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INTRODUCAO

A jornada diagnéstica em doengas raras (DR) é
marcada por desafios clinicos, psicossociais e
econdmicos significativos.

Essa odisseia envolve multiplas consultas, exames e
revisbes  sucessivas  de hipéteses  clinicas,
especialmente  em casos com manifestacdes
inespecificas ou fenétipo atipico.

OBJETIVO

Descrever a odisseia diagndstica para DR no Brasil
com dados da Rede Nacional de Doencas Raras
(RARAS).

MATERIAL E METODOS

Estudo transversal descritivo baseado em dados do
projeto  RARAS, incluindo fases retrospectiva
(2018-2019) e prospectiva (2022-2025).

A variavel foi o intervalo diagndstico, obtido a partir
da conversdo da idade de inicio dos sintomas em
formato de data e sua subtracdo da data de diagnéstico
registrada. As andlises foram estratificadas por faixa
etdria, pelas doencas raras mais frequentes e pela
regido de residéncia.

RESULTADO

Do total de 18.625 registros, 5.984 foram elegiveis
para andlise da odisseia diagndstica. A média geral do
tempo entre o inicio dos sintomas e o diagnoéstico foi
de 6,21 anos (+8,41) (Figura 1).

As médias de odisseia diagndstica, de acordo com a
regido de nascimento e as doencas investigadas, estdo
apresentadas na Figura 2 e na Tabela 1,
respectivamente.

Figura 1. Média de odisseia diagndstica por idade de inicio de sintomas.
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Figura 2. Média de odisseia
diagnéstica por regido de
nascimento.

Tabela 1. Média de odisseia diagnéstica das doengas
investigadas.
Média (anos)

Doenca rara Desvio padréo

Angioedema hereditério 16.40 12.59
Osteogénese imperfeita, tipo 1 1.73 13.90
Doenga de Fabry 1213 11.56
Sindrome de Marfan 10.28 10.97
Neurofibromatose tipo 1 9.75 10.90
Doenca de Gaucher tipo 1 9.25 10.42
Sindrome de Noonan 6.78 7.98
Polineuropatia amiloidética familiar 5.94 8.45
Sindrome de Turner 5.63 7.57
Acromegalia 538 7.20
Mucopolissacaridose tipo 2 5.03 7.00
Distrofia muscular, tipo Duchenne 4.93 4.27
Fibrose cistica 433 8.00
Miastenia gravis 4.24 6.73
Mucopolissacaridose tipo 6 3.27 5.44
Esclerose lateral amiotréfica 2.96 338
Lupus eritematoso sistémico 2.95 5.30
Acondroplasia 2.01 2.89
Fenilcetondria 1.19 3.48

No percurso diagndstico, os participantes
consultaram em média 5,32 médicos e 3,14 servicos de
salide; 14,53% visitaram cinco ou mais servicos e
16,68% cinco ou mais médicos.

DISCUSSAO

Os resultados confirmam padrdes descritos na
literatura internacional, em que o tempo até o
diagnoéstico pode ultrapassar cinco anos. Esse atraso
diagnéstico contribui para sofrimento emocional,
sobrecarga familiar e aumento dos custos em saude.
Diferengas regionais observadas refletem
desigualdades de acesso a investigacdo genética e aos
centros especializados.

A quantidade expressiva de consultas e servigos
visitados reforca a necessidade de qualificagdo
profissional e organizacdo da rede assistencial.

CONCLUSAO

Estes dados pioneiros refletem a  jornada
diagnostica para DR no Brasil. Estratégias de
encurtamento desse percurso, como ampliagdo do
acesso a testes genéticos e a centros de referéncia,
bem como o desenvolvimento de ferramentas de
triagem clinica séo essenciais para reduzir o tempo de
sofrimento dos pacientes e otimizar o uso dos
recursos de sadde.
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