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INTRODUCAO

As doengas raras (DR) representam um grupo
heterogéneo de condicGes, que exigem uma
abordagem de cuidado integrada e multiprofissional.

Nesse contexto, o acompanhamento nutricional
desempenha papel terapéutico essencial, sobretudo
nos erros inatos do metabolismo (EIM), em que a
intervencao dietética é muitas vezes o principal
tratamento.

O seguimento nutricional individualizado contribui
para o controle metabdlico, prevencdo de
complicacdes clinicas e melhora da qualidade de
vida.

OBIJETIVOS

Descrever o perfil dos pacientes com DR que
realizam acompanhamento nutricional nos centros
participantes, a partir de dados da Rede Nacional de
Doencas Raras (RARAS).

METODOLOGIA

Inclusao
Diagndstico confirmado de DR

Periodo de Coleta
Etapa Retrospectiva (2018-2019)
Etapa Prospectiva (2020-2025)

- Coleta e Extragao de Dados
_— Plataforma REDCap

RESULTADOS

Total de pacientes Realizam acompanhamento
registrados no estudo nutricional

N=18.605 N=1.412 (7,5%)

26 centros participantes.

Média de idade de 11,4 anos (+12,6).

57% do sexo feminino (n=806).

45,9% autodeclarados da cor branca (n=649).

Nascidos (n=572, 40,6%) e residentes (n=574,

40,6%) na regiao sudeste do pais.

e Média de idade do inicio do tratamento
nutricional foi de 0,2 anos (£8,2).

e 199 diagndsticos diferentes de DR.

A caracterizagao da amostra encontra-se no Tabela 1.

Tabela 1. Caracterizacdo da amostra (n=1412).

Diagndsticos mais Frequentes N (%)
Fenilcetonuria 741 (52,4)
Fibrose Cistica 82 (5,8)
Glicogenose 80 (5,6)
Doenga da Urina do Xarope do Bordo 32(2,2)
Galactosemia 30(2,1)

Momento do Diagndstico
Triagem neonatal 689 (48,7)
Pré-natal 8(0,5)

Principais Achados (Human Phenotype Ontology)

Hiperfenilalaninemia 632 (82,7)
Hipoglicemia 111 (14,5)
Convulsdo 106 (13,8)
Hepatomegalia 105 (13,7)
Atraso global do desenvolvimento 87 (11,3)

Fonte Pagadora do Tratamento Nutricional

Sistema Unico de Saude 1018 (72)
Financiamento préprio 261 (18,4)
CONCLUSAO

Os resultados reforcam a importancia do
acompanhamento nutricional nos pacientes com DR
atendidos nos centros.

As 5 condi¢Oes mais prevalentes no estudo possuem
tratamento dietético especifico, que, quando
iniciado precocemente, esta associado a prevengao
de sequelas e a melhora dos desfechos clinicos.

Destaca-se a importancia da triagem neonatal como
ferramenta estratégica para o diagndstico precoce e
inicio oportuno do tratamento, reforcando seu papel
fundamental nas politicas publicas de saude voltadas
as DR no Brasil.
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