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INTRODUGAO

Doengas genéticas raras sdo, em sua maioria,
crénicas, progressivas e multissistémicas, o que torna
sua abordagem clinica complexa e frequentemente
fragmentada.! Por isso, a atuagdo conjunta de
profissionais de saude promove melhora dos
progndsticos, manejo de comorbidades e qualidade de
vida? E crucial documentar experiéncias clinicas que
evidenciem os impactos da multidisciplinaridade na
genética médica.

OBJETIVOS

Corroborar a relevancia da abordagem
multidisciplinar no manejo de pacientes com doengas
genéticas raras, por meio da descricdo de casos
representativos.

MATERIAIS E METODOS

Trata-se de um estudo descritivo e prospectivo,
realizado entre 2023 e 2025, com base na andlise de
pacientes acompanhados entre 2024 e 2025 no Servigo
de Referéncia em Doengas Raras (SRDR) do Hospital
de Apoio de Brasilia (HAB), participantes do projeto
Rede Nacional de Doengas Raras (RARAS). Foram
selecionados quatro pacientes com
comprometimentos multissistémicos graves, com o
objetivo de demonstrar a importancia da atuagdo
multiprofissional no cuidado integral de pacientes
raros multicomprometidos.

RESULTADOS

Selecionou-se quatro pacientes que apresentaram
melhora significativa na qualidade de vida apds o
cuidado  multiprofissional.  Uma paciente com
esclerose lateral amiotréfica (ELA) foi acompanhada
por pneumologia, neurologia, nutri¢do, fonoaudiologia,
fisioterapia, terapia ocupacional e genética, com
melhora da dispneia, da disfagia e do sono. Uma
crianga com mucopolissacaridose (MPS) tipo VI, em
seguimento com multiplas especialidades, apresentou
controle do glaucoma, estabilidade respiratéria e
suporte emocional. Outra paciente, com MPS tipo |
(forma Hurler-Scheie), teve redugao da dor crénica e
melhora do sono e da fungao respiratoéria sob cuidados
integrados. Por fim, uma crianca com doenga
neurodegenerativa, acompanhada ha 12 anos por
equipe composta por geneticista, nutricionista, endo-

crinopediatra,
pneumopediatra,
ocupacional, apresentou

neuropediatra, odontopediatra,
fisioterapeuta e terapeuta
redugdo das internagdes,

melhora clinica global e suporte familiar por meio de
aconselhamento genético e psicoterapia.

Figura 1 - Hospital de Apoio de Brasilia - Servico de Referéncia em Doencas Raras (SRDR), Servico de
Triagem Neonatal
Fonte: AMAVIRARAS, 2024,

DISCUSSAO

O apoio psicoldgico aos pacientes e as familias, o

aconselhamento genético e o cuidado
multiprofissional, direcionado as necessidades
especificas de cada caso, favorecem a qualidade de
vida e o alivio dos multiplos sintomas associados a
doengas raras graves e multissistémicas. Os casos
analisados evidenciam que a articulagdo entre
diferentes especialidades da saude favorece um plano
terapéutico longitudinal e centrado no paciente.

CONCLUSAO

O acompanhamento dos pacientes do projeto
RARAS e a literatura reforcam que o cuidado mediado
por diferentes profissionais da saude humaniza o
atendimento, amplia 0 amparo ao paciente e permite
acdes de reabilitacdo e suporte a vida. E, portanto,
indispensavel a adocdo do trabalho interdisciplinar
nos SRDRs em ambito nacional.

PALAVRAS-CHAVE

Doengas raras; agdo multiprofissional; qualidade de
vida.
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