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INTRODUCAO

Com 21 anos de existéncia, o Servico de Genética Clinica
do Hospital Universitario Professor Alberto Antunes da
Universidade Federal de Alagoas (SGC/HUPAA/UFAL) é o
maior e mais antigo em Alagoas. Contando com trés
meédicos geneticistas e uma enfermeira, 0 servigo
constitui uma fonte abrangente de informagdes sobre a
jornada assistencial em genética no SUS de Alagoas,
tanto de pessoas com doencas raras (DR) quanto n&o

raras (DNR).
OBJETIVO

Analisar comparativamente caracteristicas
sociodemograficas, clinicas e assistenciais de pacientes
com DR e DNR que buscaram elucidagao diagndstica no
SGC/HUPAA/UFAL em 2023.

METODOLOGIA

Estudo transversal, retrospectivo e descritivo.
SGC/HUPAA/UFAL
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Idade de Grupo Diagnéstico
manifestagdo dos clinico-nosologico nosolégico
sintomas
RESULTADOS E DISCUSSAO

DR DNR
(n=61; 19,4%)

(n=253; 80,6%)

Sexo biologico

n=135;53,4% n=34; 55,7%

n=118;46,6% n=27;44,3%

UF de nascimento

Alagoas n=239; 94,5%

n=60; 98,4%

Outras n=14; 5,5% n=1;1,6%

Local de residéncia

Maceio e regiao n=112;44,3% n=25; 41%
metropolitana
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CAPES

DR DNR
(n=61; 19,4%)

(n=253; 80,6%)

Mediana de idades:

18 consulta 3 anos

5,6 anos

> <
Ultima PRI

6 meses
consulta

9,6 meses

Periodo de manifestacao dos sintomas

Até 1 ano n=154; 60,9% n=54; 88,5%
P<0,001
Apds 1ano

n=99; 39,1% n=7;11,5%

Grupo clinico-nosolégico

n=124; 76% n=55; 93,2%
congeénitas

Disturbios
do
neurodesen-

P=0,004

n=39; 24% n=4; 6,8%

volvimento

NOSOLOGIAS PREVALENTES

Fissura oral
(n=29; 9,2%)

Sindrome de Marfan
(n=13; 4,1%)

Sindrome de Down
(n=20; 6,4%)

Neurofibromatose tipo 1
(n=8;2,5%)

A comparacéo entre os grupos nao evidenciou diferencas
sociodemograficas.
Quanto as caracteristicas assistenciais e clinicas:

o pacientes com DR iniciaram a investigacdo mais
tardiamente e se mantiveram em
acompanhamento por mais tempo.

No grupo de DNR, as anomalias congénitas foram
principalmente representadas por nosologias de
reconhecimento e encaminhamento a genética logo apds
0 nascimento, o que rebaixa significativamente a idade na
primeira consulta.

As principais nosologias entre as DR compreenderam,
nesta amostra, doencas de manifestacéao tardia.

CONCLUSAO

Os resultados indicam que, apesar de terem um perfil
sociodemograficas similar e serem atendidas no mesmo
servico de genética, pessoas com DR e DNR experimentam
jornadas assistenciais dicotbmicas que geram iniquidades
no SUS. A habilitagcdo do SGC/HUPAA/UFAL como referéncia
em DR poderia contribuir com o enfretamento a esse

problema.
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