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INTRODUCAO

As doencas ultrarraras, em sua maioria genéticas,
representam um dos maiores desafios para os sistemas
de saude no que se refere a triagem, ao diagndéstico e ao
acesso a terapias especificas. A inexisténcia de uma
definicdo consensual e a adocao de pardmetros
heterogéneos entre paises dificultam a formulacdo de
politicas publicas e comprometem a avaliacao de
tecnologias em saude (ATS) voltadas a esse grupo de
condigodes de altissima raridade

OBJETIVO

Este estudo buscou identificar e sintetizar definices de
doencgas ultrarraras adotadas internacionalmente,
descrevendo os critérios quantitativos e qualitativos mais
frequentes e discutindo implicagdes para politicas
publicas e ATS.

METODOLOGIA

RESULTADOS E DISCUSSAO

* Foram incluidos 20 documentos provenientes de cinco
continentes, identificando-se 29 defini¢cdes distintas.

* O critério mais comum foi prevaléncia £1:50.000, utilizado
em paises como ltalia, Escécia e Nova Zelandia, além da
regulamentacao europeia.

* Houve variacao entre limites mais restritivos (<1:100.000)
e mais amplos (<1:10.000).

* Japao e Coreia do Sul utilizaram numeros absolutos de
individuos afetados (<1.000 pacientes no Japao e <200 na
Coreia do Sul).

* Apenas uma minoria (n=6) incorporou critérios
qualitativos, como gravidade clinica, progressividade e
auséncia de alternativas terapéuticas.

* Observou-se ampla heterogeneidade na aplicabilidade e
nas implicagcdes dessas definigdes.

Foi realizada uma revisdo de escopo seguindo a diretriz
PRISMA-ScR, com protocolo registrado na OSF
(doi:10.17605/0OSF.I0O/NVP36). A estratégia de busca
contemplou PubMed, Scopus, Embase e literatura
cinzenta (documentos de agéncias de ATS, ministérios da
saude e organizacoes governamentais). Foram incluidos
documentos que apresentassem definicbes ou critérios
para doencgas ultrarraras. A selecdo e extracao dos dados
ocorreram de forma independente por dois revisores,
sendo as informacoes sintetizadas por pais/regiao,
natureza do documento (cientifico, normativo ou técnico)
e tipo de critério (quantitativo, qualitativo ou misto).

Numero de definigdes para 'ultrarraras' por continente -
2 4 13

Embora a prevaléncia <1:50.000 seja o critério
internacionalmente mais recorrente, ela ndo é suficiente
para capturar a complexidade das doencgas ultrarraras.
Modelos que combinam parametros quantitativos
(prevaléncia ou numero absoluto) com aspectos
qualitativos (gravidade, curso clinico, alternativas
terapéuticas) parecem mais adequados para subsidiar
avaliacdes e decisbes em ATS.

CONCLUSAO

Esta revisdo de escopo sistematiza os principais critérios utilizados para a definicdo de doencas ultrarraras, oferecendo
subsidios para um debate estruturado e construtivo no A&mbito nacional. Os achados podem fortalecer a formulacao de
politicas publicas e a conducéao de processos de ATS no contexto do SUS, especialmente frente aos desafios de incorporar
tecnologias voltadas a condigbes de altissima raridade.
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