emocional significativa no cuidado desses pacientes. As

necessidades dessas cuidadoras, também agentes politicos, devem ser mais valorizadas
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e debatidas em politicas publicas e futuras pesquisas sobre o tema (AURELIANO, W. DE
A., 2018).

Além disso, cuidadores bem informados, cientes dos efeitos da sobrecarga em sua
saude mental — e, consequentemente, na qualidade dos cuidados oferecidos — tém mais
condi¢des de identificar as fontes geradoras de estresse adicional. O acesso a redes de
apoio e a compreensao de que nao estdo sozinhos sdo fundamentais para que
desenvolvam estratégias de enfrentamento e reduzam o sentimento de desamparo. A
compreensao de que podem pedir e aceitar ajuda de terceiros, os torna menos
sobrecarregados e minimizam os impactos negativos na saude mental (RODRIGUES, B.
D. et al, 2021).

E de suma importancia desmistificar a concepcdo de que a abnegacdo e o
sofrimento sdo inerentes e valorizados no contexto do ato de cuidar. A sustentabilidade
ética e a eficacia do cuidado dependem intrinsecamente da provisdo de suporte e
atencao aos proprios cuidadores. Desse modo, torna-se imperativo reconhecer e validar
as experiéncias de sofrimento vivenciadas por eles, bem como assegurar a existéncia de
ambientes institucionais propicios a escuta ativa e ao acolhimento. Essa perspectiva
implica que o autocuidado transcende a esfera de um mero direito; ele se configura como
uma premissa indispensavel para a oferta de um cuidado abrangente, humanizado e de
qualidade (HARTMANN, C., 2025).

A necessidade de apoio institucional € cada vez mais reconhecida globalmente. A
Organizagao Pan-Americana da Saude (OPAS), por exemplo, celebra o dia internacional
de cuidado e apoio, convocando governos e partes interessadas a implementar politicas
gue nao so apoiem as pessoas dependentes, mas que fortalecam a forga de trabalho de
cuidados (OPAS, 2024). Investir em cuidados de longo prazo pode reduzir a dependéncia
de cuidados familiares ndo remunerados e melhorar a qualidade de vida das pessoas em
situacao de dependéncia e suas familias (OPAS, 2024). No Brasil, a Portaria n® 199, de
30 de janeiro de 2014, do Ministério da Saude, estabelece a Politica Nacional de Atengao
Integral as Pessoas com Doengas Raras, incluindo a definicdo e as diretrizes para a
organizagao das linhas de cuidado. Embora focada nos pacientes, essa politica ressalta
a importancia da rede de atencao e, implicitamente, do suporte aos cuidadores (BRASIL,
2014).
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A bioética e a psicologia, ao observar as vulnerabilidades e entender os
sentimentos, podem contribuir para o desenvolvimento de resolugdes que promovam o
bem-estar de toda a familia, pois "se uma pessoa esta doente toda a sua familia esta
doente e necessitam de cuidados”. O reconhecimento, a valorizagao e o apoio efetivo a
esses cuidadores sao essenciais para garantir uma vida digna e plena, tanto para os
pacientes quanto para aqueles que dedicam suas vidas ao cuidado (BROTTO, A. M. &
ROSANELI, C. F., 2021).

3. CONSIDERAGOES FINAIS

A amostra foi composta por 101 cuidadores, sendo que 7 foram excluidos por néo
residirem no Rio de Janeiro e 7 foram excluidos por nao serem cuidadores de pessoas
com doengas raras, entdo foram analisadas 87 respostas.

3.1 Perfil sociodemografico dos cuidadores

Na populacdo estudada, 90,8% eram do sexo feminino, o que corrobora com
dados da literatura que indicam que 80% dessas pessoas sao do sexo feminino,
mostrando acentuada desigualdade de género. A idade média da amostra € de
aproximadamente 43,8 anos. A faixa etaria mais frequente é a de 35 a 44 anos (n = 29),
e a mediana da idade também se encontra neste intervalo. Quanto a escolaridade, a
amostra revela um alto nivel de formagdo, com a maioria dos participantes (59,78%)
possuindo Ensino Superior Completo ou Pés-graduacao. Em relacao a situagao conjugal,
63,22% dos cuidadores séo casados ou vivem em unido estavel. A distribuicdo geografica
demonstra uma forte concentragéo na capital, onde mais de 50% dos participantes (n =
44) residem no municipio do Rio de Janeiro. Os demais estdo distribuidos
majoritariamente pela Regido Metropolitana e, em menor parte, por municipios do interior
do estado.

Tabela 1 - Caracteristicas sociodemograficas dos cuidadores de pessoas com
doencas raras no Rio de Janeiro

Caracteristicas n=287 %

Idade
18 - 24 anos 3 3.45

25 - 34 anos 15 17.24



35 - 44 anos

45 - 54 anos

55 - 64 anos

65 ou mais anos

Género

Feminino

Masculino

Grau de escolaridade
Ensino Fundamental Incompleto
Ensino Fundamental Completo
Ensino Médio Incompleto
Ensino Médio Completo
Ensino Superior Incompleto
Ensino Superior Completo
Pd6s-graduagao

Mestrado

Doutorado

Situagao conjugal
Solteiro(a)

Casado(a)/ Uniao estavel
Divorciado(a)/ Separado(a)
Viavo(a)

Principal fonte de renda

Salario de emprego formal

Salario de emprego informal / Autbnomo

Beneficio governamental

Ajuda de familiares / Pensao

29
26
10

79

15
13
23
20

14
55
16

32
17
25
13

33.33

29.89
11.49
4.60

90.80
9.20

2.30
4.60
1.15
17.24
14.94
26.44
22.99
4.60
5.75

16.09

63.22
18.39
2.30

36.78
19.54
28.74
14.94
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Mazculine
92%

Femnino
20.8%

Grafico 1 - Distribuicdo de género dos cuidadores

3.2 Perfil sociodemografico das pessoas cuidadas

O perfil sociodemografico das pessoas cuidadas aponta para a predominancia
de pacientes jovens e do género feminino (59,77%). A idade média é de
aproximadamente 22,3 anos, e a mediana se concentra na faixa de 13 a 18 anos. O
grupo mais numeroso é o de 0 a 5 anos (n=20), reforcando a natureza pediatrica da
maior parte da amostra. Em relagdo ao tempo de diagndstico, a distribuicao é bimodal:
o0 maior contingente possui diagndéstico ha mais de 10 anos (37,9%), o que sublinha a
longevidade do cuidado. Em contrapartida, um grupo expressivo tem diagnostico
recente, de 1 a 3 anos (25,3%), indicando que a amostra inclui tanto cuidadores
experientes quanto aqueles nas fases iniciais da jornada. Os diagnésticos apresentados
foram diversos, refletindo a heterogeneidade das doengas raras.

Tabela 2 - Caracteristicas sociodemograficas das pessoas com doengas
raras no Rio de Janeiro

Caracteristicas n=287 %
\dade
0-5 anos 20 22.99
6-12 anos 19 21.84
13-18 anos 12 13.79
19-30 anos 12 13.79

31-59 anos 16 18.39
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60 anos ou mais 8 9.20
Género

Feminino 52 59.77
Masculino 35 40.23

Tempo de diagnéstico

Menos de 1 ano 10 11.49
1 a3 anos 22 25.29
4 a 6 anos 14 16.09
7 a10 anos 8 9.20
Mais de 10 anos 33 37.93

3.3 As dimensodes da sobrecarga

A analise da sobrecarga vivenciada pelos cuidadores, avaliada em trés
dimensdes, confirma o custo elevado do papel de cuidador. Em geral, os resultados
indicam que a sobrecarga emocional € a mais sentida, seguida de perto pelas
dimensdes fisica e financeira. A alta frequéncia de respostas nas categorias 4 e 5 (maior
sobrecarga) em todas as perguntas aponta para um cenario de esgotamento e de
impacto profundo.

Sobrecarga fisica - a exaustao e a piora na saude fisica sao realidades para a
grande maioria, com 66,7% dos participantes relatando os niveis mais altos de
sobrecarga em relagao a exaustao fisica constante e a piora de sua saude. A qualidade
do descanso é significativamente afetada, com 63,2% reportando dificuldade para
dormir ou pouco descanso. Esses dados sugerem que o esforco continuo impdée um
tributo severo ao corpo do cuidador.

Sobrecarga emocional - esta dimensao revela-se a mais critica: 72,4% dos
participantes afirmam que se sentem frequentemente estressados, ansiosos ou
deprimidos. O impacto no autocuidado é igualmente alarmante, com 63,2% e 60,9%
dos cuidadores, respectivamente, relatando ter pouco ou nenhum tempo para o bem-
estar emocional e sentindo que suas necessidades de saude mental sao
negligenciadas. A sobrecarga manifesta-se também no plano social e moral: 43,7%

sentem-se isolados socialmente e 55,2% expressam sentir culpa por pensar em si ou
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ter um tempo livre. Esses achados realgam a necessidade de politicas publicas que
assegurem suporte psicolégico para essas pessoas.

Sobrecarga financeira - a sobrecarga financeira evidencia o alto custo econémico
das doengas raras. 65,5% dos respondentes indicam que os gastos impactam
significativamente o orgamento familiar, frequentemente levando ao endividamento. O
impacto na renda é severo, com 58,6% confirmando que tiveram que reduzir a jornada
ou parar de trabalhar, o que, consequentemente, leva 56,3% a sentir que sua situagao
financeira piorou consideravelmente. Esses dados ndo apenas demonstram o
comprometimento da estabilidade econdmica atual, mas também o risco de inseguranca

financeira a longo prazo para o cuidador e sua familia.

3.4 Percepcao sobre o reconhecimento e apoio

Os resultados revelam um contraste marcante: embora o reconhecimento no
ambito familiar seja moderado, o apoio e o reconhecimento por parte da sociedade e,

principalmente, do poder publico, sdo percebidos como extremamente deficientes.

(X}

Reconhecimento do governo  Reconhecimento familiar

Grafico 2 - Comparacgao da percepg¢ao de apoio

O ambiente familiar € a principal fonte de suporte, mas ainda é insuficiente na
divisdo pratica das tarefas. A média de reconhecimento e valorizagdo é de 3,40 (em
escala de 5), com mais da metade dos cuidadores (57,47%) relatando se sentir

reconhecido. Contudo, essa valorizacdo néo se traduz em apoio pratico: a média de
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divisdo de responsabilidades cai significativamente para 2,66, e uma parcela
consideravel (48,27%) discorda ou discorda totalmente que os familiares dividem o
cuidado. O cuidador primario se sente moralmente amparado, mas segue
sobrecarregado pela auséncia de suporte pratico.

A percepcgao de apoio fora do circulo familiar é criticamente baixa, reforcando o
conceito de invisibilidade social e institucional. A média de apoio suficiente e adequado
do poder publico atinge 1,76, com mais da metade dos respondentes (52,87%)
discordando totalmente dessa afirmagao. O reconhecimento pela sociedade em geral é
igualmente baixo (média de 1,91). A auséncia de suporte é agravada pelas barreiras
burocraticas: dois tergos dos cuidadores (66,67%) discordam ou discordam totalmente
da facilidade de acesso a informacdes sobre direitos e beneficios, uma percepgcao
sintetizada pela sensacao de nao serem "vistos" ou "lembrados" nas politicas publicas

ou na midia.

3.5 Impactos na trajetéria pessoal e profissional

O papel de cuidador gera impactos negativos severos e multifacetados, afetando
de forma drastica a trajetdria pessoal e profissional dos participantes, conforme os
dados da Tabela 3. A sobrecarga se manifesta como uma barreira que impede a
realizagao de projetos de vida, resultando em perdas concretas de saude, lazer, carreira

e estabilidade financeira.

Tabela 3 - Frequéncia e percentual dos principais impactos negativos na vida do cuidador

Ilmpacto Negativo Frequéncia %

IRestrigéo severa da vida social e lazer | 32 | 32,18%
Abandono de sonhos/ projetos pessoais (grande parte) 23 26,44%
Abandono do emprego ou aposentadoria precoce 19 21,84%
Dificuldade em buscar/ reinserir-se no mercado de trabalho 14 16,09%
Abandono dos estudos/ formacéo académica 14 16,09%
Vida pessoal "completamente pausada ou sacrificada" 13 14,94%

O cuidado impde uma renuncia direta ao autocuidado, resultando na piora da

saude fisica e mental dos participantes, conforme ja detalhado na Sec¢do 3.3. Essa
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renuncia se estende ao lazer e a vida social, com 32,18% relatando que, "em grande
parte", quase nao tém tempo para atividades sociais ou lazer. A perda de identidade
pessoal é evidenciada pelo fato de que 26,44% tiveram muitos sonhos e projetos adiados
ou abandonados, e 14,94% sentem que sua vida pessoal foi "completamente pausada
ou sacrificada".

As exigéncias do cuidado impdem uma barreira significativa a trajetéria
profissional e educacional. O impacto na carreira € substancial: 21,84% dos cuidadores
tiveram que abandonar o emprego ou se aposentar precocemente, e 16,09% néo
conseguem buscar ou se reinserir no mercado de trabalho. O prejuizo financeiro é ainda
refletido na area educacional: 16,09% tiveram que abandonar os estudos, e outros
17,24% adiaram a conclusao de cursos ou reduziram o ritmo, evidenciando que o papel
de cuidador exige uma renuncia direta ao desenvolvimento profissional e a formagao
académica.

Portanto, a producdo de dados concretos sobre cuidadores, como a realizada
neste estudo, é indispensavel para combater a invisibilidade do grupo. Tais evidéncias
sao o fundamento necessario para a elaboracao e implementacao de politicas publicas

eficazes que garantam a melhoria da qualidade de vida desses individuos.
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CUIDAR ALEM DO CORPO: A IMPORTANCIA DO ACOLHIMENTO PSICOLOGICO
FRENTE AO DIAGNOSTICO DE DOENCAS RARAS

Estelita Maria de Souza Neta
1 INTRODUCAO

O diagnostico de uma doencga rara representa um marco na vida de qualquer
individuo, trazendo consigo um impacto que transcende a esfera bioldgica. Essas
condigbes, por definicdo, afetam uma parcela restrita da populagdo, o que
frequentemente dificulta o acesso ao diagndstico precoce, a informacéo qualificada e a
tratamentos adequados. Nesse contexto, o sofrimento ndo se limita as manifestacdes
fisicas da doenga, mas abarca também as dimensdes emocionais, sociais e existenciais,
exigindo uma abordagem integral que contemple o acolhimento psicolégico como parte
essencial do cuidado (Carvalho; Llerena Junior, 2025).

A experiéncia de receber um diagnodstico de doenga rara costuma ser marcada por
sentimentos de incerteza, angustia e medo do futuro. A escassez de informacgdes claras
e a limitada oferta de terapias podem intensificar a sensagédo de desamparo, tanto para
0 paciente quanto para sua familia. Essa vulnerabilidade emocional se soma ao desgaste
provocado pelos sintomas e pelo longo percurso de exames, consultas e
encaminhamentos. Nesse cenario, o acolhimento psicolégico se torna um recurso
fundamental para oferecer suporte, alivio e sentido diante das adversidades (Crowe et
al., 2020).

O cuidado em saude, quando centrado apenas no corpo, corre o risco de
negligenciar aspectos que impactam diretamente o bem-estar e a qualidade de vida. As
doencgas raras, por sua natureza crénica, complexa e de dificil manejo, reforgam a
necessidade de um olhar ampliado sobre o processo de adoecimento. O acolhimento
psicologico, nesse sentido, permite ndo apenas 0 manejo dos sintomas emocionais, mas
também a ressignificacdo das experiéncias, contribuindo para a adaptacdo e a
construcéo de estratégias de enfrentamento mais saudaveis (Llubes-Arria et al., 2022).

Outro ponto relevante é a dimensao familiar do adoecimento. Muitas vezes, os
familiares assumem papéis de cuidadores principais, enfrentando sobrecarga fisica e
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emocional que pode comprometer suas proprias condicbes de saude. O suporte
psicoldgico direcionado a familia promove o fortalecimento dos vinculos e ajuda a reduzir
o sentimento de isolamento social, favorecendo a criagéo de redes de apoio que ampliam
a resiliéncia coletiva frente aos desafios impostos pela doenga rara (Brotto; Rosaneli,
2021).

Além disso, é importante considerar que a invisibilidade social das doencgas raras
intensifica o sofrimento psiquico dos individuos afetados. A falta de politicas publicas
especificas, a escassez de servigos especializados e o preconceito podem gerar
experiéncias de estigmatizagao, reforcando sentimentos de exclusdo. Nesse sentido, o
acolhimento psicolégico exerce papel central no fortalecimento da autoestima, no
enfrentamento do estigma e na promogé&o da autonomia, contribuindo para que o
paciente seja reconhecido para além de sua condicdo clinica (Luz; Silva; DeMontigny,
2015).

O dialogo entre saude fisica e saude mental também se revela crucial para
potencializar os resultados terapéuticos. Pesquisas apontam que pacientes que recebem
acompanhamento psicoldégico apresentam maior adesdo aos tratamentos meédicos e
melhoram indicadores de qualidade de vida. Esse entrelagamento demonstra que cuidar
da mente é, ao mesmo tempo, uma forma de cuidar do corpo, ampliando as
possibilidades de resposta positiva diante das limitacées impostas pela doenga (Coutinho
etal., 2022).

Cabe destacar ainda o papel dos profissionais de saude nesse processo. A postura
acolhedora, empatica e humanizada constitui um elemento fundamental na construgao
da confianga entre equipe, paciente e familia. O acolhimento psicolégico ndo se limita ao
trabalho dos psicélogos, mas pode e deve permear a pratica de todos os profissionais
envolvidos no cuidado, de forma interdisciplinar e colaborativa, garantindo que o paciente
seja visto em sua totalidade (Brotto et al., 2020).

Portanto, ao refletir sobre a importancia do acolhimento psicolégico frente ao
diagndstico de doencgas raras, evidencia-se que o cuidado integral ndo pode ser restrito
a dimensdo biomédica. O reconhecimento das necessidades emocionais, sociais e
subjetivas dos pacientes amplia a efetividade do tratamento e contribui para a

humanizacdo da saude. Assim, o acolhimento psicolégico emerge como ferramenta
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indispensavel para promover dignidade, esperanga e sentido em meio a complexidade
que envolve as doengas raras (Monteiro; Lisboa, 2025).

Dessa forma, questiona-se: qual a importancia do acolhimento psicologico frente
ao diagnostico de doengas raras, considerando seus impactos emocionais, sociais e no
processo de cuidado integral? Em busca de respostas a essa idagagao, a presente
pesquisa tem por objetivo: analisar a importancia do acolhimento psicoldgico frente ao
diagnostico de doengas raras, a partir de uma revisao bibliografica.

Sendo assim, a presente pesquisa justifica-se pela relevancia social, cientifica e
assistencial de ampliar o entendimento acerca do acolhimento psicolégico como
componente indispensavel do cuidado integral. Por meio de uma revisao bibliografica,
busca-se reunir e analisar evidéncias ja produzidas, contribuindo para a valorizagdo de
praticas que considerem o paciente e sua familia em sua totalidade, fortalecendo a
humanizagdo da assisténcia em saude e subsidiando politicas publicas e acgdes
profissionais mais efetivas.

Para a realizagao desta investigagao realizou-se pesquisa de natureza qualitativa,
de carater descritivo, desenvolvida por meio de revisdo bibliografica (Minayo, 2012). O
levantamento foi realizado em bases de dados cientificas, como SciELO, PubMed,
LILACS e Google Académico, utilizando descritores combinados com operadores
booleanos, entre eles: doengas raras, acolhimento psicoldgico, impacto emocional e
humanizacao da saude.

Foram incluidos artigos originais, revisdes, dissertagdes e teses publicados entre
2015 e 2025, disponiveis em lingua portuguesa, inglesa e espanhola, que abordassem a
interface entre diagnostico de doencgas raras e acolhimento psicologico. Foram excluidos
trabalhos duplicados, editoriais e publicagcdes sem acesso ao texto completo.

A analise foi conduzida por meio da leitura exploratédria, seletiva e critica das
publicagdes, permitindo identificar categorias tematicas relacionadas ao impacto
psicologico, as estratégias de acolhimento e as praticas de cuidado integral.

2 REVISAO DE LITERATURA
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A revisao bibliografica permitiu identificar quatro categorias discursivas centrais
acerca da tematica do acolhimento psicoldgico frente ao diagnéstico de doengas raras:
aspectos fisiopatogénicos das doencgas raras, aspectos emocionais e qualidade de vida
da pessoa acometida por doenga rara, aspectos multidisciplinares do cuidado de pessoas
com doenga rara e importancia do psicologo no atendimento de pessoas que sofrem
doenca rara. Os estudos analisados mostraram que essas condigdes, além de raras e
complexas, envolvem  desafios diagndsticos  prolongados, repercussdes
socioecondmicas e invisibilidade social, elementos que foram destacados na primeira
categoria.

Nas demais categorias, emergiram evidéncias de que o impacto emocional e a
qualidade de vida dos pacientes e familiares sofrem influéncia direta tanto do estigma
social quanto da auséncia de suporte adequado, o que reforca a relevancia do
acolhimento psicoldgico. Ao mesmo tempo, constatou-se que o cuidado multidisciplinar
€ indispensavel para enfrentar a complexidade clinica dessas condi¢gbes, sendo o
psicologo um protagonista no processo de atengao integral, por contribuir com estratégias

de enfrentamento, resiliéncia e humanizagao do cuidado.

Categoria 1 — Aspectos fisiopatogénicos das doencas raras

As doencas raras, por definicdo, sdo aquelas que afetam uma pequena parcela da
populacdo, estimada em menos de 65 casos por 100 mil habitantes. Essa baixa
prevaléncia torna o diagndstico e o manejo clinico mais complexos, uma vez que muitos
profissionais de saude nao tém contato frequente com tais condicbes em sua pratica
cotidiana. Além disso, a escassez de pesquisas € a limitada disponibilidade de terapias
especificas ampliam os desafios enfrentados pelos pacientes (Teixeira; Pinto, 2023)

Um aspecto recorrente € a chamada “odisseia diagndstica”, caracterizada pelo
longo percurso que os individuos percorrem até receberem um diagnostico definitivo.
Muitos passam anos entre consultas, exames e encaminhamentos, vivenciando incerteza
e sofrimento diante da auséncia de respostas. Essa demora ndo apenas agrava os
sintomas fisicos, mas também intensifica a carga emocional e social dos acometidos
(Luz; Silva; DeMontigny, 2015).
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Outro ponto importante diz respeito ao impacto socioeconémico das doengas raras.
Como grande parte dos tratamentos disponiveis possui alto custo, os pacientes e suas
familias enfrentam dificuldades financeiras significativas. Em muitos casos, ha a
necessidade de judicializagdo para garantir acesso a medicamentos e terapias, o que
reforga a sensagéao de vulnerabilidade (Coutinho et al., 2022).

As limitagdes impostas pelas doencgas raras também influenciam diretamente a vida
cotidiana. Restrigbes fisicas, dependéncia de tecnologias assistivas e impossibilidade de
insercao plena no mercado de trabalho geram exclusado e ampliam o risco de isolamento
social. Tais situagdes exigem politicas publicas que promovam inclusdo, equidade e
acesso universal aos servigcos de saude (Brotto et al., 2020).

A invisibilidade social das doengas raras é outro fator de preocupacgao. Muitos
pacientes relatam sentir-se ignorados pelas instituigdes de saude e pela sociedade em
geral, o que reforca o estigma e dificulta a construgcdo de redes de apoio. Essa
invisibilidade se traduz em barreiras adicionais no acesso ao cuidado integral (Monteiro;
Lisboa, 2025).

Portanto, compreender os aspectos que circundam as doencas raras vai além do
conhecimento clinico. Trata-se de reconhecer a complexidade de um fenédmeno que
articula desafios biomédicos, sociais, econémicos e politicos, os quais precisam ser
enfrentados de forma integrada para garantir que o paciente seja visto como sujeito de
direitos (Teixeira; Pinto, 2023).

Categoria 2 — Aspectos emocionais e qualidade de vida da pessoa acometida por

doencga rara

O diagndstico de uma doenga rara provoca impactos emocionais profundos,
frequentemente marcados por sentimentos de medo, incerteza e angustia em relagdo ao
futuro. A imprevisibilidade do curso clinico e a escassez de informagdes disponiveis
ampliam a ansiedade dos pacientes e de suas familias, comprometendo o equilibrio
emocional (Ariart et al., 2019).

Além do sofrimento inicial, muitos convivem com a frustragdo de nao encontrar

terapias curativas ou de eficacia comprovada. A percepgao de viver com uma condigao
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cronica e rara pode levar ao desenvolvimento de quadros depressivos, a perda da
motivagcao e a diminuicao do interesse pelas atividades diarias. Isso reflete diretamente
na qualidade de vida e no processo de adaptagao social (Badiu et al., 2017).

Outro aspecto relevante é o impacto nas relagbes interpessoais. O estigma
associado as doengas raras pode provocar isolamento, afastamento de amigos e
dificuldade de insergédo escolar ou profissional. A exclusdo social agrava o sofrimento
psiquico, criando um ciclo de vulnerabilidade que fragiliza ainda mais a qualidade de vida
(Ferreira et al., 2022).

No entanto, estudos apontam que o apoio psicoldégico e social adequado pode
minimizar tais impactos. A promog¢ao de redes de apoio, o estimulo a resiliéncia e o
fortalecimento da autoestima permitem que os pacientes construam novas formas de lidar
com os desafios, ressignificando suas experiéncias (Winkler et al., 2024).

Ao abordar os aspectos emocionais e a qualidade de vida das pessoas com
doencgas raras, torna-se evidente a necessidade de uma abordagem que va além do
tratamento médico, valorizando a dimensao subjetiva do cuidado e reconhecendo a
importancia de promover dignidade e bem-estar em todas as fases da trajetéria do
adoecimento (Aureliano, 2018).

Categoria 3 — Aspectos multidisciplinares do cuidado de pessoas com doenca rara

O enfrentamento das doencgas raras exige uma abordagem multidisciplinar, uma vez
que essas condigcdes frequentemente envolvem manifestacbes complexas que
ultrapassam o campo de uma unica especialidade médica. A integracao de profissionais
de diferentes areas possibilita um cuidado mais amplo, que contempla desde o
diagndstico até a reabilitagédo (Teixeira; Pinto, 2023).

Entre os profissionais envolvidos destacam-se médicos de diversas especialidades,
enfermeiros, fisioterapeutas, nutricionistas, terapeutas ocupacionais, assistentes sociais
e psicologos. Cada um contribui com conhecimentos especificos que, articulados,
favorecem a construcao de planos terapéuticos individualizados e centrados no paciente
(Davico et al., 2024).

O carater multidisciplinar também se manifesta na necessidade de articulagao entre
servigcos de saude, educacao e assisténcia social. Criangas com doencgas raras, por
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exemplo, muitas vezes requerem adaptagdes escolares, acompanhamento pedagdgico
e suporte especializado para garantir inclusdo e desenvolvimento pleno (Luz; Silva;
DeMontigny, 2015).

Além disso, a comunicagdo entre os profissionais € essencial para evitar
fragmentagao do cuidado. A troca de informagdes e o trabalho colaborativo garantem que
as condutas adotadas sejam coerentes e complementares, ampliando a efetividade das
intervengdes (Brotto et al., 2020).

Destarte, o cuidado multidisciplinar ndo € apenas uma estratégia desejavel, mas
uma necessidade diante da complexidade que caracteriza as doencgas raras. Essa
abordagem permite reconhecer o paciente em sua integralidade e fortalece a perspectiva

de cuidado humanizado e inclusivo (Winkler et al., 2024).

Categoria 4 — Importancia do psicologo no atendimento de pessoas que sofrem

doencga rara

O psicologo desempenha papel central no cuidado as pessoas com doengas raras,
oferecendo suporte para enfrentar os impactos emocionais decorrentes do diagndstico e
do processo de adoecimento. Sua atuacao vai além do manejo de sintomas psicoldgicos,
contribuindo para a construgao de estratégias de enfrentamento e para a promocéao da
resiliéncia (Monteiro; Lisboa, 2025).

No contexto hospitalar, o psicélogo auxilia o paciente a lidar com o medo de
procedimentos, com a ansiedade durante internagdes e com a incerteza em relagao ao
prognostico. Esse acompanhamento favorece a adesao ao tratamento médico e contribui
para o fortalecimento da confianga na equipe de saude (Ariart et al., 2019).

Ja no ambito familiar, o psicélogo atua no acolhimento dos cuidadores, que
frequentemente vivenciam sobrecarga fisica e emocional. Orientar, escutar e mediar
conflitos sdo agdes que reduzem o sofrimento e fortalecem a rede de apoio social,
melhorando a qualidade de vida de todos os envolvidos (Brotto; Rosaneli, 2021).

Outro campo de atuagdo importante € a reintegracao social. O psicélogo pode

auxiliar o paciente a lidar com o estigma e a exclusdo, promovendo estratégias de
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inclusdo escolar, profissional e comunitaria. Esse trabalho é fundamental para combater
a invisibilidade social das doencas raras (Badiu et al., 2017).

Além da pratica clinica, o psicélogo também contribui para a sensibilizacédo de
equipes multiprofissionais e para a elaboracdo de politicas publicas que valorizem a
saude mental como parte indissociavel do cuidado integral. Sua atuacédo se conecta,
portanto, tanto ao ambito individual quanto coletivo (Ferreira et al., 2022).

Em sintese, a presencga do psicologo no atendimento a pessoas com doengas raras
constitui um elemento essencial para a humanizagao da assisténcia em saude. Sua
pratica promove acolhimento, dignidade e esperanca, reforcando a ideia de que cuidar
além do corpo é condi¢ao indispensavel para a integralidade do cuidado (Coutinho et al.,
2022).

3CONSIDERAGOES FINAIS

A anadlise realizada nesta investigacdo evidenciou que o cuidado em saude
direcionado as pessoas com doengas raras ndo pode ser restrito ao campo biomédico,
uma vez que o diagndstico e o manejo dessas condi¢gdes repercutem em multiplas
dimensdes da vida dos pacientes e de suas familias. A literatura revisada destacou que
os desafios diagndsticos, a invisibilidade social e as barreiras de acesso a terapias
configuram um cenario de vulnerabilidade que exige respostas ampliadas e integradas.
Nesse contexto, o acolhimento psicolégico surge como ferramenta indispensavel para
promover dignidade, esperanga e qualidade de vida.

Observou-se que os impactos emocionais associados ao adoecimento raro sao
intensos e duradouros, envolvendo sentimentos de angustia, medo e estigmatizagao
social. A auséncia de informacgado clara e de suporte adequado fragiliza o bem-estar
subjetivo e compromete a qualidade de vida das pessoas acometidas. Dessa forma,
praticas de acolhimento psicoldgico, individuais e coletivas, sdo fundamentais para
favorecer a resiliéncia e possibilitar a ressignificacdo da experiéncia do adoecimento.

Os resultados também reafirmaram a importancia do cuidado multidisciplinar no
enfrentamento das doencas raras. A complexidade clinica e social dessas condi¢des
demanda a integragao de diferentes profissionais e setores, incluindo saude, educagao e
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assisténcia social. Essa articulagdo ndo apenas amplia a efetividade terapéutica, mas
também fortalece a inclusdo e a autonomia dos pacientes.

Nesse processo, a atuagdo do psicologo se mostra essencial. Sua presenca
contribui para acolher o sofrimento, fortalecer vinculos familiares, combater o estigma e
favorecer a adaptacao as limitagdes impostas pela doenga. Além disso, o psicélogo
desempenha papel relevante na sensibilizacdo das equipes multiprofissionais e na
formulacéo de praticas que humanizem o cuidado, reforgando a ideia de saude integral.

Conclui-se, portanto, que “cuidar além do corpo” € uma necessidade ética e pratica
no contexto das doencas raras. O acolhimento psicolégico deve ser reconhecido como
parte indissociavel do processo terapéutico, capaz de reduzir desigualdades, ampliar a
inclusdo social e assegurar que o paciente seja visto em sua totalidade. Assim, o estudo
reforga a urgéncia de politicas publicas e de praticas em saude que valorizem a dimensao

emocional, integrando-a de maneira efetiva ao cuidado clinico, social € humano.
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1 INTRODUGAO

Comecar um texto complexo falando de uma das doengas raras, que se
forma o diagndstico apds descarte de outras, e na qual muitas das vezes observam-se
que nem os proprios profissionais de saude ou equipe multidisciplinar ndo sabe lidar com
os portadores, pelo simples fato de nao saber distinguir as diferencas da patologia rara
presente. Isto € o0 caso da esclerose multipla.

A esclerose multipla (EM) € uma doenga crbnica que apresenta seus
primeiros sintomas, muitas das vezes na infancia, mais ndo sao percebidas, por serem
sintomas nas quais quaisquer doencas comuns tem os mesmos achados sintomaticos. E
uma doenga autoimune na qual o paciente apresenta informacgao neural da propria fase
autdbnoma do organismo ordenando destruicdo da bainha de mielina, atingindo a
condicao saltatéria do impulso nervoso, por formacgao de células de Glias na parte afetada
pela destruicdo desmielinizante, causando uma cratera (esclera), no axénio neural,
atingindo assim o Sistema Nervoso Central (SNC) (Brasil, 2013).

A EM atinge adultos jovens o que caracteriza a doenga como incapacitante
a primeiro momento pela fadiga apresentada de forma especifica pelos portadores, o que
assusta os primeiros anos depois da descoberta (GOIS, 2021).

A evolucéao clinica da EM varia de uma doenca benigna e praticamente livre de
sintomas a um transtorno rapidamente progressivo e incapacitante. De inicio, ela &
comumente uma doenga com remissdes e recidivas e a recuperagao das recidivas é
praticamente completa. Posteriormente, incapacidades neurolégicas permanentes
evidenciam-se gradualmente. As lesdes sao multiplas no tempo (DOMINGOS et
al.,2019).
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A histéria natural pode ser alterada favoravelmente se um tratamento eficaz for
introduzido no inicio da doenca. A causa continua a nos iludir, mas mecanismos
autoimunes, possivelmente desencadeados por fatores ambientais em individuos
geneticamente suscetiveis, sdo provavelmente importantes (ROWLAND, SAUD, 2005).

Por ser uma doenga crbnica e incapacitante, a EM exige sempre algum nivel de
adaptagao por parte do portador e daqueles com quem convive, ou seja, dependendo da
gravidade do quadro, o portador pode nao ter outra opgéo a ndo ser ajustar-se e adequar-
se, de alguma forma, as condigdes impostas pela doenca (GOIS, 2021).

A aceitacao e a adaptagao a uma doenca cronica como a EM nao é facil, devido
ao curso clinico da doencga ser, na maioria das vezes, variavel e incerto. Assim, o paciente
pode estar convivendo bem com a EM até que um surto mais forte mude seu quadro
sintomatico e, consequentemente, exija maior ajuste a sua nova condigao fisica e as
perdas decorrentes: econbmicas, familiares, profissionais, sociais e psicolégicas
(autoestima, autoimagem, autoconfianga, liberdade).

Assim, €& fundamental um programa educacional em que médicos, psicologos,
assistentes sociais, fisioterapeutas e enfermeiros que participem e saibam acolher de
maneira cientificamente estabelecida os portadores, além de qualificarem em unidades
basicas de saude da familia na atencao primaria o atendimento a estes portadores de
EM, sem confundir com outras doengas desmielinizastes (DOMINGOS et al., 2019).

Diante de muitos fatores que dificultam a convivéncia do portador de EM, bem
como a familia, com a doeng¢a buscando com isso contribuir com os profissionais de
saude que tem interesse pelo tema, ja que ha a necessidade de um acompanhamento
de uma equipe multiprofissional para que ocorra a assisténcia holistica do paciente e sua
familia. Diante desta problematizacdo apresentada, teve como objetivo: investigar a
Esclerose Multipla como modo de orientar profissionais da equipe multidisciplinar ao real
entendimento sobre a doencga rara que abrange este contexto na ateng¢ao basica de
saude.

Trata-se de um estudo de Reviséo Integrativa da Literatura, de abordagem
qualitativa. Para o inicio da pesquisa, os pesquisadores delimitaram a pergunta
norteadora e os objetivos. E reconhecida como um método que visa reunir

resumidamente informagdes e conhecimentos especificos, de investigagbes a partir um
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tema determinado de forma sistematica, ampla e clara. Neste processo é composto por
seis etapas distintas: 1. Estabelecimento da questao norteadora; 2. Busca na literatura;
3. Coleta de dados; 4. Analise dos estudos incluidos; 5. Discussdo dos resultados; 6.
Apresentacgao da revisdo integrativa gerada pelo processo como um todo (Araujo, 2020).

Para a construgcao da pergunta norteadora, optou-se pela utilizagado da estratégia
PICO: P — Populagao/paciente, | — Intervengbes, C — Controle/comparagdao, O —
Desfecho/outcome (Consolini; Lopes; Lopes, 2019), sendo a estratégia exposta no
Quadro 1:

Quadro 1: Estratégia PICO:
Acrémio Descrigao

P Pessoas que possuem Esclerose Multipla

| Descrever as estratégias adotadas pela equipe
multidisciplinar no diagnéstico e orientagdo humanizada

da doenca
C Nao se aplica.
0] A Assisténcia multidisciplinar cientificamente prestada aos

portadores de Esclerose Multipla € de extrema relevancia
no entendimento de suas necessidade e diagndstico na
Atencao Primaria a Saude, embora existam fragilidades
que dificultam esse processo.

Fonte: Adaptado pelos autores, 2025.

A pesquisa foi realizada na Biblioteca Virtual de Saude (BVS) utilizando as bases
de dados LILACS (Literatura Latino Americana e do Caribe em Ciéncia da Saude),
MEDLINE (Medical Literature Analysisand Retrieval System Online) e BDENF (Bases de
Dados de Enfermagem). Para a busca foram utilizados os descritores combinados por
meio do operador AND: Esclerose Multipla AND Atencao Basica AND qualidade de vida
AND Equipe multiprofissional. Os descritores encontravam-se nos Descritores em
Ciéncias da Saude (DeCS).



187

Para a delimitagdo da amostra da pesquisa, foram utilizados critérios de inclusao
para maior especificidade na escolha dos artigos. Assim, foram selecionados: artigos
originais publicados nas referidas bases de dados, com conteudo completo, nos idiomas
portugués, espanhol e inglés e que tenham sido publicados nos ultimos dez anos, isto &,
de 2015 a 2025.

Para a exclusdo de artigos da amostra, foram utilizados os critérios: artigos
cientificos disponibilizados com conteudo incompleto, repetidos nas bases de dados
delimitadas, que ndo tenham sido publicados nos ultimos 10 anos ou outros formatos de
trabalho que nédo fossem artigos, como dissertacdes de mestrado e teses de doutorado.
ApoOs a aplicagao desses critérios de elegibilidade e exclusao, foram lidos os titulos e
resumos, e, em seguida, os artigos selecionados foram lidos na integra para analise do

conteudo, a fim de formar a amostra final do estudo. A figura 1, exemplifica as etapas de

pesquisa da amostra desse estudo:

Figura 1: Fluxograma Prisma Método utilizado para busca dos artigos

Estudos identificados nas bases de dados pesquisadas (n: 120)
MEDLINE (n: 15), LILACS (n: 110), BDENF - enfermagem
(n:05), apos aplicag@o dos descritores e critérios de inclusdo (n:05)

!

Identificacdo

° Estudos removidos por Estudos removidos por ndo atenderem

'§ serem duplicados (n: 30) aos critérios de elegibilidade (n: 85)

£

>

<

Estudos selecionados ap6s aplicagdo

] dos critérios de Elegibilidade (n:05)

=

B

5

2

o

Estudos selecionados para leitura Estudos eliminados apds leitura
de resumo e texto integra (n: 05) ’ de resumo e texto (n: 30)
Q
'S
E} .
E Estudos selecionados para MEDLINE (n: 0), LILACS (n:
= comporem a amostra da pesquisa | —p 4), BDENF - enfermagem (n: 1)
(n: 05)

Fonte: Dados da pesquisa, 2025.
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Essas informacbes foram posteriormente organizadas e tabuladas utilizando o
programa Microsoft Excel. Em seguida, os estudos foram apresentados em tabelas e
agrupados por tematicas, que foram discutidas e analisadas com base na literatura

disponivel sobre o assunto.

2. RESULTADOS

A amostra final dessa revisao de literatura foi composta por (n:5) artigos o que foi
proposto no estudo. Todos os artigos foram apresentados em portugués, inglés ou
espanhol. Alguns anos houveram repeticdo de anos nas publicagdes dos artigos, sendo
todos os estudos com até cinco anos de publicados.

Quanto a caracterizacdo da amostra deste estudo 12,5% estavam na base de
dados MEDLINE, 87,5% na LILACS, e 0% na base de dados da BDenf; em relagdo ao
tipo de estudo, 67% eram qualitativos, 21% descritivo exploratério, e 12% quantitativos.
O quadro a seguir evidencia os artigos sobre a tematica da assisténcia multidisciplinar
para Esclerose Multipla, no que diz respeito ao titulo, autor(s), ano, periodico, objetivo e
resultados.

Tabela 1: Artigos selecionados para a amostra da pesquisa com base no titulo, perioddico,

ano, objetivo e resultados:

TITULO AUTOR(S) | ANO | OBJETIVO RESULTADO
Prevaléncia da Esclerose | Bianco, J. |2023 | Compreender o | Sao dados
Multipla em pacientes tratados | et al. cenario da esclerose | essenciais para
com medicamentos multipla (EM) a promogao do
modificadores do curso da tratamento da
doenga utilizando dados do EM.
Sistema Unico de Saude
brasileiro
Esclerose multipla - | Bezerra, 2024 | Fornecer uma visdo | Destacou-se o
abordagens diagnésticas e | LM.R. et abrangente das | aumento da
terapéuticas: uma revisao | al. abordagens incidéncia  da
bibliografica diagnosticas e | EM globalmente
terapéuticas da EM € 0S avangos no
diagnéstico.
A atencao farmacéutica no | Trevisan, | 2021 | Compreender qual é | O farmacéutico,
tratamento para esclerose | M. et al. o} papel da | em conjunto
multipla assisténcia com uma
farmacéutica para o | equipe
cuidado da esclerose | multidisciplinar
multipla
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Atuacdao do enfermeiro no | Limaetal. | 2024 | Atuagao do|EM ¢é uma
cuidado do paciente com enfermeiro no | doenca
esclerose multipla na cuidado do paciente | autoimune
atencao basica com esclerose

multipla na Atencéao

Basica
Construcdo de instrumento de | Vieira, 2020 | Construir um roteiro | Os resultados
apoio para consulta de L.R. a pessoa com suscitam
Enfermagem a pessoa com Esclerose Multipla, a realizacao de
esclerose multipla no ambito no contexto da Nnovos .
da Atencao Basica
Atencao basica

Fonte: Dados da pesquisa, 2025.

O quadro a seguir cita quais as condutas e agdes de enfermagem desenvolvidas

pelos enfermeiros na prevencao e rastreamento do cancer de prostata, de acordo com

os estudos selecionados:

Quadro 1- Condutas e agbes para atentar ao atendimento multiprofissional observado na

pesquisa, para que os pacientes portadores de Esclerose Multipla tenha seu papel de

acolhimento preservado em quaisquer unidades da atencéo basica da saude, de acordo

com os estudos selecionados (n=5).

Artigo selecionado

Condutas e a¢des envolvendo a Esclerose Multipla citadas:

A1

Conhecer a doenga desmielinizante

A2 Educacao continuada a equipe multiprofissional

A3 Alinhamento ao seu contexto e as condi¢gdes de vida,
favorecendo o ajuste das intervengdes em saude e a
reducdo do impacto negativo da doenca e das terapias na
qualidade de vida

A4 Alinhamento da saude do portador de Esclerose Multipla

para a educacado em saude sobre o assunto.

Fonte: Dados da pesquisa, 2025.

Apos leitura aprofundada, analise dos dados encontrados e selegéo dos artigos que

se enquadram com o tema, foram elencadas o contexto abaixo com importancia extrema
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sobre a Esclerose Multipla (EM) para melhor compreensao do estudo, sendo mencionado
a necessidade no entendimento sobre o conceito e especificagbes da Esclerose Multipla
e a importancia da doenga em aspectos cientificos e técnicos da equipe multiprofissional
sobre a Esclerose Multipla para um acolhimento digno e confiavel, concomitante com o
estudo de Bezerra e autores, 2024.

Para Bianco e autores (2023) a Esclerose Multipla (EM) € uma enfermidade cronica
que afeta o Sistema Nervoso Central (SNC), caracterizada por processos inflamatérios,
desmielinizagdo e neurodegeneragdo. Sua origem é complexa e envolve multiplos
fatores, incluindo predisposi¢cao genética, exposi¢cao a agentes infecciosos e influéncias
ambientais. Essas interagdes desencadeiam uma resposta imunologica inadequada,
resultando em danos a mielina e aos axénios.

A distribuicdo da EM varia significativamente ao redor do mundo, com regides
classificadas como de baixa, média ou alta prevaléncia. Estima-se que cerca de 2,8
milhbes de pessoas convivam com a doenga globalmente, o que equivale a
aproximadamente uma a cada 3.000 pessoas, principalmente entre adultos jovens, com
idades entre 20 e 50 anos. No Brasil, a prevaléncia média gira em torno de 15 casos por
100 mil habitantes. A EM €& reconhecida como a principal causa neurolégica de
incapacidade em adultos jovens e acomete mulheres com o dobro de frequéncia em
relacdo aos homens (BRASIL,2013).

O diagndstico da EM é baseado na presenga de multiplos sinais clinicos, ja que ndo
ha um exame especifico ou marcador unico que confirme a doencga. Para isso, é
necessario identificar lesdes caracteristicas da EM que se manifestem em diferentes
momentos e areas do SNC, o que pode incluir a analise do histérico clinico do paciente.
Fatores sociodemograficos, como idade, sexo e nivel educacional, também podem
influenciar tanto o diagndstico quanto a compreensao da condigdo (TREVISAN et al.,
2021).

A Esclerose Multipla (EM) pode se manifestar em diferentes formas clinicas,
conforme o padrao de progresséo da doenga. Para Lima e autores (2024) a forma mais
comum € a remitente-recorrente (EMRR), caracterizada por surtos neuroldgicos seguidos
de periodos de remissédo, nos quais nao ha avango permanente da incapacidade. Ja a
forma secundariamente progressiva (EMSP) surge apés uma fase remitente-recorrente,
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passando a apresentar agravamento continuo das fungdes neurolégicas, com ou sem
recaidas evidentes.

Para o mesmo autor, a forma primaria progressiva (EMPP) se distingue por uma
piora gradual e constante dos sintomas desde o inicio da doenga, sem periodos de
remissao claros, sendo mais frequente em pacientes diagnosticados em idade mais
avancgada. Por fim, existe a forma progressiva-recorrente (EMPR), que € menos comum
e combina um declinio neurolégico constante desde o inicio com episodios de surtos,
podendo ou ndo haver melhora apos essas crises, mas com progressao continua da
doenca.

Considerando nos estudos que dimensionar a complexidade da EM e a
necessidade, importancia e responsabilidade do profissional de saude, em especial de
toda e equipe da atencdo basica, de se manter atualizado sobre a doenca e suas
repercussdes sistémicas na pessoa que a vivencia.

Uma vez que o profissional tem a dimensao de esta préximo ao usuario e familiares,
com quem estes frequentemente se sentem mais confortaveis em suas demandas falar
sobre de cuidado. Concomitante com o autor Vieira (2020) a implantagédo e
implementagdo do conhecimento bem estruturado complementa outras condi¢des
assistenciais para compor uma assisténcia qualificada, integral, humanizada e
individualizada ao usuario portador de EM e familia, tendo estes protagonismo na
construcéo do proprio processo do paciente na melhora no atendimento, desafogando
por falta de conhecimento os hospitais.

Assim, os profissionais que atende na Atencdo Basica, sdo responsaveis nao
somente pelo acolhimento, mais por orientar os passos dos portadores de Esclerose
Multipla, quanto a seu atendimento humanizado, qualificado, entendo a doenga,
fortalecendo que tem alguns procedimentos e orientagées que podem ser dadas na

atencao primaria, portanto resolutivo, sem necessidade de hospitais.

3. CONSIDERAGOES FINAIS

A Esclerose Multipla é uma doencga rara que seus individuos portadores,
com orientagdo correta e precisa, podem se adaptar facilmente ao autocuidado,

melhorando assim a qualidade de vida. Para isso a equipe da atengcdo basica,
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empenhada numa educagao continuada e permanente sobre a importancia de
conhecimento de como tratar, acolher, promover saude aos portadores de doencas
desmielinizastes podem qualificar o diagndstico precocemente, como também ativar o
autocuidado e diminui a carga de fadiga da EM.

O sofrimento psicolégico, que, por sua vez, tem inicio com a descoberta da
doenga, por se tratar de uma patologia crénica degenerativa, sem cura no momento e de
dificil diagndstico que prolonga a incerteza e incompreensao.

O enfrentamento e a convivéncia com a doenca é realizado todos os dias, com
avangos e recuos, mas muitas vezes assolada por momentos de frustragao e desanimo,
que se refletem especialmente quando acontecem as reagdes geradas pela medicacéao.

O papel da equipe multiprofissional na humanizacdo do cuidado é de extrema
importancia, esperando-se que este estudo tenha contribuido para uma reflexdo sobre o
tema e estimulando para o desenvolvimento de novas pesquisas que aprofundem o
conhecimento no ambito desta tematica na atengao basica visando que os portadores se
sintam acolhidos.

A importancia do que foi aqui discutido, sua relevancia para a relativizagdo e o
entendimento de conceitos que s6 podem ser validados no quotidiano de cada pessoa e
através da vivéncia destas relacdes com seus familiares.

A vivéncia destes portadores contribuiu para a formacao de um contexto sobre a
Esclerose Multipla no que diz respeito ao sentimento dos mesmos, caracterizado na
pesquisa, emergindo a necessidade de informar a sociedade como um todo e
principalmente os profissionais de saude perante a tematica constituida, na atencao
basica para isto o tratamento deve-se ser humanizada nos principios do Sistema Unico
de Saude (SUS), identificando a integralidade, equidade e universalidade proposta pelo
Ministério da Saude.

Verificamos ainda a necessidade de educacdo continuada aos profissionais.
Assim enfatizando as doencgas cronicas degenerativas. Visto que se ha uma importancia
de conhecimento e doencas tidas como novas aparecendo a cada dia no contexto da

saude do mundo.
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DOENGAS RARAS E SAUDE PUBLICA: POLITICAS, ACESSO E EQUIDADE NO
BRASIL

Whallas da Silva Coutinho
Caroline Pereira Souto
_ Amanda Costa Souza
1 INTRODUGAO

As doencas raras representam um desafio significativo e crescente para os
sistemas de saude. Elas s&o caracterizadas por uma baixa prevaléncia, muitas sio
cronicas, progressivas e incapacitantes, gerando um impacto profundo na qualidade de
vida dos pacientes e de suas familias. No Brasil, essa realidade compreende em um
cenario de obstaculos que afetam diretamente a saude publica, desde a falta de
conhecimento sobre essas condi¢gdes até a dificuldade de acesso a diagnosticos e
tratamentos adequados. A raridade das doencas, por si so, contribui para a invisibilidade
social e escassez de pesquisas, refletindo-se em politicas publicas que muitas vezes sao
insuficientes para garantir a integralidade da atengao.

Nesse contexto, a analise das politicas, do acesso e da equidade na atencdo a
essas enfermidades é fundamental. A Politica Nacional de Atencgéao Integral as Pessoas
com Doencgas Raras, estabelecida em 2014, foi um marco importante ao reconhecer a
necessidade de uma abordagem especifica. Contudo, sua implementacdo enfrenta
barreiras como o alto custo de medicamentos e terapias, a concentracdo de centros de
referéncia em grandes cidades e a caréncia de profissionais de saude capacitados em
todas as regides do pais. A equidade, como a garantia de que as necessidades de saude
sejam atendidas independentemente de fatores geograficos ou socioeconémicos é
importante, pois ainda precisa ser fortalecido para que nenhum paciente seja
desassistido.

Este estudo tem como objetivo analisar e sintetizar a producéo cientifica sobre as
politicas publicas, o acesso e a equidade na atencdo as doencas raras no Brasil,
buscando identificar os principais desafios e avancos no sistema de saude publico. A

pesquisa sera conduzida através da revisdo integrativa para analisar e sintetizar a
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producao cientifica sobre a resposta do sistema de saude brasileiro aos desafios
impostos pelas doengas raras.

Trata-se de uma reviséo integrativa de literatura exploratoria e descritiva. Foram
realizadas buscas em bases de dados eletrdnicas, como a Biblioteca Virtual em Saude
(BVS) e SciELO. Os descritores utilizados foram "doengas raras", "saude publica",
"politicas de saude", e "equidade". Os critérios de inclusao para os artigos selecionados
foram: publicagdes nos idiomas portugués e inglés, disponiveis na integra, com data de
publicagdo entre os anos de 2014 e 2024, para garantir a relevancia e a atualizagao do
conteudo. Ja, os critérios de exclusao foram os artigos repetitivos e que nao contribuiam
com a tematica. A analise dos dados sera qualitativa, buscando identificar as abordagens
dos autores sobre o tema.

Apesar da existéncia de uma politica nacional de ateng¢do as doencas raras no
Brasil, como o sistema de saude publico tem garantido o acesso equitativo a
diagndsticos, tratamentos e cuidados especializados para essa populagéo, considerando
a complexidade dessas condicbes, o alto custo de suas terapias e as vastas

desigualdades regionais do pais?

2 REVISAO DE LITERATURA

No Brasil, a doenca rara afeta até 65 pessoas em cada 100.000 individuos,
apresentando uma baixa prevaléncia (Ministério da Saude, 2019). Essas enfermidades
encontram-se cerca de 7 a 8 mil doencas raras no mundo; nos brasileiros, o impacto é
de aproximadamente 13 milhdes de brasileiros. Em relacdo ao percentual, o autor
Aureliano (2018) informa que a grande maioria, 80%, das enfermidades tém origem
genética, enquanto os 20% restantes séo resultado de causas ambientais, imunoldgicas
ou infecciosas. Infelizmente, 90% ndo possuem um tratamento especifico, sendo muitas
vezes tratadas com terapias paliativas, sendo os 10% que necessitam de intervencao
medicamentosa ou cirurgica.

Conforme Salviano et al. (2018), as doengas raras sao, em sua maioria,
degenerativas e crdnicas, como também incapacitantes e progressivas. Elas sao

frequentemente associadas a multiplas comorbidades, o que pode levar a debilidade
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fisica e reduzir a expectativa de vida. Além disso, Amaral e Rego (2020) destacam que
essas condigdes podem evoluir para ébito.

O impacto se estende para além do aspecto fisico. Luz, Silva e Demontigny (2015)
afirmam que os pacientes e seus familiares enfrentam uma série de desafios sociais,
incluindo dificuldades para acessar tratamento e reabilitacdo, além de sofrerem com o
preconceito e a exclusao social. Essa realidade cria uma situagao de dependéncia por
parte dos servigos especializados e de equipes multidisciplinares.

A Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doengas Raras no SUS,
definida a partir da portaria n°® 199/2014, proporcionou um avanco significativo no cuidado
a esses pacientes esquecidos. Os servigos de atengao especializada e os servigos de
referéncia em doencas raras sdo as bases dessa politica, sdo os responsaveis por
oferecer assisténcia integrada e completa. Essas unidades contam com equipes
multidisciplinares para promover ag¢des preventivas, diagndsticas e terapéuticas para os
pacientes e seus familiares (Brasil, 2015).

Apesar disso, Amaral e Rego (2020) destacam que a politica de saude para
doencas raras, embora seja um avancgo, enfrenta obstaculos financeiros. A necessidade
de tratamentos caros muitas vezes leva os pacientes a buscarem o acesso por meio de
acdes judiciais, 0 que coloca uma pressao extra sobre os recursos do sistema publico.

No contexto das politicas publicas das doencgas raras s&o essenciais para promover
0 bem-estar e garantir o acesso universal aos servigos de saude. Em conformidade
apontam os estudos como o de Alves (2020), a auséncia de politicas publicas eficazes
prejudica na implementacao de agdes necessarias, impactando de forma negativa a
qualidade de vida dos pacientes, assim como o tratamento precoce e ocasionando com

o0 aumento do sofrimento dessa populagéo.

3 RESULTADO E DISCUSSAO

A pesquisa inicial resultou na identificagdo de onze artigos cientificos distribuidos
em duas bases de dados BVS e Scielo. Apds uma analise exploratdria minuciosa, seis
artigos foram excluidos por ndo estarem diretamente alinhados com o tema central da
pesquisa que € doencas raras e saude publica. Diante disso, a presente revisdo se

baseara em cinco artigos selecionados, cujos dados serdo apresentados de maneira
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descritiva em uma tabela (Tabela 1). Para a sintese do conhecimento, serao extraidas e
analisadas as seguintes informagdes de cada estudo: titulo, ano de publicagao, tipo de
estudo, objetivo e conclusdo. Essa metodologia de analise permitira uma compreensao
aprofundada das evidéncias cientificas disponiveis, fornecendo uma base robusta para

a discussao e as conclusdes deste trabalho.

TABELA 1. Artigos selecionados para sintetizagdo do assunto.

ANO TITULO OBJETIVO METODO CONCLUSAO

2020 Fatores de | Preocupa-se em Revisao Ao discutir essas
vulnerabilidades = ampliar a | integrativa diferentes dimensdes
em itinerarios = compreensao da vulnerabilidade a
terapéuticos de | sobre conflitos partir do campo da
doencas raras: éticos bioética, o artigo
uma revisdo @ vivenciados por conclui pela
integrativa. pacientes de necessidade de

doengas raras, abordar os itinerarios
identificando terapéuticos a partir
0s principais de novas perspectivas
fatores de interdisciplinares,

vulnerabilidades buscando garantir o
em itinerarios respeito ao direito a
terapéuticos de vida, a saude e a
pessoas que protecao da dignidade
vivem nessa das pessoas que
condicao. vivem com doencas

raras.

2020 Doencas raras Propde a discutir N&o Baseando-se no
na agenda da  as muitas | identificado campo das doencas
inovacao em | complexidades raras, passando pela
saude: avancos @ envolvidas na apresentagao da
e desafios na  incorporacido de fibrose cistica em
fibrose cistica. novas tempos da medicina

tecnologias em de precisdo, aliado a
saude para discussoes sobre
doengas raras, biopoliticas num
tomando como contexto de inovagao
foco central da em saude e
discusséo o caso medicamentos de alto
da fibrose cistica. custo, o artigo tenta
dar visibilidade aos
desafios e
possibilidades do
tempo presente.

2021 Doengas raras: Descrever 0os Revisdo de | A complexidade do

conceitos, desafios literatura acesso a tratamento e



2024

2025

desafios e
perspectivas de
tratamento no
Brasil.

Politica Nacional
de Atencgao
Integral as
Pessoas com
Doencas Raras
(PNAIPDR):
uma revisao de
literatura

Politicas

publicas e o
desafio do
acesso ao
tratamento para
pacientes com

doencas raras

encontrados e a
implementacao

de politicas
publicas para
garantir o acesso
a cirurgias para
pacientes com
doencas raras.

Analisar a
implementacao

da PNAIPDR,
identificando os

principais

desafios e
avaliando sua
eficacia na

garantia de uma
atengdo integral
e equitativa as
pessoas com
doencas raras.

Descrever sobre
oS desafios
encontrados e a
implementacao

de politicas
publicas na
garantia de
acesso a
cirurgias para
pacientes com

doencas raras.

Revisao
literatura

Revisao
bibliografica

de

cirurgia para
pacientes com
doengas raras € um
problema significativo,

agravado pela
auséncia de
protocolos clinicos

claros e pelo alto
custo dos
tratamentos. Politicas
publicas voltadas para

doencas raras sao
fundamentais e
precisam ser
expandidas para

garantir melhorias no
acesso ao tratamento.
E necessario expandir
a rede de servicos
especializados,

aprimorar a
capacitacao dos
profissionais de saude
e aumentar o]
financiamento  para
garantir a
sustentabilidade da
politica. Futuros

estudos devem focar
em estratégias para
superar esses
obstaculos e
promover um sistema
de saude mais justo e
eficiente para pessoas
com doengas raras.

A complexidade do
acesso ao tratamento
e as cirurgias para
pacientes com
doencas raras € um
problema significativo,

exacerbado pela
auséncia de
protocolos clinicos
claros e pelo alto
custo dos
tratamentos. As
politicas publicas
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direcionadas as
doencas raras sao
fundamentais e
precisam ser
ampliadas para

garantir melhorias no
acesso ao tratamento.

FONTE: (Elaborag&o propria)

Para realizar o estudo, realizou-se um processo possibilitou a organizacéo e a
sintese do material, com o objetivo de identificar e definir as ideias fundamentais para a
solucdo do problema de pesquisa. Os achados, serdao apresentados e discutidos nos
paragrafos, organizados em categorias tematicas discorridas que refletem os objetivos
do estudo. Conforme as definigdes e os achados cientificos apresentados pelos autores
na literatura, destaca sobre doencgas raras e saude publica.

A abordagem do Ministério da Saude sobre as doengas raras as define como
condi¢cdes cronicas de alta complexidade. Elas sao caracterizadas por uma evolugao
superior a 12 meses, afetam gravemente érgaos ou sistemas do corpo e, na maioria das
vezes, tém pouca perspectiva de cura. Isso gera um alto custo para o sistema de saude
e um impacto significativo na vida das familias afetadas (Brasil, 2022).

Existem diversas doencas raras identificadas, que sao classificadas de acordo com
sua origem, sintomas e sistemas do corpo afetados. Entre os principais tipos, destacam-
se as doencas genéticas (fibrose cistica, doengca de Huntington e distrofia muscular de
Duchenne); doengas autoimunes (sindrome de Sjogren e lupus eritematoso sistémico);
doencas neuroldgicas (esclerose lateral amiotrofica, ataxia de Friedreich e sindrome de
Rett); e as doencgas enddcrinas (sindrome de Klinefelter e sindrome de Turner) (Pereira
et al., 2021).

Para otimizar o cuidado, a Linha de Cuidados para pessoas com doencas raras
estabeleceu dois eixos que classificam essas condicbes com base em suas
caracteristicas comuns: eixo | (doengas de origem genética) e eixo Il (doengas de origem
nao-genética). Essa divisdo visa garantir um acompanhamento adequado e otimizar a
l6gica dos cuidados (Brasil, 2022, p. 16).

A raridade dessas enfermidades traz consequéncias que vao além do aspecto

clinico. Conforme Felipe et al. (2020), a raridade nao afeta somente o diagndstico tardio,
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os longos tempos de espera e o atendimento inadequado, mas também gera estigmas
sociais. Por isso, os autores argumentam que, além dos desafios sanitarios e
epidemiologicos, € fundamental lidar com os problemas éticos e politicos envolvidos no
manejo dessas condigdes no Brasil.

A politica das doengas raras tem como objetivo melhorar o acesso a servigos de
saude e a qualidade de vida para essa populagado (Ministério da Saude, 2025). Seus
principais fundamento engloba melhorar o acesso aos servigos de saude e a informacdes
relevantes, reduzir as incapacidades causadas por essas doencas e, promover a
qualidade de vida dos pacientes. A formulacdo dessa politica foi um esfor¢o conjunto,
envolvendo representantes de organizagbes de pacientes, membros de sociedades
cientificas e gestores do Servigo Unico de Saude (SUS), que formaram um grupo de
trabalho para definir suas diretrizes.

A politica de saude busca aprimorar o acesso ao diagndstico e tratamento, como
também integrar servicos, incluindo cirurgias complexas (Brasil, 2014). Para isso, foram
criados centros de referéncia e servicos especializados para o atendimento de doencgas
raras. Para esses pacientes, a porta de entrada dos atendimentos € a atencio primaria
para iniciar o acompanhamento. Existem normas para tratamentos padronizados,
facilitando as intervencoes.

O SUS oferece tratamento por meio de programas que disponibilizam
medicamentos com base em Protocolos Clinicos e Diretrizes Terapéuticas (PCDT) e do
Programa de Medicamentos Excepcionais. A incorporagdo de novas tecnologias é um
processo continuo, analisado pela Comissdo Nacional de Incorporacdo de Tecnologias
no SUS (CONITEC), que desempenha um papel crucial na aprovagcdao de novos

tratamentos (Brasil, 2014).
4 CONSIDERAGOES FINAIS

O estudo demonstrou que, apesar dos avangos proporcionados pela Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencas Raras, o sistema de saude
publico brasileiro ainda enfrenta desafios significativos para garantir o acesso equitativo

a diagndsticos, tratamentos e cuidados especializados para essa populagao.
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A problematica inicial, que questiona como o SUS tem garantido esse acesso em
meio a complexidade das condi¢cbes, ao alto custo das terapias e as vastas
desigualdades regionais do pais. Os resultados obtidos da reviséo de literatura apontam
obstaculos na implementacgao, pois a analise dos artigos revelou que a politica, por si so,
nao resolve os desafios praticos. Acesso desigual a pesquisa indicou que, devido aos
altos custos dos tratamentos e a falta de cobertura adequada, como também destaca a
necessidade de fortalecer as vias administrativas para a incorporagdo de novas
tecnologias e medicamentos, um processo que depende da CONITEC. Em relagédo a
equidade, a atencado primaria, embora designada como a porta de entrada para o
sistema, muitas vezes carece da capacidade de identificar e encaminhar adequadamente
0s pacientes, 0 que atrasa o diagndstico e o inicio do tratamento. Identificou-se que a
invisibilidade social e a escassez de pesquisas sobre o tema contribuem para a
perpetuacao das desigualdades.

Embora o Brasil tenha uma politica dedicada as doengas raras, a sua execugao &
desafiada por questbes financeiras, geograficas e de capacitagdo. Para que o SUS
garanta um acesso verdadeiramente equitativo, sera necessario fortalecer a estrutura de
atencao em todas as regides, investir na formacao de profissionais de saude e otimizar
os processos de incorporagao de tecnologias. A solugédo para a problematica, portanto,
nao reside apenas na existéncia de uma politica, mas na sua efetivacdo por meio da
superagao das desigualdades e da garantia de que nenhum paciente seja desassistido,

independentemente de onde viva.
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ESTRATEGIAS NUTRICIONAIS NO MANEJO DA EPIDERMOLISE BOLHOSA: UMA
REVISAO INTEGRATIVA DA LITERATURA

Marcela Peres Rodrigues Madureira

INTRODUGAO

A Epidermolise Bolhosa (EB) € um grupo de doengas genéticas raras
caracterizadas por fragilidade extrema da pele e das mucosas, resultando na formacgao
de bolhas e feridas em resposta a traumas minimos (Hubbard, 2011). As manifestacbes
clinicas variam conforme o subtipo da doenca (simples, juncional, distréfica e Kindler),
sendo que 0s casos mais graves estdo associados a complicagdes sistémicas, dor
cronica, infecgdes recorrentes, comprometimento do crescimento e impacto significativo
na qualidade de vida (Cohn; Teng, 2016; Zidorio et al., 2018).

Dentre os diversos desafios enfrentados por pessoas com EB, as alteracbes
nutricionais constituem uma preocupacado central, especialmente em subtipos mais
graves. A perda proteica por lesdes cutdneas extensas, o aumento da demanda
metabdlica, a dor ao se alimentar, a disfagia, a estenose esofagica e a presenca de
inflamacéao crénica interferem de maneira direta na ingestdo e absorgdo de nutrientes,
tornando o suporte nutricional parte essencial do cuidado interdisciplinar (El Hachem et
al., 2025; Zanini et al., 2014).

Embora o manejo clinico da EB venha evoluindo, ainda existem lacunas
significativas na literatura quanto as melhores estratégias nutricionais, especialmente no
contexto brasileiro. Diante da baixa prevaléncia da doenga e da dificuldade em conduzir
estudos populacionais amplos, o conhecimento disponivel esta muitas vezes disperso
em relatos de caso, revisdes narrativas e protocolos institucionais (Debra International,
2022).

Nesse cenario, torna-se relevante reunir, analisar e sintetizar criticamente os
principais achados cientificos relacionados a nutricdo na EB, com vistas a identificar
praticas eficazes, compreender as dificuldades alimentares mais comuns e apontar
dire¢des para futuras pesquisas e intervengoes clinicas.

Assim, este trabalho tem como objetivo geral analisar as estratégias nutricionais

utilizadas no manejo de pessoas com Epidermdlise Bolhosa por meio de uma reviséo
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integrativa da literatura. Como objetivos especificos, busca-se: (i) identificar os principais
desafios alimentares enfrentados por essa populacgéo; (ii) descrever condutas nutricionais
adotadas em diferentes subtipos da doencga; (iii) avaliar o impacto dessas intervengdes
no estado nutricional e na qualidade de vida; e (iv) identificar lacunas e necessidades de
pesquisa na area.

A escolha pelo método de revisao integrativa justifica-se por sua flexibilidade e
abrangéncia, permitindo a inclusdo de diferentes tipos de estudos (quantitativos,
qualitativos e relatos clinicos), o que € especialmente importante em doengas raras como
a EB (Whittemore; Knafl, 2005). Espera-se que os resultados desta pesquisa contribuam
para uma melhor compreensédo do cuidado nutricional em pessoas com Epidermolise
Bolhosa e oferecam subsidios tedricos para a pratica clinica e para a formulagcao de

politicas publicas mais inclusivas para pessoas com doencas raras.

REVISAO DE LITERATURA

A presente revisao foi conduzida seguindo a metodologia proposta por Whittemore
e Knafl (2005), que define a revisao integrativa como um método de pesquisa que permite
a sintese do conhecimento cientifico a partir da inclusao de diferentes tipos de estudos,
sejam eles experimentais, observacionais, qualitativos ou relatos de caso. Essa
abordagem € particularmente indicada em contextos de doencgas raras, como a
Epidermdlise Bolhosa, nos quais a producao cientifica é escassa e heterogénea.

A questao norteadora definida foi: Quais s&o as principais estratégias nutricionais
descritas na literatura para pessoas com Epidermdlise Bolhosa e quais sdo seus
impactos no estado nutricional e na qualidade de vida desses individuos?

A busca bibliografica foi realizada entre os meses de maio e junho de 2025, nas
bases de dados PubMed/MEDLINE, SciELO, Lilacs e Biblioteca Virtual em Saude (BVS),
utilizando combinagdes dos descritores controlados nos vocabularios DeCS e MeSH:
“Epidermolysis Bullosa” OR “Epidermoélise Bolhosa” AND “Nutrition Therapy” OR “Terapia
Nutricional” OR “Dieta” AND “Quality of Life” OR “Qualidade de Vida” AND “Feeding
Difficulties” OR “Disfagia”.

Foram incluidos artigos publicados entre 2010 e 2025, nos idiomas portugués,

inglés e espanhol, que abordassem aspectos nutricionais da EB, incluindo estudos
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clinicos, relatos de caso, revisdes narrativas, protocolos e diretrizes. Foram excluidos
trabalhos duplicados, editoriais, cartas ao editor e aqueles cujo foco ndo contemplava a
dimensao nutricional da doenca.

Apoés a aplicagédo dos critérios de inclusao e exclusdo, os estudos selecionados
foram analisados quanto ao ano de publicagéo, pais de origem, tipo de estudo, populagao
avaliada, intervengdes nutricionais descritas e principais resultados. Em seguida, os
achados foram organizados em categorias tematicas, permitindo a sintese e discusséo

critica das evidéncias.

METODOLOGIA

Este estudo trata-se de uma revisdo integrativa da literatura, método que possibilita
reunir, sintetizar e analisar criticamente a produgdo cientifica disponivel sobre
determinado tema, favorecendo a compreensao ampla e integrada do fendmeno
estudado (Whittemore; Knafl, 2005).

A pesquisa bibliografica foi realizada em setembro de 2025, nas bases de dados
PubMed/MEDLINE, SciELO, Lilacs e Biblioteca Virtual em Saude (BVS). Foram utilizados
descritores controlados dos vocabularios DeCS e MeSH em portugués, inglés e
espanhol, combinados por operadores booleanos. A estratégia de busca final incluiu os
termos: “Epidermolysis Bullosa” OR “Epidermdlise Bolhosa” AND “Nutrition Therapy” OR
“Terapia Nutricional” OR “Dieta” AND “Quality of Life” OR “Qualidade de Vida” AND
“Feeding Difficulties” OR “Disfagia”.

Foram incluidos artigos publicados entre 2010 e 2025, incluindo aqueles disponiveis
como pré-publicagéo online até a data de finalizagado da busca (setembro de 2025), nos
idiomas portugués, inglés ou espanhol, que abordassem aspectos nutricionais da
Epidermodlise Bolhosa. Foram considerados estudos originais, revisdes, diretrizes
clinicas, ensaios clinicos, estudos observacionais, relatos de caso e pesquisas
qualitativas. Excluiram-se trabalhos duplicados, editoriais, cartas ao editor e publicacbtes
sem relagéo direta com a dimensao nutricional da doenca.

O processo de selegao foi realizado em trés etapas: (i) leitura de titulos e resumos;

(i) leitura na integra dos textos potencialmente relevantes; e (iii) inclusdo final dos
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estudos que atenderam aos critérios. Todas as decisdes foram registradas em planilha,
indicando motivos de exclusao quando aplicavel.

Para garantir transparéncia e reprodutibilidade, o processo foi organizado conforme
as recomendagdes do checklist PRISMA (Preferred Reporting ltems for Systematic
Reviews and Meta-Analyses). O fluxograma PRISMA apresenta as etapas de
identificacao, triagem, elegibilidade e inclusdo dos artigos analisados.

ApOs a aplicagéo da string refinada, foram identificados 11 artigos. Destes, quatro
foram excluidos na etapa de leitura completa, sendo trés por ndo abordarem aspectos
nutricionais relacionados a Epidermdlise Bolhosa e um por inacessibilidade ao texto
completo. Assim, nove artigos foram incluidos na sintese final da revisao integrativa. O
reduzido numero de estudos incluidos reflete a escassez de literatura cientifica sobre o
tema, caracteristica comum em doencgas raras como a EB.

A analise dos estudos selecionados foi conduzida de forma descritiva e critica,
considerando ano de publicac&o, pais de origem, desenho metodoldgico, populagao
avaliada, estratégias nutricionais adotadas, desfechos observados e principais
contribuicdes para a pratica clinica.

O processo de identificagao, selecao e inclusdo dos artigos esta representado no
Fluxograma PRISMA (Figura 1).
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Figura 1 — Fluxograma PRISMA do processo de selegao dos artigos incluidos na revisao

integrativa

Registros identificados:
PubMed {(6,585)
BVS (189)
SciELO (34)
Total = 6.809

Apoés aplicacdo de filtros e
strings

PubMed (11) » BVS {1) + SciELO (1)
Total =~ 13

Triagem (titulo/resumo)

Excluidos: 4
Selecionados: 9

Leitura de texto completo

Textos avaliagos: 9
Excluidos: 0

Incluidos

Artigos incluidos na revisdo:
9

Fonte: elaborado pela autora (2025).
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RESULTADOS

A busca nas bases de dados resultou em nove artigos incluidos nesta revisdo
integrativa, os quais abordam diferentes aspectos da relagdo entre nutricdo, disfagia,
manejo clinico e qualidade de vida em pessoas com Epidermdlise Bolhosa (EB). Os
estudos analisados, de diferentes delineamentos (clinicos, revisbes e qualitativos),
reforcam que a nutricdo adequada € um pilar fundamental do cuidado, influenciando
crescimento, desenvolvimento, cicatrizagdo, resisténcia a infec¢cdes e bem-estar geral.
As principais caracteristicas dos artigos incluidos estao sintetizadas na Tabela 1.

Tabela 1 — Caracteristicas dos estudos incluidos na revisao integrativa

Autor/A _.. Tipo de Populagao/amo Intervencao/aborda Principais
Titulo
no estudo stra gem resultados
Efetividad Redugso
e do uso AN
q significativa da
e
. dor durante
substanci C o . i
Ensaio clinico C e Bioténe Oral higiene oral;
Santos et as ~ 10 individuos s )
- nao Balance® e Biotene sem efeito
al., 2011 lubrificant com EB (7F, 3M)
. _controlado Mouthwash® relevante em
es orais . ~
alimentacao/pro
em .
. cedimentos
pacientes odontolégicos
com EB g
Effectiven Melhora do
ess of
astrosto estado
?n for 7 estudos nutricional e
Zidorio et . y Revisao (n=146, 6 . QolL; riscos de
improving . oo Gastrostomia o
al., 2018 s sistematica semanas—33 complicagdes
nutritional . ~
anos) (infeccao,
status and ~
quality of Iesqes
life in EB cutaneas)
Oral
viscous Reducéao de
budesonid estenose
e as a esofagica;
Zanini et grst-rlcl)r;eCh Ensaio clinico Criangas com EB Budesonida viscosa Lnéeblngga de
al., 2014 PP aberto (n=6) (8-17 anos) oral . )
to alimentares;
esophage menor
al necessidade de
stenosis dilatacao

in EB
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Autor/A _. Tipo de Populagao/amo Intervengao/aborda Principais
Titulo
no estudo stra gem resultados
Recomendacde
Managem s de dieta,
ent of . o cuidados orais,
El . Diagnéstico, \ i
oesophag . . . Pacientes com ~ corticoterapia
Hachem Diretriz prevengao e, .
eal . . EB (consenso topica e
et al., ~,. internacional . ; tratamento de . .
strictures internacional) - dilatacéo;
2025 ) ) estenose esofagica . .
in EB: impacto direto
guideline em
disfagia/nutrigéo
Dentoxol Melhora da dor,
mouthwas cicatrizacao oral
Rojas et heo le for Estudo 9 pacientes com Dentoxol® (2 a 5 :"cr::‘sr?g dg(c)if—:- de
al., 2025 p. P . qualitativo EB vezes/dia) ) ¢
with EB: impacto positivo
qualitative na qualidade de
study vida
Inclui discusséao
Advance sobre  suporte
Morrell et ments  in Revisao Literatura Estratégias gerais de ngtncpnal, .
the . , . : disfagia, dieta
al., 2017 narrativa internacional manejo em EB _
managem adaptada;
ent of EB aponta lacunas
de evidéncias
Recomendacoe
Nutrition o s especificas de
Revisao N suporte
Haynes, for . , Diretrizes "
. narrativa/prot Criancas com EB N nutricional,
2010 children e nutricionais ~
. ocolo clinico prevencdo de
with EB A
deficiéncias e
suporte enteral
Relatos de
Vivéncias dificuldades
de maes com
no alimentacéo,
Silva et cuidado a Estudo ~ Entrevistas cuidados diarios
. o 10 maes :
al., 2022 criangas e qualitativo semiestruturadas e sobrecarga
adolescen emocional;
tes com relevancia  do
EB apoio
multidisciplinar
Gastrosto Alta satisfagcao
Kleinman my tube Cuidadores de entre
.~ Estudo . . . .
et al., feeding in multicéntrico pacientes com Gastrostomia cuidadores;
2022 epidermol EB refeicoes mais

ysis prazerosas e
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Autor/A Ti Tipo de Populagao/amo Intervengao/aborda Principais
itulo

no estudo stra gem resultados
bullosa: A menos
multi- desgastantes
center
assessme
nt of
caregiver
satisfactio

n

Fonte: Elaborado pela autora (2025).

Com base na analise dos achados, os resultados foram organizados em quatro
categorias tematicas: (i) intervengdes nutricionais orais e suporte dietético, (ii) suporte
enteral e gastrostomia, (iii) complicagdes gastrointestinais e estratégias terapéuticas e
(iv) impacto psicossocial e qualidade de vida.

Intervengodes nutricionais orais e suporte dietético

O uso de lubrificantes orais a base de Biotene® demonstrou eficacia na reducéo da
dor durante a higiene bucal em pacientes com EB, embora sem impacto significativo na
alimentacao (Santos et al., 2011). De forma complementar, recomendagdes especificas
para criancas com EB ressaltam a importancia de dietas adaptadas em consisténcia e
densidade energética, suplementacdo nutricional e acompanhamento continuo por
nutricionistas, visando crescimento, cicatrizagao e preveng¢ao de complicagdes (Haynes,
2010).

Suporte enteral e gastrostomia

A gastrostomia emergiu como intervencdo relevante nos casos de
comprometimento nutricional grave. A revisdo sistematica de Zidorio et al. (2018)
demonstrou melhora do estado nutricional e da qualidade de vida, apesar de riscos como
infeccdes locais. Em linha semelhante, o estudo multicéntrico de Kleinman et al. (2022)
apontou alta satisfacdo entre cuidadores quanto ao uso da gastrostomia, relatando
refeicbes mais prazerosas e menos desgastantes para pacientes e familiares.

Complicagoes gastrointestinais e estratégias terapéuticas

Complicagdes como disfagia e estenoses esofagicas foram amplamente descritas.

O ensaio clinico de Zanini et al. (2014) evidenciou que a budesonida oral viscosa reduziu
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significativamente a gravidade das estenoses e melhorou a ingestdo alimentar em
criangas, reduzindo a necessidade de dilatagdes endoscopicas. Ja a diretriz internacional
de El Hachem et al. (2025) apresentou recomendacgdes para prevengéao e tratamento das
estenoses esofagicas, incluindo adaptagdes dietéticas, cuidados orais, uso de corticoides
tépicos e manejo endoscopico, sempre com vistas a melhora nutricional e da qualidade
de vida.

Impacto psicossocial e qualidade de vida

A dimensao nutricional da EB esta diretamente associada ao bem-estar emocional
e social. O estudo qualitativo de Rojas et al. (2025) mostrou que o uso do enxaguante
Dentoxol contribuiu para redugdo de sintomas orais, melhora da alimentagédo e maior
conforto no convivio social. Silva et al. (2022), por sua vez, revelaram a sobrecarga
emocional de maes de criangas e adolescentes com EB, apontando as dificuldades
alimentares como um dos principais desafios cotidianos. Além disso, revisdes narrativas
reforcaram que a abordagem multiprofissional, incluindo o suporte nutricional, é

determinante para o progndstico e a qualidade de vida (Cohn e Teng, 2016).

5 DISCUSSAO

A presente revisao integrativa reuniu nove estudos que exploram diferentes
aspectos da relagao entre nutrigdo, manejo clinico e qualidade de vida em pessoas com
Epidermdlise Bolhosa (EB). Em conjunto, os achados reforgam que a nutricdo adequada
desempenha papel central tanto na sobrevida quanto no bem-estar dos pacientes, sendo
uma das areas mais desafiadoras e, ao mesmo tempo, mais negligenciadas no cuidado
clinico. Apesar do numero limitado de estudos, os achados foram consistentes em
apontar a importancia do suporte nutricional no manejo da EB, sugerindo que mesmo
evidéncias iniciais ou provenientes de estudos pequenos sio valiosas para orientar a
pratica clinica.

Esse cenario de evidéncias limitadas € também apontado por revisbes narrativas
incluidas nesta analise. Morrell et al. (2017) e Hubbard et al. (2011) reforcam a
importancia das diretrizes nutricionais e do suporte enteral no manejo da EB, mas

igualmente destacam que tais recomendacgdes sao frequentemente baseadas em



212

consenso de especialistas e relatos de caso, enfatizando a caréncia de ensaios clinicos
robustos que possam embasar praticas baseadas em evidéncias de maior forca.

Apesar da consisténcia dos achados, € importante ressaltar que a maioria dos
estudos incluidos apresenta limitagdes metodoldgicas significativas, como amostras
pequenas, falta de grupo controle e desenhos observacionais ou qualitativos. Isso limita
a generalizagao dos resultados e a for¢ca das evidéncias. Por exemplo, os estudos sobre
gastrostomia baseiam-se em revisdes sistematicas que incluiram principalmente relatos
de caso e séries pequenas, o que impede conclusdes robustas sobre eficacia e
segurancga em larga escala.

Os estudos incluidos convergem em apontar que o suporte nutricional, seja por
meio de estratégias orais adaptadas, seja pelo uso de gastrostomia ou pelo manejo de
complicagbes gastrointestinais, esta diretamente associado a melhora do estado clinico
e da qualidade de vida. Esses resultados estdo em consonancia com publicagcdes
internacionais que reforgam a importancia do cuidado multiprofissional em doencas raras,
no qual a nutricdo ocupa posigao estratégica (Fine, 2016; Rodrigues et al., 2020).

As intervengdes orais, como o uso de lubrificantes bucais e enxaguantes
especificos, mostraram-se eficazes para reduzir dor e melhorar o conforto durante a
alimentacao e a higiene oral (Santos et al.,, 2011; Rojas et al., 2025). Tais achados
evidenciam que medidas de baixo custo e facil aplicabilidade podem trazer beneficios
significativos ao cotidiano dos pacientes, principalmente em paises em desenvolvimento.
No entanto, a literatura ainda é escassa em ensaios clinicos controlados que avaliem de
forma sistematica esses recursos.

No que se refere ao suporte enteral, a gastrostomia foi associada a importantes
ganhos nutricionais e psicossociais, tanto do ponto de vista clinico quanto da satisfagao
de cuidadores (Zidorio et al., 2018; Kleinman et al., 2022). Apesar dos riscos de infecgao
e das dificuldades no manejo domiciliar, os estudos sugerem que a intervencao pode ser
determinante para a sobrevida em casos graves. Esse ponto reforca a necessidade de
protocolos claros para indicagdo e acompanhamento da gastrostomia em pacientes com
EB.

As complicagbes gastrointestinais, especialmente a estenose esofagica,

aparecem como um dos maiores desafios, com impacto direto sobre a ingestao alimentar
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e o estado nutricional. Os resultados do estudo de Zanini et al. (2014) e das diretrizes de
El Hachem et al. (2025) mostram que tanto intervengdes farmacoldgicas (budesonida oral
viscosa) quanto terapéuticas (dilatagdes endoscopicas) e dietéticas (adaptagdo da
consisténcia dos alimentos) devem ser consideradas em um plano integrado. Essas
estratégias reforcam a necessidade de atuacdo interdisciplinar envolvendo
gastroenterologistas, nutricionistas, fonoaudiélogos e demais profissionais de saude.

O impacto psicossocial também foi amplamente relatado. Estudos qualitativos
mostraram que dificuldades alimentares repercutem ndo apenas na saude fisica, mas
também no equilibrio emocional dos pacientes e de suas familias (Silva et al., 2022).
Esse achado dialoga com diretrizes internacionais que defendem a inclusdo de apoio
psicoldgico e social como parte essencial do cuidado em EB (Debra International, 2022).

Apesar da relevancia dos resultados, esta revisao apresenta algumas limitagdes.
A heterogeneidade metodoldgica dos estudos, a predominancia de amostras pequenas
€ a escassez de ensaios clinicos controlados limitam a generalizagdo dos achados. Além
disso, a maior parte das pesquisas foi realizada em paises de alta renda, o que restringe
a aplicabilidade para contextos como o Brasil, onde 0 acesso a recursos terapéuticos e
nutricionais pode ser mais limitado.

Ainda assim, os resultados desta revisao contribuem para ampliar a compreensao
sobre a importancia da nutricdo no manejo da EB, reforcando que estratégias simples,
aliadas a intervengbes mais complexas quando necessarias, podem impactar
significativamente o progndstico e a qualidade de vida dos pacientes. Além disso, a
sintese evidencia lacunas de conhecimento que devem orientar futuras pesquisas,
especialmente no que se refere a protocolos nutricionais padronizados, estudos
multicéntricos em paises de baixa e média renda e investigagdes que incluam desfechos

de qualidade de vida de pacientes e cuidadores.

6 CONCLUSAO

Esta revis&o integrativa evidenciou que a nutricido desempenha papel central no
manejo clinico da Epidermdlise Bolhosa (EB), com impacto direto no crescimento,
desenvolvimento, cicatrizacdo, resisténcia a infecgdes e qualidade de vida. Foram

identificadas diferentes estratégias nutricionais, desde medidas simples, como o uso de
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lubrificantes orais e dietas adaptadas, até intervengdes especializadas, como a
gastrostomia e o tratamento de complicagcdes gastrointestinais.

Os resultados convergem em apontar que a abordagem multiprofissional,
integrando nutricionistas, médicos, fonoaudiélogos, psicologos e outros profissionais, é
essencial para otimizar o cuidado. Estratégias nutricionais adequadas nao apenas
previnem e tratam complicagbes clinicas, mas também reduzem o sofrimento e
promovem maior bem-estar aos pacientes e suas familias.

Apesar dos avangos identificados, permanecem lacunas importantes,
especialmente em relagao a protocolos nutricionais padronizados, estudos multicéntricos
e pesquisas em contextos de baixa e média renda. Dessa forma, recomenda-se que
futuras investigagbes aprofundem a avaliagdo das interveng¢des nutricionais e de seus
impactos na qualidade de vida, contribuindo para a formulagdo de diretrizes baseadas

em evidéncias e para a ampliacdo do cuidado integral a pessoas com EB.

REFERENCIAS

COHN, H. |.; TENG, J. M. C. Advancement in management of epidermolysis bullosa.
Current Opinion in Pediatrics, Philadelphia, v. 28, n. 4, p. 507-516, 2016.

DEBRA INTERNATIONAL. Clinical practice guidelines for epidermolysis bullosa care.
Vienna: Debra International, 2022. Disponivel em: https://www.debra-international.org/.
Acesso em: 16 set. 2025.

EL HACHEM, M. et al. Management of oesophageal strictures in inherited epidermolysis
bullosa: a clinical practice guideline. British Journal of Dermatology, Oxford, v. 192, n.
3, p.- 321-335, 2025.

FINE, J. D.; MAERTENS, C.; MINGLE, L. Clinical features and management of inherited
epidermolysis bullosa. Journal of the American Academy of Dermatology, St. Louis,
v.75,n. 2, p. 233-248, 2016.

HAYNES, L. Nutrition for children with epidermolysis bullosa. Dermatologic Therapy,
Hoboken, v. 23, n. 1, p. 98-106, 2010.

HUBBARD, L. et al. Nutrition for children with epidermolysis bullosa. Dermatologic
Clinics, v. 29, n. 2, p. 345-350, 2011. DOI: 10.1016/j.det.2010.01.010.

KLEINMAN, E. P. et al. Gastrostomy tube feeding in epidermolysis bullosa: A multi-center
assessment of caregiver satisfaction. Pediatric Dermatology, v. 39, n. 5, p. 123-130,
2022. DOI: 10.1111/pde.15207.


https://www.debra-international.org/

215

MORRELL, D. S. et al. Advancements in the management of epidermolysis bullosa.
Pediatric Dermatology, v. 34, n. 5, p. 567-574, 2017. DOI: 10.1111/pde.13232.

ROJAS, P. et al. Dentoxol mouthwash for people with epidermolysis bullosa: a qualitative
study of self-perceived symptoms and quality of life. Special Care in Dentistry, Hoboken,
v. 45, n. 3, e70036, 2025.

SANTOS, K. K. dos; DIFABIO, L. F. G.; SANTOS, M. T. B. R.; SOARES JUNIOR, L. A.
V. Efetividade do uso de substancias lubrificantes orais em pacientes com epidermélise
bolhosa. Revista de Odontologia da Universidade Cidade de Sao Paulo, Sdo Paulo,
v. 19, n. 2, p. 201-209, 2011.

SILVA, C. B. et al. Vivéncias de mé&es no cuidado a criangas e adolescentes com
epidermdélise bolhosa. Escola Anna Nery Revista de Enfermagem, Rio de Janeiro, v.
27, 20220231, 2022.

WHITTEMORE, R.; KNAFL, K. The integrative review: updated methodology. Journal of
Advanced Nursing, Oxford, v. 52, n. 5, p. 546-553, 2005.

ZANINI, A. et al. Oral viscous budesonide as a first-line approach to esophageal stenosis
in epidermolysis bullosa: an open-label trial in six children. Paediatric Drugs, Auckland,
v. 16, n. 5, p. 437-442, 2014.

ZIDORIO, A. P. C. et al. Effectiveness of gastrostomy for improving nutritional status and
quality of life in patients with epidermolysis bullosa: a systematic review. British Journal
of Dermatology, Oxford, v. 178, n. 2, p. 346-353, 2018.



216

NOVAS PERSPECTIVAS SOBRE A SINDROME DE EDWARDS (T18) E A
ATUAGAO DA FISIOTERAPIA NO CUIDADO HUMANIZADO

Tatiana do Nascimento Moraes de Jesus

INTRODUCAO

O presente estudo, tem como objetivo de corroborar através da revisdo de
literatura, a analise das novas perspectivas no cuidado com os portadores da Sindrome
de Edwards ou T18, enfatizando a atuacdo da abordagem precoce multidisciplinar,

ressaltando a atuacao da fisioterapia dentro de um modelo de cuidado humanizado.

OBJETIVO
O objetivo especifico visa compreender os avangos cientificos recentes sobre a
sindrome T18 e verificar as principais estratégias fisioterapéuticas aplicaveis aos

portadores da Sindrome de Edwards.

METODOLOGIA

O presente estudo baseia-se no questionamento de como a fisioterapia pode
contribuir, de forma humanizada, baseada em evidéncias cientificas, para a melhoria da
qualidade de vida dos portadores da Sindrome de Edwards e de suas familias.

A pesquisa através de uma revisdo de literatura, com analise de de artigos
cientificos relacionados ao tema publicados nos ultimos cinco anos, nas bases de dados
PubMed nas bases de dados LILACS, Medline, PubMed e Scielo, utilizando os
seguintes termos de busca: Sindrome de Edwards, Trissomia 18, doengas raras, cuidado
humanizado, fisioterapia, cuidado multidisciplinar".

Os artigos analisados, foram elencados com base em sua importancia, objetivo
metodoldgico e contribuicdo para a compreensao das questdes éticas em neonatologia
e no cuidado humanizado junto as familias e comunidade cientifica. Apds a triagem,
foram selecionados estudos que abordassem os aspectos clinicos, terapéuticos e
psicossociais da T18, com foco na atuacao fisioterapéutica e na humanizacdo do

cuidado.
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REVISAO DE LITERATURA

A Sindrome de Edwards, também conhecida como Trissomia 18 (T18), € uma
anomalia cromossdmica rara, caracterizada pela presenga de um cromossomo 18 a
mais, em todas ou parte das células do embrido humano em formacéao. Essa alteragcéo
genética resulta em varias manifestagdes clinicas complexas, que abrange desde
multiplas malformagdes congénitas, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e
elevada taxa de mortalidade neonatal. A prevaléncia estimada € de um caso a cada
5.000 a 6.000 nascidos vivos, sendo mais prevalente em individuos do sexo feminino
(CEREDA; CAREY, 2022).

HISTORIA DA SINDROME DE EDWARDS

Relatos historicos relatam que na década de 1960, o geneticista britanico John
Hilton Edwards identificou, pela primeira vez, um grupo de recém-nascidos que
apresentavam um conjunto de anomalias congénitas semelhantes, como baixo peso ao
nascer, malformacdes craniofaciais e cardiacas, além de atraso no desenvolvimento. Em
1960, Edwards e colaboradores publicaram o artigo seminal que descobriu a presenga
de um cromossomo 18 a mais, como causa dessas manifestagdes clinicas, utilizando
técnicas de cariotipagem recém desenvolvidas (EDWARDS et al., 1960).

A descoberta da trissomia 18 representou um marco na historia da genética
médica, pois foi a segunda trissomia autossdmica viavel identificada em humanos, apés
a Sindrome de Down (Trissomia 21), descrita em 1959. Essa identificacdo consolidou o
papel da citogenética como ferramenta diagndstica e abriu caminho para o estudo de
outras anomalias cromossOmicas. Desde entédo, a Sindrome de Edwards tem obtido
intensa investigacado cientifica, com avangos primordiais na compreensdo de sua
etiologia, manifestagdes clinicas e prognostico (CEREDA; CAREY, 2022;
KOMMAREDDY et al., 2024).

A fenotipia da T18, apresenta caracteristicas tipicas, como microcefalia,
micrognatia, orelhas de implantagao baixa, maos cerradas com sobreposi¢cao dos dedos,
pés em “rocker bottom”, malformacdes cardiacas e renais, além de comprometimento

neurolégico importante. A gravidade das manifestacbes clinicas esta diretamente
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relacionada ao tipo de trissomia — completa, mosaico ou parcial —, sendo a forma
completa a mais comum e a de pior prognéstico (KOMMAREDDY et al., 2024).

Nos tempos passados, a T18 era identificada como uma condi¢ao “incompativel
com a vida”, e o protocolo clinico, resumia-se apenas em cuidados paliativos.

Contudo, recentemente, a medicina neonatal , vem evoluindo e obtendo grande
avancgos, que nas ultimas décadas, as terapias genéticas e nas terapias de suporte
avancgados de vida vém modificado essa percepc¢ao. Estudos atuais demonstram que,
com intervengdes médicas e terapéuticas adequadas, ha possibilidade de sobrevida
prolongada e melhora na qualidade de vida (MEYER et al., 2021; BRUNS, 2022).

Essas novas mudancas de paradigma tém impulsionado novas formas
terapéuticas que vem propondo uma abordagem humanizada e centrada na dignidade
e no valor da vida, independentemente do progndstico clinico. Essa perspectiva rompe
com o modelo biomédico tradicional, que prioriza a cura, e enfatiza o cuidado integral, o
acolhimento e o respeito a singularidade de cada individuo.

A fisioterapia, nesse contexto, desempenha papel fundamentall na promocéo da
funcionalidade, conforto e interagcdo social, integrando-se a um modelo de cuidado
centrado na familia e na humanizagao. A atuacgao fisioterapéutica visa ndo apenas a
recuperacao funcional respiratdria e sensério motora, mas também a melhoria da
qualidade de vida e a reducao do sofrimento fisico e emocional dos pacientes e seus

cuidadores.

DESCRICAO DA SINDROME DE EDWARDS (T18 )

A Sindrome de Edwards € causada, na maioria dos casos, por uma nao
disjuncdo meidtica, resultando em trissomia completa do cromossomo 18. Casos em
mosaico ou parciais apresentam fendétipo mais brando e maior expectativa de vida
(CEREDA; CAREY, 2022). O diagnéstico pode ser realizado por meio de exames
citogenéticos, como o cariétipo, é confirmado por técnicas moleculares, como FISH e
microarranjo cromossémico.

O diagndstico pré-natal é possivel por meio de testes nao invasivos de DNA fetal

e ultrassonografia morfolégica, que podem identificar marcadores como aumento da
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translucéncia nucal, restricdo de crescimento intrauterino e anomalias cardiacas
(KOMMAREDDY et al., 2024).

O aconselhamento genético é uma etapa fundamental no manejo da Sindrome
de Edwards, tanto no periodo pré-natal quanto pos-natal. Ele tem como objetivo fornecer
informacgdes precisas e compreensiveis aos pais e familiares sobre a natureza da
condicdo, suas causas, implicagdes clinicas, prognoéstico e riscos de recorréncia em
futuras gestacgdes (CEREDA; CAREY, 2022).

Durante o aconselhamento, o profissional de genética médica deve abordar
aspectos técnicos e emocionais, auxiliando a familia na tomada de decisdes informadas
e éticas. O processo deve ser conduzido de forma empatica, respeitando os valores,
crengas e expectativas dos pais.

Estudos recentes (BRUNS, 2022; KOMMAREDDY et al., 2024) destacam que o
aconselhamento genético humanizado contribui para reduzir o impacto emocional do
diagnostico e fortalece o vinculo entre equipe de saude e familia. Além disso, o
aconselhamento deve incluir discussdes sobre opgdes de manejo clinico, cuidados
paliativos e suporte psicossocial, promovendo uma abordagem centrada na familia.

O risco de recorréncia da T18 em futuras gestacdes €& geralmente baixo,
estimado em cerca de 1%, mas pode variar conforme o tipo de trissomia e a idade
materna. Em casos de translocagdes balanceadas, o risco pode ser maior, justificando o
acompanhamento genético continuo (CEREDA; CAREY, 2022).

PROGNOSTICO

A sobrevida média dos portadores de T18 ¢é inferior a um ano; contudo, estudos
mais novos relatam casos de criangas que atingem a infancia e até a adolescéncia
(MEYER et al., 2021; BRUNS, 2022).

Conforme dados epidemiolégicos internacionais, a incidéncia global da
Sindrome de Edwards varia entre 1:5.000 e 1:6.000 nascidos vivos, sendo mais
frequente em meninas, com uma propor¢ao aproximada de 3:1 em relacdo aos meninos
(CEREDA; CAREY, 2022). No Brasil, a incidéncia estimada € de 1 caso para cada 6.000
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a 8.000 nascidos vivos, com variagdes regionais relacionadas a disponibilidade de
diagnéstico pré-natal e & subnotificacdo (MINISTERIO DA SAUDE, 2023).

Nos ultimos anos, as investigacdes clinicas sobre a Sindrome de Edwards tém
se concentrado em compreender 0S mecanismos geneéticos e epigenéticos que
influenciam a expressdo fenotipica e a sobrevida dos pacientes. Estudos de
sequenciamento gendémico e transcriptdmico tém identificado padrées de expressao
génica associados a gravidade das manifestagdes clinicas, permitindo uma melhor
estratificacdo progndstica (KOMMAREDDY et al., 2024).

INTERVENGAO PRECOCE E SUPORTE MEDICO

As intervencgdes precoces sdo determinantes para a sobrevida e o desenvolvimento
funcional dos pacientes com T18. O manejo inicial deve incluir: A abordagem clinica
precoce, com 0s principios da humanizacao através de intervengdes que visa promover
uma melhor qualidade de vida como:

Cirurgicas cardiacas - corregao de cardiopatias congénitas, como comunicagao
interventricular (CIV) e comunicagao interatrial (CIA), que estao presentes em até 90%
dos casos.

Criancas submetidas a correcao cardiaca apresentam aumento da sobrevida média
de 3 para 12 meses, e algumas alcangam mais de 5 anos de vida (MEYER et al., 2021).

Cirurgias gastrointestinais - corre¢cdo de hérnia diafragmatica e atresia esofagica,
que melhoram a capacidade alimentar, reduzindo riscos de complicagdes respiratorias.

Procedimentos ortopédicos e neurologicos - correcao de deformidades

musculoesqueléticas para melhora da mobilidade funcional.

ABORDAGEM DA FISIOTERAPIA NA T18

A fisioterapia tem papel fundamental na promogédo da funcionalidade e na
melhoria da qualidade de vida de individuos com T18. Estudos mais recentes

(Kommareddy et al., 2024; Bruns, 2022) apontam que a intervencéo fisioterapéutica
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precoce contribui para o desenvolvimento motor, o controle postural e a prevencao de
complicagdes respiratdrias e musculo esqueléticas.

As principais estratégias fisioterapéuticas incluem:

) Estimulagdo motora precoce: favorece o controle postural e o
desenvolvimento de habilidades motoras basicas;

° Cinesioterapia respiratéria: técnicas de higiene brbnquica e
posicionamento para otimizar a ventilagdo pulmonar;

) Orientacdes posturais: prevencao de deformidades musculoesqueléticas e
melhora do conforto;

° Atividades ludicas e sensoriais: estimulo proprioceptivos.

Importante ressaltar que essas intervengdes devem ser individualizadas,
considerando o contexto e estado clinico, 0 ambiente e as metas familiares. O modelo
de cuidado centrado na familia reconhece os cuidadores como parceiros ativos no
processo terapéutico, favorecendo a autonomia e o fortalecimento dos vinculos afetivos
(King et al., 2020).

ABORDAGEM INTERDISCIPLINAR E HUMANIZAGAO

A atuacao interdisciplinar € essencial para garantir um cuidado integral com os
principios da humanizacido. Através de um bom suporte nutricional para proporcionar
uma dieta com os nutrientes adequados conforme a particularidade de cada individuo. A
fonoaudiologia para avaliacédo da via de alimentacéo sendo oral, por sonda nasogastrica
ou gastrostomia.

Segundo Kommareddy et al. (2024), a humanizagao do cuidado na T18, nédo so6
engloba a aplicacéo de técnicas medicamentosas e terapéuticas, como também, é de
extrema importancia o apoio psicolégico para fortalecimento familiar, tomada de
decisdes éticas, escuta ativa, acolhimento e o respeito as singularidades de cada
paciente. Essa abordagem em conjunto, reduz o estresse familiar e melhora a percepgao
de qualidade de vida (Bruns, 2022).
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CONSIDERACOES FINAIS

A analise das evidéncias recentes permite concluir que a Sindrome de Edwards, embora
rara e complexa, ndo deve ser compreendida apenas sob a d6tica da incompativel com a vida
como em outrora, mas como uma condi¢ado que demanda cuidado integral, ético e humanizado.

O termo que ressignifica como a “Sindrome do Amor” afloram como uma mudanca de
conceito que reelabora o cuidado, valorizando a vida em todas as suas dimensdes. A
fisioterapia, ao compartilhar técnicas com evidéncias cientificas, empatia, cuidado gentil ,
permite que seu papel seja essencial na promog¢éo da qualidade de vida e na construgdo de
um cuidado centrado na familia.

As intervencgdes fisioterapéuticas, quando aplicadas de forma precoce e interdisciplinar,
contribuem para o desenvolvimento motor, o conforto fisico e o fortalecimento dos vinculos
afetivos entre paciente e cuidadores.

Conclui-se que a atuacao fisioterapéutica humanizada na T18 representa ndo apenas uma
pratica clinica, mas um compromisso ético com a dignidade e o bem-estar do ser humano.
Importante ressaltar o acompanhamento multiprofissional de forma precoce, visando contribuir

para uma melhor expectativa de vida.
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O PAPEL DO SERVICO SOCIAL NO ACOLHIMENTO INICIAL DE PACIENTES E
FAMILIAS COM DOENCAS RARAS: Entre a dor e a esperanca

Ranielle De Sousa Oliveira

1.INTRODUGCAO

As doencas raras afetam aproximadamente 13 milhdes de brasileiros, afetando
cerca de 65 em cada 100 mil individuo, ou seja, até 1,3 em cada 2 mil, 95% dessas
doencgas raras nao apresenta tratamento especifico, segundo dados do ministério da
saude. (Portaria GM/MS n°® 199/2014)

Essas condigdes s&o geralmente crbnicas, progressivas e de baixa
prevaléncia. No Brasil, estima-se que cerca de 13 milhdes de pessoas vivam com
doencas raras, e aproximadamente 80% delas tém origem genética. (IESS, Texto para
discussao n°® 101,2024)

O Servico social, inserido no campo da satude por meio do Sistema Unico de Saude
(SUS), atua como mediador entre o usuario e a politicas publicas, garantindo o acesso
aos seus direitos, o acolhimento inicial se torna uma ferramenta essencial para essas
familias, se torna uma questao de humanizacéo.

O presente artigo tem como objetivo apresentar o papel do servigo social no
acolhimento inicial de pacientes e familias com doencgas raras, entendendo-o como uma
ponte entre a dor do diagndstico e a esperanga da construcdo de estratégias para o
enfrentamento da condicao.

Esse acolhimento inicial tem como papel fazer que o paciente e a familia entendam
que diagnostico ndo é destino, que apesar de ser um caminho escuro e entendendo que
muitas dessas doencgas nao se tem tratamento especifico ou se tem medicagdes de custo
muito elevado.

Para o desenvolvimento desse artigo, utilizou-se uma pesquisa de carater
bibliografico, baseada na analise de artigos cientificos, legislagbes, diretrizes do
Ministério da Saude e documentos institucionais que tratam das doencas raras e da
atuacao do servico social. A pesquisa permitiu a construcao de uma fundamentagao

tedrica consistente, enquanto a abordagem exploratéria possibilitou compreender os
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desafios e as potencialidades do acolhimento inicial as familias e pacientes com doengas
raras no Sistema Unico de Saude (SUS)

A importancia deste estudo se da pela falta de produ¢do académica que aborda
especificamente a interface entre o Servigo social e as doengas raras, um campo que
exigi sensibilidade e qualificagao profissional. Ao refletir sobre o acolhimento inicial, o
trabalho busca evidenciar que o primeiro contato da familia com a rede de saude pode
ser decisivo para a luta da condi¢cdo. Impactando tanto a ades&o o tratamento quanto o
fortalecimento do vinculo entre usuario e profissionais.

Nesse artigo, entre as principais contribuicdes pretende ampliar o debate sobre a
necessidade de politicas publicas mais inclusiva e efetiva voltada as pessoas com
doencas raras, destacando o papel do Servigo Social na defesa dos direitos e na
promogdo da dignidade humana. Além disso, contribui para a formagéo critica de
profissionais da area, ao propor uma reflexdo sobre praticas que unam humanizacao,
acolhimento e acesso a recursos sociais e de saude fortalecendo assim a rede de apoio

as familias em situacao de vulnerabilidade

2- REVISAO DE LITERATURA

2.1 Doencas Raras e Seus Impactos Biopsicossociais

As doengas raras sao definidas pela Organizagdo Mundial de Saude como aquelas
que afetam até 65 pessoas em cada 100 mil individuos, o que equivale a 1,3 pessoas a
cada 2 mil pessoas, no brasil estima-se que tem 13 milhdes de brasileiros possui alguma
doenca rara, segundo o Ministério da saude e isso equivale a 5% da populagédo. Essas
doencgas sdo, em sua maioria, crénicas, progressivas e degenerativas, com um grande
numero de casos tendo origem genética. (Portaria GM/MS n° 199/2014)

O Ministério da Saude tem politicas publicas, como a linha de cuidado para
Pessoas com Condi¢cbes Raras, para organizar a assisténcia e garantir o atendimento
adequado as pessoas com doencgas raras no Brasil.

Sao regulamentadas pela Politica Nacional de doencgas raras (Portaria n°199/2014)



226

Art. 1° Esta Portaria institui a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doengas Raras, aprova as Diretrizes para Atencado Integral as Pessoas com
Doengas Raras no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS) e institui incentivos
financeiros de custeio.

Art. 2° A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras
tem abrangéncia transversal as redes tematicas prioritarias do SUS, em especial
a Rede de Atencdo as Pessoas com Doengas Cronicas, Rede de Atencao a
Pessoa com Deficiéncia, Rede de Urgéncia e Emergéncia, Rede de Atencio
Psicossocial e Rede Cegonha.

Art. 3° Para efeito desta Portaria, considera-se doencga rara aquela que afeta até
65 pessoas em cada 100.000 individuos, ou seja, 1,3 pessoas para cada 2.000
individuos.

CAPITULO Il

DOS OBJETIVOS

Art. 4° A Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras
tem como objetivo reduzir a mortalidade, contribuir para a redugdo da
morbimortalidade e das manifestagbes secundarias e a melhoria da qualidade de
vida das pessoas, por meio de agbes de promogao, prevengao, detecgéo precoce,
tratamento oportuno reducgéo de incapacidade e cuidados paliativos.

Art. 5° Sao objetivos especificos da Politica Nacional de Atencdo Integral as
Pessoas com Doengas Raras:

| - garantir a universalidade, a integralidade e a equidade das agdes e servigos de
saude em relagdo as pessoas com doengas raras, com consequente reducao da
morbidade e mortalidade;

Il - estabelecer as diretrizes de cuidado as pessoas com doengas raras em todos
os niveis de atengao do SUS;

[l - proporcionar a atengao integral a saude das pessoas com doenga rara na Rede
de Atencao a Saude (RAS);

IV - ampliar o acesso universal e regulado das pessoas com doengas raras na
RAS;

V - garantir as pessoas com doengas raras, em tempo oportuno, acesso aos meios
diagndsticos e terapéuticos disponiveis conforme suas necessidades; e

VI - qualificar a atengéo as pessoas com doengas raras.

Essa portaria definiu como doencga rara aquela que afeta até 65 pessoas a cada
100 mil, formalizou o compromisso do Sistema Unico de Saude (SUS) com a atencéo as
pessoas com doengas raras. Também teve como objeto principal a reducéo da
mortalidade e a incapacidade causadas por essas doengas, garantido o acesso a
exames, aconselhamento genético, medicamentos e procedimentos de avaliagéo e
diagnostico dentro do proprio SUS.

Com a criagédo da Politica nacional de atencao Integral a pessoas com Doencgas
raras, teve muitos avangos ,mas, ainda hoje enfrenta muitos desafios dentro da realidade
das doencas raras, e 0s principais desafios estdo o diagnostico tardio, o alto custo dos
tratamentos e a auséncias de terapias eficazes para grande parte das condigbes, os
impactos vao além das condic¢des bioldgica, elas afetam todas as dimensdes do paciente

e da sua familia, o medo, ansiedade, sentimento de impoténcia, sobrecarga fisica,
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psicoldgica e financeira, reorganizagao da rotina, isolamento social, preconceito e tantos
outras condicdes.

As medicacodes de alto custo e uma realidade vivenciadas por esses pacientes que
na maioria das vezes tem a necessidade de enfrentar uma judicializagdo para ter direito
de receber. Entendemos que a experiéncia com doengas raras ndo e apenas clinica, mas
envolve um conjunto de fatores sociais que demanda o suporte integral de todas as

politicas publicas.

2.2 O DESAFIO DO DIAGNOSTICO:

O diagndstico ainda e um grande desafio travado nas doencgas raras, normalmente
apesar das politicas publicas para as pessoas com doengas raras frequentemente, a
descoberta da doenga ocorre apds uma longa jornada aonde envolve muitos exames,
encaminhamentos equivocados e falta de profissionais capacitados e humanizados, falta
de especialista. E uma verdadeira “peregrinagcdo diagnostica”, gerando desgaste
emocional, atraso no inicio de terapias e maior comprometimento da qualidade de vida.
(abril Saude, Paciente com doenca rara enfrenta desafios em busca do diagndstico
precoce; Roche, Desafios plurais)

O atraso no diagnéstico afeta diretamente a saude mental da familia, que convive
com sentimentos de incerteza, medo e frustracdo. Além disso, quando a confirmacgao do
diagndstico chega, muitas vezes vem acompanhada da informacao de que nao ha cura
ou que o tratamento disponivel é de dificil acesso e muitas vezes o alto custo da
medicacao e assustador o que intensifica a sensac¢ao de vulnerabilidade.

Os efeitos do diagndstico das doengas raras ela vai muito além de um efeito
somente biologico, a condicdo da saude afeta o paciente e a familia na realidade
psicologica, as emogdes vao muito mais além do que podemos imaginar, por iSso a
importancia de um primeiro atendimento, um acolhimento biopsicossocial, para podemos
atingir todos os impactos de realidades que sdo os impactos psicolégicos aonde o
paciente pode viver na realidade psicoldgica, sentimentos de baixo estima, depressao e

a familia muito sentimento de incapacidade, uma sobrecarga emocional, além dos
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impactos sociais aonde alguém da familia deixa seu trabalho pra se dedicar totalmente
aquele paciente, a falta de conhecimento dos direitos € verdadeiramente uma mudanca
de vida que tanto o paciente e a familia necessita desse apoio de toda a rede e das

politicas publicas (https://rederaras.unb.br/, Raras brasil).

Segundo o socidélogo Erving Goffman (1988), a invisibilidade social reforca a
exclusao e a marginalizacao desses sujeitos, dificultando a construgcao de redes de apoio
comunitarias e a consolidagéo de politicas publicas efetivas (GOFFMAN, 1988).

Nessa perspectiva, o impacto das doencgas raras deve ser compreendido de forma
ampliada, dentro de um enfoque biopsicossocial, que considere as dimensdes bioldgicas,
emocionais e sociais da vida dos pacientes e de suas familias. Essa abordagem é
essencial para superar uma visao reducionista da condi¢cao e abrir espaco para praticas

de cuidado integral, nas quais o Servigo Social desempenha papel estratégico.

2.3 -A IMPORTANCIA DO SERVIGO SOCIAL NO ACOLHIMENTO DE PACIENTES
E FAMILIAS COM DOENCAS RARAS:

A insercao do Servigo Social no campo da saude brasileira esta diretamente ligada a
construcdo e consolidacdo do Sistema Unico de Salude (SUS), instituido pela
Constituicao Federal de 1988. O SUS trouxe como principios a universalidade, a
integralidade e a equidade, rompendo com o modelo assistencialista excludente que
predominava até entdo. Nesse contexto, o assistente social passou a integrar as equipes
multiprofissionais, com a missao de garantir o acesso da populacéo aos direitos sociais
e de saude (BRASIL, 1988; BRAVO; MATOS, 2014).

A pratica do Servico Social no SUS esta alicercada em uma concepgao ampliada de
saude, que nao a restringe a auséncia de doenga, mas a entende como um fenédmeno
determinado por fatores sociais, econdmicos, culturais e ambientais. Esse entendimento
dialoga com a perspectiva da determinacao social do processo saude-doencga, defendida
por estudiosos da saude coletiva e incorporada ao projeto ético-politico do Servigo Social
(IAMAMQOTO, 2015).

O cdédigo de ética do servigo social (CFESS) orienta a pratica do profissional em
alguns principios entre eles estao a defesa rigorosa dos direitos humanos, a qualificagéo
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do servigo prestado e o compromisso com a democracia e no campo da saude esses
principios se resumem em acolhimento, escutas qualificadas e a mediacao entre usuario
e instituicio.

Entdo o trabalho do Servigo social ndo se limita em apenas encaminhamento
burocraticos, mas sim em construir um processo de autonomia aonde o paciente e visto
como um sujeito de direito e essa postura e fundamental quando falamos em populagao
vulneravel e pessoas com doencas raras.

E dentro dessas atribuigbes do servigo social se destacam algumas como:
atendimento direto ao usuario e a familia aonde o assistente social vai promover a escuta,
acolhimento e apoio nas necessidades do paciente, encaminhamento e acesso aos
direitos como BPC, LOAS, a medicacdes de alto custos , tratamentos especializados,
também desenvolve um trabalho de integragdo entre médicos, enfermeiros, psicologos
para que possamos fazer esse atendimento multiprofissional que tanto esses paciente
raros e familia necessita assim aliviando um pouco a dor e resgatando a esperanca.

E falando mais em relagdo ao acolhimento, o que diz a Politica Nacional de
Humanizacao (2003):

O QUE E acolher? Acolher é reconhecer o que o outro traz como legitima e
singular necessidade de saude. O acolhimento deve comparecer e sustentar a
relagdo entre equipes/servigos e usuarios/ populagées. Como valor das praticas
de saude, o acolhimento é construido de forma coletiva, a partir da analise dos
processos de trabalho e tem como objetivo a construgdo de relagbes de
confianga, compromisso e vinculo entre as equipes/servigos, trabalhador/equipes
e usuario com sua rede socioafetiva.

O acolhimento é um dos pilares centrais da atencdo em saude no Brasil, previsto
na Politica Nacional de Humanizag¢ao (PNH), instituida pelo Ministério da Saude em 2003.
Ele é definido ndo apenas como a recepg¢ao fisica do usuario, mas como uma postura
ética e técnica que envolve escuta qualificada, responsabilizacdo pela demanda
apresentada e construgao conjunta de solugdes possiveis (BRASIL, 2013).

E no contexto das doencas raras, o acolhimento ele ultrapassa a ideia de
procedimento, para o servigo social € reconhecer o paciente e sua fala como sujeito de
direito.

Muitos pacientes de doengas raras relatam que recebe o diagndstico de uma forma

fria, técnica sem respeito a parte emocional. E nessa realidade que o Assistente social
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ira desempenhar seu papel fundamental, a relacdo entre a informagcao técnica e o
cuidado humanizado.

Ao atuar no acolhimento, o Servico Social cumpre uma fungédo estratégica:
transformar o encontro inicial em um espaco de escuta, orientacdo e construcdo de
esperancga. Assim, o acolhimento ndo se limita a uma etapa do processo, mas se
configura como uma pratica continua, que acompanha a trajetdria do paciente e da
familia ao longo do tratamento.

Ao se colocar entre a dor e a esperancga, o assistente social ndo promete cura,
mas oferece caminhos possiveis de luta com dignidade, a atuacdo se ampara em uma
ética do cuidado, que reconhece o sofrimento, mas abre espago para uma ressignificagao
mesmo que seja parcialmente por meio de seus direitos sociais e apoio social.

Nessa perspectiva, a esperanga se transforma em uma estratégia politica e
subjetiva, capaz de sustentar pacientes e familias lutando por uma qualidade de vida e
entendendo que diagndstico nao é destino.

O assistente Social contribui muito para a constru¢gdo de uma rede de apoio que
envolve profissionais de saude, instituicbes educacionais e organizagdes nao
governamentais, visando as melhorias de vida dos pacientes e suas familias. A atuacao
integrada e interprofissional é crucial para a luta das multiplas dimensdes que envolvem
o diagndstico e o tratamento das doencas raras, incluido aspectos psicologicos, sociais
e econdmicos.

O acolhimento biopsicossocial realizado pelo Servigco Social permiti identificar as
necessidades especificas de cada paciente e de sua familia, realizando intervengdes
individualizadas de cada caso. Isso inclui 0 apoio emocional, 0 encaminhamento para os
servigos personalizados, a orientagcao sobre beneficios sociais e mediagdes de conflitos
sempre com foco na dignidade e nos direitos humanos.

O assistente social atua na promogao da autonomia dos pacientes e familiares,
incentivando a participagdo ativa no processo de cuidado e na tomada de decisdes
relacionadas ao tratamento. E uma abordagem que fortalece o protagonismo dos
usuarios, contribuindo para uma assisténcia mais humanizada e centrada nas

necessidades reais das pessoas com doengas raras.
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As doencgas raras, conforme demostrado ao longo dessa pesquisa, impacta nao
apenas no corpo do paciente, mas em todas as dimensdes de sua visa e da sua familia.
A falta de informagdes, o atraso no diagnostico, o alto custo de tratamentos e medicagdes
e a caréncia de politicas publicas especifica e efetiva contribuem para o agravamento da
vulnerabilidade dessa populagao.

A atuacdo do Servico Social, fundamentada nos principios da universalidade,
integralidade, equidade e na perspectiva da determinagdo social do processo saude-
doenca, reafirma o compromisso da profissdo coma justi¢ca social e com a transformagao
da realidade. Ao construir pontes entre diagndstico e 0 acesso a recursos sociais e da
saude, o profissional contribui para ressignificacdo da experiencia da doenca rara,
oferecendo suporte material e emocional necessario para reorganizagéo da vida familiar.

O Servico Social desempenha um papel fundamental no acolhimento de pacientes
com doengas raras e suas familias, atuando coo elo entre os usuarios e os servigos de
saude. Além de promover a inclusdo social e o acesso a direitos. Segundo a Politica
Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas raras, estabelecida pelo
Ministério da Saude, a atuacdo do assistente social é essencial para garantir que os
pacientes recebam o suporte necessario, tanto no ambito emocional quanto na

orientagao sobre recursos disponiveis e diretos social.

3 CONSIDERAGOES FINAIS

Esse artigo busca refletir sobre o papel do Servigo Social no acolhimento inicial de
pacientes e familias com doencas raras, destacando a importdncia da atuacao
profissional como mediadora entre o sofrimento do diagndstico e a construgéo de
caminhos em busca do enfrentamento.

Ressaltamos a necessidade de ampliar os estudos, pesquisas e investimentos no
campo das doencas raras, tanto no que diz respeito ao desenvolvimento cientifico quanto
no fortalecimento da rede de atencao e cuidado e fazendo acontecer a Politica Nacional
de Humanizacgao.

Humanizar & construir relagcbes que afirmam os valores que orientam nossa
politica de Saude (BRASIL, 2013).



232

Concluimos que € urgente ampliar os estudos, debates e politicas publicas
voltadas as doencgas raras, investir na formagao critica e qualificada de assistentes
sociais e demais profissionais da saude. O acolhimento biopsicossocial, quando efetivo
pode ser um instrumento para inclusao, escuta, orientacéo fortalecimento da autonomia
dos sujeitos. Assim, o servigo social refor¢ca sua relevancia na luta por uma saude mais
justa, humanizada e acessiveis a todos, especialmente aos que vivem em realidade de
vulnerabilidade social.

E entendemos que diagnostico ndo é destino
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ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME): UM CASO CLINICO — AME TIPO 1

Soénia Maria Silva

1 INTRODUCAO

A atrofia muscular espinhal AME compreende um grupo de doengas caracterizadas
por degeneracgdo progressiva dos neurénios motores localizados no corno anterior da
medula e nos nlcleos de nervos cranianos. E uma doenca rara tipica de heranca
genética autossdbmica recessivo com sua forma mais comum causada pela mutagao do
gene SMN1 — neurdnio motor 1- localizado na regiao telomérica do cromossomo 5q13.
95% dos pacientes apresentam delagdo do exon 7 do gene SMN1 em hemozigose,
enquanto 2 a 5% dos pacientes apresentam amostras do exon 7 ocupando as mesmas
posicdes nos cromossomos que pode ser um gene especifico ou um grupo de genes que
podem apresentar mutagao de ponto em hemozigose, similar ao SMN1, conhecido como
SMNZ2, localizado no centrémero do cromossomo 5, devido a uma mudanca de um unico
nucleotideo que é a unidade fundamental que forma os acidos nucleicos (DNA e RNA)
composto por trés partes: um grupo de fosfato, uma molécula de agucar e uma base
nitrogenada) que armazenam e transmitem informagdes genéticas, no transporte de
energia e atuam como segundos mensageiros nas reacgdes celulares.

Quando ocorre tal mudanga cria-se uma regido supressora que remove o pré-RNA
que reduz a eficacia da inclusdo do exon 7 no RNA mensageiro, produzido pelo do SMN2
€ anormal em até 90% das vezes, com isso a proteina SMN produzida a partir do gene
SMN2 torna-se insuficiente para evitar a degeneracado progressiva dos neurdnios
motores inferiores na auséncia do gene SMN1 a maior parte dos pacientes com AME
tipo 1 apresenta duas copias do gene SMN2 .

A auséncia da proteina SMN — Tal auséncia do neurdnio motor de sobrevivéncia
causa a disfungdo e mesmo a morte dos neurdnios inferiores responsaveis pela
funcionalidade dos gestos voluntarios vitais simples do corpo, como respirar, engolir e
se mover. A disfungdo da proteina SMN leva a degeneragdo dos neurdnios motores,

conforme mencionado na Biblioteca Virtual em Saude.
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Este estudo tem como objetivo apresentar o caso clinico de uma crianga portadora
da AME, atrofia muscular espinhal e a importancia do diagnostico e da intervencao

precoce da equipe multidisciplinar envolvidos nos cuidados desses pacientes.

CAPITULO I: TIPOS DE AME E SEUS SINTOMAS.
A AME é classificada conforme a gravidade e a época de inicio e esta divido em 5
tipos:
- Tipo O: Inicia no pré-natal.
Hipotonia profunda e insuficiéncia respiratéria grave.
Baixa movimentacgao fetal.
Batimentos cardiacos irregulares.
No nascimento n&o atinge marcos motores.
Os bebés costumam nao sobreviver ao primeiro més.
- Tipo 1: 0 a 6 meses:
Tonus muscular diminuido. Corpo mais molinho que o normal.
Perna de sapinho devido a hipotonia.
Pescoco que nao firma na idade adequada (até 4 meses).
Diminuicdo ou auséncia dos reflexos tendinosos (aparece no teste do martelinho).
Fasciculacao (tremores na lingua).
Dificuldade respiratoria (respiragdo acelerada e suor mais que o normal).
Tosse e choro fracos.
Dificuldade da degluticao (costuma ter engasgos frequentes ao mamar e nao apresenta
ganho de peso.
N&o consegue sentar-se sem apoio. Respiragao.
- Tipo 2: menor que18 meses: Fraqueza muscular (permanece sentado de forma
independente, porém nao consegue andar de forma independente), podem ocorrer
problemas na degluticdo, tosse e respiracdo, mas normalmente sdo menos comuns do
que no tipi 1, dor muscular e rigidez articular, tremores finos nas méos com dedos
estendidos, podem surgir problemas na coluna.

- Tipo 3: maior de 18 meses:
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Fraqueza muscular (anda independente, porém perde esta habilidade com a progressao
da doenca, afeta mais as pernas do que os bragos).

Pode haver dor muscular.

Escoliose pode ocorres eventualmente.

- Tipo 4: Maior de 21 anos: Anda e nao perde esta habilidade. Podendo apresentar certa

fraqueza muscular.

CAPITULO II: DIAGNOSTICO

Os exames para diagnéstico da AME devem ser realizados logo que aparecem os
primeiros sintomas, nem sempre 0s responsaveis pelas criangas atentam que possa ser
uma doenga rara pela falta de conhecimentos de que os raros existem.

Os exames proprios para diagnosticar a AME séo:

- Teste genético: Detecta a eliminagdo mutagdo de um ou mais nucleotideos de um
gene ou segmento de um cromossomo, tal perda afeta consideravelmente o individuo.

Metodologia Usada:

MLPA (amplificagdo multiplex de sondas dependente de ligacao) :: Detecta variagdes
nos numeros de cépias em genes e regides cromossémicas especificas.

PCR em tempo real: Amplifica e monitora a quantidade de material genético DNA ou
RNA, em tempo real através da fluorescéncia. Em 2% dos casos a mutagédo € nova em
um dos alelos indicando que apenas um dos pais € portador.

Rastreamento Genético:

Como a AME é herdada por meio de heranca genética autossdmica recessiva, um
casal que ja teve uma crianga com essa patologia tem 25% de chance de gerar outra
crianca com AME e de crianga portadora é de 50%, com pequenas variagdes em torno
de 2% dos individuos com AME a mutagao é nova em um dos alelos, sendo que um dos
pais € portador.

- Aconselhamento genético, diagnostico pré-natal e detecgdo da mutagao no gene
SMN1 podem ser oferecidos aqueles com histérico familiar de AME, teste genético

precoce incluindo triagem neo natal, a fim de favoreceras abordagens terapéuticas
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proativas com respostas mais satisfatorias as novas terapias especificas para a doencga.
O rastreamento deve ser oferecido para casais de alto risco.

- Exames Complementares:

Eletromiografia e eventualmente biopsia muscular. Analise se se a alteragdo do
neurénio motor provém de raizes ou nervo periférico da jungcédo mioneural ou da fibra
muscular. Na AME tipo 1 sdo observados potenciais de fibrilagdo e ondas positivas no
repouso em casos de desnervacdo seja ela localizada no corno anterior ou nervo
periférico.

A biopsia muscular em pacientes com AME do tipo 1verifica-se fibras do tipo 1

hipertrofiadas distribuidas pelos fasciculos.

CAPITULO Illl: TRATAMENTO DA AME

O tratamento da AME tipo | é de alto custo, no geral as familias ndao conseguem
pagar o preco das medicagdes e nessa corrida contra o tempo a vida da crianga corre
sérios risco de agravamento e mesmo pode vir a ébito. Por vezes s6 se consegue a
medicagao por meio de processo judicial. As medicagdes nusirnersena, conhecida com
0 nome comercial de Spinraza, foi o primeiro medicamento aprovado para AME no Brasil
e atua na producao da proteina SMN, que ajuda a reduzir a perda de neurdnios motores
melhorando a for¢a e a atividade muscular, esse medicamento € de uso continuo com
injecdes na medula espinhal, a cada quatro meses, geralmente e por toda vida. Comega
a ser usado enquanto aguarda a vacina Zolgensma.

Outro medicamento para AME disponivel no Brasil, € o Risdiplan, solugao oral
para uso diario. Por fim, a Zolgensma. Trata-se de uma terapia genica de dose unica,
administrada em criangas com AME tipo | oferecido pelo SUS e planos de saude, deve
ser aplicada até aos dois anos. Sua fungado é fornecer uma copia funcional do gene
SMN1, ausente ou inoperante em pacientes com AME, aumenta a produgao do SMN no
organismo, essencial para o funcionamento adequado dos neurénios motores e para a

manutengao das fun¢gdes musculares.
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CASO CLINICO - AME TIPO I: A Importancia da Terapia Precoce

Aqui vamos falar do caso de RV. Méae relata que teve uma gestagéao tranquila, foi a
primeira gestacéo, fez pré natal e ndo apresentou nenhuma intercorréncia fisica ou
psiquica durante a gravidez, sem historico familiar de doenga genética conhecida, tanto
do pai quanto da mé&e Durante esse periodo, a crianga apresentou desenvolvimento
gestacional dentro dos padrdes de normalidade. Parto cesarea com quarenta semanas
por escolha da mae. Exames pds-parto de RV - normais.

Os sinais e sintomas da doenga comecaram a aparecer a dois meses de idade,
com perda progressiva dos movimentos e estridor ventilatério.com expansao inadequada
dos pulmdes sendo o diafragma menos comprometido que do que a musculatura
intercostal, fazendo com que os pulmdes ficassem com formato de sino, tosse fraca,
infeccdes respiratorias, pneumonias, hipoventilagao e distensdo abdominal.

Inicio do Tratamento Terapéutico:
O tratamento teve terapéutico teve inicio entre trés e quatro meses de idade, com
fisioterapia motora, antes de fechar o diagndstico.

Internou aos quatro meses com pneumonia e sepsecemia, permaneceu entubado
por trés dias, seguiu internado para investigacao da hipotonia. Diagndstico médico foi
fechado no dia oito de dezembro de 2023, em dezenove de janeiro de 2024 foi aplicado
a vacina Zolgensma, medicamento de dose unica, que como foi dito anteriormente,
fornece cépia funcional do gene SMN1 que aumenta a produgédo do SMN no organismo
para melhor funcionamento dos neurbnios motores em manutencdo das funcgdes
musculares, impedindo a doenca de continuar avangando.

No dia vinte de janeiro de 2024, iniciou o tratamento de RV, propriamente dito com
uma equipe multidisciplinar composta por médico, fonoaudidlogo, fisioterapeuta motora
e respiratoria, nutricionista, enfermeira e técnicas de enfermagem, toda aparelhagem
necessaria para habilitar o desenvolvimento global de RV, sem deixar de citar a
dedicacéo dos pais, avos e da bisavd. Todos muito empenhados em dar o seu melhor
no tratamento de RV. Hoje, com dois anos RV tem se mostrado interessado em evoluir,
dentro de suas possibilidades, solicita fazer algumas atividades sozinho e quando nao

consegue pede ajuda. De um quadro de hipotonia grave, hoje, um ano e nove meses
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depois, fica de pé sustentado, mantém-se sentado sem apoio no sofa ou na cadeira que
foi feita sob medida para ele, ja esta sendo treinado para usar o andador, se alimenta via
oral e pede para comer com as proprias maos, toma liquidos finos em copo 360°, utiliza
copo com canudo com perfeigdo, fala mais que narrador de futebol e gosta muito de

cantar pagode.

CONSIDERAGOES FINAIS

Todo trabalho na habilitagdo dos raros deve ser feito com muita paciéncia e amor,
lembrando sempre que cada paciente tem seu tempo de dar retorno, uns mais rapidos
outros mais lentos, porém recebendo o medicamento certo e terapia adequada ninguém
permanece no mesmo estagio inicial do tratamento. Todos evoluem para um estagio
melhor.

Que Deus nos abengoe, para que sempre olhemos nossos pacientes com amor e
queira para eles o melhor que nosso trabalho possa lhes oferecer e se houver algum
caso que a evolugdo seja impraticavel, ele sabera que cada toque cada momento
terapéutico ele foi tratado com amor. Que todas essas criangas sejam abengoadas para

que tenham melhor qualidade de vida
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DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

Adriana Cardoso De Souza
Keny Correia De Souza
Renaura Vieira Sales Santos

INTRODUCAO

Segundo o Ministério da Saude (2022) Doencas Raras (DR) sao aquelas doencgas
que acometem 65 pessoas a cada 100 mil individuos. Ou seja, apresentam uma baixa
prevaléncia na sociedade. Além de apresentarem essa baixa prevaléncia na sociedade
em relacdo as demais doencgas existentes, as DR tém em comum a sua grande
heterogeneidade (AMARAL, 2020).

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), é configurada como uma DR, e é
caracterizada pela degeneragao e fraqueza muscular progressiva, e acomete de forma
predominante, a musculatura esquelética e cardiaca, em decorréncia da auséncia de
uma proteina Citoesquelética chamada "Distrofina", que é uma das proteinas
responsaveis por manter a integridade da célula muscular, e o nome dessa proteina quer
dizer "ma-nutricao" (BATISTA e CASSETTA, 2023). Compreende-se que néo ha cura
para tal comorbidade, mas ha intervengdes adequadas que geram qualidade de vida para
a pessoa com DMD.

Assim, a compreensao da DMD deve ultrapassar os aspectos puramente clinicos,
sendo necessario considerar a dimensdo humana e social do processo terapéutico. O
envolvimento ativo da familia, atrelado a intervengdes humanizadas da saude,
constituindo-se como elemento essencial para a promo¢ao de melhores condicbes de
vida, maior adesao ao tratamento e fortalecimento da rede de apoio ao paciente.

No referido artigo serao tratados pontos acerca do que é a Distrofia Muscular de
Duchenne, as implicagdes que tal condicdo gera na vida do individuo, os tratamentos
existentes atualmente para esta demanda, a importancia do diagndstico precoce e
preciso para que se tenha um tratamento adequado, bem como a importancia da
participacado da familia durante o processo.

Considerando a relevancia desse tema, a escrita deste artigo se fez necessario

visando contribuir com a expansao da compreensao acerca da Distrofia Muscular de
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Duchenne. Dessa forma, busca-se oferecer subsidios tedricos que contribuam para o
avanco do conhecimento e para a observagao das estratégias de saude que estao

voltadas as pessoas acometidas por essa condigao.

Doencas Raras

Doencas Raras em si sdo um conjunto de variadas condi¢gbes patoldgicas que
geralmente sdo cronicas, e que possuem uma baixa frequéncia na populagdo (BRASIL,
2022). O numero exato de Doengas Raras no mundo é desconhecido estimando-se entre
6 a 8 mil tipos, sendo que a grande maioria sdo de ordem genética (SANTA CATARINA,
2022).

Visando auxiliar de maneira mais efetiva esse publico, o Ministério da Saude (2022)
instituiu a Portaria n® 199 de 30 de janeiro de 2014, que tem por objetivo gerar o acesso
a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras. Ou seja, essa
portaria organizou diretrizes para que o SUS (Sistema Unico de Satude) pudesse oferecer
atencao especializada, diagndstico e tratamento a esse publico.

No dia 29 de julho de 2025, o Ministério da Saude através da Portaria SAES/MS n°
3080, estabeleceu normas para a habilitacao e registro de servigos que realizam Terapia
Génica no Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Saude (CNES) que inclui
procedimentos na Tabela de Procedimentos Medicamentosos, Orteses, Proteses e
Materiais Especiais do SUS. Nessa portaria entende-se que o governo deu um passo a
mais acerca do olhar para as pessoas com algum tipo de DR, regulamentando hospitais
e clinicas para oferecer terapia génica (que € um tratamento moderno e avancado) pelo
SUS.

Sabe-se que ainda ha uma necessidade de amadurecimento das instituicdes de
saude, profissionais e da populagdo de uma maneira geral a respeito da Doenga Rara
(SALVIANO et al, 2018), mas pode-se perceber que os passos estdao sendo dados,
obviamente nao tdo ageis como deveria ser.

Sendo a Distrofia Muscular de Duchenne, classificada como uma das Doencgas
Raras que acaba afetando toda a parte motora do individuo, ela traz consigo alteragdes
significativas na vida do acometido, modificagdes estas que devem ter um olhar
individualizado e humanizado por parte dos sistemas de saude existentes.
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Distrofia Muscular de Duchenne

As Distrofias Musculares em si sao caracterizadas por desordem motora
progressiva e irreversivel causada pela deficiéncia ou auséncia de algumas proteinas
sarcolemas ou subsarcolemas, que acaba gerando varias alteragdes bioquimicas e
funcionais nas células musculares esqueléticas (BALTAZAR et al, 2019).

A Distrofia Muscular de Duchenne é a mais comum e a mais grave entre as distrofias
musculares existentes, tendo uma incidéncia de cerca de 1 caso para cada 3500
pessoas, e sao de ocorréncia quase que exclusiva do sexo masculino, pois esta
relacionada com uma sindrome recessiva ligada ao cromossomo X (SOUZA et al, 2015).

Entende-se entdo que a Distrofia Muscular de Duchenne € uma doenga de origem
neuromuscular podendo ter os seus primeiros sinais desde o nascimento, ou entre 1 a 3
anos de vida, mas esses sinais podem surgir mais tardiamente, o que acaba levando a
uma deterioragao fisica progressiva e letal, estando associada de forma intensa a um
sofrimento constante e estresse psicologico, com grande carga negativa (BATISTA e
CASSETTA, 2023).

Sabe-se que a prevaléncia da Distrofia Muscular de Duchenne ocorre no sexo
masculino, porém os autores Silva et al (2022), discorrem que pessoas do sexo feminino
que possuem a Sindrome de Turner, sdo propensas a obterem a DMD devido ao fato de
apresentarem apenas um cromossomo sexual X.

Meninos que apresentam alguns dos sinais citados por Silva et al (2022) devem
buscar orientacao profissional para que haja intervencao adequada. Os sinais sao:

- Fraqueza em musculatura proximal (cinturas escapular e pélvica) com inicio entre
2 e 5 anos de idade;

- Atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (atraso na deambulagdo e na fala,
dificuldades de aprendizado);

- Tropecos e quedas frequentes;

- Hipertrofia de panturrilha;

- Dor muscular;

- Caimbras;

- Marcha equina;
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Os estagios e as idades com que a perda dos movimentos ocorrem na Distrofia

Muscular de Duchenne, podem ser visto através da Figura 1 abaixo:

Figura 1 - Evolugédo da Duchenne
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Fonte: Movimento Duchenne. Disponivel em:
<https://movimentoduchenne.com.br/evolucao-da-dmd/> Acesso em: 08 set. 2025.

Durante os anos, com a descoberta do gene e da proteina (Distrofina), passou-se
a focar ndo s6 na doencga, mas também nos transtornos multidisciplinares que ela causa
(BATISTA; CASSETTA, 2023). Segundo os autores Silva et al (2022), a auséncia da
proteina Distrofina gera a degeneragao do tecido muscular através da necrose celular e
a substituicao por tecido conjuntivo (fibroso e adiposo).
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Ainda segundo os autores Souza et al (2015), os portadores de DMD, apresentam
varias deformidades osteoarticulares, geralmente progressivas, como por exemplo a
acentuacao da lordose lombar, acabando por desenvolver anormalidades locomotoras,

gerando assim uma marcha anserina conhecida como "Andar de pato" (Figura 2).

Figura 2 - Representacéo esquematica da progressdo da DMD
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Fonte: Movimento Duchenne. Disponivel em:
<https://movimentoduchenne.com.br/sinais-sintomas-e-diagnostico/> Acesso em: 08 set.
2025.

Quando as fibras musculares vao se degenerando e ha a incapacidade de
regeneragao, ocorre a perda progressiva da forca muscular e por consequéncia, uma
vida util mais curta e morte precoce (SILVA et al, 2022).

Na distrofia muscular de Duchenne a sobrevida encontra-se em torno dos 18 aos
25 anos de idade e a maioria dos pacientes vai a 6bito devido a comprometimento

cardiaco ou insuficiéncia respiratéria. Aparentemente, a idade do o6bito ndo esta


https://movimentoduchenne.com.br/sinais-sintomas-e-diagnostico/
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relacionada com a idade em que a doenga se manifesta, e sim com a idade em que a
crianga necessita ir para a cadeira de rodas, ou seja, quanto mais cedo a crianga parar
de deambular, pior € seu progndstico. A maioria dos pacientes aos 12 anos ja esta em
cadeira de rodas (SILVA et al, 2022, p. 5).

A DMD, apresenta manifestagdes clinicas pode aparecer desde o nascimento,
sendo de extrema importancia o diagndstico e tratamento precoce (CARVALHO et al,
2024). Compreende-se que as manifestagbes clinicas causadas pela DMD, geram
comprometimentos negativos a qualidade de vida dos individuos, o que impossibilita que
tenham uma maior expectativa de vida (SILVA et al, 2022).

As pesquisas sobre a Duchenne aumentaram na ultima década, tendo por objetivo
compreender acerca da doenca e do tratamento (ARAUJO; CAMPOS; FORTES, 2018).
Segundo os autores Souza et al (2015), alguns estudos apontam que o comprometimento
dos musculos respiratérios acaba levando a faléncia cardiaca, porém outros estudos

discorrem que essa relacao esta inversamente relacionada.

Diagnéstico e Tratamento Da Duchenne

O diagnéstico de distrofia muscular relacionada a DMD, "deve ser suspeitado em
pacientes com fraqueza muscular progressiva. Os achados clinicos sao suportados por
exames complementares, tais como dosagem de CK e a eletroneuromiografia”
(BATISTA; CASSETTA, 2023, p. 53). O diagndstico, segundo Batista e Cassetta (2023),
¢ feito do seguinte modo: Laboratorial, através da Bidpsia Muscular e através de Exames
de imagem muscular.

Por ser uma doenga degenerativa sem cura, é essencial que haja o diagndstico
precoce para uma melhor intervengao (SILVA et al, 2022). Importante compreender que
os programas de triagem neonatal sdo essenciais para que se tenha um diagndstico
precoce, e incluem exames bioquimicos, genéticos, radioldgicos, entre outros, e eles sdo
definidos em cada pais ou regido baseados na frequéncia de casos na populagao e nos
recursos existentes para seu tratamento e intervencao precoce (BATISTA; CASSETTA,

2023). O diagnéstico precoce acaba gerando um melhor progndstico.
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Antes os pacientes, uma vez diagnosticados, tinham uma expectativa de vida até
a segunda década. Hoje, eles alcangam uma sobrevida em torno da quarta década
(Duchenne 's), tendo pacientes com nivel de escolaridade superior e até doutorandos.
Os que antes ficavam confinados em casa, hoje est&do ativos em redes sociais, ligados a
associagdes, lutando para difundir a doenga e fazer valer seus direitos, além de
participarem de jogos recreativos e competitivos (BATISTA; CASSETTA, 2023, p. 25).

Sendo assim, compreende-se que com estudos, diagndstico precoce e
intervencgdes corretas, ha um aumento na expectativa de vida das pessoas acometidas
com a Duchenne, o que pode gerar um novo significado de vida para tais pessoas.
Um dos meios de tratamento para Duchenne é através da forma medicamentosa com o
uso de corticoides, com cuidado na expansao pulmonar, terapias genéticas, bem como
a intervencdo adequada de uma equipe multidisciplinar, € o que afirmam os autores
Batista e Cassetta (2023):

O advento de terapias medicamentosa como o uso de corticoides, os
medicamentos cardiotonicos (bloqueadores de canal de Ca) a anti-
hipertensivos (inibidores da ECA); o cuidado na expansao pulmonar com
uso de Ambu e VNI, além das terapias genéticas vieram de sobremaneira
contribuir para melhor evolugdo. A atuagao de uma equipe interdisciplinar,
com intervengao precoce com fisioterapia motora (evitando as relagdes e
deformidades posturais) e respeitaria, com a terapia ocupacional, o
acompanhamento com nutricionista (ajudando a reduzir os efeitos do
corticoide e da imobilidade) (BATISTA; CASSETTA, 2023, p. 24-25).

Os autores Souza et al (2015), discorrem que o tratamento para Duchenne é
bastante limitado, ndo havendo ainda uma medida curativa, porém o acometido pode
dispor de varias terapias que irdo auxilia-lo com os efeitos da sindrome, mas é necessario
que se tenha um acompanhamento constante juntamente com uma equipe
multiprofissional, sendo o acompanhamento com fisoterapeuta de extrema importancia,
podendo utilizar de cinesioterapia motora e hidroterapia. A cinesioterapia deve ser
utiizada na fase inicial da progressao da sindrome, ja a hidroterapia € indicada
principalmente se ja estiver em um estagio avangado.

O acompanhamento multidisciplinar é de extrema importancia na terapia da
DMD, pois possibilita a oportunidade de um diagndstico precoce e
tratamento adequado nas diferentes areas da saude, além de que o
paciente se beneficia de um atendimento completo e individualizado,
diminuindo o atraso interconsultas. Isso favorece o retardo da progressao
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da doenca e uma melhor expectativa e qualidade de vida (VALE et al, 2022,
p. 17).

Vale ressaltar que segundo os autores Salviano et al (2018), o acesso ao sistema
de saude e ao tratamento multidisciplinar € um passo importante, mas isso néo quer dizer
que a assisténcia a esse publico foi resolvida, é necessario que haja uma mudanga de
pensamento por parte das instituicdes de saude, dos profissionais para que haja um
atendimento humanizado e adequado, assim como também se faz necessario que a
populacdo em si olhe para este publico como pessoas integrantes da sociedade, é o que
afirmam Amaral e Rego (2020):

A ciéncia tem conseguido oferecer novas possibilidades terapéuticas para as
doencas raras. Enfrentar o desafio de oferecer tratamentos mais avancgados,
efetivos, personalizados e caros demanda um compromisso coletivo com
criancas e adultos com doencgas raras que vivem sob ameaca constante de
suas condicdes de saude. As discussbes no campo da saude publica
precisam abracar essa complexidade, participando ativamente do debate,
enfrentando ao lado dos pacientes os desafios da implantacdo de politicas
diferenciadas de cuidado e de pesquisa que realmente viabilizem o acesso
as novas tecnologias em saude (AMARAL; REGO, 2020, p. 10).

A fisioterapia € o acompanhamento principal nos casos de Duchenne, pois através
de técnicas e instrumentos especificos auxiliam na mobilidade, melhoramento da postura,
previne contraturas, assim como deformidades progressivas, reducdes de gastos
energético, gerando assim autonomia funcional para o paciente, além da redugéo de
doencas secundarias (MENEZES et al, 2022).

Caldas e Raimundo (2024) ainda afirmam que a fisioterapia inclui intervengdes
personalizadas, como por exemplo: alongamentos (na prevengdo de contraturas),
exercicios aerdbicos de baixa intensidade (buscando o fortalecimento dos musculos sem
sobrecarga), reabilitagcao respiratéria (tendo por objetivo preservar a fungao pulmonar).

Outro tratamento que é de extrema relevancia para pacientes com DMD, é o
acompanhamento nutricional, onde deve fazer parte do tratamento para que também se
tenha uma qualidade de vida. Na terapia nutricional deve haver uma dieta adequada em
macronutrientes (proteinas, gorduras e carboidratos) e micronutrientes (calcio e vitamina
D), além da ingestao hidrica adequada, assim como a inclusdo de compostos bioativos
e suplementacao nutricional quando necessaria (VALE et al, 2022).
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Sabe-se que ha tratamentos para portadores de DMD, mas todos esses
tratamentos tém o objetivo de amenizar os sintomas da doencga, ou seja, sdo tratamentos
que oferecem uma melhor qualidade de vida ao paciente. Nao ha até o momento,
medicamentos ou terapias que gerem garantia de cura efetiva para a doenga (MORAIS;
ROCHA, 2016).

Sabendo-se que n&o ha cura para a DMD, faz-se necessario a realizagdo de
terapias continuas visando alivio das dores, assim como a oferta de qualidade de vida e
bem-estar para os pacientes, e por conseguinte o retardo da progressao da doenga
(SOUZA et al, 2015).

Considerando que a tendéncia da doenca € de incapacitar o individuo a exercer
até mesmo as fungdes basicas do dia-a-dia, faz-se necessario uma intervencao
adequada, para que haja mais autonomia e minimos agravos da doenga no organismo
(MENEZES et al, 2022). Outro tratamento interessante para a Distrofia Muscular de
Duchenne € a terapia génica, que diz respeito a um procedimento médico no qual ocorre
a alteragdo genética das células, e essa abordagem emergiu fortemente no tratamento
da DMD (BRANDTNER, 2024). BRANDTNER (2024) ainda discorre que ha outros
métodos baseados em genes, como por exemplo "Salto de éxon", onde ocorre uma maior
disponibilidade e utilizagao de proteinas musculares.

Os autores Carvalho et al (2024), discorrem o seguinte a respeito da terapia
genética:

A terapia genética é uma potencial solugdo para o tratamento da distrofia,
mostra-se um método caro e nao acessivel a populagao. Contudo, é evidente
que a terapia surte efeitos positivos e desejaveis nos pacientes, que tém uma
progressao muito mais lenta da doencga. Dessa maneira, € uma pauta urgente
€ necessaria a acessibilizacao desse tipo de terapia a populagdo (CARVALHO
et al, 2024, p. 9).

Em todos os casos de evolucdo da doencga, é "necessario reconhecer qual € a
melhor intervencdo terapéutica a ser realizada de acordo com cada paciente,
considerando a evolugao da doencga para amenizar os efeitos patogénicos e aumentar a
qualidade de vida dos portadores" (CARVALHO et al, 2024, p. 3).

Sendo assim, o tratamento efetivo das Doencas Raras nido sao curativos, mas sim

de ordem permanente, estando presente dessa forma durante toda a vida do sujeito, mas
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os tratamentos geram resultados positivos e significativos na vida da pessoa acometida
com uma DR (SANTA CATARINA, 2022).

Outro ponto de extrema relevancia no tratamento de pessoas com DMD, é que o
tratamento deve ser realizado tanto no paciente como com a familia, visando o
acolhimento, direcionamento, estabelecimento de uma relacdo de confianga,
resolutividade e disponibilidade, seja esse atendimento realizado de forma presencial ou
virtual, dentro do ambito hospitalar ou extra hospitalar (BATISTA; CASSETTA, 2023).

A participagdo da familia no tratamento € de grande valia, pois eles recebem
orientagdes para que também possam contribuir com a interagao do paciente e qualidade
de vida do mesmo (SOUZA et al, 2015). E importante compreender que a familia possui
um papel muito importante durante o diagnéstico e tratamento da pessoa com Duchenne.

A Politica Nacional de Humanizacédo (PNH) ou Humaniza-SUS (como é conhecida),
tem por objetivo desenvolver o protagonismo e autonomia do paciente acometido, assim
como da sua familia, tendo por objetivo principal o cuidar, visando uma assisténcia a
saude que seja participativa entre profissionais gestoras e o usuario em si (BATISTA,
CASSETTA, 2023).

CONSIDERAGOES FINAIS

A Distrofia Muscular de Duchenne, € uma condi¢ao rara que afeta a parte motora
do individuo e na sua grande maioria as pessoas afetadas sao as do sexo masculino, e
os sinais podem estar presente desde o nascimento, mas eles podem aparecer de
maneira mais tardia. A DMD ocorre devido a falta da proteina Distrofina no Cromossomo
X. Assim como as demais Doencas Raras existentes, sabe-se que a obteng¢ao do
diagndstico precoce é essencial para que se tenha um melhor prognéstico. Compreende-
se ainda que a DMD também ndo possui cura, mas ha tratamentos que sao
imprescindiveis com terapias e medicamentos para que o paciente tenha qualidade de
vida.

Pacientes com DMD passam por dificuldades motoras desde os primeiros anos de
vida, com limitacbes por exemplo para brincar, caminhar, correr, tendo um

desenvolvimento atrasado comparado a outras criangas da mesma faixa etaria. Passam
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entdo por alteragbes externas, mas também internas tendo que encarar a sua nova
condicao.

Por se tratar de uma condicédo que afeta a parte motora, 0 acompanhamento com
o fisioterapeuta por exemplo € de grande importancia, mas também deve estar presente
no tratamento diversos outros profissionais qualificados para atender esse publico. E
imprescindivel que o diagndstico seja obtido de maneira precoce, mas nem sempre €
facil, porém quando a intervengao inicia cedo, ha evolug¢des e ganhos significativos para
a vida do paciente e consequentemente para a sua familia, que acaba sendo afetada em
decorréncia do diagnéstico, sendo necessario que haja uma modificagcao familiar para
abracar esse novo contexto de vida de um membro da familia.

Observa-se ainda que as instituicdes de saude precisam estar mais atentas para
o atendimento a esse publico. Diante do que foi exposto, torna-se evidente que o
tratamento de pessoas com Distrofia Muscular de Duchenne nao deve ser visto apenas
como um conjunto de intervengdes técnicas, mas como um processo humanizado, que
requer sensibilidade, escuta (paciente e familia), assim como a valorizagéo das relagbes
que envolvem o paciente a sua familia. A presenca ativa dos familiares, atrelada a uma
assisténcia acolhedora e participativa, amplia as possibilidades de tratamento e
enfrentamento da doenca.
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Camila Parente Vieira
Izabelle Silva Dos Santos Aquino
Rachel Henrique Di Lorenzo
Eugénio Bastos De Oliveira
INTRODUCAO

O Ministério da Saude (2022) caracteriza como Doengas Raras (DR) aquelas
doencas que afetam até 65 pessoas a cada 100 mil individuos, configurando dessa forma
1,3 pessoas a cada 2 mil individuos. Ainda segundo o Ministério da Saude (2022),
acredita-se que ha mais de 6 mil tipos de doencgas raras no mundo, cuja as causas podem
ser diversas: genéticas, ambientais, infecciosas, imunolégicas, entre outras causas.
Segundo os autores Luiz; Silva; DeMontigny (2015), esses numeros sofrem variagbes
devido a introducdo que se tem de novas doengas nos sistemas de classificagao
existentes.

Nao se sabe ao certo a quantidade de Doencgas Raras existentes no mundo, mas
compreende-se que ela traz consigo grandes modificagdes na vida da pessoa acometida
com tal doencga. Essas alteragdes surgem a partir dos sintomas da doenca na vida da
pessoa, que percorre um grande caminho na busca pelo diagndstico e tratamento
adequado.

E nitido com base nas pesquisas atuais, que uma pessoa com Doenca Rara passa
por situacbes muito delicadas, que envolvem frustracdo, rejeicao, dificuldade de
aceitacado da nova condi¢&o por parte dela mesma e do meio social no qual esta inserida,
seja o diagnostico realizado de forma precoce ou de maneira tardia, as implicagdes
internas e fisicas estarao presentes.

Um dos problemas que mais causa angustia € o da demora para a obtencédo do
diagndstico, que é dificultado pelo fato de muitos sinais e sintomas serem parecidos com
doencgas comuns (IRIART et al, 2019). Outro ponto de extrema relevancia, é a falta de
profissionais capacitados para lidarem com esse publico.

Dessa forma, o presente artigo tem por objetivo discorrer a respeito da
caracterizacao das Doencas Raras, as implicacdes das DR na vida da pessoa afetada,

assim como a modificagao familiar que se faz necessario antes e durante a obtencao do
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diagndstico, e a incessante busca pelo o diagnédstico preciso, para que dessa forma haja
o tratamento adequado.

Considerando a importancia deste tema, fez-se necessario a escrita deste artigo por
meio de leituras aprofundadas acerca do tema em questao, visando proporcionar maiores
conhecimentos sobre as Doencgas Raras e as dificuldades que as pessoas acometidas

enfrentam.

REFERENCIAL TEORICO

Ha uma classificacdo das Doencgas Raras segundo o Ministério da Saude (2022)
como sendo um conjunto de diversas condi¢cdes patoldgicas (na sua maioria cronica),
que sao de baixa frequéncia na populacédo, e faz parte desse grupo de doengas:
anomalias congénitas, erros inatos do metabolismo, erros inatos de imunidade,
deficiéncias intelectuais, componente genético, assim como fatores nutricionais,
ambientais e medicamentos, por exemplo.

As DR sao condi¢des crénicas complexas, que afetam 6rgaos ou o sistema de
uma forma grave, que demanda olhar individualizado e atengdo na intervencdo. As
Doencas Raras estao fora da perspectiva de cura e possuem alto custo e impacto para
as pessoas afetadas, familias e sistemas de saude.

Aureliano (2017), afirma que tais enfermidades apresentam em grande potencial
alteracdo na vida do sujeito, envolvendo tanto a area biolégica quanto as incertezas que
ha acerca do seu prognéstico. Ou seja, ha uma alteragao completa na vida do acometido.

O individuo que foi acometido com alguma DR vive em constante adaptagcao da
sua vida no meio social, pois as DR sao “crbnicas, progressivas e incapacitantes,
podendo ser também degenerativas causando alteragdes fisicas, mentais,
comportamentais e sensoriais” (IRIART et al, 2019, p. 3638). O Ministério da Saude
(2022) também afirma tal teoria, relatando que as DR s&o crénicas, com quadros
degenerativos e apresentam riscos de lesdes e sequelas na vida da pessoa.

O Ministério da Saude publicou em 2014 a Portaria GM/MS n° 199/2014 que ¢ a
instituicao da Politica Nacional de Atencao Integral a Saude das Pessoas com Doencgas
Raras que esta voltada para a inclusdo, acolhimento, bem como o cuidado apropriado
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para as pessoas com determinadas enfermidades raras no atendimento no SUS (Sistema
Unico de Saude), tendo por objetivo reduzir a mortalidade e auxiliar na reducdo das
manifestacbes secundarias.

A Portaria n° 199/2014 ¢é organizada em dois eixos divergentes, que servem para
melhorar o atendimento as pessoas enfermas, sao eles:

l. Doenca Rara de origem genética (sendo anomalias congénitas ou de
manifestagéo tardia, deficiéncia intelectual, erros inatos de metabolismo);

Il. Doenca Rara ndo genética, com etiologias diversas (infec¢do, inflamatorias,
autoimunes).

Ainda segundo o Ministério da Saude (2022), o paciente com DR, percorre um
caminho na rede de atencdo a saude para que assim se tenha um atendimento
especializado, uma melhor organizagéo do fluxo e uma coordenagao efetiva da equipe
engajada. Sao eles:

1. Instrumento de apoio as redes;

2. Ordenacao do fluxo assistencial, integragdo e articulagdo de todos os
pontos de atengao a saude;

3. Intervengdes, envolvendo a promogao, prevengao, tratamento, reabilitagao
e cuidados paliativos.

A Portaria n°® 199/2014 criou ainda dois tipos de servigos para as pessoas com DR:
Atencao Primaria a Saude e a Atencao Especializada a Saude, sendo diferenciados por
meio do tratamento que ofertam, equipe e custeio. Tal organizagao se da devido ao fato
do estabelecimento preciso da localizacdo dos especialistas e da estrutura para o
diagndstico e tratamento da pessoa acometida com a DR (BRASIL, 2022), visando:

1. Garantir a universalidade, a integralidade e a equidade das agdes e servigos
de saude em relagcdo as pessoas com doencas raras, com consequente reducao da
morbidade e mortalidade;

2. Estabelecer as diretrizes de cuidado as pessoas com doencas raras em
todos os niveis de atencdo do SUS;

3. Proporcionar a atengao integral a saude das pessoas com doenga rara na
Rede de Atencgao a Saude (RAS);



256

4. Ampliar o acesso universal e regulado das pessoas com doengas raras na
RAS;

5. Garantir as pessoas com doengas raras, em tempo oportuno, acesso aos
meios diagndsticos e terapéuticos disponiveis conforme suas necessidades;

6. Qualificar a atengao as pessoas com doencgas raras.

Atualmente ha uma média de 21 instituicdes espalhadas em alguns estados no
Brasil que realizam o atendimento especializado para esse publico (BRASIL, 2022).
Importante destacar, que ha estado em que ha mais de uma instituicado, sendo assim,
existem estados brasileiros que ndo ha nenhuma instituicdo que atenda esse publico.

Sabe-se que a maior parte das Doencgas Raras acomete criangas, sendo assim, o
acompanhamento pré-natal, suplementagdo de vitaminas das gestantes, vacinagédo em
dia, assim como varias outras agdes, auxiliam na prevengado ou detecgédo de algumas
doencas, e esse cuidado deve perpassar para apos 0 nascimento do bebé com o
acompanhamento pediatrico e as vacinagdes (BRASIL, 2022).

A Secretaria de Saude do Rio Grande do Sul (2022), ainda afirma que tendo por
objetivo realizar o diagndstico precoce de possiveis aumento da gravidade, a saude das
criangas deve ser essencial, sendo necessario para isso, a utilizacado da Caderneta da
Crianca que é um instrumento de extrema importdncia que visa acompanhar o
crescimento e desenvolvimento infantil, e esse acompanhamento facilita o seguimento
da crianga que possui alguma Doencga Rara.

Para o Ministério da Saude (2022) a intervengao precoce de uma DR proporciona
acdes adequadas por parte da equipe de saude, reduzindo o risco de intercorréncias
graves ou havendo uma melhora no prognadstico, bem como o aumento da expectativa e
qualidade de vida da pessoa afetada, j4 a manifestagdo da DR possui tempo de
manifestagcéo diversos, sendo algumas manifestagdes precoces, que acabara afetando
o desenvolvimento somatico ou mental das criangas, e ha ainda aquelas de manifestacao
tardia, podendo ocorrer na infancia ou vida adulta, sendo a genética a causa mais
frequente.

Os autores Souza et al (2019, p. 3684) dizem que “a depender da especificidade
de cada doencga e do modo como incide na vida dessas pessoas, demandara cuidados
complexos e continuos ao longo do tempo”. Dessa forma, os cuidados nao poderao ser
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realizados em apenas um momento especifico da vida do acometido, mas deve
permanecer durante toda a sua existéncia visando a qualidade de vida da pessoa
afetada.

Quando ha a identificacdo de uma DR, ha a necessidade de um novo percurso,
uma vez que existem dificuldades no processo terapéutico, trazendo consigo incertezas
e por vezes falta de tratamento, tendo condutas de manutengao, mas com carater néo
curativo (WIEGAND, 2020).

Sendo assim, quando ocorre a identificacdo ou primeiros sintomas de uma DR, ha
um novo rumo na vida da pessoa acometida pela DR, envolvendo adaptagdes e
reestruturagdes familiares que serao essenciais na busca pelo diagnéstico e para o
tratamento adequado da pessoa em si. O apoio e dedicacdo por parte do cuidador é

essencial para que haja um bom tratamento.

1. Familia

Compreende-se que a familia tem papel fundamental no desenvolvimento
humano, e ela esta presente em varios discursos e praticas terapéuticas, sendo alvo
inclusive de politicas publicas, porém acbes destinadas as familias de pacientes que
possuem Doencas Raras, sdo minimas (AURELIANO, 2017).

Devido as consequéncias que advém dessa condi¢cdo, € necessario que haja a
presenca ativa de um cuidador, pois as DR tornam as pessoas menos autbnomas e mais
dependentes, ou seja, os cuidadores tém um papel muito importante durante esse
processo (IRIART et al, 2019).

Se as manifestacbes das DR ocorrerem por exemplo, nos anos iniciais ou na
adolescéncia, o sujeito e familia passaréo pelo processo de luto, ou seja, da perca pois
“o ficar doente carrega junto perdas de nao poder realizar algumas atividades antes
permitidas, como as situagdes de incapacidade fisica, mesmo que momentaneas: [...]
realizar determinadas praticas esportivas, nao poder frequentar a escola [...]” (WIEGAND,
2020, p. 5). Esse luto, esta presente em qualquer momento que houver o diagnéstico,
sendo assim, compreende-se que a DR gera modificagbes que afetardo toda a vida do

sujeito acometido, bem como da sua familia.
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Ainda segundo Wiegand (2020), é necessario que haja um tempo para a
elaboracgao do luto pela sua propria doenga, perdas e privagdes de pessoas, lugares, e
situagdes que antes estavam dentro da sua rotina, e que devido a um tratamento ja ndo
podem mais fazer parte.

Aureliano (2017) afirma que:

Nos casos em que a manifestagdo da doenca se da no inicio da vida, o
esforgo da familia com os cuidados infantis sera acrescido de uma série de
novas agoes, além das ja demandadas para essa fase, e que se estenderéo
por toda a vida dos sujeitos afetados. Para as doencgas de expressao tardia,
o desafio esta em administrar a ruptura causada pela doenca em corpos
antes saudaveis, a gestdo desse corpo no mundo do trabalho e na familia,
€ a convivéncia, quase sempre, com a auséncia ou com os altos custos dos
tratamentos. Em ambos os casos, a doencga rara [...] acaba por afetar e
envolver toda a familia de diversas formas: o cuidado imediato do familiar
afetado, a reorganizagéo do espaco fisico da casa[...] (AURELIANO, 2017,
p. 372).

Para qualquer momento em que os sintomas da Doenga Rara aparecer, a pessoa
passara por processos de mudancas de mente, comportamento, convivio social, assim
como uma nova descoberta sobre si mesmo no mundo, e para tudo isso ha um tempo de
aceitagao da nova fase da sua vida.

As relagdes sociais das pessoas com DR, passam a ser afetadas, modificando-se
com o aparecimento de tal condigao considerando que o tratamento se torna a prioridade,
€ na maioria das vezes o ambiente familiar € o primeiro a ser modificado (SALVIANO et
al, 2020).

Importante compreender que os cuidados nao devem ser dirigidos apenas para a
pessoa com DR, mas sim para toda a familia, que na maioria das vezes € um membro
da propria familia que leva o acometido para o tratamento e que estara buscando de
forma ativa os direitos a pessoa acometida com DR (SALVIANO et al, 2020). Sendo
assim, as Doencas Raras podem trazer consigo sofrimentos continuos que afetara todo
o nucleo familiar e social, pois ela nao acaba no individuo em si que foi afetado.

As familias das pessoas com doengas raras sao tratadas de maneira
desigual nos servicos de saude, mas ndo exatamente por preconceito.
Seus direitos relativos ao acesso a servigos de saude de qualidade, a
equidade, a resolutividade e a integralidade das agbes nem sempre sao
respeitados, seja porque os servigos nao dispdem de recursos tecnolégicos
para atender uma condi¢gdo rara ou porque os profissionais ndo estéo
preparados. De qualquer forma, a “negociagao” dos direitos da familia é
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negada desde o inicio da vida do filho. Apds o diagnéstico da doenca, a
batalha ainda continua, uma vez que estas familias precisam buscar meios
fora do sistema de saude para seguir com o tratamento correto, geralmente
de alto custo e que, muitas vezes, s6 é possivel por meios judiciais (LUIZ;
SILVA; DEMONTIGNY, 2015, p. 396).

O tratamento das familias das pessoas com DR sdo desiguais nas instituicées de
saude, pois ha uma falta de compreensao por parte dos profissionais e da populagao em
si, acerca dos direitos que sao reservados a pessoa com DR, o que causa um desgaste

ainda maior.

2. Medicamentos

Segundo os autores Iriart et al (2019), os medicamentos utilizados para algumas
das DR sao de alto custo, levando em consideragao que estao relacionados com a
producdo de drogas orfas pela industria farmacéutica, sendo assim ha uma grande
dificuldade para acessar estes medicamentos, considerando que ha um baixo potencial
de lucro por parte das industrias.

A Associacdo da Industria Farmacéutica de Pesquisa (INTERFARMA, 2018)
afirma que ha uma necessidade de uma politica nacional efetiva diante das regulagbes
atuais relacionadas aos medicamentos 6rfaos que desconsideram especificidades dos
medicamentos o6rfaos, acabando por afetar assim o tratamento e gerando impactos
negativos a saude e a qualidade de vida dessas pessoas.

No Brasil, a existéncia de uma droga nédo é garantia de tratamento, pois muitas
medicagcdes ndo sao cobertas pelo SUS, sendo necessario que o paciente recorra a
justica, ou sdo medicamentos que nao receberam a aprovagao da ANVISA (Agéncia
Nacional de Vigilancia Sanitaria), assim como da Camara de Regulagao do Mercado de
Medicamentos (CMED) (BULGARELI; SOKEI, 2019).

Compreende-se que ha uma dificuldade por parte dos acometidos na obtencao
dos medicamentos, pois sdo medicamentos de alto custo e de dificil acesso. Sabe-se
que os medicamentos sao uma parte muito importante no tratamento, e a falta deles traz
consigo prejuizos significativos na vida da pessoa com DR, consequentemente as

dificuldades financeiras no ambito familiar também aumentam.
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Os prejuizos financeiros sdo outro ponto importante para pessoas com DR,
trazendo riscos ainda maiores quando as familias ndo residem préoximas aos servigos de
referéncias, sendo assim, o local onde a pessoa reside pode influenciar nas
problematicas existentes na trajetoria do servi¢co de saude (SALVIANO et al, 2020).

O Ministério da Saude (2022) ressalta que as pessoas ou familias afetadas
com DR, apresentam as necessidades assistenciais complexas no que diz respeito a
diagnostico, tratamento e acompanhamento. O tratamento da DR geralmente requer
acompanhamento com equipe multiprofissional: médico geneticista, fisioterapeuta,
fonoaudidlogo, nutricionista, entre outras areas, esse acompanhamento visa gerar alivio
para os sintomas ou retardar o seu aparecimento, mas para a grande parte das Doengas
Raras nao ha tratamentos especificos (IRIART et al, 2019).

Segundo Penido et al (2024), o diagndstico de uma doenga rara, gera impactos
significativos na vida de toda a familia, gerando conflitos internos dolorosos, assim como
ocorre o afetamento financeiro, rotina, idas constantes a médicos em busca de

diagndstico ou tratamentos.

3. Diagnéstico e Intervengoes

Quase nunca as pessoas que possuem uma DR, recebem o diagndstico de forma
precoce, € ndo apenas isso, ha também uma dificuldade em encontrar intervengdes
terapéuticas que sejam apropriadas para tais casos (LUIZ; SILVA; DEMONTIGNY, 2015).

Sabe-se que as Doengas Raras s&o na sua grande maioria de ambito genético,
mas podem também serem adquiridas através de virus, bactérias, produtos quimicos,
radiagdes, entre outros meios, mas a demora para a obtengdo do diagnostico causa
incertezas, insegurancgas e até tratamentos errébneos, como por exemplo no caso de
fibrose cistica, onde na maioria das vezes os pacientes sdo diagnosticados como
pneumonias intermitentes (LUIZ; SILVA; DEMONTIGNY, 2015).

Compreende-se que o caminho para cuidados das pessoas com DR é bastante
desafiador, pois ha um longo tempo para a aquisicado do diagndstico preciso e ha a
dificuldade ainda da insercéo de terapias adequadas na vida da pessoa acometida pela

DR, que traz consigo ainda conflitos internos intensos.

As doengas raras geram conflitos éticos diarios na vida de seus pacientes,
agravam as dificuldades de acesso as redes de saude e aos cuidados que
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Ihes sdo necessarios, fazendo com que pacientes e seus acompanhantes
percorrem longas trajetdrias na busca por atendimentos, direcionamentos
adequados ou respostas aos seus conflitos, tornando-os ainda mais
vulneraveis diante da situagdo vivenciada (ROSANELI; BROTTO;
FISCHER, 2021, p. 141).
Segundo a Interfarma (2018), comparado a outros paises no diagnoéstico e
intervencao a Doencgas Raras, o Brasil apresenta uma grande morosidade e fragilidade.
Complementa ainda:

Observa-se que alguns gargalos estruturais se mantém e precisam ser
enderegado para garantir o cuidado integral, como a estruturagéo da rede
de centros especializados, a evolugdo no processo de elaboragdo e
publicacdo dos protocolos clinicos que definem o tratamento de doencgas
raras como prioritario e a superac¢ao dos desafios regulatérios relacionados
aos medicamentos orfaos, que aumentam a judicializacdo e causam
danosos custos sociais e econémicos as familias e ao pais (INTERFARMA,
2018, p. 7).

O atraso e a imprecisao do diagndstico se da devido a escassez de profissionais
que sejam especialistas em Doencgas Raras, principalmente geneticistas, assim como a
falta de conhecimento de médicos na atencado basica (ARELIANO, 2018 apud
BULGARELI; SOKEI, 2019).

Vale ressaltar que seria de grande relevancia politicas publicas efetivas que
estivessem voltadas para tal demanda. Pesquisas realizadas em alguns estados no
Brasil, reforcam a necessidade do aumento de centros que sejam especializados no
ambito do SUS, assim como o treinamento adequado de profissionais (CARVALHO et al,
2024).

A Interfarma (2028) discorre a respeito da dificuldade que existe no atendimento
especializado, afirmando que:

[...] a dificuldade de atendimento especializado, o atraso no tratamento, o
agravamento dos quadros clinicos com maior utilizagdo de servigcos
hospitalares, os gastos previdenciarios, os atraso no treinamento,
habilitacdo e credenciamento de servicos geram custo financeiro e
desgaste emocional, culminando na obtencdo de medicamentos por via
judicial (INTERFARMA, 2018, p.13).

Observa-se assim uma lacuna, pois a partir do momento em que ha a demora da
obteng¢ao do diagndstico, a pessoa acometida com uma DR fica totalmente vulneravel,

passando por “sofrimento emocional, privagdes e discriminagdes até chegar a um
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diagnodstico definitivo sobre sua enfermidade, pois os sintomas da sua doenca rara
podem ser confundidos com outros tipos de doengas” (WIEGAND, 2022, p. 2).

Os testes genéticos sdo fundamentais para que haja a redugdo no tempo de
espera para o diagnostico de DR, bem como pode evitar sequelas que muitas vezes sao
irreversiveis, ou seja, com os testes genéticos e acompanhamento com geneticista,
pacientes mais jovens podem ser diagnosticado de forma precoce (PENIDO et al, 2024).

Para Salviano et al (2018) de um modo geral, as DR possuem pouca discusséo
aqui no Brasil, sendo observado a necessidade de um amadurecimento por parte da
populacao e equipe profissional que lidam diretamente com os acometidos, observa-se
ainda que 0 acesso a saude desse publico ndo esta em concordancia com os principios
basicos do SUS, pois o caminho desde o diagndstico até o tratamento € muito longo e
incerto.

Segundo os autores Luiz, Silva e DeMontigny (2016):

As doencas raras representam um grande desafio pois requerem
estratégias que possam melhorar 0 acesso a servicos de prevencgao,
diagnéstico e tratamento das pessoas acometidas. Entretanto, é uma
condicao que, de certa forma, coloca estas pessoas e suas familias a
margem do sistema de saude, que habitualmente esta organizado para
atender as doengas mais frequentes na populacdo (LUZ; SILVA;
DEMONTIGNY, 2016, p. 8).

A afirmacéao dos autores citados acima, deixa claro que as Doencas Raras trazem
consigo desafios que sO serdo vencidos por meio de estratégias de intervengao, no
sistema de saude que estejam muito bem alinhadas para poder atender esse publico
especifico, sendo necessario entdo que haja um olhar apurado para essas pessoas

acometidas com uma DR.

CONSIDERAGCOES FINAIS

Compreende-se que as Doencas Raras podem ter uma maior aparigdo ou
diagndstico nos anos iniciais de vida, mas elas podem aparecer em qualquer fase da vida
do sujeito, e em qualquer situacdo o meio familiar passa a ser afetado por conta do
diagndstico, considerando que deve haver uma reorganizagao no dia-a-dia, um olhar

mais dedicado, cuidados a mais a pessoa acometida pela doenga.
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E possivel observar que a intervencéo & pessoa com DR é falha e vagarosa aqui
no Brasil, onde se ha a demora para a obteng¢ao do diagndstico, dificuldade no acesso
as medicagdes, despreparo por parte de varios profissionais, acesso demorado a
meédicos especificos, assim como baixo nivel de apoio as familias das pessoas
acometidas com doencas raras.

Importante compreender que a pessoa acometida pela DR ja esta passando por
varios conflitos internos na aceitagado da sua nova condicao, e o sistema de saude aqui
no Brasil ndo auxilia como deveria para que haja um bom tratamento para esse publico.
A distancia do local de atendimento é outro ponto de extrema importancia, assim como a
dificuldade na obtengao dos medicamentos para o tratamento, e em ambas as situagdes
ha um grande prejuizo financeiro.

O processo para a obtencdo do diagndstico € o mais doloroso, porque € uma
lacuna enorme na vida das pessoas que passam por esses problemas de saude
especificamente e que ndo sabem a causa do problema. Idas frustradas a médicos,
tempo perdido, diagndstico impreciso, dificuldade financeira, entres tantas outras
questdes que assolam as pessoas acometidas com uma Doenca Rara sao realidades
maldosas.

O diagnéstico preciso pode até nao impedir o avango de doengas de expressao
tardia, degenerativas e que ndo possuem tratamentos, mas o “ndo saber” para onde ir,
para onde nao ir, gera grandes interrogagdes, o diagnostico preciso por sua vez traz
explicagdo para a causa e a possibilidade de direcionamento para a intervengao
adequada.

A demora do diagndstico bloqueia até auxilios sociais que sao estabelecidos para
pessoas com problemas de saude. Intrinsecamente, ja ha o medo do desconhecido, o
luto por ndo poder mais viver como antes, a observacido da necessidade da
reorganizagao familiar, e talvez até o sentimento de culpa, ou seja, ja ocorre a
necessidade do ajuste psicolégico para a atual condicdo da pessoa acometida com a
Doenca Rara.

E uma soma gigantesca de dificuldades enfrentadas por parte dessas pessoas

acometidas pela DR, o que pode ocasionar durante todo o processo uma carga
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extremamente pesada e cansativa, assim como alteragdes emocionais que acabarao

afetando o restante da vida da pessoa.
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DESENVOLVIMENTO DE PROGRAMAS DE REABILITAGAO FONOAUDIOLOGICA
PARA ATAXIAS

Vilma Feitosa Santos

1 INTRODUGAO

As ataxias constituem um grupo heterogéneo de disturbios neuroldgicos
caracterizados por alteracbes na coordenagao motora, resultantes principalmente de
disfungdes no cerebelo e em suas conexdes com o sistema nervoso central. Podem ter
origem genética, degenerativa, autoimune, infecciosa ou traumatica, apresentando-se de
forma progressiva ou adquirida. Clinicamente, ultrapassam a esfera motora global,
afetando fala, voz e degluticdo, elementos fundamentais para a interagdo social e a
qualidade de vida.

Entre as alteragcdes comunicativas, destaca-se a disartria ataxica, caracterizada por
fala escandida, prosédia alterada, dificuldade no controle vocal, pausas inapropriadas e
comprometimento da inteligibilidade. Esses fatores prejudicam tanto a transmisséo da
mensagem quanto a identidade social do sujeito. Nesse contexto, a fonoaudiologia
exerce papel central, englobando avaliacdo e estratégias terapéuticas que visam
minimizar os impactos da doenga e promover autonomia. Contudo, ainda ha escassez
de protocolos consolidados que orientem a pratica clinica especifica para as ataxias.

O termo “ataxia”, de origem grega, significa “falta de ordem” e refere-se a perda de
coordenacao e equilibrio. Pode ocorrer em doengas hereditarias (dominantes,
recessivas, mitocondriais, ligadas ao X) ou adquiridas. Entre estas, destacam-se as
ataxias esporadicas, geralmente manifestadas apos os 40 anos, sem histérico familiar.
Representam um desafio diagnéstico, dada a heterogeneidade de causas, que incluem
intoxicagdes, processos imunomediados, deficiéncias vitaminicas, infec¢des, disturbios
degenerativos e condi¢cdes genéticas subdiagnosticadas.

Apesar dos avangos em genética e neuroimagem, muitos casos permanecem sem
etiologia definida, atrasando interveng¢des e comprometendo a qualidade de vida dos

pacientes, que enfrentam sintomas como alteracbes de marcha, disartria, tremores e
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disfagia. Torna-se, assim, essencial compreender categorias clinicas, critérios
diagnodsticos e estratégias reabilitadoras, especialmente multidisciplinares, com énfase
na fonoaudiologia.

A avaliagcdo detalhada é ponto de partida da intervencéo. Escalas como a SARA e
a ICARS permitem mensurar comprometimentos motores, incluindo disturbios de fala. A
tradugao da SARA para o portugués (Braga-Neto et al., 2010) ampliou seu uso clinico no
Brasil. No entanto, a complementagcdo com avaliagbes fonoaudioldgicas especificas de
comunicagao e degluticao € indispensavel.

Os objetivos centrais da intervengdo fonoaudiolégica incluem melhorar a
inteligibilidade da fala, otimizar a degluticao, preservar a autonomia funcional e propor
estratégias compensatérias. Programas individualizados e precoces mostram-se mais
eficazes, uma vez que as manifestacées variam amplamente entre os pacientes.

Entre as estratégias terapéuticas, destacam-se o treino motor orofacial (lingua,
labios e mandibula), exercicios respiratorios e de controle fonatério (apoio subglético,
ajustes de intensidade vocal), além de praticas para disfagia, como adaptacdo de
texturas, fortalecimento muscular e manobras posturais. Em casos avancados, recursos
aumentativos e alternativos de comunicacdo sdo fundamentais para manter a
participacao social.

Apesar da relevancia clinica, a literatura sobre reabilitacdo fonoaudiolégica em
ataxias ainda é limitada, com poucos estudos controlados. Evidéncias sugerem,
entretanto, que programas estruturados, que combinem exercicios motores, treino
respiratorio e estratégias compensatorias, podem resultar em ganhos significativos na
comunicagao e na segurancga alimentar. O uso de protocolos padronizados para fala e
degluticdo é essencial para monitorar a evolugao e orientar ajustes terapéuticos.

A integracdo em equipes multidisciplinares (neurologia, fisioterapia, nutrigédo,
fonoaudiologia) potencializa o cuidado. A educagdo familiar e o treinamento de
cuidadores reforcam a continuidade do tratamento em ambiente domiciliar.

Pesquisas futuras devem priorizar protocolos baseados em evidéncias, estudos
longitudinais e medidas funcionais objetivas, para consolidar praticas clinicas. Em

sintese, a reabilitagdo fonoaudiolégica das ataxias exige abordagem individualizada,



268

precoce e multidimensional, capaz de promover comunicagdo efetiva, seguranca

alimentar e qualidade de vida, indo além do tratamento dos sintomas motores.

2 REVISAO DE LITERATURA

2.1 Escalas de Avaliagao e a Inser¢cao da Fonoaudiologia

A avaliacao clinica das ataxias constitui um ponto central tanto para a pratica
neuroldgica quanto para a atuacdo fonoaudiologica, sendo indispensavel para o
diagndstico, monitoramento da progresséo da doenga e planejamento de intervengoes
terapéuticas. As ataxias cerebelares comprometem a coordenagdao motora, com
repercussdes significativas na fala e degluticdo, evidenciando a necessidade de
avaliagbes funcionais integradas. De acordo com Van Gaalen e van de Warrenburg
(2012), a avaliagao funcional deve contemplar tanto a gravidade do comprometimento
motor quanto o impacto nas atividades de vida diaria, incluindo comunicagao e
alimentacao.

Entre os instrumentos de avaliacdo mais utilizados, destacam-se a International
Cooperative Ataxia Rating Scale (ICARS) e a Scale for the Assessment and Rating of
Ataxia (SARA). A ICARS, desenvolvida nos anos 1990, contempla 100 pontos
distribuidos em quatro dominios: postura e marcha, fungdo de membros, movimentos
oculares e fala (Trouillas et al., 1997). Apesar de seu detalhamento, apresenta limitagdes
de aplicagao clinica, como tempo prolongado de avaliagao e necessidade de treinamento
especializado. Por outro lado, a SARA, proposta por Schmitz-Hubsch et al. (2006), é
composta por oito itens que podem ser aplicados em cerca de 10 minutos, incluindo
avaliagcdo de marcha, coordenagdo de membros, provas de dedo-nariz, calcanhar-joelho
e fala. A inclusdo de fala como item especifico aproxima a escala da pratica
fonoaudioldgica, reconhecendo a comunicagao oral como marcador funcional da doenca.

a versao brasileira da SARA, validada por Braga-Neto et al. (2010), demonstrou
boa confiabilidade inter e intraexaminadores e consisténcia interna adequada,
fornecendo uma ferramenta padronizada para acompanhamento clinico e pesquisa no
contexto nacional. Apesar de ndo apresentar correlagao significativa com a ICARS em
sua amostra, a SARA representa um avancgo na padronizagcado da avaliagao funcional,
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permitindo o monitoramento longitudinal de alteragbes na fala e na degluticéo.

Do ponto de vista fonoaudioldgico, a disartria ataxica € o achado mais frequente
em pacientes com ataxia cerebelar, caracterizando-se por alteracdes na prosddia, ritmo,
entonacdo e precisao articulatéria (Kent et al., 2000; Walshe e Miller, 2011). Essas
alteragdes comprometem a inteligibilidade, dificultando a comunicagdo social e
impactando negativamente a qualidade de vida. A avaliagao detalhada da fala é essencial
para a definigdo de metas terapéuticas individualizadas, permitindo ao fonoaudiologo
priorizar os subsistemas mais comprometidos - respiragdo, fonacdo, articulagdo e
prosodia. Além da fala, a degluticado é frequentemente afetada, embora menos estudada.

A disfagia em pacientes com ataxia resulta da descoordenagdo dos musculos
orofaciais, lingua e faringe, aumentando risco de aspiragéo, desnutricdo e complicagdes
respiratorias (Martins et al., 2015). Ferramentas como a Videofluoroscopia e a
Endoscopia de Degluticdo permitem a avaliagado detalhada de padrbées compensatorios,
identificando areas de risco e subsidiando intervengdes individualizadas (Clavé & Shaker,
2015). Protocolos padronizados, como a Functional Oral Intake Scale (FOIS) e a
Dysphagia Outcome and Severity Scale (DOSS), podem ser incorporados ao
acompanhamento clinico, promovendo seguranga alimentar e preservagéo da autonomia
funcional.

O uso de escalas padronizadas também facilita a comunicacao interdisciplinar,
permitindo que neurologistas, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais e fonoaudi6logos
compartilhem uma linguagem comum sobre o impacto da doenga em multiplos dominios
funcionais (llg et al., 2009). A avaliacao funcional integrada fortalece o planejamento de
intervencgdes multidisciplinares, alinhando estratégias terapéuticas para fala, degluticao
e mobilidade. Além disso, a aplicagao sistematica de escalas contribui para a producéao
de evidéncias cientificas, permitindo comparagdes entre centros e fortalecendo a base

de conhecimento sobre eficacia terapéutica em ataxias.

2.2 Tratamentos das Ataxias Degenerativas: Evidéncias e Lacunas

Estudos sobre o tratamento de ataxias degenerativas destacam que, embora
alternativas farmacoldgicas tenham sido investigadas, o efeito sobre déficits motores e
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comunicativos permanece limitado. Trujillo-Martin et al. (2009) apontam que o 5-
hidroxitriptofano (5-HTP) pode melhorar sintomas neurolégicos em pacientes com ataxia
de Friedreich, atrofia olivopontocerebelar e atrofia cerebelar, possivelmente modulando
circuitos cerebelares. A idebenona apresenta eficacia restrita a prevencgao e reversao da
cardiomiopatia hipertréfica associada a ataxia de Friedreich, sem impactar
significativamente a funcado neurolégica (Pfeffer et al., 2013). Para outros farmacos, as
evidéncias sao limitadas e inconclusivas, ressaltando lacunas no conhecimento sobre
terapias farmacologicas efetivas.

A auséncia de estudos robustos sobre reabilitagao fisica e suporte psicoldgico é
particularmente preocupante, considerando que as ataxias comprometem fungdes
motoras, cognitivas e comunicativas (van de Warrenburg; Van Gaalen, 2012). A literatura
sugere que programas de reabilitagdo multidisciplinares podem melhorar coordenagao,
equilibrio, marcha, articulagcédo e respiragao, promovendo maior autonomia funcional e
qualidade de vida (llg et al., 2010; Burk et al., 2010). O suporte psicolégico, por sua vez,
pode auxiliar pacientes e familiares a lidar com limitagdes, adaptagao a dispositivos de

comunicagao e impacto emocional da doenca.

2.2.3 A dimensao funcional da ataxia: impacto na comunicagao e na degluticao

A disartria ataxica, manifestagdo fonoaudioldégica predominante, compromete
inteligibilidade, ritmo e prosddia, sendo frequentemente exacerbada por fadiga e
instabilidade postural (Kent et al., 2000). Estudos indicam que alteragcbes na fala podem
ser precoces e servir como marcador funcional para monitoramento da progressao da
doencga (Walshe; Miller, 2011). Escalas como a SARA permitem avaliagdo sistematica,
porém carecem de detalhamento para subsistemas especificos, reforcando a
necessidade de instrumentos complementares, como protocolos de inteligibilidade e
analises acusticas computadorizadas (Yorkston et al., 1996; Duffy, 2013).

A disfagia, igualmente relevante, pode resultar em aspiragdo, pneumonia e
desnutricdo, impactando diretamente a qualidade de vida. Avaliagdes funcionais
detalhadas, utilizando Videofluoroscopia e Endoscopia de Deglutigdo, permitem

intervengdes personalizadas, incluindo exercicios de fortalecimento, técnicas de
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posicionamento, adaptagcdo de consisténcia alimentar e treino de ritmo de degluticao
(Clavé; Shaker, 2015; Martino et al., 2009). A integragdo da avaliagao da fala e da
degluticdo é crucial para a abordagem multidimensional do paciente, promovendo
seguranga alimentar, comunicacgao funcional e bem-estar psicossocial.

O acompanhamento fonoaudiolégico contribui para a implementagdao de
estratégias compensatodrias, treinamento de ritmo, exercicios respiratérios e articulagao
dirigida, buscando minimizar o impacto funcional da doenga. Além disso, o trabalho
interdisciplinar permite alinhar objetivos de reabilitagdo com intervengdes fisioterapicas e
ocupacionais, fortalecendo a autonomia e qualidade de vida do paciente (llg et al., 2009;
Van Gaalen; Van de Warrenburg, 2012).

2.2.4 Abordagens Fonoaudiolégicas para a Comunicagao e Degluticao na Doencga

de Machado-Joseph

A Doenga de Machado-Joseph (DMJ), ou ataxia espinocerebelar tipo 3 (SCA3),
constitui a forma mais prevalente de ataxia hereditaria no Brasil, sendo caracterizada por
degeneracgao progressiva do cerebelo e de vias associadas, com manifestagcbes motoras
e nao motoras complexas. Estudos genéticos demonstram que as SCAs, incluindo a
SCAZ3, resultam do aumento de repeticdes de trinucleotideos CAG em genes especificos,
levando a produgédo anémala de proteinas e subsequente neurodegeneracao (Paulson,
2018; Costa; Paulson, 2022). Do ponto de vista clinico, a DMJ apresenta-se com ataxia
progressiva, oftalmoplegia, sinais piramidais e extrapiramidais, neuropatia periférica e
comprometimento significativo das fungdes orofaciais, refletido em disartria e disfagia
(Klockgether, 2010; Costa et al., 2015).

A disartria ataxica representa a manifestacdo fonoaudiolégica mais comum na
DMJ e caracteriza-se por alteragdes nos subsistemas da fala, incluindo articulagao,
prosodia, fonagao, ressonancia e ritmo, que exigem integracao precisa para a emissao
adequada de sons (Duffy, 2013). Tais alteragcbes comprometem a inteligibilidade e a
naturalidade da fala, impactando negativamente a comunicagdo funcional e a
participacao social dos individuos. Estudos longitudinais indicam que a disartria se agrava
com o tempo, afetando aproximadamente 25% dos pacientes apds dez anos de evolugao
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da doenca e 50% apds quinze anos (Teive et al.,, 2011). As manifestagcbes mais
frequentes incluem tremor vocal, esfor¢co, aspereza, prolongamento de fonemas,
distorcdo de vogais e consoantes, acentuagao irregular e alteragbes de entonagao,
refletindo a instabilidade motora decorrente da degeneracgéo cerebelar.

A disfagia, por sua vez, é outro sintoma critico na DMJ, com implicagbes diretas
na saude nutricional e respiratoria dos pacientes. A descoordenagao dos musculos
orofaciais, da lingua e da faringe prejudica a fase oral e faringea da degluticdo,
aumentando o risco de aspiragdo, pneumonia e desnutricdo (Carnaby-Mann & Crary,
2008; Teive et al., 2011). Observa-se que cerca de 70% dos pacientes apresentam
disfagia apos oito anos de evolugao da doenga, com progressao para formas moderadas
a graves apos quinze anos (Costa et al., 2015).

Esses achados evidenciam a necessidade de avaliagcdo fonoaudiologica
sistematica, utilizando protocolos que mensurem a seguranca e a eficiéncia da
degluti¢ao, tais como a Functional Oral Intake Scale (FOIS) e a Dysphagia Outcome and
Severity Scale (DOSS) (Crary et al., 2005). A intervencdo fonoaudioldgica na DMJ é
desafiadora devido a complexidade da disartria ataxica, caracterizada por instabilidade
motora e dificuldade na automonitorizacdo e ajuste de padrées motores. O tratamento
requer estratégias que respeitem as limitagbes cognitivas e motoras, proporcionando
estimulos repetitivos, estruturados e adaptados a capacidade de aprendizado do
paciente (Sapir et al., 2003; Yorkston et al., 2010).

Dentre as abordagens emergentes, destaca-se o método Lee Silverman Voice
Treatment (LSVT), originalmente desenvolvido para pacientes com Doenca de
Parkinson, centrado no aumento da intensidade vocal, automonitoramento e treino
intensivo diario. Estudos indicam que o LSVT promove melhorias na frequéncia
fundamental, precisdo articulatéria e entonagdo, mesmo em contextos de disartria
cerebelar secundaria (Lowit et al., 2020; Sapir et al., 2003). O protocolo enfatiza o esforgo
fonatério controlado e o recalibramento sensorial da percepcado vocal, elementos
essenciais para pacientes com DMJ, cuja coordenagao motora e automatizagdo de
padroes de fala estdo comprometidas.

Além do LSVT, intervencdes tradicionais incluem exercicios de respiragao, fortalecimento

muscular orofacial, treino de articulagao e técnicas compensatorias para a disfagia, como
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modificagdes na consisténcia alimentar e treinamento de ritmo de degluticdo (Carnaby-
Mann & Crary, 2008; Ataxia.org, 2023). Embora haja relatos de caso positivos, a literatura
carece de ensaios clinicos randomizados que avaliem a eficacia dessas abordagens em
larga escala na DMJ, limitando a generalizagcdo das recomendagdes terapéuticas
(Marques et al., 2020; Lowit et al., 2020).

A integragdo de escalas de avaliagcdo é essencial para o planejamento e

monitoramento da intervencdo fonoaudioldgica. Instrumentos como a Scale for the
Assessment and Rating of Ataxia (SARA) permitem mensurar a gravidade da disartria,
acompanhando a evolugao clinica e oferecendo parametros objetivos para a definigcdo de
metas terapéuticas (Braga-Neto et al., 2010; Schmitz-Hubsch et al., 2006). Quando
combinadas a protocolos especificos de andlise da fala e da degluticdo, essas escalas
fornecem um panorama abrangente da funcionalidade do paciente, permitindo
intervencgdes individualizadas e multidisciplinares.
A literatura reforga que a atuagao fonoaudioldgica nao deve se restringir a compensagao
de déficits, mas também ao fortalecimento da comunicacido, autonomia e qualidade de
vida, elementos cruciais para o bem-estar psicologico e social dos pacientes (Yorkston
et al., 2010; Duffy, 2013).

Em sintese, a DMJ impde desafios significativos a comunicagao e degluticao
devido a degeneragado progressiva do cerebelo e estruturas associadas. A disartria
ataxica e a disfagia comprometem a funcionalidade diaria e a seguranga alimentar,
exigindo estratégias terapéuticas adaptadas a natureza neurodegenerativa da doencga. O
LSVT surge como uma abordagem promissora, capaz de atender as demandas
especificas de automatizacdo motora e recalibracdo sensorial, enquanto técnicas
complementares de fortalecimento orofacial e modificagao alimentar podem potencializar
os resultados clinicos. Contudo, a escassez de estudos robustos limita a padronizacao
de protocolos. Assim, futuras pesquisas devem priorizar ensaios clinicos controlados,
integrando medidas de fala, degluticdo e qualidade de vida, a fim de consolidar a base
de evidéncias para a reabilitagdo fonoaudioldgica em pacientes com DMJ.

As ataxias degenerativas, incluindo as ataxias espinocerebelares como a Doencga
de Machado-Joseph (SCA3), representam um conjunto de desordens
neurodegenerativas complexas, caracterizadas por alteragdes motoras progressivas que
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afetam nao apenas a marcha e a coordenagao, mas também fungdes vitais como a fala
e a degluticdo (van Gaalen & van de Warrenburg, 2012; Braga-Neto et al., 2010). A
literatura demonstra que, entre as manifestagdes fonoaudioldgicas, a disartria ataxica é
a mais prevalente, apresentando irregularidade de ritmo, alteragcdes prosddicas e
imprecisao articulatoria, comprometendo a inteligibilidade da comunicagao e impactando
diretamente a interagéo social e a qualidade de vida dos pacientes (Sapir et al., 2011;
Schmitz-Hubsch et al., 2006). Paralelamente, a disfagia, frequentemente associada a
progressdo da doenga, aumenta o risco de complicagbes graves, como pneumonia
aspirativa e desnutricdo, evidenciando a necessidade de avaliagdo e intervencgao
fonoaudioldgica precoce (Trujillo-Martin et al., 2009; van Gaalen; van de Warrenburg,
2012).

Programas de reabilitagdo fonoaudiolégica assumem, portanto, papel central no
cuidado de pacientes com ataxia. A utilizagdo de instrumentos padronizados de
avaliacao, como a Scale for the Assessment and Rating of Ataxia (SARA), combinados
com protocolos especificos de analise da fala e da deglutigdo, permite a identificagao de
déficits funcionais, a mensuragdo de sua gravidade e o monitoramento longitudinal da
evolugao do quadro clinico (Braga-Neto et al., 2010; Schmitz-Hubsch et al., 2006). Esses
dados possibilitam a individualizacdo do tratamento, promovendo intervengdes
direcionadas que considerem as particularidades de cada paciente, incluindo os
subsistemas da fala mais comprometidos — respiragao, fonacao, articulacdo e prosodia
— e aspectos especificos da degluticdo, como seguranca e eficiéncia da ingestao
alimentar (Logemann, 1998; Carnaby-Mann; Crary, 2008).

Além das estratégias convencionais, programas intensivos de reabilitacdo vocal,
como o método Lee Silverman Voice Treatment (LSVT), tém demonstrado potencial
terapéutico mesmo em pacientes com comprometimento cerebelar. O LSVT é baseado
em treino diario intensivo, automonitoramento e foco na voz, promovendo melhora da
intensidade vocal, precisao articulatoria e prosodia, e atende aos critérios para
intervencao em pacientes com dificuldade na automatizagcéo de padrées motores da fala
(Sapir et al., 2011; Ramig et al., 2001). Estudos preliminares indicam que, embora ainda
sejam escassos, programas estruturados e intensivos podem favorecer ganhos

funcionais significativos, proporcionando melhora na comunicagao e redugao do impacto
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emocional e social decorrente das alteragdes da fala (Sapir et al., 2011; Ramig et al.,
2001; Duffy, 2013).

O desenvolvimento de programas de intervengdo fonoaudioldgica para ataxias
também deve considerar a integragéo interdisciplinar. O acompanhamento conjunto de
neurologistas, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais e fonoaudiélogos permite uma
abordagem mais completa, na qual os déficits de fala e degluticdo sdo compreendidos
como parte de um quadro global de comprometimento funcional. Essa perspectiva
favorece a definicdo de metas terapéuticas compartilhadas, aumenta a aderéncia do
paciente e fortalece o planejamento de cuidados centrado na pessoa (van Gaalen; van
de Warrenburg, 2012; Braga-Neto et al., 2010).

Apesar dos avangos recentes, a literatura aponta lacunas significativas. Ensaios
clinicos controlados sobre reabilitagdo fonoaudiolégica em pacientes com ataxia ainda
sdo limitados, o que dificulta a construgdo de protocolos baseados em evidéncias
robustas (Trujillo-Martin et al., 2009; Duffy, 2013). A necessidade de estudos
multicéntricos, com amostras maiores e medidas de desfecho objetivas, € evidente,
especialmente para avaliar a eficacia de programas intensivos como o LSVT e outras
intervencgdes direcionadas a disfagia. A ampliacdo desse conhecimento permitira nao
apenas validar praticas clinicas existentes, mas também propor estratégias inovadoras
para a promogao da qualidade de vida desses pacientes.

Em sintese, programas de reabilitacdo fonoaudiolégica para ataxias
desempenham papel essencial na manutengéo da comunicagao funcional, na seguranca
alimentar e na autonomia do paciente. A combinacdo de avaliacdo padronizada,
intervencao individualizada, treino intensivo e abordagem interdisciplinar representa o
caminho mais promissor para mitigar os impactos funcionais e emocionais da doenga. A
consolidagdo de evidéncias cientificas sélidas permitira, a médio e longo prazo,
estabelecer protocolos terapéuticos mais eficazes, promovendo cuidado integral e
melhoria substancial na qualidade de vida dos individuos afetados por ataxias

degenerativas.
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3 CONSIDERAGOES FINAIS

As ataxias constituem um grupo heterogéneo de disturbios neurologicos
caracterizados pela perda da coordenagdao motora, do equilibrio e da precisdo dos
movimentos. Geralmente resultam de disfuncdes no cerebelo e em suas conexdes com
o sistema nervoso central, podendo ter origem genética, degenerativa, autoimune,
infecciosa ou traumatica. Manifestam-se de forma progressiva ou adquirida, com impacto
que ultrapassa a dimensao motora e compromete também fala, voz e deglutigdo, fungdes
vitais para a comunicagao humana e para a qualidade de vida.

Do ponto de vista histérico, o termo “ataxia”, de origem grega, significa “falta de
ordem” e comegou a ser empregado na neurologia no século XIX para designar a perda
de coordenacdo motora observada em diferentes sindromes clinicas. Desde entao,
avangos na neuroimagem, na geneética e na imunologia permitiram ampliar a
compreensao sobre o espectro das ataxias. Hoje, reconhece-se que essas condi¢cdoes
podem ser hereditarias (dominantes, recessivas, mitocondriais, ligadas ao X) ou
adquiridas, estando estas ultimas relacionadas a intoxicagbes (alcool, farmacos),
deficiéncias nutricionais, doengas autoimunes, infeccdes e degeneracdes cerebelares.

Entre as adquiridas, as ataxias esporadicas se destacam. Elas geralmente surgem
apo6s os 40 anos, sem historico familiar, e configuram um desafio diagndstico, pois sua
etiologia € variada e muitas vezes indefinida, mesmo apds exames laboratoriais, de
imagem e testes genéticos. Essa dificuldade repercute diretamente no progndstico e no
acesso a intervengdes terapéuticas, ja que um diagndstico inconclusivo tende a atrasar
encaminhamentos e reduzir a adesao a programas de reabilitacao.

No Brasil, dados epidemioloégicos ainda sdo escassos, mas pesquisas regionais
apontam para um quadro de subdiagnéstico. A auséncia de registros sistematizados e
de centros especializados dificulta estimar a real prevaléncia. Além disso, desigualdades
Nno acesso a exames genéticos e a servicos de reabilitagcdo fazem com que muitos
pacientes convivam por anos com sintomas progressivos sem acompanhamento
adequado.

Do ponto de vista clinico, além das altera¢gdes de marcha e equilibrio, destacam-

se sintomas que afetam diretamente a comunicagao e a alimentagao: a disartria ataxica
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e a disfagia. A disartria € marcada por fala escandida, ritmo irregular, alteragdes
prosodicas e dificuldade no controle da intensidade vocal, o que compromete a
inteligibilidade e a clareza da mensagem. Ja a disfagia aumenta o risco de aspiragéao,
desnutrigédo e infecgdes respiratorias, além de trazer grande sofrimento subjetivo. Ambos
os sintomas afetam ndo apenas a saude fisica, mas também a insercao social, pois a
comunicacgao oral e o ato de compartilhar refeigcdes sao praticas fundamentais de convivio
humano.

Nesse cenario, a fonoaudiologia assume papel central no processo de reabilitacdo.
A atuagdao do fonoaudidlogo engloba avaliagdo detalhada, elaboracdo de planos
terapéuticos individualizados e desenvolvimento de estratégias compensatodrias. Escalas
como a SARA (Scale for the Assessment and Rating of Ataxia) e a ICARS (International
Cooperative Ataxia Rating Scale) sao uteis para mensurar o grau de comprometimento
motor. A adaptacao da SARA para o portugués brasileiro representou um marco, ao
permitir acompanhamento padronizado da progressdo da doenga. No entanto, tais
instrumentos precisam ser complementados por avaliacbes especificas de fala e
degluticdo, capazes de captar nuances funcionais relevantes para a pratica
fonoaudioldgica.

A intervencdo busca: (1) melhorar a inteligibilidade da fala; (2) favorecer a
segurancga alimentar; (3) preservar a autonomia funcional; (4) promover estratégias de
comunicagao alternativa, quando necessario; (5) fortalecer vinculos sociais e familiares.
Estratégias utilizadas incluem treino motor orofacial, exercicios respiratorios e fonatérios,
praticas de coordenacdo pneumo-fono-articulatéria e técnicas de controle prosodico.
Para disfagia, adotam-se adaptacdes de consisténcia alimentar, fortalecimento muscular
e manobras compensatorias, como a degluticdo supraglética. Em fases avangadas,
recursos de comunicacdo aumentativa e alternativa — pranchas de simbolos, aplicativos
digitais — podem garantir expressao e participagao social.

Casos clinicos exemplificam a relevancia dessa intervengdo. Um paciente com
disartria grave pode recuperar parte da inteligibilidade com treino respiratério associado
a exercicios articulatérios, o que reduz frustracbes no convivio familiar. Outro, com
disfagia frequente, pode melhorar a seguranga alimentar com adaptacbes de
consisténcia e treino deglutitorio, evitando hospitalizagbes por pneumonia aspirativa.
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Essas experiéncias mostram que, mesmo sem protocolos consolidados, a atuagao
fonoaudioldgica individualizada produz ganhos significativos.

Ainda assim, observa-se a escassez de programas estruturados e baseados em
evidéncias. A maioria dos estudos € descritiva ou centrada em relatos de caso, enquanto
ensaios clinicos controlados permanecem raros. Essa lacuna compromete a
consolidagdo de protocolos terapéuticos e dificulta a comparacédo de resultados entre
servigos. Investir em pesquisas longitudinais e multicéntricas € fundamental para
compreender a evolugao funcional dos pacientes e estabelecer intervencdes eficazes em
cada estagio da doenga.

A integracdo em equipes multidisciplinares € outro ponto crucial. Pacientes com
ataxia frequentemente apresentam comorbidades ortopédicas, nutricionais e
psicoldgicas, que exigem acompanhamento coordenado entre diferentes especialidades.
Nesse contexto, a educacéao familiar e o treinamento de cuidadores sdo complementares
ao tratamento, pois asseguram a continuidade do cuidado no ambiente domiciliar e
fortalecem o suporte social.

Do ponto de vista psicossocial, as ataxias representam um desafio ainda maior. A
perda gradual de fungdes comunicativas e alimentares pode gerar isolamento, depressao
e ansiedade. A fonoaudiologia, ao favorecer a comunicagao e a segurancga alimentar,
contribui ndo apenas para a saude, mas também para o fortalecimento da autoestima,
para a preservacgao da identidade social e para a inclusao em diferentes esferas da vida.

Diante disso, a construgdo de programas de reabilitagdo fonoaudioldgica voltados
as ataxias deve considerar cinco pilares: avaliagdo funcional detalhada, intervencao
precoce, estratégias individualizadas, integracdo multidisciplinar e monitoramento
continuo. Esses pilares, aliados ao uso de tecnologia assistiva e de protocolos validados,
podem transformar a pratica clinica, ampliando as possibilidades de intervencao.

Conclui-se que o desenvolvimento de programas estruturados para a reabilitacao
fonoaudioldgica de pacientes com ataxia € uma necessidade urgente. Ao mesmo tempo
em que se busca minimizar os sintomas motores, € essencial reconhecer que fala,
degluticdo e comunicagdo sdo dimensdes profundamente ligadas a autonomia e a
dignidade humana. A expansdo da pesquisa, a sistematizacdo de protocolos e o
fortalecimento de politicas publicas de acesso constituem passos fundamentais para
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garantir que esses pacientes possam viver com mais saude, participagdo social e
qualidade de vida.
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SINDROME DE STILL NA INFANCIA E NA IDADE ADULTA

Lauda Vieira Dos Santos

1.  INTRODUGAO

Sindrome de Still nas suas formas infantis e adultas, destacando semelhancas e
diferencas entre esses grupos etarios (Cabanelas et al., 2011; Appenzeller et al., 2003).

Para tanto, este estudo realizou uma revisdo integrada da literatura cientifica
disponivel, focando publicagdes classicas e recentes que discutem a evolugao conceitual,
avancgos terapéuticos e desafios clinicos relacionados a doenca (Mitrovic & Fautrel,
2024).

A metodologia adotada priorizou a analise de artigos revisados por pares,
trabalhos de referéncia nacionais e internacionais, além de casos clinicos emblematicos
para consolidar o conhecimento atual sobre a sindrome (Andrade et al., 2017).

A problematizagéo central reside na complexidade diagnostica da Sindrome de
Still, dada a auséncia de exames especificos e a necessidade de exclusdo de outras
doencgas autoimunes, infecciosas ou malignas com sintomas semelhantes (Santos,
2012).

Além disso, a heterogeneidade da apresentagdo clinica e das respostas
terapéuticas exige melhor compreensdo dos mecanismos imunoldgicos envolvidos para
melhorar o manejo e a qualidade de vida dos pacientes (Leavis et al., 2024)..

A importancia deste estudo € sistematizar conhecimentos sobre a doencga,
contribuindo para o reconhecimento precoce, tratamento adequado e conscientizagao da
relevancia da Sindrome de Still, especialmente em centros especializados de

reumatologia pediatrica e adulta (USP, 2019)..

2. DOENGA DE STILL - CARACTERISTICAS CLINICAS

A doenca de Still refere-se a um tipo de artrite inflamatdria que pode acometer tanto
criangas (Artrite Idiopatica Sistémica Juvenil — AlJS) quanto adultos (Doenca de Still do
Adulto — DSA).
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Os sintomas tipicos incluem febre alta quotidiana, patente evanescente de
coloragao salmao (erupgao cutanea caracterizada por manchas ou lesdes elevadas de
cor rosa-salmao), artrite e dores musculares, além de linfadenopatia (Cabanelas et al.,
2011).

Em quadros graves, pode haver destrui¢ao articular e inflamacgéao de érgaos internos
como coragao e pulmdes (Appenzeller et al., 2003).

O diagnéstico é predominantemente clinico e realizado por exclusdo, com suporte
de exames laboratoriais que evidenciam concentracio, leucocitose e hiperferritinemia
(Mitrovic & Fautrel, 2024).

O tratamento varia conforme a gravidade, incluindo anti-inflamatodrios,
corticosterdides, imunossupressores e, em casos refratarios, medicamentos biolégicos,
(Andrade et al., 2017).

As cirurgias ortopédicas podem ser permitidas para correcdo de deformidades

graves.

3. DIFERENGAS ENTRE A SINDROME DE STILL JUVENIL E ADULTA

A maioria dos especialistas considera as formas juvenil e adulta da sindrome de
Still como uma doencga continua com diferentes manifestagdes fenotipicas (Leavis et al.,
2024).

Isto é apoiado, em particular, por constelacées de risco genético comparaveis,
apresentacao clinica muito semelhante, exceto em dominios individuais e uma resposta
terapéutica comparavel aos bloqueios das interleucinas ou dos receptores
correspondentes, 0 que, por sua vez, poderia indicar a mesma patogénese.

No entanto, também sado conhecidas diferengas, por exemplo, a proporgéo entre
0s géneros na AlJ é equilibrada, enquanto na AOSD dois tercos dos doentes sao
mulheres (Santos, 2012).

Outras diferengas podem ser explicadas por um sistema imunitario mais imaturo
nas criancas do que nos adultos, por exemplo, a forte acumulagao sazonal nos meses
mais frios (fatores infecciosos?) e a acumulagdo de uma evolugao crbnica (doenga mais

agressiva com inicio mais precoce e evolugao grave?) na forma juvenil.
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Também se observam diferengas na apresentagao clinica, por exemplo, a
faringodinia é tao carateristica de uma primeira manifestagao na idade adulta, (cerca de
60% dos casos) que encontrou o seu lugar nos critérios de classificagdo de Yamaguchi,
mas na infancia s6 esta presente em 10% dos casos (USP, 2019).

Em termos de envolvimento articular, a anca e a coluna cervical sdo um problema
importante na infancia, representando 32% e 24%, respetivamente, enquanto estas
articulagdes sao afetadas em menos de 2% dos adultos.

Na AlJS, ha também evidéncia de um processo autoimune, que parece tornar-se
cada vez mais relevante, pelo menos no decurso da doenga. A associagao com o sistema
HLA, a evolugdo como poliartrite com desenvolvimento de auto-anticorpos, a ativagao
das células Th1 e Th17 e os défices funcionais das células T reguladoras devem ser
mencionados (Appenzeller et al., 2003)..

Aparentemente, o sistema imunitario adaptativo pode ser ativado durante o curso
da doenca, o que também provoca alteragbes nas vias de sinalizagdo que mantém a
doenga.

As consequéncias terapéuticas ainda ndo foram adequadamente investigadas.

Abb. 2 | Haufigkeit und Befallsmuster der Arthritis bei SJIA und AOSD
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Em resumo, as formas infantil e adulta tém muitas semelhangas, mas também
diferengas, para além da idade diferente da primeira manifestagao.

Tanto a AlJ e a DSJ como a DSA diferem fundamentalmente na sua patogénese
das outras formas de artrite inflamatéria no respetivo grupo etario (AlJ e artrite
reumatoide) e sdo agora entendidas como doengas auto-inflamatérias (APPENZELLER
et al., 2003; MITROVIC; FAUTREL, 2024). .

Lembrando que se houver suspeita de AlJ/SJSD, deve ser consultado um
reumatologista pediatrico numa fase precoce, ou um reumatologista se houver suspeita
de DSA (USP, 2019).

4, PATOGENESE

A SJIA e a AOSD distinguem-se das outras artrites inflamatdrias pelo fato de, de
acordo com o conhecimento patogenético atual, o componente auto-inflamatério ser mais
importante do que o componente autoimune (Mitrovic & Fautrel, 2024).

Historicamente, a AIJS, tal como todos os outros subtipos de AlJ, era classificada
como doencgas reumaticas da infancia e da adolescéncia no grupo das doencas auto-
imunes.

No entanto, a AlJS é atualmente entendida como uma doenga auto-inflamatdria.
As doencgas “auto-inflamatérias” ( AID) resultam geralmente de disfungdes do sistema
imunitario inato.

Still também é fortemente autoimune, as infecgdes por repeticdo sdo comuns na
infancia e fase adulta.

Muitas AIDs tém causas monogenéticas, ou seja, sdo causadas por mutagdes num
dos genes que codificam proteinas ou fatores reguladores nas vias de transdugao de
sinais pro-inflamatoérios do sistema imunitario inato.

A classificagao do SJIA e do AOSD na AID baseia-se essencialmente em trés
observacoes fundamentais:

Durante as fases ativas da doencga, observa-se um aumento significativo da
ativagdo de genes, que tém um efeito amplificador na via da IL-1 ou resultam numa

ativagao de macrdéfagos ou granulécitos (Cabanelas et al., 2011).
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A proteina S100A12, enquanto marcador da ativagcdo de macrofagos e
granulécitos, encontra-se significativamente aumentada.

Os farmacos que bloqueiam a via da IL-1, ou os farmacos dirigidos contra a IL-6
ou o seu recetor, sdo bem sucedidos do ponto de vista terapéutico, ao passo que as
terapéuticas como os inibidores do TNF-alfa (Andrade et al.,, 2017), que sdo bem

sucedidos na AR ou noutras formas de AlJ, sdo geralmente insuficientemente eficazes.

5. EPIDEMIOLOGIA

A doencga de Still é rara, acometendo principalmente adultos jovens, com mais de
70% dos casos antes dos 35 anos.

Estima-se uma incidéncia de 1 a 3 casos novos por milhdo porano (Santos, 2012),
sem predominancia clara por sexo na infancia, mas com maior prevaléncia feminina
(Leavis et al., 2024) na idade adulta.

E reconhecida como causa importante de febre de origem indeterminada,
representando 5 a 9% dos diagnosticos nesse contexto, com ocorréncia em todos os

grupos étnicos e geograficos.
6. FISIOPATOLOGIA

Embora ainda ndo totalmente elucidada, a fisiopatologia envolve uma intensa
desregulacao imunoldgica.

A interleucina-1 (IL-1) desempenha papel central na cascata inflamatoria, com
niveis elevados em pacientes nao tratados. A IL-18 ativa a via T-helper 1, promovendo a
liberagdo do fator de necrose tumoral alfa, enquanto a IL-6, em sinergia com IL-1,
estimula a via Th17, perpetuando a inflamacgao.

Essas citocinas sdo responsaveis pelas manifestacdes sistémicas e articulares
(Mitrovic & Fautrel, 2024), como febre, erupgao cutanea e artrite.

A infiltragdo de células inflamatdrias em linfonodos, bago e figado pode levar a
linfadenomegalia, esplenomegalia e hepatomegalia (Cabanelas et al., 2011) presentes

€m casos graves.
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7. QUADRO CLINICO E A EVOLUGAO CLINICA

A doenga pode apresentar curso monociclico, policiclico ou periodico, variando
entre os pacientes.

Aproximadamente 30% dos pacientes apresentam curso monociclico, com
episddios isolados, enquanto a maioria apresenta recorréncia ou curso ocasional com
envolvimento articular persistente.

A poliartrite é frequente, afetando grandes e pequenas articulagdes, podendo levar
a anquilose e destruicao articular, especialmente nos punhos.

Manifestagbes sistémicas como hepatomegalia, esplenomegalia, pericardite e
pleurite também aparecem em fases mais graves. A gravidade das manifestacbdes
articulares e sistémicas varia amplamente e influencia o prognaéstico.

Na Alemanha, os dados epidemiologicos disponiveis referem-se principalmente a
Artrite ldiopatica Sistémica Juvenil (AlJS). A incidéncia dessa doenga é estimada em
aproximadamente 16,5 casos por 100.000 criangas por ano, o que corresponde a cerca
de 80 novos diagndsticos anuais, principalmente em criangas entre 2 e 4 anos de idade.

No Japao, a AlJS representa cerca de 50% de todos os casos de artrite idiopatica
juvenil, diminuindo uma proporc¢ao significativamente maior nesse pais.

Quanto a Doencga de Still do Adulto (DSA), ndo existem numeros consolidados
para a Alemanha.

Contudo, dados da Franga e Noruega sugerem que a incidéncia em adultos é
muito inferior a da AlJS, variando entre 0,16 e 0,4 casos por 100.000 habitantes ao ano.

Em termos gerais, tanto a AIJS quanto a DSA sao consideradas doencas
reumatoldgicas raras em suas respectivas faixas etarias (Santos, 2012)..

Caracteristicamente, apresentam uma triade quase simultdnea de sintomas:
artralgia ou artrite; febre intermitente e alta, com picos tipicos (“febre de pico”) e exantema
volatil, geralmente de coloragéo salmao.

O comprometimento articular envolve predominantemente as grandes

articulagdes, podendo resultar em curso destrutivo quando nao tratado.
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Manifestagbes sistémicas comuns incluem linfadenopatia generalizada,
hepatomegalia e esplenomegalia.

Em casos mais severos, complicacbes como a Sindrome de Ativacao de
Macréfagos (MAS) (Leavis et al., 2024) podem ocorrer, representando risco de morte.
Nessa condigdo, uma tempestade de citocinas e ativagdo exacerbada de macrofagos
levam a hemofagocitose na medula 6ssea, febre persistente e faléncia multipla de
orgaos, incluindo manifestagbes neuroloégicas graves, como acidente vascular cerebral.

O envolvimento cardiaco se manifesta por pericardite, podendo evoluir
especialmente para miocardite, tamponamento ou endocardite ndo infecciosa.

O acometimento pulmonar é variado, podendo complicar o diagndstico diferencial
com infecgdes e doencas pulmonares intersticiais.

A amiloidose sistémica € um evento raro, geralmente associado a doencga

prolongada e nao controlada.

8. OPGOES TERAPEUTICAS

O tratamento inicial inclui antiinflamatérios nao esteroidais (AINEs) e
corticosteroides em doses baixas ou moderadas para controle dos sintomas.

Em casos que nao respondem, o uso de imunossupressores como metotrexato é
comum para controlar a atividade inflamataria.

Medicamentos biolégicos que bloqueiam a interleucina-1, interleucina-6 ou o fator
de necrose tumoral tém indicagao de eficacia em casos refratarios (Cabanelas et al.,
2011; Mitrovic & Fautrel, 2024) e sdo cada vez mais utilizados. O objetivo é controlar a

inflamacao, prevenir sequelas articulares e melhorar a qualidade de vida do paciente
9. IMPACTOS NA QUALIDADE DE VIDA
A doenga pode causar perda significativa de qualidade de vida, devido a dor

cronica, limitagdes funcionais e necessidade de tratamento prolongado (Andrade et al.,

2017) com medicamentos imunossupressores.
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A disfuncédo articular e os sintomas sistémicos influenciam a capacidade de
realizagcao das atividades diarias e no bem-estar geral.

Portanto, se trata de uma doencga social — pelas deformidades e dores “tiram” os
pacientes e, muitas vezes os pais e cuidadores da rotina. Isto prevalece na populacéo da
década de 80, quando nao existiam o MTX (metrotexato) e nem os DMARDs — drogas
modificadoras do curso da doenga, como alguns biolégicos.

Atualmente, e desde o ano 2.000 os pacientes sao logo levados a tratamento
bioldgico e outros. Isto proporciona jogar futebol, estudar e nadar, namorar e ter uma vida
bastante préxima do universo dito “normal”.

A abordagem multidisciplinar, incluindo reumatologista, fisioterapeuta e suporte
psicoldgico, é importante para o manejo global do paciente.

Na experiéncia com a paciente de Still, LARISSA JANSEN relato aqui um pouco
dessa vivéncia que passa dos 20 anos. Ela é uma paciente que convive desde a infancia
com a forma sistémica da Artrite Idiopatica Juvenil (AlJ), que corresponde a doenca de
Still na fase pediatrica.

Na década de 1980, quando surgiram o0s primeiros sintomas, as opgoes
terapéuticas disponiveis eram bastante limitadas, o que dificultava o controle adequado
da doencga. Larissa manifestou a forma sistémica grave, com artrite poliarticular afetando
todas as articulagdes, desde os dedos dos pés até a nuca.

A progressao da doenga foi comprovada em deformidades articulares graves, que
exigiram intervengdes cirurgicas significativas, como a colocacao de proteses em quadris
e dois transplantes ésseos realizados em 2006.

Além dos danos articulares, Larissa sofreu uma lesdo medular que levou a
necessidade do uso de cadeira de rodas e ainda aguarda novas cirurgias para
reabilitac&o.

Apesar das limitagdes fisicas decorrentes da fraqueza e de suas complicagdes,
Larissa demonstra uma atitude resiliente e positiva diante da doenca, ressaltando que o
cuidado com o estado emocional e a manutencao da esperancga sao fundamentais para
a convivéncia com situagdes cronicas e complexas.

O caso de Larissa evidencia a evolugao natural da doencga de Still juvenil quando
nao foi controlado desde os primeiros sinais da doenca.
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Destaca-se também a importancia do avango terapéutico nas ultimas décadas,
pois hoje os tratamentos, incluindo medicamentos biologicos, tém capacidade de
modificagdo do curso da doenga, reduzindo significativamente o risco de deformidades e
perdas funcionais graves.

Por fim, sua histdria ilustra o impacto profundo da doenga na qualidade de vida,
envolvendo especificagdes fisicas, necessidade de multiplos procedimentos médicos e o
desafio emocional associado ao manejo de uma doenga rara e agressiva, reforgando a
importancia do atendimento multidisciplinar (USP, 2019), que abrange ndo apenas o

aspecto clinico, mas também o suporte psicossocial aos pacientes.

10. REVISAO DE LITERATURA SOBRE A SINDROME DE STILL

A Sindrome de Still € uma doenca inflamatéria sistémica rara com duas formas
principais: Artrite Idiopatica Sistémica Juvenil (AlJS) na infancia e Doenca de Still do
Adulto (DSA). Ambas compartilham sintomas como febre alta, demonstracbes e
manifestacdes sistémicas, mas apresentam diferencas clinicas e tratamentos especificos
conforme a idade.

A doenca resulta de uma desregulacdo imunolégica que eleva
citocinas (Cabanelas et al., 2011; Mitrovic & Fautrel, 2024) pré-inflamatérias (IL-1, IL-6,
FNT), causando manifestagdes clinicas. O diagnéstico € complexo, baseado na exclusao
de outras doengas e auxiliado por critérios validados (Yamaguchi para adultos e
especificos para AIJS) e exames laboratoriais, destacando hiperferritinemia e
leucocitose.

A epidemiologia mostra incidéncia baixa (1 a 3 casos/milhdo/ano), com equilibrio
entre géneros na infancia e predominancia feminina em adultos. O curso pode ser
monociclico, policiclico ou periddico, com risco de complicagdo grave, uma sindrome de
ativacao de macrofagos.

Os tratamentos atuais focam em medicamentos biolégicos que bloqueiam IL-1 e
IL-6, melhorando o controle em casos refratarios a corticosterdides e metotrexato. As

diferengas clinicas entre as formas infantis e adultas orientam a terapia, destacando-se
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na infancia maior envolvimento hepatoesplénico e na idade adulta maior prevaléncia em
mulheres e faringite.

O reconhecimento precoce, diagndstico especifico e abordagem multidisciplinar
sao essenciais diferenciais para minimizar sequelas e melhorar a qualidade de vida dos

pacientes.

Tab. 1 ‘ Klinische Parameter bei der SJIA, dem juvenilen Still-Syndrom (JSD) und dem AOSD

[ Parameter SJHA (%) ISD (%) AOSD (%)

Fieber 95-100"* 100** 85-100**

| Arthritis 100°* - 88-100""»

| |

r 1
Exanthem 72-86" 75-85° 82-100"

1

| Halsentzindung 56-92
Arthralgien (ohne Arthritis) - 37 96-100*"»

v - - — 1

lerte Lymphad thi 34 21 41-90°
i
oder Spl gall 45°* 23" 17-65"

l Serositis 17 18* 12-53 |
Pharyngodynie - ) 62*
Labor:

Systemische Inflammation (CRP, BSG, 53 96" Ferritin 11 sign. Parameter
Leukozytose, Ferritin 11) (Leukozytose**
= = Transaminasenanstieg”
- S100 A12 11 26 77 neg. ANA/RF*)
Konsensusvorschlag fir Kategorisierung NA
(SJIA/JSD)
'
Voraussetzung ist der Ausschluss einer 2 Major (**) und ein minor (*) 2 Major (**) und zwei minor (*)
Infektion, Malignom und hereditdre Auto Kriterium vorhanden Kriterien vorhanden
inflammatorische Erkrankung

‘ Yamaguchi-Klassifikationskriterien NA NA S Kriterien (* oder **),
Voraussetzung ist der Ausschluss einer davon mind. 2 Major (**)
Infektion, Malignom, anderer rheumato

| logischer Erkrankungen

» Als Majorkriterium der Yamaguchi-Kriterien sind Arthralgien und/oder Arthritis méglich NA=nicht zutreffend

11. CONSIDERAGOES FINAIS

A Sindrome de Still, seja na forma infantil — Artrite Idiopatica Sistémica Juvenil —
ou na forma adulta — Doencga de Still do Adulto —, permanece uma condicéo rara e
complexa, cujo diagnéstico € desafiador devido a auséncia de marcadores especificos e
a necessidade de exclusdo rigorosa de outras doencgas autoimunes, infecciosas e
malignas com sintomas sobrepostos.

A base imunoldgica comum entre as formas infantil e adulta envolve desregulacéo
do sistema inflamatério mediada por citocinas-chave, como interleucina-1, interleucina-6
e fator de necrose tumoral alfa. Epidemiologicamente, a doenca predomina em adultos
jovens e criangas pequenas, com distribuicao equilibrada entre os sexos na infancia e

maior prevaléncia feminina na idade adulta.
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Em termos clinicos, o diagnéstico fundamenta-se na associagdo de sintomas
caracteristicos somados a exames laboratoriais que evidenciam marcadores
inflamatdrios elevados, como hiperferritinemia e leucocitose, e, sobretudo, pela exclusdo
criteriosa de outras enfermidades.

Do ponto de vista terapéutico, os avangos com medicamentos imunobioldgicos,
especialmente os bloqueadores de IL-1 e IL-6, trouxeram beneficios no controle da
inflamacéo, na prevencdo de sequelas articulares e sistémicas, e na melhoria da
qualidade de vida dos pacientes (Leavis et al., 2024; Andrade et al., 2017). O tratamento
inicial pode incluir antiinflamatérios nao esteroidais (AINEs) e corticosteroides, porém a
terapia deve ser ajustada conforme a gravidade e resposta, com abordagem
multidisciplinar e monitoramento constante para evitar complicagbes graves, como a
Sindrome de Ativacado de Macroéfagos.

Em resumo, essa atualizagcédo destaca a necessidade continua de aprimoramento
dos protocolos diagndsticos, o acesso facilitado as terapias modernas e o investimento
na capacitacdo de profissionais de saude. Assim, espera-se garantir um manejo mais

eficaz e resultados clinicos melhores para os pacientes acometidos pela sindrome.
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DIAGNOSTICO PRECOCE E O MANEJO MULTIDISCIPLINAR DA SINDROME DE
EHLERS-DANLOS HIPERMOVEL (SEDh)

Kércia Alcantara Silva

Marcia Vieira Silva

INTRODUCAO

A Sindrome de Ehlers-Danlos (SED) representa um grupo complexo e
heterogéneo de disturbios hereditarios do tecido conjuntivo, resultantes de anomalias
genéticas que afetam a biossintese e/ou estrutura do colageno e outras proteinas da
matriz extracelular. Essas condicdes sao caracterizadas por um espectro de
manifestagdes clinicas que incluem, primariamente, fragilidade tecidual, hipermobilidade
articular e alteracdes cutdneas. Dentre os treze subtipos distintos classificados
internacionalmente, a Sindrome de Ehlers-Danlos Hipermével (SEDh) é reconhecida
como a forma de maior prevaléncia. Apesar de sua frequéncia relativa, a SEDh
permanece drasticamente subdiagnosticada, acarretando longos periodos de sofrimento
para os pacientes (MALAIT et al., 2017).

A SEDh distingue-se principalmente pela hipermobilidade articular generalizada,
dor musculoesquelética cronica persistente, instabilidade articular com luxagdes e
subluxacdes recorrentes, manifestagdes cutaneas tipicas como pele macia ou
aveludada, e uma ampla gama de sintomas sistémicos (AZIZ; HAMONET, 2017). O
diagndstico é essencialmente clinico, pautado nos critérios revisados em 2017, exigindo
alta suspeicao e um olhar atento do profissional de saude para a constelacao de sintomas
multissistémicos.

O objetivo deste capitulo é apresentar de forma detalhada o conceito, a base
fisiopatoldgica e as manifestagdes clinicas da SEDh, enfatizando a importancia do
diagnostico precoce e a necessidade inadiavel de uma abordagem terapéutica
multidisciplinar individualizada. A problematica central abordada reside na caréncia de
conhecimento entre os profissionais de saude, que historicamente tem levado a atrasos

diagnosticos de uma década ou mais, intervengdes inadequadas e, frequentemente, a
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invalidagdo dos sintomas dos pacientes. Evidéncias demonstram que o atraso
diagnodstico esta associado a maior prevaléncia de dor crbnica, incapacidade funcional
significativa e o desenvolvimento de condigdes psiquiatricas secundarias, o que reforca
a urgéncia do reconhecimento clinico precoce e do manejo coordenado para a redugao
destes agravos.

Este estudo é uma revisao narrativa da literatura, com base em artigos cientificos,
diretrizes internacionais e publicagdes de sociedades médicas especializadas. A selecao
do material bibliografico priorizou fontes atualizadas e de relevancia clinica, como os
critérios diagnosticos de 2017 para a SEDh. A pesquisa teve como foco a fisiopatologia,
as manifestagdes clinicas multissistémicas, os desafios do diagnostico e a importancia
da abordagem terapéutica multidisciplinar. A analise dos dados compilados permitiu a
construcdo de uma revisdo sobre a SEDh, destacando os critérios diagnosticos e as
praticas adequadas para o manejo da condicgao.

O objetivo principal é contribuir para a comunidade académica e clinica ao
consolidar informacgdes cientificas sobre a SEDh, o subtipo mais prevalente de SED.
Enfatiza-se que o diagndstico precoce com a identificagdo e a intervengdo em fases
iniciais, especialmente na populacdo pediatrica, pode mitigar o desenvolvimento de
sequelas incapacitantes, como dor crénica e comorbidades psiquiatricas.
Adicionalmente, reforga a ineficacia da suplementacéao oral de colageno, desmistificando
uma crenga popular e orienta o foco terapéutico para abordagens baseadas em
evidéncias. Por fim, a pesquisa tem o intuito de minimizar as dificuldades clinicas
associadas a falta de conhecimento cientifico sobre o tema, advogando por maior
educacao e conscientizagao profissional como medida de saude publica para garantir um

cuidado digno e eficaz aos pacientes

REVISAO DE LITERATURA

A SEDh é caracterizada como um disturbio hereditario que impacta a estrutura e
a fungado do tecido conjuntivo. A falha primaria reside na sintese, processamento ou
organizacdo do colageno, a proteina estrutural mais abundante do organismo. O

colageno é um elemento crucial que confere resisténcia e integridade a virtualmente
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todas as estruturas corporais: pele, ossos, musculos, tenddes, ligamentos, fascias, vasos
sanguineos, dentes, olhos, aparelho reprodutor e 6rgaos internos.

A alteracdo na sintese do colageno, causada por mutag¢des genéticas (embora o
gene especifico da SEDh ainda ndo esteja totalmente elucidado, diferentemente de
outros subtipos de SED), resulta em um tecido conjuntivo intrinsecamente fragil e frouxo.
Esta fragilidade e frouxiddo sistémicas explicam a ampla e variada apresentacao
sintomatica.

Os trés sinais clinicos cardinais e definidores que devem levantar a suspeita de
SEDh s&o:

1. Hipermobilidade Articular Generalizada: Avaliada objetivamente pela Escala de
Beighton, manifestando-se por instabilidade articular crénica, dor musculoesquelética
intensa e eventos de luxacao e subluxagao recorrentes.

2. Hiperextensibilidade e Textura da Pele: Pele caracteristicamente macia,
aveludada e com elasticidade anormal, embora menos proeminente que na SED
Classica.

3. Fragilidade Tecidual Cronica e Manifestagdes Sistémicas: O impacto da
fragilidade tecidual em 6rgaos e sistemas, resultando em sintomas que variam desde
fadiga cronica até disfungdes gastrointestinais e autonémicas.

O diagndstico da SEDh é eminentemente clinico, sendo obrigatério o uso dos
Critérios de Diagnostico Revisados Internacionalmente de 2017 (MALAIT et al., 2017). O
diagndstico exige a presencga simultanea de trés critérios principais:

Critério 1: Hipermobilidade Articular Generalizada (HAG) — A HAG é confirmada
através da Escala de Beighton (score 26/9 para criancas e adolescentes pré-puberes,
=25/9 para adolescentes e adultos jovens, e 24/9 para adultos mais velhos). A avaliagéo
da hipermobilidade articular pela Escala de Beighton é crucial para o primeiro critério
diagnostico. Esta ferramenta consiste em nove manobras que quantificam a

hiperextensibilidade das articulagbes, conforme detalhado na Figura 1.



ESCORE DE BEIGHTON

A - Corn  palma das mdcs e 0
antebraco

FIGURA 1 — ESCORE DE BEIGHTON.
O Escore de Beighton avalia a hipermobilidade articular em nove pontos, sendo o
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ponto de corte: para criangas/adolescentes pré-puberes, para adultos jovens e para

adultos acima de 50 anos.

passiva da articulagao
metacarpofalangea do 5°
dedo.

Manobra Descrigao Pontos (Total 9)
1. Hiperextensdo do 5° | Com o} antebrago | 1 por mao (Total 2)
Dedo apoiado, hiperextensao

2. Flexao do Polegar

Flex&o passiva do polegar
para tocar a face flexora
do antebraco.

1 por polegar (Total 2)

3. Hiperextensdo do
Cotovelo

Hiperextensao do
cotovelo (bragos
esticados).

1 por cotovelo (Total 2)
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4. Hiperextensao
Joelho

do

Hiperextensado do joelho
(de pé, joelhos travados).

1 por joelho (Total 2)

5. Flexado do Tronco

Tocar o chdo com as
palmas das maos,
mantendo os joelhos
totalmente estendidos.

1 (Total 1)

Fonte: Adaptado de SBRASH (2025).

Critério 2: A Presenca de Dois ou Mais dos Seguimentos de Manifestagbes Secundarias.

Este critério complexo agrupa manifestagées secundarias que refletem a fragilidade

sistémica do tecido conjuntivo. A imagem 2 resume a estrutura do diagndstico,

destacando a necessidade de cumprir os trés critérios simultaneamente.
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@ Diagnostic Criteria for Hypermobile Otributed by
\ The International Consortium Ehlers-Danlos Syndrome (llEDS) —_— E;‘SGB
% g"RETIE"z‘B?""-:; Syndromes This diagnostic checklist is for doctors across Danlos
’ & Pelated Disorcers all disciplines to be able to diagnose EDS / Society.
Patient name: DOB: DOV: Evaluator:

The clinical diagnosis of hypermobile EDS needs the simultaneous presence of all criteria, 1and 2 and 3.

CRITERION 1 - Generalized Joint Hypermobility

One of the following selected: >
O =6 pre-pubertal children and adolescents SN ) )
O =5 pubertal men and woman to age 50 Beighton Score: /9 J\ <7/ ¥ '
O =4 men and women over the age of 50 o e - -

If Beighton Score is one point below age- and sex-specific cut off, two or more of the following must also be selected to meet criterion:
O Canyou now (or could you ever) place your hands flat on the floor without bending your knees?
O Canyou now (or could you ever) bend your thumb to touch your forearm?
O As a child, did you amuse your friends by contorting your body into strange shapes or could you do the splits?
O As a child or teenager, did your shoulder or kneecap dislocate on more than one occasion?

O Do you consider yourself "double jointed"?

CRITERION 2 - Two or more of the following features (A, B, or C) must be present

Feature A (five must be present)

O Unusually soft or velvety skin

O Mild skin hyperextensibility

O Unexplained striae distensae or rubae at the back, groins, thighs, breasts and/or abdomen in adolescents, men or pre-pubertal women
without a history of significant gain or loss of body fat or weight

O Bilateral piezogenic papules of the heel

O Recurrent or multiple abdominal hernia(s)

O Atrophic scarring involving at least two sites and without the formation of truly papyraceous and/or hemosideric scars as seen in classical EDS

O Pelvic floor, rectal, and/or uterine prolapse in children, men or nulliparous women without a history of morbid obesity or other known
predisposing medical condition

O Dental crowding and high or narrow palate

O Arachnodactyly, as defined in one or more of the following:
(i) positive wrist sign (Walker sign) on both sides, (i) positive thumb sign (Steinberg sign) on both sides

O Arm span-to-height ratio 21.05

O Mitral valve prolapse (MVP) mild or greater based on strict echocardiographic criteria

O Aortic root dilatation with Z-score >+2

Feature A total: 2
Feature B
O Positive family history, one or more first-degree relatives independently meeting the current criteria for hEDS

Feature C (must have at least one)
O Musculoskeletal pain in two or more limbs, recurring daily for at least 3 months
O Chronic, widespread pain for 23 months
O Recurrent joint dislocations or frank joint instability, in the absence of trauma

CRITERION 3 - All of the following prerequisites MUST be met

1. Absence of unusual skin fragility, which should prompt consideration of other types of EDS

2. Exclusion of other heritable and acquired connective tissue disorders, including autoimmune rheumatolegic conditions. In patients with an
acquired CTD (e.g. Lupus, Rheumatoid Arthritis, etc.), additional diagnosis of hEDS requires meeting both Features A and B of Criterion 2.
Feature C of Criterion 2 (chronic pain and/or instability) cannot be counted toward a diagnosis of hEDS in this situation.

3. Exclusion of alternative diagnoses that may also include joint hypermability by means of hypotonia and/or connective tissue laxity.
Alternative diagnoses and diagnostic categories include, but are not limited to, neuromuscular disorders (e.g. Bethlem myopathy), other
hereditary disorders of the connective tissue (e.q. other types of EDS, Loeys-Dietz syndrome, Marfan syndrome), and skeletal dysplasias
(e.g. osteogenesis imperfecta). Exclusion of these considerations may be based upon history, physical examination, and/or molecular
genetic testing, as indicated.

Diagnosis:

IMAGEM 2 — CRITERIOS DIAGNOSTICOS DA SINDROME DE EHLERS-DANLOS
HIPERMOVEL (SEDh) - 2017.

Critério 3: Exclusdo de Outras Condi¢des. O diagndstico de SEDh sé pode ser firmado

apo6s a exclusao de outros subtipos de SED (como a Classica ou Vascular) ou outros
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disturbios do tecido conjuntivo, como a Sindrome de Hipermobilidade Generalizada
(HSD), que néo preenche totalmente os Critérios 2 ou 3 da SEDh.

A natureza da SEDh é intrinsecamente complexa, sendo o resultado de um defeito
genético subjacente que comanda a producdo de um colageno estruturalmente
deficiente. A ampla variagao fenotipica entre os pacientes é explicada por dois fatores
cruciais: a penetrancia incompleta ou variavel e a interagdo com a epigenética. A
penetrancia génica variavel significa que, mesmo portadores da mesma alteragéo
genética, os individuos apresentardo graus distintos de manifestagdo da doenca. Por este
motivo, as manifestacbes sado tdo complexas: um paciente com SEDh nunca sera
clinicamente idéntico a outro em termos de sinais e sintomas. A Figura 2 demonstra a
vasta gama de apresentagdes clinicas que podem ocorrer nas Sindromes de Ehlers-
Danlos.

As Sindromes de Ehlers-Danlos (SEDs) podem afetar diversos sistemas organicos
devido a natureza sistémica do colageno. Abaixo estdo algumas das manifestagdes
clinicas comuns por sistema, segundo Malfait et al. (2020):

° Musculoesquelético: Hipermobilidade articular, luxagdo congénita do
quadril, osteopenia/osteoporose, escoliose/cifose, contratura articular, pé plano valgo,
fraqueza muscular.

° Cutaneo e Subcutaneo: Pele macia e aveludada, hiperextensibilidade
cutadnea, cicatrizes hemossideroticas, papulas piezogénicas, estrias avermelhadas e
atréficas, hérnia inguinal/umbilical.

° Cardiovascular: Prolapso da valvula mitral, dilatagdo da raiz da aorta,
disseccao/aneurisma arterial.

° Gastrointestinal: Ruptura do trato gastrointestinal, diverticulite, ptose

visceral, disturbios funcionais do TGl (disfagia, refluxo, gastroparesia).

° Respiratério: Pneumotérax, hemopneumotoérax, Pectus excavatum e/ou
carinatum.
. Oftalmologico: Escleras azuladas ou cinzentas, estrabismo, ceratocone,

problemas refratarios.
° Oral/Maxilofacial: Retragao gengival, apinhamento dentario, periodontite,
palato ogival.
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° Outros: Dor e fadiga crénica, intolerancia ao exercicio fisico.

O comprometimento pode ocorrer em qualquer parte do corpo, levando a
comorbidades frequentemente ignoradas, mas que exigem tratamento especializado.
Dentre as mais comuns, destacam-se:

° Dor Crbnica Generalizada: Resultado da instabilidade articular,
microtraumas e possivelmente mecanismos de sensibilizagao central (BAEZA-VELASCO
et al., 2016).

. Disfuncdo Autondémica (Disautonomia/POTS): Sindrome da Taquicardia
Postural Ortostatica, causando tonturas, palpita¢des, fadiga e intolerancia ortostatica.

° Sindrome de Ativagcdo Mastocitaria (MCAS): Reagbdes alérgicas ou
inflamatdrias exacerbadas devido a liberagdo inapropriada de mediadores pelos
mastocitos.

° Complicagdes Gastrointestinais: Disfagia, refluxo, gastroparesia e
dismotilidade intestinal, reflexos da fragilidade tecidual na parede do trato digestivo.

E imperativo que os profissionais de salude e pacientes compreendam o
mecanismo fisiopatolégico da SEDh para evitar tratamentos ineficazes e dispendiosos,
como a suplementacao oral de colageno (hidrolisado ou nao). A crenca popular de que
"tomar colageno" ira reparar o tecido conjuntivo € biologicamente equivocada no contexto
da SEDh.

A sintese do colageno € um processo intracelular altamente regulado, dependente
de sequéncias especificas de aminoacidos codificadas pelo DNA do proprio paciente. O
colageno produzido é fragil e defeituoso porque a maquinaria de sintese (o codigo
genético alterado) é incapaz de produzir uma proteina estrutural normal. A administragcao
exdgena de colageno, que sera quebrado em seus aminoacidos constituintes no trato
gastrointestinal, ndo é capaz de corrigir o defeito genético subjacente que comanda a
producgéo da proteina estrutural deficiente (HAKIM; BRAVO; KUCHAREK, 2017). O foco
terapéutico deve estar na estabilizacao tecidual, fortalecimento muscular e manejo da
dor, e ndo na correcao bioquimica da proteina.

O diagnéstico precoce da SEDh é um pilar no manejo da sindrome e tem o poder
de mitigar significativamente o risco de desenvolvimento de sequelas graves e

incapacitantes na vida adulta. Em populagbes pediatricas, a identificagdo precoce dos
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fatores de risco, como hipermobilidade e dor musculoesquelética recorrente, permite
identificar adequadamente os pacientes, orientar intervengdes especificas e monitorar o
desenvolvimento de manifesta¢des sistémicas e ortopédicas.

A intervengcdo precoce na hipermobilidade, com énfase em fisioterapia
especializada, é crucial. O manejo proativo deve visar a estabilizacdo articular, o
fortalecimento muscular seletivo e o treinamento de propriocepg¢ao, evitando a
sobrecarga e a instabilidade que levam a microtraumas e dor crénica. Essa abordagem
preventiva na infancia € um exemplo de intervencdo capaz de evitar sequelas
importantes, como osteoartrite precoce e a necessidade de intervengdes cirurgicas
complexas no futuro (BULBENS et al., 2017; LAMARI NEUSELI; LAMARI MATEUS,
2021). A auséncia de um diagndstico oportuno na populagdo pediatrica e adolescente
esta diretamente associada a um aumento da morbidade, maior prevaléncia de dor
cronica intratavel, e o desenvolvimento de ansiedade, depressao e fobia de movimento
devido a experiéncia constante de dor e lesdes.

Considerando a natureza multissistémica da SEDh e a variabilidade de suas
manifestagbes clinicas, o tratamento deve ser obrigatoriamente individualizado e
coordenado por uma equipe de saude que compreenda a complexidade da condic&o.
Devido a fragilidade tecidual poder afetar qualquer érgao ou sistema, cada paciente com
SEDh demandara tratamento com uma combinacgéao unica de profissionais:

e Medicina Fisica e Reabilitagdo (Fisioterapia/Terapia Ocupacional): Foco na
estabilizacao articular, treinamento proprioceptivo, fortalecimento muscular e adaptacao
de atividades de vida diaria para reduzir o estresse articular.

e Reumatologia e Ortopedia: Manejo da dor musculoesquelética, instabilidade
articular, e avaliacdo de intervengbes para luxagdes recorrentes, sendo a cirurgia
reservada apenas para casos de falha do tratamento conservador e instabilidade grave
(YONKO et al., 2021).

e Neurologia/Cardiologia: Essenciais para o diagnodstico e tratamento de
disautonomia, Sindrome da Taquicardia Postural Ortostatica (POTS) e monitoramento
vascular.

e Gastroenterologia: Manejo de dismotilidade, gastroparesia e refluxo
gastroesofagico crénico.
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° Psicologia e Psiquiatria: Abordagem da dor crénica, ansiedade, depressao
e do trauma crdénico associado a doencga e ao diagnaostico tardio.

O manejo terapéutico deve ser centrado na otimiza¢ao da fungao, controle da dor
e melhora da qualidade de vida, sempre com uma comunicacao clara e empatica entre
os membros da equipe e o paciente.

Um dos aspectos mais dolorosos e negligenciados da SEDh é a falta de
conhecimento sobre a sindrome no meio médico. O longo percurso até o diagnostico leva
0s pacientes a buscarem ajuda por anos, apresentando um conjunto de sintomas
incapacitantes, porém inespecificos para a maioria dos clinicos desinformados.

A consequéncia direta da falta de conhecimento ¢é a invalidagcédo dos sintomas, na
qual profissionais de saude, incapazes de identificar a causa organica, rotulam o paciente
com diagnosticos psiquiatricos, frequentemente afirmando que seus sintomas sao de
origem psicossomatica ou "coisas da sua cabeca". Essa experiéncia ndo s6 atrasa o
tratamento correto, mas também imp&e um dano psicoldgico severo.

O estudo qualitativo Clinician-associated traumatization from difficult medical
encounters: results from a qualitative interview study on The Ehlers-Danlos Syndromes
(BRIGHTON et al., 2020) descreve este fenbmeno como traumatizacao clinica associada
ao profissional. O trauma nao é resultado da doenga em si, mas da negacao, desrespeito
e negligéncia experienciados durante as consultas médicas. O estudo enfatiza que a
negacéao da realidade do paciente por parte do profissional de saude € um fardo adicional
grave, levando a uma perda de confianga no sistema de saude e ao agravamento de
comorbidades psiquiatricas.

A educacao continuada e o aumento da conscientizagdo sobre a SEDh na
graduacdo e pds-graduacdo médica sdo medidas de saude publica urgentes. E somente
através do reconhecimento da patologia e da adogédo de uma postura de acolhimento que
sera possivel reverter esse ciclo de desinformacéao, evitar tratamentos equivocados e
garantir que o paciente com SEDh seja tratado com a competéncia e o respeito que a

complexidade de sua condi¢&o exige.
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CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Ehlers-Danlos Hipermdvel, como o subtipo mais comum, mas
frequentemente n&o reconhecido, demanda um alto indice de suspeita clinica e profundo
conhecimento de seus critérios diagnosticos revisados. A natureza multissistémica da
SEDNh, resultante de um defeito genético na sintese do colageno, explica a individualidade
extrema do quadro clinico e torna a suplementagdo exogena de colageno ineficaz. A
confirmacédo de um diagndstico precoce, especialmente na populacdo pediatrica, é
essencial para o desenvolvimento de estratégias preventivas (principalmente de
reabilitacdo) que minimizem a progressao das sequelas na vida adulta.

O manejo terapéutico exige uma abordagem estritamente multidisciplinar,
centrada na individualidade do paciente e no controle dos sintomas especificos. E
imperativo que a comunidade médica reconheca a patologia subjacente a fragilidade
tecidual e abandone a pratica de invalidagao dos sintomas, que, como demonstrado, esta
associada a traumatizagao clinica. A conscientizacdo e a educacao sio as ferramentas
primarias para reduzir o sofrimento e o longo percurso até o tratamento adequado para
os portadores da SEDh.

REFERENCIAS

AZIZ, Q.; HAMONET, C. Ehlers-Danlos Syndrome, Hypermobility Type: Management
Issues. Rheumatic Disease Clinics of North America, v. 43, n. 4, p. 581-591, 2017.

BAEZA-VELASCO, C. et al. Neuropathic pain in the Ehlers—Danlos syndrome: diagnosis
and treatment. Joint Bone Spine, v. 83, n. 5, p. 509-513, 2016.

BRIGHTON, P. et al. Clinician-associated traumatization from difficult medical
encounters: results from a qualitative interview study on The Ehlers-Danlos Syndromes.
Disability and Rehabilitation, v. 42, n. 25, p. 3679-3686, 2020.

BULBENS, C. et al. Joint hypermobility syndrome in children and adolescents: a review
of the literature. Pediatric Rheumatology Online Journal, v. 15, n. 1, p. 24, 2017.

CASTORI, M.; MALFAIT, F. Ehlers-Danlos Syndrome, Hypermobile Type: A Clinical and
Genetic Overview. American Journal of Medical Genetics Part C: Seminars in Medical
Genetics, v. 178, n. 4, p. 343-352, 2018.



303

GRAHAM, R. The Ehlers-Danlos Syndromes. British Medical Journal, v. 315, n. 7114, p.
939-943, 1997.

HAKIM, A.; BRAVO, J. F.; KUCHAREK, H. A Concise Guide to the Hypermobility
Syndrome: Diagnosis, Management and Treatment. London: Springer, 2017.

HAMONET, C. Ehlers-Danlos Syndrome: the new classification. Journal of Pain and
Palliative Care Pharmacotherapy, v. 31, n. 1, p. 1-2, 2017.

LAMARI NEUSELI; LAMARI MATEUS. Sindrome de Ehlers-Danlos: Hipermobilidade
Articular, Fragilidade e a Dor Crénica. In: Doencgas Raras no Brasil. Sao Paulo: Atheneu,
2021.

MALAIT, F. et al. The 2017 International Classification of the Ehlers—Danlos Syndromes.
American Journal of Medical Genetics Part C: Seminars in Medical Genetics, v. 175, n. 4,
p. 489-495, 2017.

S

OCIEDADE BRASILEIRA DE SINDROME DE EHLERS-DANLOS E HIPERMOBILIDADE
(SBRASH). O que é Sindrome de Ehlers-Danlos Hipermoével (SEDh). Disponivel em:
http://www.hipermobilidade.com/sedhoquee.html. Acesso em: 2 out. 2025.

YONKO, E. A. et al. Orthopedic Considerations and Surgical Outcomes in Ehlers-Danlos
Syndromes. American Journal of Medical Genetics. Part C, Seminars in Medical Genetics,
v. 187, n. 4, p. 458-465, 2021.



304

CABEDAL PROTETIVO DOS DIREITOS DAS PESSOAS COM DOENCAS RARAS:
AVANGCOS E ENTRAVES PARA A EFETIVAGCAO NO BRASIL

Nayara Toscano de Brito Pereira

Tibério Teixeira de Lima

INTRODUCAO

No Brasil, o arcabougo protetivo dos direitos das pessoas com Doencgas
Raras (DR) tem ganhado um protagonismo cada vez maior hodiernamente, engendrando
a publicacao de portarias, leis, entre outros documentos, a fim de contemplar os raros
por meio da execugao de politicas publicas de atencdo a saude e assisténcia.

Dada a multiplicidade de Doencgas Raras ja diagnosticadas e aquelas que
ainda nao possuem diagndstico fechado, bem como a complexidade do cuidado e do
suporte para os pacientes, avulta destacar que a legislagdo deve estar em consonancia
com a concretude da realidade social, para que consiga promover um cuidado efetivo
para quem dela necessita.

Diante do cenario contemporaneo das DR no Brasil, surge a necessidade
de conscientizar e debater sobre os direitos dos raros, dando visibilidade, autonomia e
empoderamento a eles. Isso deve estar refletido no meio académico-cientifico, tanto da
area da saude como do Direito. Este é o caso deste capitulo que se apresenta como fruto
do trabalho de conclusédo do curso de Especializagdo em Doencas Raras do UNIESP-
PB.

Esta pesquisa tem como objetivo geral analisar o aporte tedrico-juridico
brasileiro acerca dos direitos das pessoas com Doencas Raras. Para tal, se
consubstancia em trés objetivos especificos, quais sejam: a) conceituar e caracterizar as
Doencgas Raras, diferenciando-as de acordo com sua origem; b) examinar o conjunto de
leis brasileiras que agambarcam os direitos das pessoas com Doengas Raras; c) verificar
os desafios e entraves a efetividade deste lastro protetivo.

Trata-se de uma pesquisa eminentemente documental, englobando
documentos que compdem o corpo normativo sobre o tema das Doencgas Raras no

ordenamento juridico brasileiro, especialmente no que se refere as politicas voltadas a
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elas. Como lapso temporal, escolheu-se como marco a Portaria GM/MS n° 199, datada
de 30 de janeiro de 2014, analisando este documento e os que dele advém.

Quanto a pesquisa documental, entende-se que € aquela realizada a partir de
documentos hodiernos ou retrospectivos e que tenham autenticidade cientifica. Este tipo
de pesquisa tem sido bastante utilizado no ambito das ciéncias sociais e da investigacao
histérica, visando a descrever e/ou comparar fatos sociais, estabelecendo suas
tendéncias e caracteristicas.

Como fonte de pesquisa, utilizou-se preponderantemente a base de dados da
Biblioteca Virtual em Saude do Ministério da Saude, promovendo uma revisdo de
literatura, de forma qualitativa, com artigos que abordam estes textos normativos,
utilizando a base de dados do Scielo, de 2019 a 2023.

Neste contexto, foi erigido o seguinte problema de pesquisa: existe
(in)efetividade do sistema protetivo de direitos das pessoas com Doencgas Raras no
Brasil? Esta problematizagdo encontra respaldo nas mais atuais discussdes acerca dos
avancgos na protecdo dos direitos dos raros e dos entraves para o cumprimento das
politicas protetivas, especialmente no que atine ao diagndstico precoce e ao tratamento

dispendioso.

1 DOENGCAS RARAS: O QUE SAO E COMO SE CARACTERIZAM?

Consoante a Portaria GM/MS n°® 199/2014 (BRASIL, 2014a), seguindo o conceito
estabelecido pela Organizacdo Mundial da Saude, é considerada uma Doenca Rara
aquela que afeta até 65 pessoas no universo de 100.000 pessoas, isto é, 1.3 pessoas
para cada 2.000 pessoas.

De acordo com o Ministério da Saude, existem algumas caracteristicas gerais das
Doengas Raras, quais sejam: a) em geral, sdo enfermidades crbnicas; b) requerem
cuidados continuos de forma integrada, multidisciplinar e multiprofissional; c)
normalmente, ha quadro de adoecimento progressivo, degenerativo e, muitas vezes,
incapacitante; d) tém o condao de gerar sofrimento e impacto biopsicossocial para os

pacientes e seus familiares; e) ha complexidade para diagnosticar e manejar o tratamento
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e 0 acompanhamento; f) constitui um grande numero de problemas de saude. (BRASIL,
2025c).

Consoante disposto nas Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras no ambito do SUS, é imperioso destacar que as Doencas Raras séo
multifacetadas, apresentando uma gama de sinais e sintomas variaveis nao sé de uma
doencga para outra, mas também entre pacientes acometidos pelo mesmo tipo de doenca.

Assim também, muitas vezes apresentam algumas manifestagdes clinicas
relativamente comuns que se confundem com outras enfermidades, de modo a atrasar
diagnodstico, acarretando sofrimento fisico e psiquico ndo s6 para o paciente, mas
também para seus familiares diretamente envolvidos no contexto. No que aduz as suas
principais caracteristicas, tem-se que: “as Doengas Raras sdo geralmente crénicas,
progressivas, degenerativas e até incapacitantes, afetando a qualidade de vida das
pessoas e de suas familias”. (BRASIL, 2014b).

Para a criacdo destas Diretrizes, algumas informagdes e caracteristicas basicas
acerca das Doencas Raras foram fundamentais. Primeiramente, o ponto de partida é a
compreensao de que nao se pode precisar com exatiddo o numero de Doencas Raras
existentes no mundo, embora se estime um quantitativo entre seis e oito mil. Ademais, a
diversidade de origens deve ser considerada, sendo que cerca de 80% sao de origem
genética e os outros 20% sao de origem nao genética, tais como: causas ambientais,
infecciosas e imunoldgicas.

Haja vista a existéncia de uma grande diversidade de Doengas Raras, tais
Diretrizes do Ministério da Saude promoveram sua divisdo em dois grandes eixos
estruturantes, agrupando-as de acordo com o maior numero possivel de fatos e
caracteristicas em comum, tendo por cerne a divisdo inicial de acordo com a ja
mencionada natureza genética e a natureza nao genética.

Desta feita, o eixo das doengas de origem genética contempla: 1) Anomalias
Congénitas ou de Manifestagdo Tardia; 2) Deficiéncia Intelectual; 3) Erros Inatos do
Metabolismo.

Aprofundando o que seria o contexto das Anomalias Congénitas, foi definido que
acambarcam toda a anomalia funcional ou estrutural do desenvolvimento do feto, gerada

em virtude de fatores que tenham ocorrido antes do nascimento, mesmo em situagoes
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em que sua manifestacao seja tardia e permanecga desconhecida por um determinado
tempo apds o nascimento.

Quanto as doencgas de origem nao genética, foram elencadas as seguintes causas
capazes de ocasiona-las com um nexo causal, ou seja, com relagéo dual de causa-efeito:
1) Infecciosas; 2) Inflamatérias; 3) Autoimunes; 4) Outras Doencgas Raras de Origem néo
Genética.

Segundo o Ministério da Saude (MS), o panorama atual no mundo é de cerca de
300 milhdes de pessoas com Doengas Raras, de acordo com os dados catalogados na
Biblioteca Virtual em Saude. Ja no Brasil, 0 numero corresponde a aproximadamente 13
milhdes de pessoas. (BRASIL, 2024a).

No que aduz ao progndstico, o MS estima que 30% dos pacientes falecem antes
de atingirem os 5 anos de idade. Para 95% ainda ndo ha tratamento, devendo-se ofertar
cuidados paliativos e servigos de reabilitacdo. Cerca de 3% tém tratamento cirurgico ou
medicamentos regulares que atenuam sintomas. E importante mencionar também que
as Doengas Raras podem ser deflagradas por infecgdes virais ou bacterianas, ou até
mesmo por casas alérgicas e ambientais.

O MS estima, ainda, que ha cerca de 5 casos para cada 10 mil pessoas e que
75% ocorrem em criangas e jovens. Porém, estes pacientes tém dificuldade de alcancar
o diagndstico, de modo que precisam se consultar com uma média de dez profissionais,
de diferentes especialidades, até alcancga-lo tardiamente.
Por fim, quanto ao tratamento medicamentoso, o MS preleciona 2% tém tratamento
com medicamentos orfaos, capazes de interferir na progressao da doenca. Tais
medicamentos sao:

[...] aqueles destinados ao diagnéstico, prevengdo ou tratamento de
doengas ou disturbios com risco de vida, muito graves ou raros. Esses
medicamentos sdao chamados de “6rfaos” porque, em condi¢gdes normais
de mercado, a industria farmacéutica tem pouco interesse em desenvolvé-
los e comercializa-los por serem destinados a apenas um pequeno nimero
de pacientes. (BRASIL, 2024a, p.1).

Ja a base protetiva dos direitos das pessoas com Doencgas Raras e os entraves
para a consecugao deste ordenamento juridico e das politicas publicas que dele advém,

serao esmiugcados nas segdes que se seguem.
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2 A LEGISLAGCAO BRASILEIRA SOBRE OS DIREITOS DAS PESSOAS COM DR

O principal documento brasileiro acerca das Doencas Raras € a Portaria GM/MS
n°® 199, de 30 de janeiro de 2014, uma vez que ela instituiu a Politica Nacional de Atengéo
Integral as Pessoas com Doengas Raras, bem como aprovou as Diretrizes para Atengao
Integral as Pessoas com Doencas Raras no ambito do Sistema Unico de Saude - SUS e
instituiu incentivos financeiros de custeio. (BRASIL, 2014a).

Isso representou um grande marco para dar visibilidade as DR, desde a sua
conceituagao, perpassando pelas principais caracteristicas, e uniformizando, em nivel
nacional, a linha de cuidado para a efetividade de acbes de atencdo a saude e
assisténcia. Neste sentido, convém examinar detidamente os principais aspectos de seu
texto e como isso impacta diretamente o cuidado e a ateng¢ao destinados as pessoas com
DR no Brasil.

De acordo com a redacgao de seu art. 2°, a referida Portaria assevera que a Politica
Nacional de Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras deve ter abrangéncia
transversal em relacao as redes tematicas prioritarias do SUS, principalmente quanto a
Rede de Atencao as Pessoas com Doengas Cronicas, Rede de Atencao a Pessoa com
Deficiéncia, Rede de Urgéncia e Emergéncia e a Rede de Atencao Psicossocial e Rede
Cegonha.

Ja em seu art. 4°, sdo elencados os objetivos da instituicdo desta Politica Nacional,
quais sejam: 1) a reducdo da mortalidade; 2) contribuir para a redugdo da
morbimortalidade e das manifestagbes secundarias; 3) contribuir para a melhoria da
qualidade de vida das pessoas, por meio de agdes de promogao, prevengao, detecgao
precoce, tratamento oportuno, reducéo de incapacidade e cuidados paliativos.

No que concerne aos principios que norteiam a Politica Nacional de Atencéao

Integral as Pessoas com Doencgas Raras, destaca-se:

| - atengdo humanizada e centrada nas necessidades das pessoas;

Il - reconhecimento da doenga rara e da necessidade de oferta de cuidado
integral, considerando-se as diretrizes da RAS no ambito do SUS;

Il - promocdo do respeito as diferencas e aceitagdo de pessoas com
Doengas Raras , com enfrentamento de estigmas e preconceitos;

IV - garantia de acesso e de qualidade dos servigos, ofertando cuidado
integral e atengao multiprofissional,
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V - articulagéo intersetorial e garantia de ampla participagdo e controle
social;

VI - incorporacdo e uso de tecnologias voltadas para a promocgéo,
prevencao e cuidado integral na RAS, incluindo tratamento medicamentoso
e formulas nutricionais quando indicados no ambito do SUS, que devem
ser resultados das recomendacgdes formuladas por érgdos governamentais
a partir do processo de avaliacdo e aprovacao pela Comissdo Nacional de
Incorporacéo de Tecnologias no SUS (CONITEC) e Protocolos Clinicos e
Diretrizes Terapéuticas (PCDT); e

VIl - promocédo da acessibilidade das pessoas com Doencas Raras a
edificagdes, mobiliario, espacos e equipamentos urbanos. (BRASIL, 2014a,
art. 6°).

Tal base principioldgica € extremamente necessaria para trazer a pessoa
com DR para o centro da discussao, entendendo que o diagndstico ndo a define, mas
sim orienta condutas, tratamento e atengao integral de forma multiprofissional. Isto &,
pensar a Medicina Centrada na Pessoa, entendendo que o cuidado deve ser
multifacetado em todas as dire¢des que melhorem a vida da pessoa. (STEWART et al.,
2017).

Neste sentido, de acordo com o Ministério da Saude, deve ser seguida uma
jornada assistencial da pessoa com DR. Ela se apresenta da seguinte maneira: 1) a
entrada, que se da através do acolhimento; 2) a suspeita de DR dada a manifestagao de
sinais de alerta; 3) o diagndstico; 4) o fornecimento de orientagbes sobre cuidado em
saude; 5) o atendimento as principais necessidades de saude individuais; 6) a prestacao
dos cuidados continuados em saude; 7) a melhoria das condicbes em saude. (BRASIL,
2025c).

Todavia, avulta ressaltar que € preciso haver a longitudinalidade do cuidado e a
coordenacgao do cuidado por parte da Atencao Primaria a Saude, que é a porta de entrada
da pessoa com DR no ambito do SUS, buscando assisténcia a saude. (KESSLER et al.,
2019).

Uma importante Lei para dar visibilidade a causa das pessoas com DR no ambito
nacional e alertar para suas reais necessidades, foi a Lei n® 13.693, de 10 de julho de
2018, que instituiu o Dia Nacional de Doengas Raras. Tal data, mundialmente celebrada,
corresponderia ao ultimo dia do més de fevereiro, que pode ser 29 de fevereiro em anos
bissextos e 28 de fevereiro nos anos convencionais. Ja a Lei n® 14.593, de 02 de junho

de 2023, alterou a anterior para modificar o nome para “Dia Nacional da Informacao,
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Capacitacao e Pesquisa sobre Doencgas Raras”, bem como criou a Semana Nacional da
Informacgao, Capacitagao e Pesquisa sobre Doengas Raras. (BRASIL, 2023).

Por sua vez, a Portaria n°® 1.111, de 3 de dezembro de 2020, incluiu procedimento
de sequenciamento completo do exoma na Tabela de Procedimentos, Medicamentos,
Orteses, Préteses e Materiais Especiais do SUS. Tal fato representou um grande avango
no contexto do sequenciamento genético para verificar possiveis mutagbes que
repercutem em sindromes genéticas, que representam o maior numero de Doencgas
Raras no Brasil. (BRASIL, 2020).

Por sua vez, a Lei n°® 14.154, de 26 de maio de 2021, alterou o Estatuto da Crianca
e do Adolescente (ECA), a fim de promover o aperfeicoamento do Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), estabelecendo um rol minimo de doencas a serem rastreadas
pelo teste do pezinho. Nesse contexto, varias Doengas Raras poderiam ser identificadas
por meio do teste. Porém, isso ainda precisaria ser posto em pratica através de
regulamentacao elaborada pelo Ministério da Saude, com implementagao de forma
escalonada, mas a lei por si s6 ja se mostra um avanco na tematica. (BRASIL, 2021).

Ainda sobre a Lei 14.154/2021, é importante mencionar que foram previstas 5
etapas para implementar a detecgao de grupos de Doengas Raras durante a analise do
“teste do pezinho”. A saber, sua consecucado depende de fatores locais dos estados e
municipios, e isso sera discutido na proxima sec¢ao deste trabalho no que se refere aos
desafios para a real efetivagcao dos direitos das pessoas com Doengas Raras.

Em seu art. 10 da retromencionada lei, foi prevista a etapa 1, composta por: a)
fenilcetonuria e outras hiperfenilalaninemias; b) hipotireoidismo congénito; ¢) doenca
falciforme e outras hemoglobinopatias; d) fibrose cistica; €) hiperplasia adrenal congénita;
f) deficiéncia de biotinidase; g) toxoplasmose congénita.

Ja na etapa 2, ha previsao de: a) galactosemias; b) aminoacidopatias; c) disturbios
do ciclo da ureia; d) disturbios da betaoxidagao dos acidos graxos. Por sua vez, a etapa
3 é referente as doencas lisossbmicas. A etapa 4 consiste nas imunodeficiéncias
primarias e, por fim, a etapa 5 sera a da atrofia muscular espinhal.

Mais um tema importante no cenario brasileiro de DR foi trazido pela Portaria
GM/MS n° 3.132, de 19 de fevereiro de 2024, a qual promoveu a instituicdo da Camara
Técnica Assessora de Doencgas Raras, a CTA de Doencgas Raras, no ambito do Ministério
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da Saude. O escopo da CTA é ter carater técnico, consultivo e educativo sobre as DR, a
fim de contribuir para o aperfeicoamento e desenvolvimento da Politica Nacional de

Atencéo Integral as Pessoas com Doengas Raras. Assim, compete a CTA:

| - atuar de forma integrada com as areas técnicas do Ministério da Saude,
auxiliando na definicdo de prioridades assistenciais e de diretrizes de
cuidado em saude para a populacao afetada por Doencas Raras;

Il - propor acbes para a educagado permanente de profissionais de saude
[...];

[l - auxiliar na criacdo de estratégias de organizagao das agdes e servigos
de saude com vistas a fortalecer e qualificar o cuidado destinado a
populacao afetada por Doencas Raras no ambito da Rede de Atencéao a
Saude - RAS;

IV - propor critérios técnicos para o funcionamento dos servigos que atuam
no escopo das Doencas Raras nos diversos niveis de atencdo do SUS,
bem como mecanismos para seu monitoramento e avaliagao;

V - promover o intercAmbio de experiéncias de gestdo e de acbes
intersetoriais que visem ao aperfeicoamento, a inovagao de tecnologias e
a disseminacdo de conhecimentos voltados a promocido da saude, ao
cuidado e a reabilitacdo/habilitacdo de pessoas afetadas por Doencgas
Raras;

VI - contribuir com os servigos especializados para o desenvolvimento de
processos e métodos de coleta, analise e producao de informacgdes sobre
a populagao afetada por Doencas Raras; e

VII - ser um férum permanente para debater, revisar, promover e auxiliar
tecnicamente as tomadas de decisdo no ambito do Ministério da Saude que
versem sobre diretrizes assistenciais e aperfeicoamento das politicas de
saude destinadas a populagdo afetada por Doengas Raras. (BRASIL,
2024b, art. 2°).

Outro documento nacional importante no contexto das DR é a Portaria SAES/MS
n°® 3.080, de 29 de julho de 2025. Ela estabelece normas para habilitagcdo e registro de
servigos que realizam Terapia Génica no Cadastro Nacional de Estabelecimentos de
Saude — CNES. Ademais, inclui procedimentos na Tabela de Procedimentos
Medicamentos, Orteses, Proteses e Materiais Especiais do SUS. (BRASIL, 2025a).

De acordo com o art. 3° desta Portaria n° 3.080, a classificacdo Terapia Génica
passa a estar inclusa no Servigo 168 - Atencao as Pessoas com Doencas Raras da
Tabela de Servigos Especializados do Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Saude
(CNES).

Ja em seu art. 13, versa-se sobre a necessidade de assegurar a qualidade

assistencial e a seguranga do paciente durante a infusdo de terapias génicas. Para tal, é
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necessaria a adogao de protocolos padronizados de seguranga do paciente, seguindo as
diretrizes do Programa Nacional de Seguranca do Paciente (PNSP), havendo o devido
monitoramento e a mitigagcao de possiveis riscos. Neste sentido, um ponto importante é
a presenga de médico intensivista pediatrico no contexto das terapias génicas em faixa
etaria pediatrica.

Por fim, é basilar enfatizar a tematica da redugao de riscos das terapias génicas.
Nessa esfera, é citada a Portaria GM/MS n° 8.092, de 10 de setembro de 2025. Ela institui
o Comité Gestor e o Comité Técnico Independente previstos no acordo de
compartilhamento de risco para o fornecimento do onasemnogeno abeparvoveque, cujo

nome comercial € Zolgensma. (BRASIL, 2025b).

3 DESAFIOS PARA A EFETIVAGAO DOS DIREITOS DOS RAROS

De acordo com as Diretrizes para Atencéo Integral as Pessoas com Doencgas
Raras no ambito do Sistémica Unico de Satde — SUS (BRASIL, 2014b), aprovadas pela
Portaria GM/MS n° 199 (BRASIL, 2014a), o principal ponto de empecilho a plena
efetivacdo da base protetiva de direitos das pessoas com DR é a dificuldade de

diagndstico. Assim, tem-se que:

O diagndstico das Doengas Raras é dificil e demorado, o que leva os
pacientes a ficarem meses ou até mesmo anos visitando inimeros servigos
de saude, sendo submetidos a tratamentos inadequados, até que
obtenham o diagndstico definitivo. (BRASIL, 2014b, p. 7).

Nessa linha, segundo a presidente da Sociedade Brasileira de Genética Médica e
Genbmica (SBGM), Ida Schwartz, o diagndstico de uma pessoa com DR no Brasil leva,
em média, 5 anos. Ademais, destaca que ha uma “fila da genética”, isto é, ha escassez
de profissionais especializados na area, de modo que isso afeta diretamente o tempo que
demorara até a pessoa com DR obter pelo menos as consultas iniciais. (BRASIL, 2024c).
Outro ponto importante no que se refere ao diagndstico é que ele pode ser, muitas vezes,
inconclusivo, demandando um maior tempo de investigagdo que nem sempre é
alcancado. N&o se pode pensar apenas em uma consulta de triagem seguida de

tratamento, mas sim em um diagndstico complexo e multifacetado, o qual requer o
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parecer de diversas especialidades médicas, bem como acompanhamento conjunto e
individualizado do caso em tela.

No que tange ao tratamento dos casos raros, o custo ainda costuma ser bastante
elevado e a destinacio de recursos para financiamento permanece aquém do necessario
em diversas searas. Isso fica evidenciado maxime nos casos em que sao necessarios
diversos tipos de terapias multiprofissionais continuas e materiais para tratamentos de
suporte, como ocorre em relagdo aos curativos nos casos graves de epidermoélise
bolhosa, protetores solares com elevado fator de protecéo e 6culos especiais para casos
de albinismo, entre outras situacoes.

Neste diapasao, € imperioso questionar: de que modo esta havendo a regulagao
entre os servigos e como esta sendo feito o monitoramento de sua execugao? Isso tem
ocorrido em favor dos pacientes com DR, mesmo em municipios pequenos que contém
poucos equipamentos de saude?

Consoante Joao Silva Junior, representante da area de produtos de terapias
avangadas da Anvisa, é primordial que seja desenvolvido o “Parque Industrial do Brasil”,
para engendrar a garantia de maior acesso a medicamentos e produtos usados no
tratamento dos pacientes de forma integral. (BRASIL, 2024c).

Ainda sobre as Diretrizes retromencionadas, é preciso problematizar até que ponto
esta havendo a formacdo e educagdao continuada dos profissionais, para
compreenderem, de forma aprofundada, o fluxo de atencédo a saude das pessoas com
DR desde a Atencdo Primaria em Saude até a Atencao Especializada. Diminuir os
obstaculos e gargalos no fluxo é fundamental para a efetivacdo da Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doencgas Raras.

Em resumo, os principais desafios enfrentados no contexto da efetivacdo de

direitos das pessoas com DR estédo centrados principalmente nas seguintes esferas:

A existéncia de itinerarios terapéuticos longos até a obtencdo do
diagnostico, o desconhecimento dos médicos ndo geneticistas sobre as
Doencas Raras, as dificuldades de transporte e de acesso a especialistas,
a exames diagnosticos e complementares e acesso a medicamentos e
insumos alimentares de alto custo [...] (IRIART et al., 2019, p. 3637).

Outro ponto que merece destaque é o fato de que, nao obstante tratar-se de um

problema de saude publica, as Doencas Raras ainda sdo pouco estudadas no campo da
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Saude Coletiva. No cenario juridico, a situagao € ainda mais alarmante, e pouco se vé a
comunidade cientifica debatendo sobre a base protetiva dos direitos das pessoas com
Doencgas Raras.

Urge que se compreenda a existéncia de problemas de cunho pratico e relacionais,
bem como burocraticos e institucionais, os quais hao séo sanados ao chegar a um servigo
especializado. Assim também, mesmo quando ha a devida prestagao da atengao integral
a saude, é preciso problematizar: como esta sendo a adesao aos cuidados oferecidos?
Isso envolve estratégias de agdo que estdo imbrincadas aos arranjos que abarcam:
familiares, equipe de saude, associagdes de pacientes e até mesmo o Estado. (IRIART
etal., 2019).

A ampliagao do teste do pezinho, para agambarcar mais Doencas Raras em sua
analise, se apresenta como mais um ponto de atengdo, cujos obstaculos precisam ser
transpassados. O principal entrave € a grande heterogeneidade do pais. Assim, existem

problemas ligados a:

[...] paralisagbes de programas estaduais, dificuldades relacionadas a
logistica de transporte de amostras do teste do pezinho até o laboratoério
especializado, relatos de atrasos e auséncia na entrega de resultados aos
responsaveis pelos recém-nascidos, existéncia de vazios assistenciais,
em determinadas regides, para as doengas diagnosticadas no Programa,
além de valores defasados para os procedimentos de triagem neonatal
que estdo inseridos na Tabela de Procedimentos, Medicamentos,
Orteses, Préteses e Materiais Especiais do SUS. (BRASIL, 2025d, p.1).

Resumidamente, ha questdes que envolvem o parque tecnolégico e vazios
assistenciais, além de impasse quanto a incorporagao de novas tecnologias no SUS, bem
como o alto custo financeiro associado a essas incorporagdes. Esses figuram como
sendo os mais relevantes desafios na implantagao integral de todas as etapas que a Lei
n°® 14.154/21 assevera. (BRASIL, 2021).

Mais um entrave no campo das DR é a continuidade do cuidado na Atencéao
Primaria a Saude (APS). Embora a APS se configure como a porta de entrada a Rede de
Atencao a Saude no SUS, tendo por responsabilidade o cuidado integral, comumente é

preciso referenciar para servigos especializados quando se trata de uma DR. Porém,


http://sigtap.datasus.gov.br/tabela-unificada/app/sec/inicio.jsp
http://sigtap.datasus.gov.br/tabela-unificada/app/sec/inicio.jsp
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deve-se fortalecer a contrarreferéncia e nao deixar todos o cuidado em saude a cargo
dos servigos especializados de forma ndo amalgamada.

Conclui-se que, nesse contexto, surge um dos maiores, sendo o maior, problema da
atencao a saude da pessoa com DR, qual seja: a fragilidade da contrarreferéncia. Nessa
esteira, o cuidado, que deveria ser compartilhado entre os diversos pontos da rede, acaba
se tornando fragmentado, o que o fragiliza e impede a sua plena efetividade. (SILVA et
al., 2023).

CONSIDERAGOES FINAIS

No Brasil, pensar o cenario das Doencas Raras €, primeiramente, trazer a baila a
necessidade de equidade. E preciso satisfazer as necessidades especificas das pessoas
com DR, de modo a engendrar sua efetiva participagcao social. Para tal, deve-se fornecer
oportunidades sociais, consecuc¢ao plena dos direitos a educacgao, lazer e trabalho e
principalmente, o adequado acesso a saude.

A guisa de conclusdo, entende-se que o cabedal protetivo dos direitos das pessoas
com doencgas raras nao tem se mostrado plenamente efetivo no Brasil, haja vista que,
nao obstante o ordenamento juridico e demais normas técnicas e regulamentares
caminhe no sentido de atender as demandas de saude e assisténcia desse publico, sua
implementacgao ainda esta longe de ser satisfatéria.

E preciso transpor diversas barreiras e sanar desafios para que a consecucdo
efetiva das politicas publicas e direitos voltados aos raros ocorra. A seguir, serao
elucidados os principais pontos de gargalos para sua plena efetividade.

O acesso a saude nao pode ser vislumbrado apenas como o direito de o paciente
ser atendido na Rede de Ateng¢ao a Saude, mas sim que esse atendimento se dé desde
um acolhimento adequado, até o diagndstico correto e rapido, na medida do possivel.
Assim também, € preciso haver 0 acesso a exames complexos, como o painel completo
do exoma, além do tratamento e insumos de alto custo que s&o recomendados nos
estudos cientificos mais relevantes do campo de estudo das DR.

Ademais, a Atengao Primaria a Saude necessita continuar sendo a coordenadora
do cuidado em saude. Deve-se evitar a fragilidade que ocorre quando ndo ha a adequada
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contrarreferéncia depois que o paciente foi referenciado para um servigo especializado
de Doencas Raras.

Além disso, deve-se investir na educacao continuada dos profissionais da saude,
para estarem capacitados para o atendimento eficaz as pessoas com DR, bem como
oferecer estimulo a formagao de um maior numero de médicos geneticistas e a criagao
de mais centros especializados para Doengas Raras. Isso permitira melhorias concretas
no que tange mormente ao diagndstico das pessoas com doengas raras, que até hoje
consiste no principal desafio nessa area.

Campanhas de conscientizagdo também sao extremamente necessarias,
especialmente longe dos grandes centros, em locais onde muitas vezes a populagao e
os proprios profissionais desconhecem caracteristicas e contextos fundamentais das
Doencas Raras.

Por fim, o “teste do pezinho” necessita ser o cerne do debate sobre a busca por
um diagndstico precoce das Doencas Raras no Brasil. Sua ampliagao, para agambarcar
ao menos 50 possiveis Doencgas Raras, ndo pode estar restrita apenas a letra fria da lei,
mas sim deve ser implementada em todos os estados brasileiros. Todavia, ainda existem
entraves locais que dificultam sua boa execugcao em tempo habil e com os altos recursos
necessarios.
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A INTERVENGAO FISIOTERAPICA E ODONTOLOGICA NA SINDROME DE MOEBIUS

Cristina Helena Teotonio Jurema Pires
} Hérika Rossana Nunes Holanda
1 INTRODUGCAO

A Sindrome de Moebius é uma desordem neuroldgica congénita rara,
caracterizada principalmente pela paralisia dos nervos cranianos VI e Vll,resultando em
comprometimentos motores faciais, auséncia de expressao emocional e limitagdes na
motricidade ocular.Além dessas manifestacdes, individuos acometidos apresentam
dificuldades de degluticdo, mastigagdo, fala e disturbios motores globais, o que
repercute diretamente em sua qualidade de vida (SILVA; PEREIRA, 2020).

A relevancia do estudo decorre da necessidade de uma abordagem terapéutica
que ultrapasse a dimensdo médica, contemplando estratégias multidisciplinares. A
literatura aponta que a integragdo entre fisioterapia, odontologia,fonoaudiologia,
psicologia e medicina é fundamental para oferecer suporte integral ao paciente
(ALMEIDA et al., 2019). No entanto, ainda sao escassos os trabalhos que exploram
especificamente a articulagdo entre fisioterapeutas e cirurgides-dentistas nesse
contexto.

Apesar dos avangos nas areas de diagnédstico e tratamento da Sindrome de
Moebius,observa-se uma lacuna na producao cientifica voltada a descri¢cao sistematica
da intervengao conjunta da fisioterapia e da odontologia. Assim, surge a seguinte
questao central: Quais os beneficios da intervengéo integrada entre fisioterapeutas e
odontélogos no cuidado de pacientes com Sindrome de Moebius?

O Objetivo Geral deste estudo é analisar a importancia e os beneficios da
intervencao fisioterapica e odontoldgica na reabilitacdo de pacientes com Sindrome de

Moebius.
2 METODOLOGIA
O presente trabalho consiste em uma revisao de literatura integrativa, realizada

a partir da busca em bases de dados como PubMed, Scielo, Lilacs e Google Scholar.

Os critérios de inclusdo consideraram artigos publicados nos ultimos dez anos, em
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portugués, inglés e espanhol,que abordassem a Sindrome de Moebius com foco na
fisioterapia, odontologia ou abordagem multidisciplinar. A analise dos dados foi feita por
meio de leitura critica, comparacao dos resultados e sintese das principais evidéncias

encontradas.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

A Sindrome de Moebius apresenta prevaléncia baixa e manifestacdes clinicas
complexas,exigindo diagndstico precoce e acompanhamento continuo. Segundo Castro
e Gomes (2018), a auséncia de expressao facial acarreta ndo apenas limitagdes
funcionais,mas também impactos psicossociais significativos.

No campo da fisioterapia, estudos apontam a eficacia de exercicios
miofuncionais,fisioterapia respiratoria e estimulacdo da motricidade global para favorecer
ganhos motores e melhora da funcédo orofacial (MARTINS; OLIVEIRA, 2021). Ja na
odontologia, 0 manejo envolve prevengao de caries em pacientes com dificuldades de
higiene oral,tratamento ortodéntico precoce e, em alguns casos, intervengdes cirurgicas
para correcdo de anomalias dento-faciais (CARVALHO et al.,, 2020).

A Sindrome de Moebius é uma condicao rara, descrita inicialmente no século XIX
pelo neurologista Paul Julius Mobius. Estima-se que sua prevaléncia seja de 1 a cada
50.000 a 500.000 nascidos vivos, variando conforme os critérios diagnosticos utilizados
(LIVINGSTONE et al., 2017). A caracteristica central é a paralisia congénita dos nervos
cranianos VI (abducente) e VII (facial), responsaveis respectivamente pela
movimentacao lateral dos olhos e pela expressao facial. A auséncia desses movimentos
compromete fungdes fisioldgicas basicas, como sucgdo, mastigagédo e degluticdo, além
de impactar na comunicacao naoverbal (SILVA; PEREIRA, 2020).

Além das alteragdes faciais, os individuos podem apresentar malformacoes
congénitas associadas, como pé torto congénito, alteracbes de membros superiores,
fissuras orais e alteragbes dentarias (BRITO; SOUZA, 2018). Tais manifestacdes
reforcam a necessidade de uma visdao integral e multiprofissional no processo

terapéutico.
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3.1 Intervencgao. Fisioterapica

A fisioterapia desempenha papel crucial no tratamento de pacientes com
Sindrome de Moebius, tanto na fase precoce quanto no acompanhamento continuo. Os
autores Martins; Oliveira (2021), relatam em seus estudos que o trabalho Fisioterapico
contribuem para uma melhoria systemic do individuo, agindo na fungdo musculo-
esquelética de 6rgaos e articulagdes importantes e vitais nas Atividades de vida diaria (
AVDS), melhorando a qualidade de vida dos pacientes. Eles contextualizam a
importancia da fisioterapia na musculatura mastigatoria, articulagao temporo mandibular
em patologias com alteragbes orofaciais. Concluem que o trabalho fisioterapico visa:

- Estimulacdo da motricidade orofacial por exercicios miofuncionais;

- Fortalecimento da musculatura respiratoria;

-Treinamento motor global, especialmente em casos associados a alteragdes
musculoesqueléticas;

- Orientacao postural e estimulo a independéncia funcional.

Segundo Corréa et al. (2019), técnicas de estimulagao elétrica funcional e
exercicios de reabilitagcdo neuromuscular tém mostrado resultados promissores na
ativagao parcial da musculatura facial. Embora nao revertam totalmente a paralisia,
favorecem a plasticidade neural e a melhora funcional e contribuem para um melhor

independéncia nas AVDS.

3.2 Intervengao Odontolégica

Na odontologia, o cuidado € igualmente desafiador. Pacientes com Sindrome de
Moebius frequentemente apresentam ma oclusdo, micrognatia, atraso na erupgéo
dentaria e dificuldade de higienizacdo oral, aumentando a prevaléncia de caries e
doengas periodontais (CARVALHO et al., 2020). A atuagao odontoldgica envolve:

- odontopediatria preventiva, para orientar familiares e promover higiene adequada;
- ortodontia precoce, visando corrigir disfungdes oclusais e melhorar a mastigagao;
- cirurgia bucomaxilofacial, em casos de anomalias severas que comprometem a funcéo

e a estética facial;
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- acompanhamento estético e funcional, que contribui para autoestima e inclusao social
do paciente (NOGUEIRA; MENEZES, 2019).

Além disso, destaca-se que a auséncia de expressdo facial compromete a
sociabilidade, e a odontologia estética, aliada a cirurgias reconstrutivas, pode favorecer

significativamente a qualidade de vida.

3.3 Abordagem Multidisciplinar

A literatura aponta de forma consistente que o manejo da Sindrome de Moebius
nao deve ser restrito a uma unica area. A integracao entre fisioterapia, odontologia,
fonoaudiologia, g, neurologia e pediatria é essencial para reduzir limitagdes e promover
desenvolvimento integral (ALMEIDA et al., 2019). Porém, poucos trabalhos exploram a
sinergia entre fisioterapeutas e cirurgides-dentistas. Essa integracdo pode ser
fundamental, visto que a fisioterapia contribui para a funcionalidade motora e
respiratoria, enquanto a odontologia atua diretamente na saude oral, estética e
qualidade de vida. Assim, estudos que abordem essa interface podem preencher uma
lacuna importante no campo cientifico.

Apesar desses avangos, sao raros os estudos que investigam a atuagcéo conjunta
dessas duas areas, o que reforca a necessidade de pesquisas que proponham
protocolos integrados de atendimento.

A analise dos estudos revelou que a fisioterapia contribui principalmente para a
melhora da motricidade orofacial, respiracdo e degluticao, além de favorecer o
desenvolvimento motor global. Ja a odontologia apresenta papel essencial na
prevencao e correcao de alteragdes dentarias e oclusais, além de atuar na estética
facial, fator importante para a integragao social dos pacientes.

Constatou-se, ainda, que a literatura é majoritariamente composta por relatos de caso
e séries clinicas, sendo escassos 0s trabalhos que abordam a intervengao conjunta de
fisioterapeutas e cirurgides-dentistas. Essa lacuna evidencia a necessidade de estudos
longitudinais que comprovem, de forma mais robusta, os beneficios dessa integracao

profissional.



4 CONSIDERACOES FINAIS

A intervencéao fisioterapica e odontoldgica mostra-se fundamental no manejo
da Sindrome de Moebius, tanto pela reabilitagao funcional quanto pela melhoria da
qualidade de vida dos pacientes. Contudo, a producéao cientifica sobre a atuacao
conjunta dessas areas ainda ¢ limitada, revelando um espaco relevante para novas
pesquisas.

Como limitagdo, ressalta-se a predominancia de estudos descritivos e a
auséncia de protocolos padronizados. Recomenda-se que futuras investigacoes
avaliem, de maneira sistematica, os resultados de programas integrados de
fisioterapia e odontologia, possibilitando avangos no cuidado multiprofissional dos

individuos acometidos.
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A IMPORTANCIA DA FONOAUDIOLOGIA EM PACIENTES COM DISTROFIA
MUSCULAR

Emanuelle Bezerra De Araujo
INTRODUGCAO

As distrofias musculares constituem um grupo heterogéneo de doencas
genéticas caracterizadas por degeneragao progressiva da musculatura esquelética,
muitas vezes acompanhada de comprometimento respiratorio e de degluticéo.
Estudos evidenciam que individuos com essas condigdes frequentemente
apresentam alteragdes na motricidade orofacial, fala, degluticdo e funcao respiratoria
(LAGARDE et al., 2019).

A fonoaudiologia, enquanto area da saude voltada ao diagndstico e intervencao
das fungdes de voz, fala, linguagem, degluticdo e motricidade orofacial, assume papel
estratégico no acompanhamento desses pacientes. Conforme referido na literatura,
nas doencas neuromusculares raras, a intervencao fonoaudioldgica atua na triagem,
avaliacdo, diagnodstico, manejo e terapia de disfungdes associadas ao sistema
estomatognatico e a degluticdo (MAEDA et al., 2008).

Este artigo pretende analisar a importadncia dessa atuagdo no paciente com
distrofia muscular, destacando as principais disfung¢des fonoaudioldgicas, os cuidados

especificos e os beneficios esperados.

FUNDAMENTAGAO TEORICA

As distrofias musculares (DM) séo caracterizadas por fraqueza muscular
progressiva, atrofia, comprometimento esquelético e, em muitos casos,
comprometimento de musculatura orofaringea e respiratéria. Por exemplo, no estudo
longitudinal com criangas e adolescentes portadores de Distrofia Muscular de
Duchenne (DMD), foi observado acompanhamento de fungdes respiratérias e motoras
(VAN ENGELEN et al., 2007).

Também, estudo com Distrofia Mioténica de Steinert evidenciou que 95 % dos
pacientes apresentaram alteracdes de degluticdo em avaliagdo fonoaudiolégica
(RIERA LOPEZ et al., 2001).

As principais disfungdes relevantes a fonoaudiologia

« Motricidade orofacial: Alteragées na mobilidade labial, lingual, assimetria facial
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e comprometimento dos érgaos fonoarticulatérios. Estudo com portadores de

Distrofia Muscular de Cinturas R2 (LGMDR2) encontrou alteragbes

significativas de motricidade orofacial em 85,7 % dos casos (ALBUQUERQUE

et al., 2020).

o Degluticdo (disfagia): Fraqueza da musculatura estomatognatica, dificuldade
na fase oral e faringea da degluticdo e risco de aspiragdao. Um estudo com
distrofia mioténica indicou que 70 % dos participantes apresentaram alteracdes
a nasofibrolaringoscopia (RIERA LOPEZ et al., 2001).

o Fala, voz e comunicagao: Embora menos focalizada em alguns estudos de
distrofia, comprometimentos do controle muscular podem gerar disartria,
alteracdes vocais ou dificuldades articulatorias (TAVARES et al., 2022).

e Respiracéo e fungado pulmonar: Na DMD evidenciou-se diminuigao da eficacia
da tosse, 0 que se associa a fraqueza muscular respiratéria, favorecendo
complicagcdes pulmonares (LAGARDE et al., 2019).

A intervengao fonoaudioldégica assume multiplas frentes: avaliagdo funcional
das estruturas orofaciais, planejamento terapéutico, adaptacdo de consisténcia
alimentar, estratégias de deglutigdo segura, comunicacao alternativa ou aumentativa,
e orientacdo a familiares e equipe. Em doencas neuromusculares raras, a
fonoaudiologia tem papel importante na prevencédo de desnutricdo, desidratacéo e

pneumonia aspirativa (MAEDA et al., 2008).

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisao integrativa da literatura. Foram consultadas bases de
dados nacionais e internacionais (SciELO, LILACS, PubMed) com os descritores:
“distrofia muscular’, “fonoaudiologia”, “motricidade orofacial’, “disfagia”, “fala”,
“‘doencas neuromusculares”. Foram incluidos artigos em portugués, publicados nos
ultimos 20 anos, que abordassem avaliacdo ou intervencao fonoaudiolégica em
pacientes com distrofia muscular. Os achados foram organizados nas categorias:
motricidade orofacial, degluticao, fala/voz e aspectos respiratorios.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Os estudos revisados evidenciam que as alteragdes fonoaudiolégicas em
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pacientes com distrofias musculares sdao amplas e variam conforme o tipo e a
progressao da doenca. No grupo das distrofias de cinturas, por exemplo, Albuquerque
et al. (2020) identificaram comprometimentos de motricidade orofacial em 85,7 % dos
individuos avaliados, com destaque para assimetria facial, redu¢do de mobilidade
lingual e fraqueza labial. Esses achados sugerem que o comprometimento da
musculatura orofacial acompanha o padrao de fraqueza proximal caracteristico da
doenca, impactando diretamente a alimentacao e a articulagao da fala.

Em relagdo a degluticdo, a literatura aponta elevada prevaléncia de disfagia,
especialmente nas formas mioténicas. Riera Lopez et al. (2001) observaram
alteracbes em 95 % dos pacientes com distrofia miotonica de Steinert, incluindo
escape anterior de alimento, residuo em valéculas e comprometimento da fase
faringea. Esse quadro de disfagia orofaringea esta relacionado a degeneragao
progressiva de fibras musculares e a lentificagdo da condugdo neuromuscular, que
reduzem a coordenagao entre as fases da degluticio. Pilz et al. (2020) reforcam que
a disfagia € um marcador funcional de declinio clinico, podendo anteceder o
agravamento respiratorio.

As alteragdes de fala e voz também merecem atencdo. Tavares et al. (2022)
demonstraram que pacientes com distrofia facioescapuloumeral apresentaram
disartria hipocinética, ressonancia hipernasal e fadiga vocal precoce, sintomas
compativeis com fraqueza dos musculos faciais e respiratorios. Esses
comprometimentos reduzem a inteligibilidade e interferem na interacdo social,
repercutindo na qualidade de vida e no bem-estar emocional.

No tocante a respiragao e fungéo pulmonar, Lagarde et al. (2019) observaram
que pacientes com distrofia de Becker ja apresentavam reducdo da forga muscular
orofacial e respiratéria mesmo em estagios iniciais. A diminuicao da eficacia da tosse
e a reducao da pressao expiratéria maxima contribuem para retencédo de secrecdes e
infecgdes respiratorias recorrentes. Esses achados corroboram a necessidade de um
acompanhamento fonoaudiolégico conjunto com fisioterapia respiratéria, enfatizando
o controle postural, coordenacado respiragcao-degluticido e estratégias de tosse
assistida.

A intervencgao fonoaudioldgica precoce mostrou-se determinante na prevengao
de complicagdes. De Visser et al. (2023) verificaram que programas de reabilitagdo
miofuncional e deglutitéria, com foco na manutencao da amplitude de movimento e na

eficiéncia motora, podem retardar a instalacao de disfagia grave e reduzir eventos de
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aspiracado. Tais resultados reforcam que o papel do fonoaudiélogo vai além da
reabilitacdo sintomatica: envolve vigilancia clinica continua e atuagao preventiva.

No contexto multidisciplinar, a integracdo entre fonoaudiologia, fisioterapia,
nutricdo e neurologia é essencial para um plano terapéutico eficaz. Maeda et al. (2008)
ressaltam que a abordagem integrada favorece a adaptacao alimentar, a preservacao
da fungao comunicativa e o suporte nutricional adequado. A atuagao conjunta permite
também a personalizagdo das condutas, respeitando o estagio da doenca, a idade e
as demandas funcionais do paciente.

Em sintese, os resultados indicam que a disfagia, as alteragdes de motricidade
orofacial e os disturbios de comunicacdo constituem manifestagdes centrais nas
distrofias musculares e devem ser sistematicamente avaliadas. O acompanhamento
fonoaudioldgico continuo, com reavaliagdes periddicas e intervengdes ajustadas,
contribui significativamente para a manutencdo da autonomia funcional, segurancga

alimentar e qualidade de vida desses individuos.

CONSIDERAGOES FINAIS

A analise da literatura evidencia que a fonoaudiologia desempenha papel
estratégico e indispensavel no manejo clinico das distrofias musculares. As disfungdes
de motricidade orofacial, fala, degluticdo e respiragdo sdo manifestagdes frequentes
e progressivas, que impactam diretamente a comunicagdo, a nutricdo e a fungao
respiratéria — pilares fundamentais da qualidade de vida.

A intervengdo fonoaudioldégica deve ser precoce, sistematica e adaptativa,
acompanhando a evolugao da fraqueza muscular e ajustando-se as necessidades de
cada paciente. Estratégias como o treino miofuncional, ajustes de consisténcia
alimentar, técnicas compensatérias de degluticdo e introducdo de comunicagao
alternativa ou aumentativa demonstram beneficios clinicos e psicossociais, reduzindo
0 risco de aspiracgao e isolamento social.

A atuacao interdisciplinar é igualmente fundamental: o fonoaudiélogo, em
conjunto com fisioterapeutas, nutricionistas, terapeutas ocupacionais e neurologistas,
contribui para planos terapéuticos individualizados e centrados na funcionalidade.
Essa abordagem integrada é essencial para prevenir complicagdes secundarias,
promover seguranca alimentar e preservar o maximo de independéncia possivel.

Além disso, observa-se caréncia de estudos longitudinais e de ensaios clinicos
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controlados que avaliem o impacto terapéutico das diferentes modalidades de
reabilitacdo fonoaudioldgica nas distrofias musculares. A ampliagdo da pesquisa
nessa area € imprescindivel para o desenvolvimento de protocolos baseados em
evidéncias, capazes de orientar praticas clinicas mais efetivas.

Conclui-se, portanto, que a fonoaudiologia deve ser considerada parte
estruturante da assisténcia multiprofissional as distrofias musculares, atuando de
forma preventiva, terapéutica e educativa. O investimento em formagéo especializada
€ na criagao de protocolos clinicos especificos representa um passo fundamental para

garantir atencao integral e humanizada a essa populagao.
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AS NUANCES PSICOSSOCIAIS DO DIAGNOSTICO RARO

Eveline Cavalcanti Cabral Da Nébrega
1 INTRODUCAO

O Ministério da Saude, através da Portaria GM/MS n° 199, publicada em 30 de
janeiro de 2014, definiu o conjunto de condigdes clinicas que sdo, em numeragoes
estatisticas, pouco prevalentes em comparagao a populagédo ampla, como Doencgas
Raras. Tipificando-as, quanto ao seu teor epidemioldgico, como responsaveis por
afetar até 65 pessoas em cada 100 mil habitantes do territério. Observa-se a
incidéncia destas patologias, majoritariamente, em carater genético crénico,
progressivo e ou degenerativo, atribuindo um alto teor de complexidade aos seus
processos diagnosticos e de tratamento especifico.

Sob essa 6tica, buscando fornecer assisténcia especializada e uma producéo
de cuidado digna, com carater multidisciplinar, foi criada a Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras (PNAIPDR). A implementagao
dessa medida, no campo das Politicas Publicas e articulada ao Sistema Unico de
Saude (SUS), foi essencial para a promog¢ao de uma maior acessibilidade,
informacéo\conscientizacdo e tratamento precoce. Possibilitando assim, uma
identificacdo mais agil e um olhar subjetivo no fazer saude - analisando as
necessidades plurais e contextuais dos sujeitos envolvidos -, bem como, o
estabelecimento de diretrizes clinicas efetivas de atuagao.

Entretanto, apesar dos inUmeros avangos supracitados, a saude psiquica
dessa comunidade ainda persiste, socialmente, a ser tangenciada em detrimento da
sua condicao biofisica. Minimizando os impactos gerados pelo préprio diagndéstico e
pela rotina terapéutica, que €, em muitos casos, repetitiva e exaustiva, com a
realizagdo de diversas consultas semanais e em varias linhas de abordagem distintas.

Portanto, € em dialogo com esse panorama extensivo que o presente artigo
propde-se a transpassar o olhar estritamente biomédico sob os corpos, debrugando-
se sobre as implicagdes emocionais do processo saude-doencga. Percorrendo, para
tal, os caminhos do fenbmeno de despersonalizagédo e da solidao diagnéstica, até o
itinerario terapéutico cronificado e a importancia, ndo s6 da rede de apoio, como do

resgate de protagonismo frente ao adoecimento.
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2 METODOLOGIA

A presente secgéo foi elaborada com base em uma metodologia de narrativa
bibliografica, de natureza qualitativa, tedrica e exploratéria. Essa abordagem
caracteriza-se pela integragao critica de referenciais tedricos ja consolidados, sem a
intencdo de quantificar dados, mas de compreender, interpretar e contextualizar
fendmenos complexos — neste caso, os desdobramentos psicolégicos e simbdlicos
associados ao diagnostico e vivéncia das doencas raras. A opgao pela narrativa
bibliografica justifica-se pela necessidade de articular diferentes campos do saber
(psicologia, sociologia, filosofia e saude coletiva), possibilitando uma leitura
interdisciplinar acerca da experiéncia do adoecer e de seus impactos subjetivos.

O processo metodologico compreendeu trés etapas principais: (1)
levantamento bibliografico sistematizado; (2) leitura analitica e interpretativa das
fontes; e (3) elaboracao de uma sintese tedrica reflexiva. O levantamento foi realizado
nas bases de dados SciELO, PePSIC, Google Académico e Portal de Periddicos
CAPES, além de consulta a obras classicas e documentos oficiais que tratam do tema.
Foram adotados como descritores os termos: doencgas raras, adoecimento,
subjetividade, estigma social, identidade, sofrimento psiquico e enfrentamento
emocional. Os critérios de inclusdo compreenderam textos em lingua portuguesa
publicados entre 2000 e 2024, que abordassem o impacto psicoldgico, simbdlico ou
social das doengas raras e suas implicagdes no cuidado. Foram excluidos estudos
puramente biomeédicos ou aqueles que nao apresentavam discussao sobre aspectos
psicossociais.

Apo6s a selecdo, as obras foram submetidas a uma analise de conteudo
tematica, conforme os principios de Bardin (2011), identificando-se os eixos centrais
emergentes da literatura: estigma e identidade, vivéncia subjetiva do adoecimento,
reagéo psicolégica ao diagnostico e rede de apoio familiar e social. O material tedrico
foi entdo interpretado a luz de autores de referéncia, como Erving Goffman (2004), em
sua concepgado de estigma e identidade deteriorada; Gilles Deleuze (2002) e
Espinosa, quanto a poténcia e aos afetos do corpo; Moretto (2001) e Simonetti (2004),
que refletem sobre a implicagdo subjetiva no processo de adoecer; além de
documentos normativos do Ministério da Saude (BRASIL, 2009) e estudos
contemporaneos sobre impacto familiar e social (BROTTO; ROSANELI, 2021).

Dessa forma, a metodologia adotada sustenta a discussao que se segue,
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permitindo a construgdo de wuma narrativa tedrico-interpretativa capaz de
problematizar o adoecimento raro ndo apenas como evento biolégico, mas como
fendmeno simbdlico, relacional e existencial. A analise que se desenvolve a partir
deste ponto busca, portanto, ampliar a compreensdo do sujeito doente como
protagonista de sua experiéncia, evidenciando as dimensdes psicossociais que

atravessam o diagnéstico, a identidade e o enfrentamento da doencga.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Inicialmente, antes de discorrer acerca dos desdobramentos psicoldgicos
associados as doencas raras e seus respectivos diagnosticos, faz-se imprescindivel
realizar um resgate ao significado simbdlico do processo “estar” doente, em locus
social. O adoecimento fisiolégico, partindo de uma perspectiva nao transitéria, como
ocorre em prevaléncia no caso das doencgas raras, € visto de forma estigmatizante,
como uma definicdo socio-historica e cultural do sujeito - isto €, indissociavel de sua
constituicdo e personalidade.

Nesse contexto, o socidlogo e antropdlogo Erving Goffman, em sua obra
“Estigma: notas sobre a manipulacédo da identidade deteriorada” aponta que a
identidade do eu sera profundamente impactada pela forma como o outro percebe e
reage a uma caracteristica desviante. Desenvolvendo o raciocinio, Goffman (2004)
aponta que:

[...] Assim, deixamos de considera-lo criatura comum e total,
reduzindo-o a uma pessoa estragada e diminuida. Tal caracteristica &
um estigma, particularmente quando o seu efeito de descrédito é muito
grande. [...] Por definicdo, € claro, acreditamos que alguém com um
estigma nao seja completamente humano.

Isto posto, pode-se compreender que o estigma é a pecga central do fenémeno
de despersonalizagao, fixando o sujeito em uma posigéao de coadjuvante e deslocando
0 protagonismo para a doenga em si. Esse movimento, seja realizado pelos olhares
sociais e ou por uma autopercepcéao distorcida do individuo sob sua condi¢ao, tende
a estereotipar e limitar as potencialidades existentes.

De mesmo modo, um modelo puramente biomédico de pensar saude, que nao
considera 0s processos psicossociais e psiquicos que atravessam os sujeitos, corre

o risco de simplificar as necessidades populacionais. Desconsiderando assim, uma

331



série de processos subjetivos de sofrimento e a reverberagdo da patologia no estado
emocional.

Em consonéncia com os pressupostos de Espinosa, Deleuze (2002, p. 23)
ressalta: “Nao sabemos o que pode um corpo”. Em outros termos, o organismo n&o
restringe-se ao expresso pela genética, pelos estados biofisicos, pela razdo e ou pelo
que é concreto, visivel, mas define-se também pelo campo dos afetos, pelo que pode
ser sentido e ressignificado. Ndo cabendo aos manuais diagnosticos, mensurar a
poténcia dos corpos.

Trata-se de dar voz a subjetividade restituindo-lhe o lugar de sujeito, isto €, de
alguém que pode se implicar na vivéncia atual (Moretto, 2001) e [...] reposicionar o
sujeito em relagdo a sua doencga (Simonetti, 2004, p. 20). Quebrando o estagio de
passividade do ser, ao estabelecer novos significados de vida e nomear estratégias
proprias de enfrentamento emocional.

Destarte, a forma como o paciente reage frente a um diagndstico raro é
essencialmente importante para a compreensado de seu repertério emocional e,
definira, entre outras coisas, a tomada ou ndo de protagonismo frente ao adoecer.
Como listado por Simonetti (2004, p. 14), este seria um dos quatro eixos existentes
no diagnostico, o Eixo Reacional.

Sabe-se que, apesar de cada pessoa possuir um modo particular de
administrar os sentimentos, se tratando dos pacientes raros, o diagnostico €, muitas
vezes, visto como uma mortificagdo ou condenacgao inesperada. Nesse sentido, o
autor supracitado nomeia os tipos de reagao, que podem ou nao ser experienciadas
pelo sujeito. Sendo estas, respectivamente: Negacao, Revolta, Depressao e ou
Enfrentamento. As trés primeiras seriam as mais comuns, direcionando os impulsos
para o abandono da realidade (fuga), raiva, tristeza e ou isolamento.

Algo que justifica esse comportamento €, sem duvidas, o prognéstico limitado
ou inexistente dessas condigdes (cuidados paliativos), e a soliddo nos circulos sociais
do territério de origem, visto a dificuldade de localizar e comunicar-se com outras
pessoas que possuam a mesma doenca.

Inegavelmente, a rotina cansativa e cronificada de atendimentos diarios do
individuo, que precisa estar em constante acompanhamento para evitar uma
degeneragao ou declinio acelerado do quadro, também costuma ser um fator de
estresse crescente. Ja que, "Quanto mais longo for o seguimento do tratamento e

maior a necessidade de participagdo e adesao do sujeito no seu projeto terapéutico,
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maior sera o desafio de lidar com o usuario [...]" (BRASIL, 2009, p. 12).

Pelo Sistema Unico de Saude, a lista de profissionais obrigatérios disponiveis
no acolhimento sédo: o responsavel técnico médico, o geneticista, o neurologista, o
pediatra (para criangas) ou o clinico geral (para adultos), o psicélogo, o nutricionista
(para erros inatos do metabolismo) e o assistente social. Mas, a equipe pode tornar-
se maior de acordo com o Plano Terapéutico Singular do caso, definido pelo Ministério
da Saude (2009, p. 39) como:

[...] um conjunto de propostas de condutas terapéuticas articuladas, para um sujeito
individual ou coletivo, resultado da discussao coletiva de uma equipe interdisciplinar,
com Apoio Matricial se necessario.

Por fim, mas ndo menos importante, é preciso pensar na rede de apoio familiar
e afetiva que o paciente dispde, considerando duas vertentes distintas. A primeira, de
acordo com Brotto e Rosaneli, é: “No contexto familiar de doencgas raras, apds o
diagnodstico, desencadeia-se a procura pela responsabilizacdo da doenga, o que
resulta em uma variacdo de sentimentos, sensacdes e sintomas, como culpa,
inutilidade, depressao e ansiedade, relacionadas a perda da idealizagdo de uma
crianga perfeita” (KUBLER-ROSS, 2009; MACHADO, 2009; OLIVEIRA et al., 2016,
apud BROTTO; ROSANELI, 2021, p. 661). Essa idealizagdo inicial, por parte dos
cuidadores, “da crianga perfeita”, pode entrar em dissonancia cognitiva com o luto
antecipatoério, provocando medo em nao ser capaz de promover um cuidado
suficientemente bom.

Essa nuance, em muitos casos, esta intrinsecamente associada ao segundo
e ultimo aspecto familiar, que € a sobrecarga mental e fisica da rede de apoio. Onde,
ao doar-se exaustivamente para o cuidado do ente amado, os sujeitos acabam
colocando sua prépria saude em risco e protelando atividades pessoais de bem-estar
ou trabalho. Revelando assim, a fragilidade do sistema em promover atencéo integral

e comunitaria aos impactados pelo acometimento de uma condigao rara.

4 CONSIDERACOES FINAIS

A presente analise buscou, através da articulacdo de saberes multiplos, de
diversas areas de estudo, como a sociologia, saude coletiva, psicologia e

antropologia, realizar um breve tedrico acerca dos componentes psicossociais que
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perpassam os individuos diagnosticados com doengas raras, cronicas e progressivas.
Conferindo, a partir disso, um enfoque especial em como a vivéncia e enfrentamento
se estabelecem.

Observou-se que, apesar dos avangos regulatérios da Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR) e da estruturagdo do
cuidado multidisciplinar, a dimensdo emocional dessa comunidade ainda é&,
socialmente, subvalorizada. Sendo o estigma socio-histérico, o fendmeno de
despersonalizagdo e o protagonismo da doenga, cernes existenciais profundos e
resistentes.

Desta maneira, o estudo reafirma que o desafio no cuidar reside, sobretudo,
na capacidade do Sistema Unico de Saude (SUS) de n&o apenas tratar a doenca, mas
de ampliar o foco da reabilitagdo bioldégica para a promog¢do da saude mental.
Incluindo, para tal, as redes de apoio afetivo e ou familiares, que também sofrem os
efeitos debatidos e produzem significados simbdlicos profundos de desamparo.

Sugere-se que futuras pesquisas explorem a eficacia das estratégias atuais
de apoio psicossocial e a necessidade de formacao continua dos profissionais para
lidar com a complexidade relatada. Uma vez que, a saude deve ser observada pelo
seu aspecto dindmico, de constante transformacgao e melhoria social, atendendo aos
mais diversos recortes situacionais. Sendo papel politico dos cidadaos, envolver-se
na reivindicagdo, defesa e vigilancia dos Direitos Humanos, estabelecidos e

consolidados na Constituicdo Federal de 1988.
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A IMPORTANCIA DO PROFISSIONAL DE EDUCAGAO FiSICA NO
TRATAMENTO DA ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME)

Achilles Wanderley Barbosa Ribeiro Da Silva
1 INTRODUCAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) € uma doenga neuromuscular hereditaria de
origem genética rara, cuja principal caracteristica € a degeneragao progressiva dos
neurénios motores localizados na medula espinhal. Essa degeneragdo provoca
fragueza muscular, perda de tonus e, consequentemente, limitagcdo funcional. A
mutacao do gene SMN1, responsavel pela produgao da proteina SMN (Survival Motor
Neuron), é a causa primaria da doenga, comprometendo a comunicagao entre o
sistema nervoso central e os musculos periféricos. Essa falha compromete o controle
motor, afetando diretamente a autonomia e a qualidade de vida dos individuos
acometidos (LIMA; GOMES, 2021).

No contexto da saude publica, a AME representa um desafio tanto para o
diagnostico precoce quanto para a implementacdo de estratégias terapéuticas
integradas. Apesar dos avangos na terapia génica e do surgimento de medicamentos
como o nusinersena, o tratamento da doenca exige uma abordagem multiprofissional
que envolva médicos, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais, fonoaudidlogos e
profissionais de Educacao Fisica. A atuagao do educador fisico, nesse cenario, ganha
relevancia crescente, pois o exercicio fisico adaptado tem demonstrado potencial
terapéutico no fortalecimento muscular, na melhora da capacidade respiratéria e na
preservacao da mobilidade funcional (FERREIRA; BARBOSA, 2023).

Além dos aspectos bioldgicos, a AME impacta profundamente a esfera
psicossocial, uma vez que a perda da independéncia funcional e a limitagdo do
movimento podem gerar sentimentos de exclusdo e dependéncia. Dessa forma, o
exercicio supervisionado ndo apenas auxilia na manutencao da forca muscular, mas
também atua como ferramenta de inclusdo social e promog¢ao da autoestima. Como
afirma Souza e Mendes (2022), a pratica orientada de atividades fisicas “proporciona
ganhos fisicos, emocionais e sociais, permitindo ao paciente reconectar-se com sua
autonomia e dignidade”.

O presente artigo tem como objetivo geral analisar a importancia do profissional
de Educacao Fisica no tratamento e acompanhamento de pacientes com Atrofia

Muscular Espinhal (AME).
336



Como objetivos especificos, busca-se:
- Descrever os mecanismos fisiopatologicos da AME e suas implicagdes
funcionais;
- I[dentificar os principais beneficios fisioloégicos, motores e psicossociais do
exercicio adaptado;
- Discutir o papel do educador fisico dentro da equipe multiprofissional de
reabilitacao;
- Apresentar evidéncias cientificas recentes (2019-2025) sobre a eficacia do

exercicio fisico no manejo da AME.

2 METODOLOGIA

A problematica central que orienta esta pesquisa é: de que forma o profissional
de Educacéo Fisica pode contribuir, de maneira integrada e baseada em evidéncias,
para a reabilitacdo e melhoria da qualidade de vida dos pacientes com AME?

Do ponto de vista metodoldgico, trata-se de uma revisao bibliografica de carater
qualitativo e descritivo, construida a partir de artigos cientificos publicados entre 2019
e 2025 em bases indexadas, como PubMed, SciELO e LILACS. Os descritores
utilizados foram: Educacgéo Fisica, Atrofia Muscular Espinhal e Reabilitagdo Motora.

Dessa maneira, o presente capitulo busca ampliar o debate sobre a relevancia
do educador fisico na saude e reabilitacdo de doencgas raras, evidenciando que sua
atuacao nao se restringe a pratica esportiva, mas se estende ao cuidado terapéutico

e a promogao da saude integral do individuo.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

A revisao de literatura apresentada a seguir reune trabalhos cientificos recentes
que abordam a AME e a relevancia do exercicio fisico adaptado no processo de
reabilitac&o.

A AME resulta da mutacdo ou delecdo do gene SMNH1, localizado no
cromossomo 5q13, responsavel pela producédo da proteina SMN. A auséncia dessa
proteina leva a morte dos neurdnios motores, comprometendo a fungédo muscular e o

controle motor voluntario (CHEN et al., 2021).
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Ha quatro tipos clinicos principais de AME (I, 11, lll e 1V), que variam conforme
a idade de inicio e a gravidade dos sintomas. De acordo com Lima e Gomes (2021),
o tipo | manifesta-se ainda nos primeiros meses de vida e apresenta rapida
progresséo, enquanto o tipo IV ocorre na idade adulta e possui evolugdo mais lenta.
De acordo com Lima e Gomes (2021), a Classificagdo dos tipos de AME sao:

e Tipo I —Inicio antes dos 6 meses, alta gravidade e dependéncia respiratoria.
e Tipo Il —Inicio entre 6 e 18 meses, fraqueza progressiva.

e Tipo lll = Inicio apds 2 anos, com manutengao parcial da marcha.

e Tipo IV — Inicio na vida adulta, sintomas leves e lentos.

A AME compromete a transmissao neuromuscular, reduzindo o ténus e a forga
muscular. Como resultado, ha perda da mobilidade, comprometimento respiratério e
dificuldades posturais. O exercicio adaptado tem papel relevante no controle desses
sintomas, pois auxilia na circulacao periférica, na coordenacao e na flexibilidade
(COSTA; ALMEIDA, 2019).

A neuroplasticidade refere-se a capacidade do sistema nervoso de se
reorganizar mediante estimulos motores. O exercicio fisico, quando orientado
adequadamente, estimula sinapses e favorece a liberagao de fatores neurotroficos,
promovendo a sobrevivéncia neuronal. Conforme Martinez et al. (2023), “a pratica
regular de atividades fisicas adaptadas potencializa o reaprendizado motor e melhora
a funcao neuromuscular”.

O profissional de Educacao Fisica atua no planejamento e execucao de
programas que visam manter as fungdes residuais e melhorar a qualidade de vida.
Esses programas incluem alongamentos, exercicios de resisténcia leve, treinamento
postural e atividades respiratérias supervisionadas (FERREIRA; BARBOSA, 2023).

A atuacao do educador fisico na reabilitacdo de pacientes com AME segundo

Ferreira e Barbosa (2023) requer:

1. Avaliacéo fisica e identificacdo das limitacoes;

2. Planejamento do programa de exercicio adaptado;
3. Execucgao supervisionada e segura;

4. Monitoramento dos resultados;

5. Apoio motivacional e social.

Além dos beneficios fisiologicos, o exercicio fisico adaptado contribui para a
autoestima e a inclusao social. Segundo Souza e Mendes (2022), “a pratica regular
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de exercicios supervisionados aumenta o senso de pertencimento e reduz o
isolamento social’. O educador fisico, ao atuar com empatia e estimulo, torna-se
agente de transformacgéo no contexto biopsicossocial dos pacientes.

O uso de tecnologias assistivas, como exoesqueletos e plataformas de
realidade virtual, tem se mostrado eficaz na reabilitagdo de pessoas com AME. Essas
ferramentas permitem a pratica de movimentos com menor risco e maior engajamento
(JOHNSON; LEE, 2024).

Os beneficios fisiologicos e psicossociais do exercicio adaptado na AME
segundo Oliveira et al. (2022) incluem:

Melhora da forga muscular e da fungao respiratoria;

Estimulo da neuroplasticidade e da circulagao;

Prevencéao de contraturas e deformidades;

Aumento da autoestima e da interacao social.

A atuacado do educador fisico em doengas raras requer constante atualizagao
técnica e cientifica. E fundamental compreender os limites fisioldgicos de cada
paciente e atuar de forma integrada com médicos e fisioterapeutas. A valorizagao
desse profissional como membro essencial da equipe de saude ainda € um desafio
(FERREIRA; BARBOSA, 2023).

4 CONSIDERACOES FINAIS

A analise desenvolvida ao longo deste capitulo permitiu compreender que o
profissional de Educacado Fisica exerce papel indispensavel no tratamento e
acompanhamento de pacientes acometidos pela Atrofia Muscular Espinhal (AME).
Sua atuagao nao se restringe apenas a orientagao de exercicios fisicos, mas envolve
uma compreensao integral do paciente, em seus aspectos bioldgicos, funcionais,
emocionais e sociais.

O exercicio fisico adaptado, quando conduzido com base em evidéncias
cientificas e respeitando os limites fisiolégicos de cada individuo, contribui de forma
significativa para a preservagao da forga muscular, a melhora da fungao respiratoria
e a manutencado da mobilidade, retardando o avanco das limitagdes impostas pela
doenca. Além disso, promove efeitos positivos sobre a autoestima, a socializagao e a
qualidade de vida, fatores determinantes para o bem-estar global dos pacientes com

AME (COSTA; ALMEIDA, 2019; SOUZA; MENDES, 2022).
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O estudo evidenciou também que a integragdo multiprofissional € um elemento-
chave no sucesso terapéutico. O educador fisico, ao atuar em conjunto com
fisioterapeutas, médicos e terapeutas ocupacionais, contribui para a elaboragao de
planos de reabilitagdo personalizados, que respeitam as limitagbes motoras e
potencializam as capacidades remanescentes. Essa abordagem integrada favorece
nao apenas os resultados clinicos, mas também o engajamento emocional e
motivacional do paciente no processo de reabilitacéo.

Outro ponto de destaque refere-se a necessidade de formagao continuada e
capacitagao técnica desses profissionais. O avancgo constante das terapias genéticas,
das tecnologias assistivas e dos recursos digitais na area da reabilitagdo exige que o
educador fisico mantenha-se atualizado sobre novas abordagens cientificas e éticas.
Investir em educagédo permanente, tanto nas graduagdes quanto em cursos de
extensao e pds-graduacéo, é essencial para garantir a qualidade e a seguranga da
intervencao.

Do ponto de vista social, a atuagao do profissional de Educacao Fisica também
possui carater inclusivo e humanizador. A AME, por ser uma doenca rara e de alto
impacto funcional, frequentemente coloca o paciente e sua familia em situagdes de
vulnerabilidade. Assim, o educador fisico torna-se um agente de inclusao,
promovendo a participagdo ativa do individuo em atividades de lazer, esporte e
convivéncia social, rompendo barreiras atitudinais e fisicas.

Em sintese, o exercicio fisico adaptado deve ser reconhecido como terapia
complementar essencial no manejo da AME, capaz de integrar saude, funcionalidade
e dignidade humana. O educador fisico atua como elo entre a ciéncia do movimento
e o cuidado com o corpo e a mente, fortalecendo o conceito de saude integral
preconizado pela Organizagdo Mundial da Saude (OMS).

Por fim, este estudo recomenda que sejam criadas politicas publicas
especificas para a valorizagao e insercao efetiva do profissional de Educacéao Fisica
em equipes multidisciplinares de reabilitacdo, especialmente no tratamento de
doencas raras como a AME. Também se faz necessaria a ampliagdo de programas
de pesquisa e incentivo a inovagao tecnologica, de modo a consolidar o papel desse
profissional como parte integrante das estratégias de promoc¢ao de saude, autonomia
e qualidade de vida de populagdes com deficiéncia neuromuscular.

Conclui-se, portanto, que o educador fisico € um agente transformador no

contexto da reabilitagcdo, sendo sua pratica fundamentada na ciéncia, na ética e no
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compromisso com o ser humano. A consolidagao desse reconhecimento profissional
representa um avanco nao apenas cientifico, mas também social e humanitario,
reafirmando o potencial do movimento como instrumento de vida, esperanca e

superacao.
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A INTERVENCAO FISIOTERAPICA E ODONTOLOGICA NA SINDROME DE
MOEBIUS

Cristina Helena Teodonio Jurema Pires
Hérika Rossana Nunes Holanda

1 INTRODUGAO

A Sindrome de Moebius € uma desordem neuroldgica congénita rara, caracterizada
principalmente pela paralisia dos nervos cranianos VI e Vllresultando em
comprometimentos motores faciais, auséncia de expressao emocional e limitacdes na
motricidade ocular.Além dessas manifestag¢des, individuos acometidos apresentam
dificuldades de degluticdo, mastigacao, fala e disturbios motores globais, o que
repercute diretamente em sua qualidade de vida (SILVA; PEREIRA, 2020).

A relevancia do estudo decorre da necessidade de uma abordagem terapéutica que
ultrapasse a dimensao meédica, contemplando estratégias multidisciplinares.A
literatura aponta que a integracdo entre fisioterapia, odontologia,fonoaudiologia,
psicologia e medicina € fundamental para oferecer suporte integral ao paciente
(ALMEIDA et al., 2019).No entanto, ainda sdo escassos os trabalhos que exploram
especificamente a articulacdo entre fisioterapeutas e cirurgides-dentistas nesse
contexto.

Apesar dos avancos nas areas de diagnostico e tratamento da Sindrome de
Moebius,observa-se uma lacuna na producdo cientifica voltada a descricao
sistematica da intervencéo conjunta da fisioterapia e da odontologia. Assim, surge a
seguinte questdo central: Quais os beneficios da intervengédo integrada entre
fisioterapeutas e odontélogos no cuidado de pacientes com Sindrome de Moebius?
O Objetivo Geral deste artigo é analisar a importancia e os beneficios da intervengao
fisioterapica e odontolégica na reabilitacdo de pacientes com Sindrome de Moebius.
Como Objetivos Especificos, Descrever as principais manifestagcées clinicas da
Sindrome de Moebius; Identificar os recursos e estratégias da fisioterapia voltados
para a motricidade orofacial e global; Revisar as intervengdes odontolégicas utilizadas

na prevengao e corregao das alteracdes orais e dentarias; Discutir a relevancia da
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abordagem multiprofissional, com énfase na integracdo entre fisioterapia e

odontologia.

4 REVISAO DE LITERATURA

A Sindrome de Moebius apresenta prevaléncia baixa e manifestagdes clinicas
complexas,exigindo diagndstico precoce e acompanhamento continuo. Segundo
Castro e Gomes (2018), a auséncia de expressdo facial acarreta ndo apenas
limitagdes funcionais,mas também impactos psicossociais significativos.

No campo da fisioterapia, estudos apontam a eficacia de exercicios
miofuncionais,fisioterapia respiratoria e estimulagdo da motricidade global para
favorecer ganhos motores e melhora da funcdo orofacial (MARTINS; OLIVEIRA,
2021). Ja na odontologia, o0 manejo envolve prevencao de caries em pacientes com
dificuldades de higiene oral,tratamento ortoddntico precoce e, em alguns casos,
intervengdes cirurgicas para correcao de anomalias dento-faciais (CARVALHO et al.,
2020).

A Sindrome de Moebius é uma condic¢ado rara, descrita inicialmente no século XIX pelo
neurologista Paul Julius Mdbius. Estima-se que sua prevaléncia seja de 1 a cada
50.000 a 500.000 nascidos vivos, variando conforme os critérios diagndsticos
utilizados (LIVINGSTONE et al., 2017). A caracteristica central é a paralisia congénita
dos nervos cranianos VI (abducente) e VII (facial), responsaveis respectivamente pela
movimentagcao lateral dos olhos e pela expressao facial. A auséncia desses
movimentos compromete funcgdes fisioldgicas basicas, como sucg¢ao, mastigacao e
degluticdo, além de impactar na comunicagao nao verbal (SILVA; PEREIRA, 2020).
Além das alteragbes faciais, os individuos podem apresentar malformacdes
congénitas associadas, como pé torto congénito, alteragcbes de membros superiores,
fissuras orais e alteragbes dentarias (BRITO; SOUZA, 2018). Tais manifestagdes
reforcam a necessidade de uma visao integral e multiprofissional no processo
terapéutico.

4.1 Intervencéo Fisioterapica

A fisioterapia desempenha papel crucial no tratamento de pacientes com Sindrome de
Moebius, tanto na fase precoce quanto no acompanhamento continuo. Estudos
evidenciam que o] trabalho fisioterapico visa:
estimulacdo da motricidade orofacial por meio de exercicios miofuncionais;

fortalecimento da musculatura respiratéria e melhora do padrdao ventilatorio;
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treinamento motor global, especialmente em casos associados a alteracdes
musculoesqueléticas;

orientacdo postural e estimulo a independéncia funcional (MARTINS; OLIVEIRA,
2021).

Segundo Corréa et al. (2019), técnicas de estimulacao elétrica funcional e exercicios
de reabilitagdo neuromuscular tém mostrado resultados promissores na ativagao
parcial da musculatura facial. Embora nao revertam totalmente a paralisia, favorecem

a plasticidade neural e a melhora funcional.

4.2 Intervencao Odontoldgica

Na odontologia, o cuidado é igualmente desafiador. Pacientes com Sindrome de
Moebius frequentemente apresentam ma oclusdo, micrognatia, atraso na erupgao
dentaria e dificuldade de higienizagao oral, aumentando a prevaléncia de caries e
doencas periodontais (CARVALHO et al., 2020).

A atuacao odontoldgica envolve:

odontopediatria preventiva, para orientar familiares e promover higiene adequada;
ortodontia precoce, visando corrigir disfungdes oclusais e melhorar a mastigagao;
cirurgia bucomaxilofacial, em casos de anomalias severas que comprometem a fungao
e a estética facial;

acompanhamento estético e funcional, que contribui para autoestima e inclusao social
do paciente (NOGUEIRA; MENEZES, 2019).

Além disso, destaca-se que a auséncia de expressao facial compromete a
sociabilidade, e a odontologia estética, aliada a cirurgias reconstrutivas, pode

favorecer significativamente a qualidade de vida.

4.3 Abordagem Multidisciplinar

A literatura aponta de forma consistente que o manejo da Sindrome de Moebius nao
deve ser restrito a uma unica area. A integragdo entre fisioterapia, odontologia,
fonoaudiologia, psicologia, neurologia e pediatria € essencial para reduzir limitagdes
e promover desenvolvimento integral (ALMEIDA et al., 2019).

Porém, poucos trabalhos exploram a sinergia entre fisioterapeutas e cirurgides-
dentistas. Essa integragéo pode ser fundamental, visto que a fisioterapia contribui para

a funcionalidade motora e respiratéria, enquanto a odontologia atua diretamente na
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saude oral, estética e qualidade de vida. Assim, estudos que abordem essa interface
podem preencher uma lacuna importante no campo cientifico.

Apesar desses avangos, sdo raros os estudos que investigam a atuagdo conjunta
dessas duas areas,0 que reforca a necessidade de pesquisas que proponham

protocolos integrados de atendimento.

5 METODOLOGIA

O presente trabalho consiste em uma revisao de literatura integrativa, realizada a partir
da busca em bases de dados como PubMed, Scielo, Lilacs e Google Scholar. Os
critérios de inclusdo consideraram artigos publicados nos ultimos dez anos, em
portugués, inglés e espanhol,que abordassem a Sindrome de Moebius com foco na
fisioterapia, odontologia ou abordagem multidisciplinar. A analise dos dados foi feita
por meio de leitura critica,comparagao dos resultados e sintese das principais

evidéncias encontradas.

6 RESULTADOS E DISCUSSAO

A analise dos estudos revelou que a fisioterapia contribui principalmente para a
melhora da motricidade orofacial, respiracdo e degluticdo, além de favorecer o
desenvolvimento motor global. Ja a odontologia apresenta papel essencial na
prevencao e correcdo de alteracdes dentarias e oclusais, além de atuar na estética
facial, fator importante para a integragao social dos pacientes.

Constatou-se, ainda, que a literatura € majoritariamente composta por relatos de caso
e séries clinicas,sendo escassos os trabalhos que abordam a interveng¢ao conjunta de
fisioterapeutas e cirurgides-dentistas. Essa lacuna evidencia a necessidade de
estudos longitudinais que comprovem, de forma mais robusta, os beneficios dessa

integracao profissional.

7 CONCLUSAO

A intervencao fisioterapica e odontolégica mostra-se fundamental no manejo da
Sindrome de Moebius, tanto pela reabilitacdo funcional quanto pela melhoria da
qualidade de vida dos pacientes. Contudo, a producao cientifica sobre a atuacao
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conjunta dessas areas ainda élimitada, revelando um espaco relevante para novas
pesquisas.

Como limitag&o, ressalta-se a predominancia de estudos descritivos e a auséncia de
protocolos padronizados. Recomenda-se que futuras investigagbes avaliem, de
maneira sistematica, os resultados de programas integrados de fisioterapia e
odontologia,possibilitando avangos no cuidado multiprofissional dos individuos

acometidos.
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COREIA-ACANTOCITOSE: ASPECTOS CLINICOS, COGNITIVOS E
INTERVENGOES NA EDUCAGCAO FiSICA

Maria Aparecida Bezerra da Silva
Emyle Camila Lima Silva
Maycka Yonara Cabral Alexandre de Albuquerque
llcemar Lins e Silva
Cicero Lacerda de Sousa
1 INTRODUGAO

A Coreia-Acantocitose (ChAc) é uma doenga neurodegenerativa rara
associada a presencga de acantdcitos no sangue periférico. Desde sua descricdo em
1967, a condicao é reconhecida pelo curso progressivo e pela combinagao de
sintomas motores (coreia, distonia, disfagia, disartria), psiquiatricos e déficits
cognitivos. A baixa prevaléncia limita estimativas epidemioldgicas e a consolidagéo de
protocolos assistenciais especificos, ampliando o fardo emocional e socioecondmico
para familias e sistemas de saude.

Evidéncias oriundas de avaliagdo neuropsicolégica e de motricidade ocular
indicam que a ChAc nao pode ser compreendida apenas sob a 6tica motora. Em tese
de doutorado, Attoni (2016) descreve alteragdes em fungdes executivas, atengao
seletiva, memodria de trabalho e controle inibitério, além de correlagcbes entre
gravidade motora e desempenho cognitivo. No estudo de caso de Frison et al. (2012),
destacam-se déficits em memoria, discurso narrativo, teoria da mente e prosédia
emocional, com forte repercussao na comunicacao e na participagao social.

Este TCC integra os achados clinicos e cognitivos, enfatizando a atuacéao do
profissional de Educacéao Fisica na reabilitagdo e no manejo funcional dos pacientes.
Objetiva-se: (a) descrever manifestagcdes clinicas e neuropsicolégicas; (b) discutir
implicagbes sociais e comportamentais; (c) sistematizar estratégias de intervencgao

fisica adaptada com base na literatura.

2 METODOLOGIA

Estudo de reviséo integrativa conforme Souza, Silva e Carvalho (2010). As
buscas nas bases PubMed, SciELO, LILACS e Google Scholar consideraram
publicagdes entre 2000 e 2024, com os descritores: “Chorea-Acanthocytosis”,

“Neuroacanthocytosis”, “Physical Education”, “Rare Diseases” e “Neuropsychology”.

Critérios de inclusdo: artigos originais, revisdes sistematicas, teses, dissertacdes e
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estudos de caso sobre manifestagdes clinicas, cognitivas, comportamentais e
intervengdes fisicas na ChAc. Critérios de exclusdo: estudos sem texto completo,
duplicados ou em idiomas distintos do portugués, inglés e espanhol.

Como referéncias metodoldgicas, utilizaram-se a tese de Attoni (2016) — com
avaliagbes de motricidade ocular, cognigdo e comportamento — e o estudo de caso
de Frison et al. (2012), que empregou bateria neuropsicolégica para examinar

memoria, atencdo, discurso narrativo, teoria da mente e prosodia.

3 RESULTADOS E DISCUSSOES
A sintese evidencia um perfil multissistémico: sintomas motores marcantes,

alteragdes cognitivas e psicossociais e repercussodes funcionais importantes.

Tabela 1 — Manifestagoes clinicas frequentes na Coreia-Acantocitose

Sintomas Descrigcao

Coreia Movimentos involuntarios, rapidos e
irregulares.

Distonia Contragdes musculares sustentadas;

posturas anormais.

Disfagia Dificuldade de deglutic&o; risco de
aspiracgao.
Disartria Alteracdes na fala por comprometimento

motor orofacial.

Essa tabela organiza os principais sintomas da ChAc em termos clinicos,
evidenciando a predominancia de movimentos coreicos, distonias, disfagia e disartria.
A apresentagao em quadro sintético permite compreender de forma clara como esses
sinais motores repercutem diretamente nas limitagcdes funcionais dos pacientes,
reforcando a necessidade de intervengdes multiprofissionais.

Fonte: Adaptado de Nair et al. (2020).

Tabela 2 — Fungodes cognitivas prejudicadas em pacientes com ChAc

Funcé&o cognitiva Alteragdes observadas Impacto na vida diaria
Meméria de trabalho Dificuldade em reter e Falhas em tarefas
manipular informacoes. sequenciais.
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Atencéao seletiva Elevada distratibilidade. Queda de eficiéncia em

atividades simples.

Funcdes executivas Planejamento e Dificuldade para decidir e
flexibilidade mental organizar rotinas.

prejudicados.

Controle inibitério Respostas impulsivas. Repercussoes

comportamentais.

Fonte: Attoni (2016).

Os dados desta tabela, baseados em Attoni (2016), demonstram os déficits
neuropsicoldgicos mais comuns: comprometimento da memoaria de trabalho, atengao
seletiva, fungdes executivas e controle inibitério. A sistematizacao reforca que a ChAc
deve ser entendida para além do aspecto motor, dado que tais déficits cognitivos
impactam atividades simples do cotidiano, como a organizagao de tarefas e a tomada

de decisoes.

Tabela 3 — Alteragoes neuropsicolégicas em estudo de caso com ChAc

Dominio Déficits observados Repercussao clinica

Memoria Comprometimento Esquecimento frequente.
episddico e operacional.

Atencéo Dificuldade em manter Baixo desempenho em
foco. tarefas cotidianas.

Funcgdes executivas Prejuizo em planejamento | Reducéo de autonomia.
e tomada de deciséo.

Linguagem/Discurso Discurso narrativo Problemas de
desorganizado. comunicacao.

Teoria da mente Dificuldade em inferir Danos na interagao
estados mentais alheios. | social.

Prosddia Alteracgdes na Conflitos interpessoais.
percepcao/expressao de
emocoes.

Fonte: Frison et al. (2012).

Com base em Frison et al. (2012), esta tabela detalha déficits em memoria,
atencao, linguagem, teoria da mente e prosodia. A inclusdo da repercussao clinica
amplia a analise, pois evidencia que alteracbes afetam nao apenas a cogni¢cao, mas
também a comunicagdo e a integracdo social, contribuindo para o isolamento e

estigmatizacao do paciente.

Tabela 4 — Estratégias de intervengao em Educacao Fisica para ChAc
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Exercicio

Objetivo

Beneficios

Treinamento aerdbico

leve

Aumentar resisténcia

cardiovascular.

Reduz fadiga e melhora

condicionamento.

Exercicios de equilibrio

Diminuir risco de quedas.

Melhora estabilidade

postural.

Alongamentos

Reduzir rigidez.

Aumenta
flexibilidade/mobilidade.

Atividades coletivas

Estimular socializagao.

Integracéo e bem-estar.

Fonte: Santos et al. (2021); Oliveira et al. (2022).

Esta tabela apresenta os principais tipos de exercicio fisico adaptado

recomendados para pacientes com ChAc, como treinamento aerébico leve, exercicios

de equilibrio, alongamentos e atividades coletivas. A sintese mostra a relagéo direta

entre objetivo e beneficio, reforgando que a Educagao Fisica tem potencial terapéutico

no manejo motor e psicossocial da doenca.

Tabela 5 — Comparacao entre ChAc e outras doengas neurodegenerativas

Doenca

Sintomas principais

Diferengcas em relagéo a
ChAc

Doencga de Huntington

Coreia, alteragdes

cognitivas e psiquiatricas.

Auséncia de acantocitos

Nno sangue.

Parkinson Rigidez, tremores, Menor impacto cognitivo
bradicinesia. precoce.
ELA Fraqueza muscular Sem movimentos

progressiva.

coreicos.

Fonte: Revisdes comparativas em doencas neurodegenerativas (2020-2022).

Sao destacadas semelhangas e diferencas entre a ChAc, a Doenca de

Huntington, o Parkinson e a ELA. Essa comparagao € importante porque auxilia na

diferenciagao diagndstica, uma vez que ha sobreposicao de sintomas, mas a presencga

de acantdcitos no sangue € uma caracteristica exclusiva da ChAc.

Tabela 6 — Protocolos de atividade fisica adaptada recomendados para ChAc

Exercicio

Frequéncia

Duracao

Observacodes
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Caminhada 3x/semana 20-30 min Ambiente seguro;

supervisionada evitar terrenos
irregulares.

Treino de equilibrio | 2x/semana 15-20 min Uso de apoio
quando
necessario.

Alongamentos Diario 10—15 min Evitar movimentos
bruscos.

Jogos coletivos 1-2x/semana 30 min Favorecer

adaptados integragéo social.

Fonte: Protocolos clinicos de intervencéo em doencas raras (2021).

A tabela final sistematiza protocolos praticos de intervencao, detalhando tipo
de exercicio, frequéncia, duragao e observagdes clinicas. Essa organizagao fornece
um guia inicial para profissionais de Educacado Fisica e saude, permitindo planejar

atividades seguras e eficazes para melhorar a qualidade de vida dos pacientes.

4 CONSIDERAGOES FINAIS

A ChAc impde limitagdes significativas que transcendem o dominio motor,
envolvendo déficits cognitivos complexos e repercussdes psicossociais. A atuagao
integrada de equipes — com destaque para a Educacido Fisica adaptada — é
essencial para otimizar autonomia e qualidade de vida. Estudos como Attoni (2016) e
Frison et al. (2012) reforcam a necessidade de protocolos padronizados e pesquisas
longitudinais que integrem avaliagao clinica e neuropsicoldgica a intervengdes fisicas.
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A ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL E A ERA MEDICAMENTOSA
Vanessa Lopes
1 INTRODUGAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) € uma doenga genética neurodegenerativa
rara, de heranga autossOmica recessiva, que afeta os neurdénios motores inferiores
localizados no corno anterior da medula espinhal. Esses neurdnios sdo responsaveis
pela condugdo dos impulsos nervosos que geram o0s movimentos musculares
voluntarios. A disfungdo ou morte desses neurbnios leva a fraqueza muscular
progressiva, hipotonia e atrofia, interferindo em fung¢des basicas como locomocéo,
degluticao e respiracao (LIMA et al., 2019).

A relevancia do tema esta no impacto funcional e social causado pela AME,
além do grande avanco cientifico observado nos ultimos anos, com o surgimento de
terapias medicamentosas modificadoras da doenga. Até pouco tempo, a AME era
considerada uma condicdo sem tratamento especifico, sendo abordada de forma
exclusivamente paliativa. Com a aprovacao de medicamentos como nusinersena,
onasemnogeno abeparvoveque e risdiplam, iniciou-se uma nova era terapéutica,
transformando significativamente o progndstico de pacientes afetados.

Este capitulo tem como objetivo apresentar uma analise abrangente sobre a
Atrofia Muscular Espinhal, abordando desde suas bases genéticas e fisiopatoldgicas
até os avancgos terapéuticos e os impactos funcionais dessas intervencdes. Pretende-
se ainda discutir a importancia da atuagao interdisciplinar no manejo da doenga, com
destaque para o papel da Fonoaudiologia e a incorporagcdo de tecnologias como o

Cough Assist no contexto da reabilitacédo respiratoria e da seguranga alimentar.

2 REVISAO DE LITERATURA

A AME é causada pela mutagédo ou delegdo do gene SMN1 (Survival Motor
Neuron 1), localizado no cromossomo 5q13. Esse gene é responsavel pela sintese da
proteina SMN, fundamental para a manuteng¢ao da integridade dos neurdnios motores.
Pacientes afetados possuem copias funcionais limitadas do gene SMN2, um gene
homodlogo que pode compensar parcialmente a perda do SMN1, embora de forma
ineficaz, pois produz uma versao truncada da proteina em mais de 90% dos casos
(LOTTl et al., 2012).
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Figura 1 — Representacao dos genes SMN1 e SMN2.

Gene SMN1 (funcional)

Exon 1 Exon'2 Exon 3 Exon 7

Gene SMN2 (nao funcional)

Fonte: Elaborado pelo autor.

A quantidade de coépias do gene SMN2 estd diretamente relacionada a
gravidade clinica da doenga. Pacientes com maior numero de copias tendem a
apresentar formas mais brandas. A classificacao clinica da AME se da em cinco tipos:
Tipo 0 (forma congénita, com inicio intrauterino), Tipo | (Werdnig-Hoffmann), que inicia
antes dos 06 meses e € a forma mais grave em sobreviventes; Tipo Il (inicio entre 6 e
18 meses), Tipo Il (Kugelberg-Welander, com inicio apos 18 meses) e Tipo IV (inicio
na vida adulta, com progressao lenta).

Figura 2 — Tipos de AME e Idade de Inicio dos Sintomas.
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Fonte: Elaborado pelo autor com base em Lotti et al. (2012).

Antes do advento das terapias modificadoras, o tratamento da AME era
baseado em suporte clinico, fisioterapia, fonoaudiologia, nutrigdo e ortopedia.
Pacientes com AME tipo |, por exemplo, frequentemente evoluiam para ébito antes
dos dois anos de idade, devido a complicagbes respiratdrias, mesmo com suporte

intensivo. Atualmente, com os avangos na genética e na farmacologia, trés principais
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farmacos foram aprovados e estdo disponiveis: nusinersena (Spinraza),
onasemnogeno abeparvoveque (Zolgensma) e risdiplam (Evrysdi).

O nusinersena é um oligonucleotideo antissenso administrado por via
intratecal, que modula o splicing do RNA do gene SMN2, promovendo a inclusdo do
éxon 7 e resultando na produgao de uma proteina SMN funcional. O onasemnogeno
abeparvoveque € uma terapia génica de dose unica, administrada por via intravenosa,
baseada em vetor viral adeno-associado (AAV9), que entrega uma cépia funcional do
gene SMN1. Ja o risdiplam é um modulador de splicing administrado por via oral, que
também promove o aumento da producéo da proteina SMN a partir do gene SMN2.

Estudos clinicos demonstraram que essas terapias sdo capazes de alterar a
historia natural da doencga, especialmente quando iniciadas de forma precoce, antes
da perda irreversivel dos neurénios motores. O tratamento precoce, aliado a triagem
neonatal, € hoje um dos grandes desafios e objetivos das politicas publicas de saude
em diversos paises (FINKEL et al., 2017; MERCURI et al., 2018).

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Os resultados das terapias medicamentosas para a Atrofia Muscular Espinhal
sdao amplamente documentados na literatura cientifica, com destaque para os ganhos
motores, aumento da sobrevida e melhora na qualidade de vida. Estudos como o
ENDEAR, que avaliou a eficacia da nusinersena, demonstraram que criancgas tratadas
precocemente com a medicagao apresentaram taxas significativamente superiores de
sobrevivéncia e aquisicdo de marcos motores, como controle cefalico, sentar sem
apoio e inicio da degluticao oral (FINKEL et al., 2017).

O impacto funcional também é observado com o uso do onasemnogeno
abeparvoveque. A terapia génica mostrou ganhos importantes em bebés com AME
tipo |, permitindo o alcance de marcos motores antes considerados inalcangaveis.
Resultados semelhantes foram obtidos com o risdiplam, que, por ser administrado por
via oral, apresenta uma alternativa menos invasiva para o tratamento crénico da AME
(MERCURI et al., 2020).

Figura 3 — Comparagao de Ganho Motor com e sem Tratamento.
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Fonte: Elaborado com base em dados clinicos de Mercuri et al. (2018).

Além da eficacia clinica, um aspecto que merece destaque é o custo elevado
das terapias, o que impde barreiras importantes ao acesso, especialmente em paises
com sistemas publicos de saude. No Brasil, a judicializagdo do acesso as medicagdes
€ uma realidade frequente, com impacto direto nas politicas publicas, no
financiamento e na equidade da assisténcia.

Abaixo, observa-se a evolucdo funcional de pacientes tratados com
nusinersena, em comparacdo com aqueles que nao receberam intervencao
medicamentosa, destacando os ganhos motores ao longo do tempo:

Figura 4 — Evolugao funcional motora (pontos HINE).
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Nesse cenario, a atuagcdo da equipe multiprofissional é essencial. A
Fonoaudiologia exerce papel central na avaliagao e reabilitagdo das fungdes orais, na

seguranga alimentar, na comunicacéo alternativa e na prevengao de complicagbes
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respiratérias. Com o advento das terapias, houve um aumento da demanda por
acompanhamento fonoaudioldgico precoce e intensivo, visando maximizar os ganhos
motores e a qualidade de vida.

Dentre os desafios que persistem mesmo com os avangos terapéuticos, a
funcao respiratoria continua sendo um ponto critico no manejo da AME. A insuficiéncia
respiratoria ainda é uma das principais causas de morbimortalidade nos pacientes
com Atrofia Muscular Espinhal, especialmente nos tipos O, | e Il, em fungdo da
fraqueza da musculatura respiratéria e da ineficacia da tosse. Nesse contexto, o uso
do equipamento Mechanical Insufflator-Exsufflator (Cough Assist) tem se consolidado
como uma das principais estratégias nao invasivas para auxiliar na higiene brénquica
desses pacientes (CHATWIN et al., 2003).

O Cough Assist promove uma insuflagéo positiva das vias aéreas, seguida por
uma exsuflagao abrupta, simulando o pico de fluxo expiratério de uma tosse. Seu uso
regular permite a remocgao eficaz de secregdes, prevenindo infec¢des respiratorias,
atelectasias e internacées frequentes. E indicado tanto de forma programada quanto
em situagdes de intercorréncia clinica, como resfriados e aumento de secrecéo.

Para a Fonoaudiologia, o conhecimento sobre o funcionamento e as indicagdes
do Cough Assist & indispensavel. Muitos pacientes com AME apresentam disfagia,
sialorreia e aspiragao silenciosa, o que demanda uma atuagao segura e integrada com
a equipe de fisioterapia respiratoria e pneumologia. Durante a avaliagéo
fonoaudioldgica, o profissional deve observar sinais de acumulo de secregdes,
presenca de tosse ineficaz e coordenacgao respiratoria prejudicada.

Além disso, o fonoaudiélogo pode contribuir com o treinamento familiar quanto
a higiene oral e manobras protetoras, considerando a frequéncia de uso do Cough
Assist e 0 momento oportuno para alimentagdo e comunicagédo. Essa integracéo
multiprofissional é essencial para garantir maior conforto, funcionalidade e qualidade
de vida ao paciente com AME (MENDONCA et al., 2020).

Assim, a fonoterapia, para além da estimulacdo motora oral, deve contemplar
a avaliagao respiratéria funcional, 0 acompanhamento da eficacia da tosse e o manejo
compartilhado com tecnologias assistivas como o Cough Assist, tornando-se parte

ativa da estratégia de cuidado interdisciplinar.

4 CONSIDERAGOES FINAIS
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A Atrofia Muscular Espinhal deixou de ser uma condigdo exclusivamente
paliativa para tornar-se uma doenga tratavel, com resultados promissores quando
diagnosticada precocemente e manejada de forma interdisciplinar. A era
medicamentosa ampliou ndo apenas as perspectivas de sobrevida, mas também a
funcionalidade e a qualidade de vida dos pacientes.

O avango terapéutico, no entanto, ndo elimina os desafios estruturais,
econdmicos e sociais relacionados ao acesso, a equidade do cuidado e a
disponibilidade dos servicos especializados. Nesse sentido, torna-se urgente a
implementagao da triagem neonatal para AME, bem como a criagdo de protocolos
clinicos e diretrizes terapéuticas que garantam atendimento integral aos pacientes.

A Fonoaudiologia desempenha um papel fundamental na reabilitacdo da AME,
atuando desde a estimulagao precoce da degluticdo e respiragdo até a comunicagao
alternativa e aumentativa. A integragdo da atuagao fonoaudiolégica com o uso de
dispositivos como o Cough Assist ilustra a necessidade de capacitacdo continua e

atuacao colaborativa com outras areas da saude.
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A DIFICULDADE DE UM DIAGNOSTICO NO BRASIL PARA DOENCAS RARAS
Marina Alves Noronha

1 INTRODUGAO

Doencas raras, definidas pela Organizacdo Mundial da Saude (OMS) como
condigbes que afetam até 65 pessoas por 100.000 habitantes, totalizam 6.000 a 8.000
tipos, 80% de origem genética, impactando cerca de 13 milhdes de brasileiros.
Sintomas como atraso motor desafiam o diagndstico, que pode levar de 5 a 10 anos,
segundo a Federacdo Brasileira de Doencas Raras (FEBRARARAS). Algumas
barreiras, como acesso limitado a exames como exoma ou genoma, deficiéncia de
especialistas e desigualdades regionais, prolongando a “odisseia diagndstica” e
afetando pacientes e familias clinicas, emocionais e sociais. Este trabalho, para a pos-
graduacdo em doencgas raras, analisa esses desafios, trazendo a experiéncia de
Marina, mae atipica de André, cuja jornada revela falhas sistémicas e o impacto na
vida do paciente, propondo solugdes para melhorar o diagndstico e a qualidade de
vida. Esta pesquisa parte da seguinte questdo problema: Quais sao as principais
dificuldades para o diagndstico de doengas raras no Brasil, considerando o acesso a
exames Como exoma ou genoma, e como essas barreiras afetam a vida de pacientes
com atraso motor, como André, em termos clinicos, emocionais, sociais e
educacionais?

O atraso no diagndstico de doengas raras compromete tratamentos, agrava
sintomas e onera familias e o sistema de saude. Exames como exoma e genoma,
essenciais para identificacdo de mutacdes, sdo caros e raros no SUS, afetando
pacientes como André, com atraso motor, em mobilidade, escolarizagéo e bem-estar.
Familias enfrentam angustia, custos e estigma. A experiéncia de Marina, profissional
da saude, ilustra essa luta. Relevante para a pdés-graduagdo em doencas raras, este
estudo propde solugdes para ampliar o acesso a exames, sensibilizar profissionais e
melhorar a vida de pacientes como Andre.

O Objetivo Geral é analisar as dificuldades no diagnéstico de doencgas raras no
Brasil, com énfase no acesso a exames genéticos como exoma ou genoma, € 0s
impactos na vida de pacientes com atraso motor, como André, propondo solucdes

para melhorar o sistema de saude.
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2 METODOLOGIA

Trata-se de uma Revisao bibliografica a partir de artigos e relatorios (2015-2025)
em Scielo, PubMed, Google Scholar e Periédicos CAPES, sobre exoma, genoma e
doencas raras. Também serao incluidos como Analise documental um Estudo da
Politica Nacional de Atencao Integral (2014) e dados da ABRARAS e EURORDIS; e
um Relato de caso com a narrativa de Marina, mae de André, para explorar barreiras

e impactos.

3 REFERENCIAL TEORICO

Doengas raras, 80% genéticas, apresentam sintomas como atraso motor,
dificultando o diagnéstico (EURORDIS, 2020). O sequenciamento de exoma analisa
1-2% do DNA (regides codificantes), detectando muta¢cdes em 30-40% dos casos,
enquanto o genoma mapeia todo o DNA, identificando alteragées complexas (Adams
& Eng, 2018). No Brasil, a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doencas Raras (2014) prevé acesso a testes, mas a oferta é limitada: exoma (R$
5.000-10.000) e genoma (R$ 15.000+) concentram-se em centros privados, escassos
no SUS (Pepe et al., 2019).

Profissionais carecem de treinamento para indicar esses exames, atrasando
diagnosticos. Sem respostas, pacientes como André perdem terapias e inclusao,
enquanto as familias enfrentam luto simbdlico, estresse e custos (Dantas; Gontijo,
2022). A desigualdade regional e a inacessibilidade de exoma e genoma agravaram

0 cenario, solugdes exigidas (Hageman, 2021).

4 RELATO E ANALISE

Marina, mineira, mora em Brasilia ha 25 anos e é méae de André, hoje
adolescente, com uma doenca rara e atraso motor desde os seis meses, nao
progressiva. "Quando André tinha seis meses, percebeu que ele ndo atingia os
marcos de desenvolvimento motor. Apesar de ser extremamente comunicativo,
sorridente e capaz de se alimentar por via oral, ele ndo sentava, nao engatinhava, nao

alcangava objetos." Sintomas mistos confundem diagndsticos, pois a comunicagao
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preservada mascara a gravidade, um desafio comum devido a falta de capacitagao.
“Levei ao pediatra, que percebeu que ele nao atingiu os limites esperados. Fomos ao
Instituto de Neurologia do Hospital Sarah, em Brasilia. Sugeriram amiotrofia muscular
espinhal (AME). Fiquei ofegante, desesperada. Disseram que ele ndo sobreviveria.”
O choque reflete o impacto emocional dos diagndsticos preliminares, agravado por
pouca orientagao.

“‘Exames de DNA nao confirmaram a AME. O hospital fechou o diagndstico pelo
quadro clinico: 98% de chance de n&do ser AME, 2% de outra mutac&o. Agarrei-me a
isso. Pedi demisséao, estudei sobre doencas raras.” A inconclusividade e a falta de
exoma ou genoma, especificas para alteragdes raras, mostram falhas do SUS. “Em
Brasilia, portas se fecharam: ninguém fez exames adicionais, sé analisaram o laudo.”
A escassez de especialistas atrasou respostas, impactando André, que perdeu
terapias precocemente. "Pesquisei em privacidade, vi que Andre, aos 06 meses, era
diferente. Uma neurologista de Sao Paulo repetiu DNA e eletroneuromiografia,
revelando testes de Brasilia pouco minuciosos." Viajar 1.200 km expde a desigualdade
e a necessidade de exoma e genoma.

"Chegamos a neuropatia periférica axonal. André, hoje adolescente, pergunta:
'O que eu tenho? Por que eu tenho isso?.” A incerteza relativa a autoestima de André
limita a mobilidade, dificulta a inclusdo esportiva e escolar, apesar de sua
comunicacgao ser vibrante, gerando ansiedade. "Tento melhorar sua qualidade de vida.
Fiz o curso técnico de enfermagem, fisioterapia, agora sou médica, buscando fechar
o diagnéstico." A resiliéncia de Marina reflete falhas sistémicas. "E preciso exoma ou
genoma para identificar a mutacao e orientar terapias. Pedi ajuda governamental, fui
negada. Hospitais em Brasilia limitaram o diagndstico. O plano de saude barrou o
acesso. A auséncia de exoma e/ou genoma no SUS e em planos prejudiciais ao
André, sem tratamentos precisos ou apoio educacional. “Como fica a situacdo das
maes sem condi¢cdes?” A desigualdade onera familias, exigindo solugdes.

O estudo identificou diversas estratégias para enfrentar as dificuldades no
diagndstico de doengas raras, especialmente em casos como o de André, em que
exames genéticos avancados tém grande relevancia para a definicao terapéutica e a
qualidade de vida do paciente. Uma das principais propostas consiste na ampliagao
do acesso ao sequenciamento de exoma e genoma no SUS, com investimento em
laboratdrios publicos e parcerias com centros especializados, como o Hospital Sarah

em Brasilia. O exoma permite detectar cerca de 30 a 40% das mutacbes raras,
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enquanto o genoma oferece uma abordagem mais ampla, essencial para casos
complexos. A implementagcdo desta agdo poderia reduzir significativamente a
“odisseia diagnostica”, oferecendo diagndsticos precisos e aliviando custos familiares.

Outra estratégia envolve a criagdo de programas de subsidios e parcerias
publico-privadas para exames genéticos, de modo a tornar o exoma e o0 genoma mais
acessiveis, incluindo testes em planos de saude por meio da ANS. A negativa de
cobertura por planos de saude e pelo SUS, como observado no caso de Marina, limita
a possibilidade de diagnédstico precoce, afetando diretamente pacientes como André.
A adogao de subsidios garantiria maior equidade no acesso aos exames, apoio
educacional e acompanhamento para familias sem recursos financeiros.

A capacitagao de profissionais de saude também se mostrou essencial. A falta
de preparo de médicos generalistas e especialistas contribuiu para atrasos no
diagndstico e na indicagao de exames avangados no caso estudado. A implementagao
de treinamentos obrigatdrios para pediatras, neurologistas e demais profissionais do
SUS permitiria intervengdes precoces, agilizando diagndsticos e reduzindo a angustia
das familias.

O fortalecimento da Politica Nacional de Doengas Raras, por meio do reforgo
da Portaria n°® 199/2014, surge como acao necessaria para ampliar centros de
referéncia, financiar exames genéticos e disponibilizar telemedicina para regides
remotas. A implementagdo irregular desta politica limita o acesso a testes e
especialistas, e seu fortalecimento contribuiria para diagndésticos mais ageis, terapias
mais adequadas e maior inclusao social e escolar dos pacientes.

Além disso, o estudo destaca a importancia do apoio psicossocial e
educacional. A criagdo de redes de suporte psicologico e programas educacionais
adaptados as necessidades de pacientes como André, com professores capacitados
€ recursos acessiveis, pode aliviar o peso emocional sobre familias e pacientes,
melhorando autoestima, bem-estar e integragao social.

A facilitacdo da judicializagao constitui outra proposta relevante. O acesso a
canais publicos de orientacdo e assessoria juridica gratuita poderia garantir exames
de exoma e genoma a pacientes cujo diagndstico ainda é negado por planos de saude
ou pelo SUS. Esta medida nao apenas viabiliza o acesso aos exames, mas também
melhora precocemente a qualidade de vida dos pacientes, especialmente de familias

sem condigdes financeiras de recorrer a justi¢ca por conta propria.
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Por fim, a proposta de inseminagcdo de embrides saudaveis pelo governo, via
diagndstico genético pré-implantacional (DPI), apresenta potencial preventivo
significativo. O DPI permite identificar embrides sem mutagdes genéticas, prevenindo
0 nascimento de criangas com doengas raras e reduzindo a sobrecarga financeira do
SUS com tratamentos de alto custo. Além disso, essa medida oferece planejamento
familiar seguro e alivio emocional as familias, representando um investimento mais
sustentavel a longo prazo.

No conjunto, essas estratégias revelam caminhos complementares para
aprimorar a transigcao académica-profissional, ampliar a equidade no acesso a exames
genéticos e fortalecer politicas publicas voltadas a atengao integral de pacientes com

doencas raras.

5 CONSIDERAGOES FINAIS

O presente estudo evidenciou que o diagnostico de doengas raras no Brasil
ainda enfrenta barreiras significativas, principalmente no acesso a exames genéticos
avangados, como exoma e genoma. Casos como o de André demonstram que atrasos
na identificacdo da condigdo podem comprometer o desenvolvimento motor, impactar
a qualidade de vida e gerar sofrimento emocional tanto para o paciente quanto para a
familia.

As analises realizadas indicam que a limitacao de laboratérios publicos, a
negativa de cobertura por planos de saude, a capacitacao insuficiente de profissionais
de saude e a implementagao irregular da Politica Nacional de Doengas Raras
contribuem para a chamada “odisseia diagndstica”. Tais obstaculos reforgam a
necessidade de estratégias integradas que promovam equidade no acesso aos
exames, fortalecimento de politicas publicas e suporte psicossocial e educacional
adequado aos pacientes e familiares.

Entre as solugdes propostas, destacam-se a ampliagao do acesso a exoma e
genoma no SUS, a criagao de programas de subsidios e parcerias publico-privadas,
a capacitacdo continua de profissionais, o fortalecimento da politica nacional, o
suporte psicossocial e educacional, a facilitacdo da judicializacdo e medidas
preventivas, como o diagndstico genético pré-implantacional. A implementagao
dessas agdes pode reduzir atrasos diagnédsticos, permitir intervengdes precoces,

aliviar custos e sofrimento familiar, e promover inclusdo social e escolar.
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Portanto, este estudo reforga que o avango na atengcdo as doengas raras
depende n&o apenas de recursos tecnoldgicos, mas também de politicas publicas
estruturadas, capacitagcado profissional e suporte integral a familia. As propostas
apresentadas contribuem para a construcdo de um sistema de saude mais equitativo,
capaz de oferecer diagndsticos precisos, tratamentos adequados e melhor qualidade

de vida aos pacientes com doencgas raras.
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