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RESULTADOS

INTRODUCAO

As doencas raras (DR) acometem individualmente um

PEquUENo percentual da populagéo, mas alcangam lﬂl Distribuigdo do nimero de diagnésticos por individuo
coletivamente milhdes de pessoas em todo o mundo.

. . ; . N .. 52 individuos (92,8%) — 2 diagndsticos diferentes
Ainda mais complexa e d S|tuagao em que um unico 4 individuos (7,2%) — 3 diagndsticos diferentes

individuo apresenta dois ou mais diagndsticos de DR —
. Classificagao dos diagndsticos +
simultaneamente.

93 etioldgicos (80,1%)

g SRS
Fonte pagadora

Descrever o perfil clinico-epidemiolégico de casos

SUS: 50 (43,1%)
Pesquisa clinica: 14 (12%)
Outros/ndio especificados: 44,9%

identificados com diagndstico de multiplas DR.

MATERIAL E METODOS

Historia familiar e consanguinidade

Dados da Rede Nacional de Doencas Raras foram

. Sem recorréncia familiar: 75 (64,6%)
analisados: Com consanguinidade: 26 (22,4%)

Informacgdo ndo disponivel: 13 (11,2%)

E Momento do diagnostico

Pés-natal: 92,2%
Pré-natal: 7,8%

Casos especiais (dois diagnésticos no mesmo dia)

18 individuos tiveram dois diagndsticos no mesmo dia.
17/18 pelo mesmo exame (mais comum: genoma)

Total Registros Individuos . v
Registrado Incluidos Elegiveis 1/18 obtidos por exames distintos
Total de casos Participantes com
] | | | . . M
giskaton diagneetioos Identificou-se 100 diferentes Orphas dentre os

diagnosticos reportados, dos quais os mais frequentes

Critérios de exclusao 1) pacientes com mais de um . .
estdo representados na Tabela 1. Outros diagndsticos

diagnodstico de origem autoimune, mas sem a presenca

de outras doencas raras associadas, sendo foram observados em apenas um paciente cada. Dos

considerados como um Unico diagnéstico autoimune; 20 individuos analisados, 38 apresentam apenas

2) pacientes com delecdes e duplicacdes cadastradas ~ diagnosticos de doencas genéticas, enquanto os
com diagndsticos separados, mas que possivelmente demais possuem pelo menos uma doenca ndo
eram decorrentes de translocacdes balanceadas, o que genética.

configuraria um unico diagndstico; 3) pacientes em que

uma .da-s condlgoesj registradas nao. representaya uma
DR distinta, mas sim uma comorbidade associada ao

diagndstico de base.

Tabela 1. Diagnésticos mais frequentes Este estudo destaca a complexidade diagndstica em

casos de multiplas doencas raras em um mesmo

Diagnéstico N (%) individuo. Evidencia-se a importancia do uso precoce

de técnicas amplas, como o sequenciamento de exoma

Hipotireoidismo congénito > (4,3%) e genoma, para evitar atrasos no diagnéstico e
Fenilcetondiria 4 (3.4%) viabilizar manejo adequado. Diante de fendtipos
complexos e etiologias distintas, como repeti¢cdes de

Osteogénese Imperfeita 4 (3,4%) trinucleotideos, CNVs e SNVs, o uso isolado de uma
unica técnica limita a identificacdo precisa das causas.

*Demais diagnosticos 1(0,8%) Assim, reforca-se a necessidade de incorporar

*Demais diagnosticos foram observados em apenas um paciente abordagens diagnosticas amplas na pratica clinica.

cada.



