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INTRODUGCAO

As Doencas Raras (DR) representam um desafio
significativo para os sistemas de saude, por serem
condicbes de baixa prevaléncia que exigem
diagndsticos precisos e, muitas vezes, complexos”.
O avanco das tecnologias moleculares tém
ampliado as possibilidades diagndsticas. No
entanto, a realidade dos servigcos brasileiros ainda
reflete uma combinacdo de métodos tradicionais e
modernos®. Assim, compreender o perfil dos
diagnosticos realizados em Servicos de Referéncia
em Doencas Raras (SRDR), bem como suas fontes
de financiamento, é fundamental para aprimorar
fluxos assistenciais, capacitacbées e politicas

publicas.
OBJETIVO

Descrever e analisar os fatores que influenciam o
diagnostico de doencas raras em um Servico de
Referéncia, considerando os tipos de diagndstico
realizados, os métodos empregados, as fontes de
financiamento e o perfil diagnéstico dos pacientes

atendidos.
METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, transversal, com
analise de dados clinicos e laboratoriais de
pacientes atendidos no SRDR-Hospital Universitario
Bettina Ferro de Souza, entre junho de 2023 a junho
de 2025 e que aceitaram participar da coleta
prospectiva do inquérito da Rede Nacional de
Doencas Raras. Este projeto foi aprovado pelo
Comité de FEtica em Pesquisa sob o CAAE
33970820.0.1001.5327 e parecer n° 5147289. Foram
avaliados os tipos de diagndstico, os métodos
laboratoriais utilizados e a fonte pagadora dos
exames. Os dados foram inseridos no software
RedCap, e a analise estatistica foi realizada por
meio de estatistica descritiva no Microsoft Excel.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram avaliados 123 pacientes considerando diversos
fatores relacionados ao diagndstico de DR. Entre esses
fatores, foram analisados os casos diagnosticados, o
tipo de diagndstico, o perfil dos pacientes e os
meétodos laboratoriais utilizados.

Etioldgico (82,1%)

Destacou-se que a maioria dos pacientes apresentou
diagnostico  etiolégico  (82,1%), seguido pelo
diagnoéstico clinico (23,1%). Em relacdo as
metodologias aplicadas, os testes moleculares foram
os mais utilizados (53,8%), como mostra o Grafico 1,
com destaque para o sequenciamento de exoma
(33,3%), evidenciando a relevancia dessas tecnologias
para a confirmacao diagndstica em DR.
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Quanto a fonte pagadora, o SUS financiou a maior
parte dos exames (88,4%), seguido por financiamento
proprio (8,4%), pesquisa clinica (2,2 %), industria
farmacéutica e saude suplementar (1,1%) cada.

CONCLUSAO

Dessa forma, conforme os dados demonstrados, o
perfil diagndstico dos pacientes atendidos no SRDR
em questdo, se da pela prevaléncia do diagnéstico
etiolégico, com destaque para os testes moleculares,
em especial, para o sequenciamento do exoma e
tendo o SUS como a principal fonte pagadora do
diagnostico. Evidenciando a urgéncia no
fortalecimento de politicas publicas que garantam o
diagnostico precoce, preciso e equitativo das DRs,
promovendo acesso a tecnologias moleculares e
fortalecendo os servicos especializados.
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