
INTRODUÇÃO
As doenças raras (DR) são condições geralmente crônicas e debilitantes, estima-se a existência de mais de 7 mil condições, 
sendo 80% de origem genética. A Classificação Internacional de Doenças (CID-10) fornece um sistema padronizado para 
categorizar doenças, no entanto, a estrutura rígida e limitada em relação à diversidade das condições de saúde é uma limitação 
na classificação das doenças, sobretudo as DR. A Política Nacional de Atenção Integral às Pessoas com DR (PNAIPDR) adota 
a CID-10 para categorizar as DR, conferindo uma análise mais limitada no processo de inclusão das DR

OBJETIVO
Descrever a frequência das DR de origem genética do Hospital Universitário Professor Edgard Santos seguindo a classificação 
das DR adotada pela PNAIPDR

METODOLOGIA

PNAIPDR

- Essa subnotificação pode gerar impacto no repasse financeiro ao SRDR e com isso prejuízo na oferta de serviços relacionados com o 
custeio

- A realidade sobre a prevalência das DR não é refletida nos dados públicos obtidos pela PNAIPDR, disponibilizado no datasus, gerando 
uma distorção a respeito dos dados epidemiológicos e as consequentes repercussões no gerenciamento.

CONCLUSÃO
- As DR previstas na PNAIPDR encontram-se incompletas, havendo necessidade de ampliação e atualização da lista das DR para um 

sistema de ontologia mais completo que visa unificar diferentes bases de dados como o Mondo Disease Ontology (Mondo) cujo objetivo 
principal é fornecer uma estrutura lógica que unifica as diferentes ontologias (CID, OMIM, Orpha, dentre outras)

- Essa completude vai proporcionar dados epidemiológicos que refletem a realidade, gerar recursos necessários para atender à demanda, 
direcionando adequadamente as ações necessárias ao cuidado em saúde dos indivíduos e familiares acometidos com DR.
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RESULTADOS E DISCUSSÃO
DR incluídas na PNAIPDR pertenciam aos 

seguintes grupos:

Total da amostra: 867

Não incluídos na 
PNAIPDR: 598 (68,9%)

Incluídos na PNAIPDR: 
269 (31%)

EIM 
123

AC: 
454

DI: 
21

EIM 
54

AC: 
178

DI: 
37

95% Origem 
genética

363 (71,6%)
DR não 

incluídas na 
PNAIPDR

145 (28,4%)
DR incluídas
na PNAIPDR

Das 508 
DR do 

estudo:
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● Segundo a literatura, estima-se que existam mais de 7.000 DR

Origem não genética

Anomalias Congênitas (AC), Deficiência Intelectual (DI) e Erros Inatos do Metabolismo (EIM)

Inflamatória, autoimune e infecciosa

Origem genética

 As DR descritas na PNAIPDR encontram-se incompletas segundo o DATASUS:

AC: 135 DR EIM: 126 DR DI: 110 Total: 371 DR

Necessidade de ampliação e de atualização
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