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INTRODUCAO

No Brasil, doengas raras apresentam uma
prevaléncia estimada em 1,3 por 2.000
individuos, sendo 80% de origem genética e
predominantemente manifestas na infancia,
configurando um problema relevante de saude
publica, pois estdo associadas a mortalidade
precoce e a redugao da qualidade de vida dos
pacientes e de seus familiares.

OBJETIVO

Caracterizar o perfil clinico e epidemiolégico das
doengas raras genéticas com manifestagdes
neurolégicas em criangas e adolescentes
atendidos no Hospital de Clinicas Doutor Alberto
Lima, entre 2019 e 2023.

METODOLOGIA

Estudo observacional, transversal, descritivo e
retrospectivo. Local do estudo Hospital de
Clinicas Dr° Alberto Lima, este é o Unico hospital
publico com servigo ambulatorial de neurologia
infantil, na modalidade presencial, do estado do
Amapa. Recebe pacientes dos 16 municipios do
estado e também de alguns municipios do Para.
A amostra foi constituida de pacientes de 0 a 17
anos que realizaram ao menos 1 atendimento
em neurologia infantil, no periodo de janeiro de
2019 a dezembro de 2023. Critério de incluséo
diagnostico de doenca rara de etiologia genética.
Foram coletadas as variaveis: sexo, data de
nascimento, cor da pele, naturalidade, municipio
de domicilio, consanguinidade dos pais, dados
pré-natais e do parto, histérico familiar, sinais e
sintomas iniciais, idade ao apresentar os
primeiros sinais e sintomas, idade do primeiro
atendimento em neuropediatria, intervalo de
tempo entre os primeiros sinais, sintomas e o
diagnédstico, quais exames complementares
foram realizados e seus resultados, qual o
método diagnéstico, e a data de 6bito (quando
ocorreu). Os dados foram analisados no IBM®
SPSS  Statistics software. Nas analises
descritivas, cada paciente foi avaliado de forma
independente.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram analisados 1.113 prontuarios, dos quais 53
preencheram os critérios de inclusao.
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Atraso no desenvolvimento

HP:0001263 ) 46 (33,8)
neuropsicomotor

HP:0001250 Crise epiléptica 27 (19,8)
HP:0001252 Disfagia 15 (11)
HP:0000252 Dismorfismo 12 (8,8)
HP:0001249 Hipotonia 11 (8,0)
HP:0001324 Fraqueza muscular 11 (8,0)
HP:0002015 Déficit cognitivo 8 (5,8)
Individuos 32 (60,4)
Diagndsticos 23
Individuos 6(11,3)
Diagndsticos 5

Individuos 7(13,2)
Diagndsticos 4
Individuos 8(15,1)
Diagnosticos 5

Fonte: Elaborado pela Autora (2025).
Nota: *Total de HPOs mencionadas.

A idade média de inicio aos 8,1 meses. Tempo
médio até o diagndstico foi de 2,9 anos. Taxas de
consanguinidade e recorréncia familiar foram 17%
e 13,2%, respectivamente.

A taxa de hospitalizagdo foi de 81,1% e a
mortalidade de 13,2%, principalmente por doengas
neuromusculares.

CONCLUSAO

Este estudo é de relevante importancia por
apresentar os primeiros dados do estado do
Amapa. Entretanto, tem limitagdes amostral, pois o
local do estudo é um hospital terciario e com
pacientes com manifestagdes neuroldgicas.
Associado ao fato que o estado tem uma equipe
reduzida de profissionais especializados em
neuropediatria e ndo dispdem de especialistas em
genética medica.
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