Panorama das doencgas raras de origem citogenética no
Brasil: Dados do inquérito retrospectivo da Rede RARAS
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As doencas raras atingem até 65 pessoas a Caracterizadas por um diagndstico complexo,
cada 100 mil habitantes, estima-se que mais manifestacdes diversas e poucas opgdes
de 13 milhdes vivam com essas condigdes. terapéuticas.

A criacdo da Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras (2014) representou um avango
importante, mas ainda ha escassez de informacdes epidemiolégicas. Para auxiliar nesse mapeamento, foi
instituida a Rede Nacional de Doencas Raras (RARAS). Dentre os diferentes grupos, as alteracées citogenéticas,
embora menos frequentes, apresentam relevancia clinica e epidemiolégica, demandando atenc¢do no diagnoéstico
e monitoramento em saude.

Este estudo teve como propésito analisar e  Entre os 12530 casos avaliados, 394 (3,14%)

descrever os casos com diagnéstico citogenético apresentaram alteracdes cromossomicas
incluidos no levantamento retrospectivo da RARAS,  confirmadas. A Sindrome de Turner foi a mais
destacando sua prevaléncia, tipos identificados, frequente (n=142; 36,0%), seguida pelas sindromes de
distribuicio regional e eventuais correlagdes clinicas. Klinefelter e de Williams. No total, foram identificados

85 diferentes tipos de alteragdes cromossémicas.
Dentre as alteragdes numéricas, as aneuploidias dos
cromossomos  sexuais predominaram, sendo a
Sindrome de Turner o diagndstico isolado mais
Trata-se de uma andlise retrospectiva dos dados do ~ comum (142: 36%) casos , acompanhada pela
projeto RARAS, que reuniu informacdes de 12,530  Sindrome de Klinefelter (15; 3,8%) casos e pela
pacientes atendidos em servicos especializados entre Sindrome de Williams (13; 3,3% casos. Esses dados

2018 e 2019. estdo representados no Figura 3.
dw’"fl
fé' o~ Com alteragdes
l - Gt e "\'!.. cromossdmicas
’ ‘,1. ‘.:: A
Vise .}
s
L .f i e = Klinefelter
“::“‘ Williams
"-‘. - = Turner
Figura 1: Metafase em exame de Figura 2: Exame de FISH, = Qutros
cariétipo. g B .

Foram incluidos casos com diagnéstico citogenético  sem alteragées cromossémicas
confirmado, categorizados em altera¢des numéricas
e estruturais. O diagndstico citogenético foi realizado
a partir dos testes ilustrados nas Imagens 1 e 2.
Analisaram-se frequéncia, tipo de alteracdo, regido
de atendimento, entre outras variaveis, como idade A maioria dos diagnoésticos foi financiada pelo SUS
parental. (91%), e apenas 1,6% ocorreu no periodo pré-natal.

Figura 3: Frequéncia de altera¢des cromossdmicas nos pacientes
atendidos pelos servicos especializados entre 2018 e 2019.

Conclusdo

Os resultados evidenciam a importancia das alteragdes cromossdmicas, especialmente das aneuploidias
sexuais, sendo a Sindrome de Turner o diagndstico mais recorrente. A predominancia de alteragdes numeéricas,
em particular dessas aneuploidias, ressalta a necessidade de atencdo tanto as variacdes no numero de
cromossomos quanto aos disturbios relacionados aos cromossomos sexuais. Verifica-se ainda uma grande
dependéncia do SUS para a realizagdo dos exames diagnoésticos, além de uma baixa proporcdo de identificagdo
no periodo pré-natal, o que aponta para uma lacuna na detec¢do antecipada. Esses achados reforcam a
relevancia de ampliar o acesso a métodos de diagnéstico genético, sobretudo durante a gestacéo.
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