RECIFE

FUNDACAO ) t S :
XXXV congresso Brasileiro de UNIVEIESIDADE \ F _ S

Genética Médlca u FMS FEDERAL DE Rede Nacional de Doengas Raras @ @ @
24 a 27 de setembro de 2025 MATO GROSSO DO SUL

PERFIL CLINICO-ASSISTENCIAL E ADESAO AO PCDT: CRIANCAS
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'FAMED/UFMS; 2HUMAP-EBSERH-UFMS E FAMED/UFMS; *HCPA/ UFRGS

|NTRO DU QAO Caracteristicas clinicas e terapéuticas dos pacientes

com Ol

A Osteogénese Imperfeita (Ol) € uma displasia esquelética Paciente | Tipo clinico Numero de Tratamento Mobilidade
hereditaria rara, com incidéncia estimada de 1:15.000 a fraturas (Pomidronato)
1:20.000 nascidos vivos, caracterizada por fragilidade dssea, " - ” p—

deformidades, baixa estatura, escleras azuladas,
dentinogénese imperfeita e perda auditiva.

Restrita

2 11} 11 Sim Restrita
3 11} 12 Sim Ajuda
O manejo clinico demanda equipe multidisciplinar e . _
%) uso de bisfosfonatos intravenosos, conforme o 4 i 13 Sim Restrita
PCDT do Ministério da Saude.
5 1] 10 Sim Ajuda
6 \Y 12 Nao Parcial
O Estudo JAV-RARAS, parte da Rede Nacional de
Q Doencgas Raras, busca compreender a jornada Fraturas: todas iniciadas no periodo pré-natal, envolvendo
assistencial e mensurar valor em satde no SUS. multiplos ossos (MMII, claviculas, costelas).

Média de fraturas: 12/paciente.

OBJETIVO

Terapia: 5 pacientes em uso continuo de pamidronato,
iniciado entre 2018-2021, todos com critérios do PCDT.
Caracterizar o perfil clinico, terapéutico e de adesdo ao PCDT

de criangas com OlI, avaliando a efetividade da coleta Excecgao: 1 paciente (tipo IV) sem uso de bisfosfonato devido
padronizada no registro, monitoramento e avaliagcao a dificuldade de seguimento familiar, apesar de =2
assistencial. fraturas/ano.

METODOLOGIA

Local: Hospital

Confirmagao molecular: 1 caso com mutagao em COL1A2.

Universitario Maria Etica: projeto aprovado Especialidades envolvidas: genética médica, ortopedia,
Aparecida Pedrossian — pelo CAAE traumatologia e pediatria.
(Humap- 33970820.0.3119.0320.
UFMS/Ebserh) —
Campo Grande/MS.

O formulario possibilitou identificar adesédo elevada ao PCDT e

fragilidades no seguimento.
Dados

Amostra: 6
coletados via — criangas com A coleta padronizada mostrou-se efetiva para analise do cuidado,
formulé[io “Ol Ol (5 tipo Il - reforgando a importancia do registro estruturado no SUS.
‘F';“gg?r‘io o grave; 1 tipo IV — -
na
ataforms moderada). CONCLUSAO
\__REDCap. O formuldrio JAV-RARAS permitiu capturar dados clinicos e
terapéuticos relevantes, evidenciando alta aderéncia aos critérios
Estudo transversal do PCDT. A coleta padronizada fortalece a rede SUS ao qualificar
Variaveis: tipo clinico, descritivo, o cuidado as doencas raras, enquanto a integracdo entre
manifestagoes associadas, baseado em dados protocolos clinicos, dados estruturados e ferramentas digitais se
fraturas, mobilidade, uso de secundarios. mostra essencial para a avaliagéo de valor em saude.

pamidronato, especialidades
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